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м е м б р а н н о г о т р а н с п о р т а в п о ч к а х и к и ш е ч н и к е . П.В.Новиков 1 5 4 

4 . 1 . 5 . 1 . Н а с л е д с т в е н н ы й н е с а х а р н ы й д и а б е т 155 

4 . 1 . 5 . 2 . Н а с л е д с т в е н н ы е н а р у ш е н и я т р а н с м е м б р а н н о г о т р а н с п о р т а в е щ е с т в 

в ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о м т р а к т е - с и н д р о м м а л ь а б с о р б ц и и 

г л ю к о з ы / г а л а к т о з ы 1 5 8 

4.1.6. Б о л е з н и , о б у с л о в л е н н ы е н а р у ш е н и е м р е п а р а ц и и ( в о с с т а н о в л е н и я ) Д Н К . 

А.Н.Семячкина, М.И.Яблонская 161 

4 . 1 . 6 . 1 . О б щ а я х а р а к т е р и с т и к а 161 

4 . 1 . 6 . 2 . С и н д р о м Б л у м а 1 6 3 

4 . 1 . 6 . 3 . П и г м е н т н а я к с е р о д е р м а 1 6 4 

4 . 1 . 6 . 4 . С и н д р о м К о к к е й н а 166 

4.1.6.5. А т а к с и я - т е л е а н г и э к т а з и я 1 6 9 

4 . 1 . 7 . Б о л е з н и н а р у ш е н и я с т р у к т у р ы и ф у н к ц и и б е л к о в к р о в и . В.Ю.Улас 1 7 4 

4 . 1 . 7 . 1 . Г е м о г л о б и н о п а т и и 1 7 4 

4.1.7.2. А н о м а л и и т р а н с ф е р р и н а 1 7 8 

4.1.8. В р о ж д е н н ы е и н а с л е д с т в е н н ы е н а р у ш е н и я б и л и р у б и н о в о г о о б м е н а . 

ВА.Таболин, А.В.Дегтярева 1 8 0 

4 . 1 . 8 . 1 . Н е п р я м ы е г и п е р б и л и р у б и н е м и и 1 8 0 

4 . 1 . 8 . 2 . П р я м ы е г и п е р б и л и р у б и н е м и и 1 8 2 

4 . 1 . 9 . М у к о в и с ц и д о з . Н.И.Капранов 1 9 4 

4 . 2 . М о н о г е н н ы е б о л е з н и , н а с л е д у ю щ и е с я п о а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о м у т и п у . 

А.Н.Семячкина, П.В.Новиков 2 0 5 

О б щ а я х а р а к т е р и с т и к а д о м и н а н т н о г о т и п а н а с л е д о в а н и я 

и а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х б о л е з н е й 2 0 5 



4 . 2 . 1 . С и н д р о м М а р ф а н а 2 0 7 

4 . 2 . 2 . С и н д р о м Э л е р с а - Д а н л о с а 2 1 3 

4.2.3. Т у б е р о з н ы й с к л е р о з . П.В.Новиков, М.Ю.Дорофеева 2 2 3 

4 . 2 . 4 . Н е с о в е р ш е н н о е к о с т е о б р а з о в а н и е 2 2 8 

4.2.5. Н е й р о ф и б р о м а т о з Р е к л и н г а у з е н а 2 3 1 

4.3. М о н о г е н н ы е б о л е з н и , и м е ю щ и е с ц е п л е н н ы й с Х - х р о м о с о м о й т и п н а с л е д о в а н и я . 

В.Ю.Улас, П.В.Новиков 2 4 3 

О б щ а я х а р а к т е р и с т и к а Х - с ц е п л е н н ы х 

( д о м и н а н т н ы х и р е ц е с с и в н ы х ) б о л е з н е й 2 4 3 

4 . 3 . 1 . Х - с ц е п л е н н а я ф о р м а у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и 2 4 5 

4 . 3 . 2 . Г е м о ф и л и я А и В 2 5 1 

4 . 3 . 3 . М ы ш е ч н а я д и с т р о ф и я Д ю ш е н н а - Б е к к е р а 2 5 3 

4 . 3 . 4 . В и т а м и н D - р е з и с т е н т н ы й р а х и т ( ф о с ф а т - д и а б е т ) 2 5 4 

4.3.5. Н а с л е д с т в е н н ы й н е ф р и т 2 5 9 

4 . 3 . 6 . Н е д о с т а т о ч н о с т ь г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а т - д е г и д р о г е н е з ы 2 6 2 

4 . 3 . 7 . Б о л е з н ь Ф а б р и 2 6 7 

4.3.8. В р о ж д е н н ы й Х - с ц е п л е н н ы й и х т и о з 2 6 9 

4.4. Б о л е з н и с д е в и а н т н ы м н а с л е д о в а н и е м и б о л е з н и г е н о м н о г о и м п р и н т и н г а . 

П.В.Новиков 2 7 6 

4.5. О б щ а я х а р а к т е р и с т и к а м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х б о л е з н е й 

( г е н е т и ч е с к и е а с п е к т ы ) . П.В.Новиков 2 8 3 

4 . 6 . Б о л е з н и н а к о п л е н и я и б о л е з н и к л е т о ч н ы х о р г а н е л л . 

А.Н.Семячкина, Е.А.Николаева, П.В.Новиков 2 8 7 

4 . 6 . 1 . М у к о п о л и с а х а р и д о з ы 2 8 7 

4 . 6 . 2 . М у к о л и п и д о з ы 2 9 7 

4.6.3. М а н н о з и д о з 2 9 9 

4 . 6 . 4 . С и а л и д о з 3 0 0 

4 . 6 . 5 . Г а н г л и о з и д о з ы 3 0 1 

4 . 6 . 6 . Б о л е з н ь Н и м а н н а - П и к а 3 1 0 

4 . 6 . 7 . Б о л е з н ь Г о ш е 3 1 3 

4 . 6 . 8 . М и т о х о н д р и а л ь н ы е б о л е з н и 3 1 6 

4.6.9. П е р о к с и с о м н ы е б о л е з н и 3 2 5 

4.7. Р о л ь г е н е т и ч е с к и х ф а к т о р о в в н а р у ш е н и я х р о с т а и р а з в и т и я д е т е й 

( з а д е р ж к а н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я , а н о м а л и и п о в е д е н и я , 

с к е л е т н ы е а н о м а л и и ) . Е.А.Николаева, П.В.Новиков 3 3 8 

4 . 7 . 1 . Р а с п р о с т р а н е н н о с т ь н а р у ш е н и й р о с т а и р а з в и т и я д е т е й 3 3 8 

4 . 7 . 2 . О с н о в н ы е ф о р м ы н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и , с о п р о в о ж д а ю щ е й с я 

н а р у ш е н и я м и р о с т а и р а з в и т и я д е т е й 3 3 8 

4 . 7 . 3 . А н а м н е з и г е н е а л о г и ч е с к и й а н а л и з 3 3 9 

4 . 7 . 4 . А н а л и з ф е н о т и п и ч е с к и х п р о я в л е н и й 3 4 1 

4.7.5. Р о л ь г е н е т и ч е с к и х ф а к т о р о в в г е н е з е с к е л е т н ы х а н о м а л и й и з а д е р ж к и 

ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я д е т е й 3 4 6 

4.7.6. А н о м а л и и с к е л е т а , с в я з а н н ы е с р а х и т о м 

и р а х и т о п о д о б н ы м и з а б о л е в а н и я м и 3 4 6 

Глава 5 . Х р о м о с о м н ы е с и н д р о м ы и а н о м а л и и . С.Г.Ворсанова, Ю.Б.Юров 3 5 0 

5 . 1 . С о в р е м е н н а я к л а с с и ф и к а ц и я и н о м е н к л а т у р а х р о м о с о м н ы х а н о м а л и й 3 5 0 

5.2. С и н д р о м ы , с в я з а н н ы е с а н о м а л и я м и а у т о с о м ( х р о м о с о м ы 1-22) 3 5 3 

5.3. С и н д р о м ы , с в я з а н н ы е с а н о м а л и я м и п о л о в ы х х р о м о с о м ( г о н о с о м ) 

( х р о м о с о м ы X и Y) 3 6 1 

5.4. Т р и п л о и д и и х р о м о с о м 3 6 4 

5.5. П р о б л е м ы д и а г н о с т и к и и п р о ф и л а к т и к и х р о м о с о м н ы х с и н д р о м о в 

и а н о м а л и й 3 6 5 

Глава 6 . В р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я . Н.С.Демикова 3 7 0 



Г л а в а 7 . Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы 3 8 9 

7 . 1 . Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я н и з к о р о с л о с т ь ю . 

Е.А.Николаева, М.И.Яблонская 3 8 9 

7.2. Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я в ы с о к о р о с л о с т ь ю . 

А.Н.Семячкина 4 1 0 

7.3. Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я п а т о л о г и е й 

со с т о р о н ы о р г а н о в з р е н и я . П.В.Новиков, О.В.Хлебникова 4 1 6 

7.4. Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я н а р у ш е н и я м и с л у х а . 

А.Н.Семячкина, П.В.Новиков 4 2 0 

7.5. Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я о ж и р е н и е м . 

П.В.Новиков, В.М.Воинова 4 2 8 

7.6. Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я п о р а ж е н и е м 

о п о р н о - д в и г а т е л ь н о й с и с т е м ы . П.В.Новиков, А.В.Шилов 4 3 6 

Г л а в а 8 . М е т о д ы д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . 

Ю.Е.Вельтищев, П.В.Новиков 4 5 0 

8 . 1 . О б щ а я х а р а к т е р и с т и к а и п р и н ц и п ы д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . . . 4 5 0 

8.2. К л и н и к о - г е н е т и ч е с к и е м е т о д ы д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . 

С к р и н и н г - п р о г р а м м ы н а н а с л е д с т в е н н ы е з а б о л е в а н и я 4 5 2 

8.3. М о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и е м е т о д ы д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . 

Д Н К - д и а г н о с т и к а 4 5 8 

8.4. К о м п ь ю т е р н ы е с п р а в о ч н о - д и а г н о с т и ч е с к и е с и с т е м ы 

и б а з ы д а н н ы х п о н а с л е д с т в е н н ы м б о л е з н я м 4 6 2 

Г л а в а 9 . О с н о в н ы е п р и н ц и п ы п р о ф и л а к т и к и 

и л е ч е н и я н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й 4 6 5 

9 . 1 . М а с с о в ы й и с е л е к т и в н ы й с к р и н и н г н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й о б м е н а в е щ е с т в 

П.В.Новиков 4 6 5 

9.2. М е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е . С.И.Козлова, А.Н.Прыткое 4 7 3 

9.3. П р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а . ВЛ.Бахарев 4 8 1 

9.4. Д и е т о т е р а п и я н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й . К.С.Падодо, Е.П.Рыбакова 5 0 3 

9.5. М е т о д ы м е д и к а м е н т о з н о й т е р а п и и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . 

П.В.Новиков, Е.А.Николаева, А.Н.Семячкина 5 0 8 

9.6. Х и р у р г и ч е с к а я к о р р е к ц и я в р о ж д е н н ы х и н а с л е д с т в е н н ы х д е ф е к т о в . 

И.В.Бурков 5 1 8 

Г л а в а 10. О р г а н и з а ц и я и п р и н ц и п ы о к а з а н и я м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и 

д е т я м в Р о с с и и . П.В.Новиков 5 3 1 

1 0 . 1 . П р и н ц и п ы о р г а н и з а ц и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и 

д е т я м с н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и е й 5 3 2 

1 0 . 2 . С и с т е м а о р г а н и з а ц и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и 5 3 2 

З а к л ю ч е н и е . Э т и ч е с к и е и с о ц и а л ь н ы е п р о б л е м ы к л и н и ч е с к о й г е н е т и к и . 

П.В.Новиков 5 3 6 

С л о в а р ь г е н е т и ч е с к и х т е р м и н о в 5 3 8 

А д р е с а в И н т е р н е т е п о к л и н и ч е с к о й г е н е т и к е 5 4 2 



ГЛАВА 1. 
Молекулярные и биохимические 
основы наследственности 

1.1. М а т е р и а л ь н ы е о с н о в ы н а с л е д с т в е н н о с т и 

Ч е л о в е к , к а к и в с е в и д ы ж и в ы х с у щ е с т в 

н а З е м л е , н а п р о т я ж е н и и р я д а п о к о л е н и й 

с о х р а н я е т п о с т о я н с т в о с в о и х в и д о в ы х п р и 

з н а к о в . Э т о с в о й с т в о с т а б и л ь н о с т и о р г а 

н и з м а о б у с л о в л е н о н а с л е д с т в е н н о с т ь ю -

с п о с о б н о с т ь ю р о д и т е л е й п е р е д а в а т ь с в о и 

а н а т о м и ч е с к и е и ф и з и о л о г и ч е с к и е о с о 

б е н н о с т и п о т о м к а м . 

М у т а ц и о н н ы е и з м е н е н и я н а с л е д с т в е н 

н ы х с т р у к т у р о б ы ч н о з а к р е п л я ю т с я , 

т о е с т ь п е р е д а ю т с я п о с л е д у ю щ и м п о к о л е 

н и я м , что и с л у ж и т о с н о в о й в о з н и к н о в е н и я 

н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й [ 1 ] . 

Материальными носителями наследст

венной информации у человека являются 

хромосомы клеточных ядер. О п р е д е л е н 

н ы е ч и с л о и с т р о е н и е х р о м о с о м с о с т а в л я 

ю т х р о м о с о м н ы й н а б о р , и л и к а р и о т и п . К а 

р и о т и п с о м а т и ч е с к и х к л е т о к ч е л о в е к а с о 

с т о и т и з 4 6 х р о м о с о м ( д и п л о и д н ы й , 

и л и д в о й н о й н а б о р ) , с о с т а в л я ю щ и х 2 3 п а 

р ы . К а ж д о й х р о м о с о м е г а п л о и д н о г о ( о д и 

н а р н о г о ) н а б о р а я й ц е к л е т к и с о о т в е т с т в у е т 

г о м о л о г и ч н а я е й ( п о с т р о е н и ю и г е н е т и ч е 

с к о м у с о д е р ж а н и ю ) х р о м о с о м а г а п л о и д н о 

г о н а б о р а с п е р м а т о з о и д а . Э т о п р а в и л о 

р а с п р о с т р а н я е т с я н а 2 2 (из 2 3 ) п а р ы х р о 

м о с о м , н а з ы в а е м ы х а у т о с о м а м и . 23-я х р о 

м о с о м а в о в с е х я й ц е к л е т к а х о д и н а к о в а 

( э т о т а к н а з ы в а е м а я « Х - х р о м о с о м а » ) . 

С п е р м а т о з о и д ы р а з л и ч а ю т с я п о 2 3 - й х р о 

м о с о м е , п о л о в и н а и з н и х с о д е р ж и т т а к и е 

же Х - х р о м о с о м ы , к а к и я й ц е к л е т к а , а п о 

л о в и н а - Y - х р о м о с о м ы . П р и о п л о д о т в о р е 

н и и я й ц е к л е т к и Х - х р о м о с о м о й ф о р м и р у е т 

с я д и п л о и д н ы й н а б о р и з 4 6 х р о м о с о м 

с д в у м я Х - х р о м о с о м а м и (46,XX) и р а з в и в а 

ется ж е н с к и й о р г а н и з м . П р и о п л о д о т в о р е 

н и и Y - с п е р м а т о з о и д о м ф о р м и р у е т с я к а р и о 

т и п 46,XY. Такая з и г о т а д а е т н а ч а л о м у ж 

с к о м у о р г а н и з м у . 

О с н о в н а я м а с с а н а с л е д с т в е н н о й и н 

ф о р м а ц и и у ч е л о в е к а х р а н и т с я в х р о м о с о 

м а х я д р а и п е р е д а е т с я с н и м и д о ч е р н и м 

к л е т к а м ( я д е р н а я , х р о м о с о м н а я н а с л е д с т 

в е н н о с т ь ) . Небольшая часть наследствен

ной информации заключается в митохонд

риях, к о т о р ы е с о д е р ж а т с я в ц и т о п л а з м е 

и п е р е д а ю т с я п о м а т е р и н с к о й л и н и и , 

т о е с т ь ч е р е з я й ц е к л е т к и , б о г а т ы е ц и т о 

п л а з м о й ( в з р е л ы х с п е р м а т о з о и д а х ц и т о 

п л а з м ы к р а й н е м а л о , п о э т о м у п е р е д а ч е й 

м и т о х о н д р и й п о о т ц о в с к о й л и н и и о б ы ч н о 

п р е н е б р е г а ю т ) . 

При делении соматических и половых 

клеток (вернее, их предшественников) 

хромосомы распределяются по-разному. 

П е р е д д е л е н и е м с о м а т и ч е с к и х к л е т о к 

Д Н К х р о м о с о м у д в а и в а е т с я ( в к а ж д о й 

х р о м о с о м е п о л у ч а е т с я 4 п - н а б о р Д Н К ) , 

и в р е з у л ь т а т е д о ч е р н и е к л е т к и п о л у ч а ю т 

т а к о й ж е д в о й н о й ( 2 п ) н а б о р х р о м о с о м , 

к а к о й б ы л в м а т е р и н с к о й к л е т к е . Нор

мальное деление соматических клеток 

называется митозом. В н е м р а з л и ч а ю т 

н е с к о л ь к о ф а з . П о к о я щ а я с я ф а з а к л е т к и 

9 



( и н т е р ф а з а ) х а р а к т е р и з у е т с я т е м , ч т о 

х р о м о с о м ы в н е й не в и д н ы . В м и т о з е 

к л е т к и с т а н о в я т с я к о м п а к т н ы м и и з а м е т 

н ы м и п р и о к р а с к е я д е р н ы м и к р а с и т е л я 

м и . П о с л е ц е л о г о р я д а ф а з ( п р о ф а з а , м е -

т а ф а з а , а н а ф а з а ) в с л е д з а р а с х о ж д е н и е м 

х р о м о с о м н а с т у п а е т д е л е н и е ц и т о п л а з м ы 

и о б о л о ч к и к л е т к и . В д а л ь н е й ш е м я д е р 

н ы е о б о л о ч к и о б р а з у ю т с я в о к р у г о б е и х 

г р у п п х р о м о с о м , к о т о р ы е р а с х о д я т с я 

к п р о т и в о п о л о ж н ы м п о л ю с а м к л е т к и ( с т а 

д и я т е л о ф а з ы ) . Д е л е н и е ц и т о п л а з м ы з а 

к а н ч и в а е т с я , о б р а з у ю т с я о б о л о ч к и д в у х 

д о ч е р н и х к л е т о к , к о т о р ы е п е р е х о д я т 

в с т а д и ю п о к о я ( и н т е р ф а з а ) . 

Процесс деления половых клеток -

мейоз - п р о и с х о д и т п о - д р у г о м у . В п р о 

ц е с с е м е й о з а к о л и ч е с т в о х р о м о с о м в г а 

м е т а х у м е н ь ш а е т с я в д в а р а з а . П о э т о м у 

э т о д е л е н и е н а з ы в а ю т е щ е р е д у к ц и о н 

н ы м . М е й о з т а к ж е п р о т е к а е т в 4 с т а д и и 

( л е п т о т е н а , з и г о т е н а , п а х и т е н а , д и п л о т е -

н а ) , н о е г о п е р в а я ф а з а ( п р о ф а з а ) п р о 

д о л ж и т е л ь н е е , ч е м а н а л о г и ч н а я ф а з а м и 

т о з а . Э т и с т а д и и о т р а ж а ю т ф о р м у и п о в е 

д е н и е х р о м о с о м . М е т а ф а з а , а н а ф а з а 

и т е л о ф а з а в д а л ь н е й ш е м п р о и с х о д я т т а к 

ж е , к а к и п р и м и т о з е . В р е з у л ь т а т е п е р в о 

г о д е л е н и я в м у ж с к о м о р г а н и з м е о б р а з у 

ю т с я с п е р м а т о ц и т ы I I п о р я д к а . П р и в т о 

р о м д е л е н и и , к о т о р о е о т л и ч а е т с я о т м и 

т о з а , п р о и с х о д я т у д в о е н и е х р о м о с о м 

и о б р а з о в а н и е с п е р м а т и д , к о т о р ы е с о 

з р е в а ю т и п р е в р а щ а ю т с я в с п е р м а т о з о и 

д ы . Т а к и м о б р а з о м , и з о д н о г о с п е р м а т о -

ц и т а I п о р я д к а о б р а з у ю т с я ч е т ы р е с п е р 

м а т о з о и д а с г а п л о и д н ы м ( у м е н ь ш е н н ы м 

в д в о е , о д и н а р н ы м ) н а б о р о м х р о м о с о м 

( 2 3 х р о м о с о м ы ) . Ж е н с к и е п о л о в ы е к л е т 

к и о б р а з у ю т с я н е с к о л ь к о и н а ч е . П е р в о е 

р е д у к ц и о н н о е д е л е н и е п р о и с х о д и т е щ е 

в э м б р и о н е 3 - 6 м е с . В я и ч н и к е д е в о ч к и 

е щ е в н у т р и у т р о б н о з а к л а д ы в а е т с я д о 

4 0 0 ООО о в о ц и т о в I п о р я д к а на п е р в о й 

с т а д и и м е й о т и ч е с к о г о д е л е н и я ( п р о ф а 

з а ) . Х р о м о с о м ы к а ж д о й п а р ы к о н ъ ю г и р у -

ю т ( с о е д и н я ю т с я ) м е ж д у с о б о й , о б р а з у я 

х и а з м ы ( Х - о б р а з н о й с т р у к т у р ы в с л е д с т 

в и е к о н ъ ю г а ц и и и к р о с с и н г о в е р а д в у х 

х р о м а т и д б и в а л е н т а в п р о ф а з е м е й о з а ) , 

и д а л е е их д е л е н и е п р е к р а щ а е т с я . С н а 

с т у п л е н и е м п о л о в о й з р е л о с т и п р о и с х о 

д и т д а л ь н е й ш е е с о з р е в а н и е о в о ц и т а I п о 

р я д к а - к а ж д ы й м е с я ц о д н о г о , в п л о т ь д о 

н а с т у п л е н и я м е н о п а у з ы . 

Биологическая функция митоза состо

ит в поддержании постоянства числа хро

мосом в ряду поколений. В отличие от ми

тоза, мейотический процесс обеспечива

ет уменьшение (редукцию) диплоидного 

числа (46) хромосом наполовину до гап

лоидного (23) [ 2 ] . М е й о з з а в е р ш а е т д и ф -

ф е р е н ц и р о в к у п е р в и ч н ы х з а р о д ы ш е в ы х 

к л е т о к в з р е л ы е п о л о в ы е к л е т к и . М е й о т и 

ч е с к и й п р о ц е с с н а х о д и т с я п о д г е н е т и ч е 

с к и м к о н т р о л е м , б у д у ч и х о т я и в ы с о к о с п е 

ц и ф и ч е с к и м , н о ч а с т н ы м с л у ч а е м г е н е т и 

ч е с к и р е г у л и р у е м о й к л е т о ч н о й д и ф ф е 

р е н ц и р о в к и . 

Н а л и ч и е в с о м а т и ч е с к и х к л е т к а х ч е л о 

в е к а 4 6 х р о м о с о м б ы л о у с т а н о в л е н о 

ш в е д с к и м и у ч е н ы м и Д . Т и й о и А . Л е в а н о м 

в 1 9 5 6 г. 

Т а к и м о б р а з о м , к а р и о т и п ч е л о в е к а , 

и л и н а б о р х р о м о с о м в с о м а т и ч е с к и х клет

ках, с о с т о и т и з 4 6 х р о м о с о м и п р е д с т а в л е н 

2 3 г о м о л о г и ч н ы м и п а р а м и , п о д в е х р о м о 

с о м ы в к а ж д о й п а р е ( д и п л о и д н ы й н а б о р -

2 п ) . 2 2 п а р ы х р о м о с о м д и п л о и д н о г о н а б о 

ра у м у ж ч и н и ж е н щ и н по ф о р м е о д и н а к о 

в ы , о н и н а з ы в а ю т с я а у т о с о м а м и . Х р о м о 

с о м ы 2 3 - й п а р ы у м у ж ч и н и ж е н щ и н р а з 

н ы е . О н и н а з ы в а ю т с я п о л о в ы м и х р о м о с о 

м а м и , и л и г о н о с о м а м и . У ж е н щ и н п о л о 

в ы е к л е т к и п р е д с т а в л е н ы д в у м я Х - х р о м о -

с о м а м и , а у м у ж ч и н - о д н о й Х - х р о м о с о м о й 

и о д н о й Y - х р о м о с о м о й м е н ь ш е г о р а з м е р а . 

Т а к и м о б р а з о м , ф о р м у л а ж е н с к о г о к а р и 

о т и п а 4 6 , Х Х , а м у ж с к о г о - 4 6 . X Y . 

П р и о п л о д о т в о р е н и и я й ц е к л е т к и с п е р -

м и е м , н е с у щ и м п о л о в у ю Х - х р о м о с о м у , о б 

р а з у е т с я з и г о т а , и з к о т о р о й р а з в и в а е т с я 

э м б р и о н и п л о д ж е н с к о г о п о л а ( X X ) . 

П р и о п л о д о т в о р е н и и я й ц е к л е т к и с п е р м и -

е м , н е с у щ и м п о л о в у ю Y - х р о м о с о м у , р а з в и 

в а е т с я э м б р и о н и п л о д м у ж с к о г о п о л а (XY). 
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А н а л и з с т р у к т у р ы х р о м о с о м в м е д и к о -

г е н е т и ч е с к и х ц е л я х в о с н о в н о м п р о в о д и т 

с я н а с т а д и и м е т а ф а з ы . О н и м е е т д и а г н о 

с т и ч е с к о е и п р о г н о с т и ч е с к о е з н а ч е н и е п р и 

х р о м о с о м н ы х б о л е з н я х и м у ж с к о м б е с п л о 

д и и . К а к п р а в и л о , х р о м о с о м н ы е б о л е з н и 

ч е л о в е к а , о б у с л о в л е н н ы е и з м е н е н и е м 

ч и с л а х р о м о с о м , в о з н и к а ю т в с л е д с т в и е 

н а р у ш е н н о г о р а с х о ж д е н и я х р о м о с о м 

в м е й о т и ч е с к и х д е л е н и я х . 

1.2. Х и м и ч е с к и й с о с т а в и молекулярное с т р о е н и е 
хромосом. ДНК - главная молекула н а с л е д с т в е н н о с т и 

К р а т к о р а с с м о т р и м х и м и ч е с к и й с о 

с т а в и м о л е к у л я р н о е с т р о е н и е х р о м о 

с о м , х и м и ч е с к и е и с т р у к т у р н ы е о с о б е н 

н о с т и Д Н К . 

Х р о м о с о м ы п р е д с т а в л я ю т с о б о й к о м п 

л е к с н у к л е и н о в ы х к и с л о т с б е л к а м и , у г л е 

в о д н ы м и к о м п о н е н т а м и , л и п и д а м и и с л е 

д а м и м е т а л л о в . Известны два класса нук

леиновых кислот - дезоксирибонуклеино-

вая кислота (ДНК) и рибонуклеиновая кис

лота (РНК). С р е д и п р о ч и х х и м и ч е с к и х в е 

щ е с т в Д Н К б ы л а в ы д е л е н а в о т д е л ь н у ю 

г р у п п у в 1 8 6 9 г. 

Рис. 1.1. Пространственная модель ДНК. 

О д н а к о с т р о е н и е и т р е х м е р н у ю с т р у к т у р у 

Д Н К у д а л о с ь р а с ш и ф р о в а т ь а н г л и й с к о м у 

у ч е н о м у Ф . К р и к у и а м е р и к а н с к о м у Дж.Уот-

с о н у т о л ь к о в 1 9 5 3 г. И м и б ы л а п о с т р о е н а 

м о д е л ь ДНК. О н а п р е д с т а в л я е т с о б о й д в о й 

н у ю с п и р а л ь , о б а т я ж а к о т о р о й с к р у ч е н ы во

к р у г в о о б р а ж а е м о й о с и (рис. 1.1). Б о к о в ы м и 

с т о р о н а м и э т о й с п и р а л и я в л я ю т с я о с т а т к и 

ф о с ф о р н о й к и с л о т ы и с а х а р а д е з о к с и р и б о -

з ы , а п о п е р е ч н ы м и п е р е к л а д и н а м и - 4 а з о 

т и с т ы х о с н о в а н и я : п у р и н о в ы е ( а д е н и н и г у а 

нин) и п и р и м и д и н о в ы е ( ц и т о з и н и т и м и н ) 

(рис. 1.2, 1.3, 1.4, 1.5) [3, 4 ] . 

Р а с п о л о ж е н и е их в о б е и х ц е п я х к о м п л е 

м е н т а р н о : п у р и н о в о е о с н о в а н и е - а д е н и н 

(А) о д н о й ц е п и с о е д и н е н о с п и р и м и д и н о -

в ы м - т и м и н о м (Т), а г у а н и н (Г) с о е д и н е н 

с ц и т о з и н о м (Ц) ( р и с . 1.6). 

П о э т о м у к о л и ч е с т в о а д е н и н а в н е й в с е 

г д а р а в н о т и м и н у , а г у а н и н а - ц и т о з и н у : 

А + Г = Т + Ц . 

О с т а т к и м о л е к у л ы ф о с ф о р н о й к и с л о 

т ы , с а х а р а д е з о к с и р и б о з ы и а з о т и с т о г о 

о с н о в а н и я в с о в о к у п н о с т и с о с т а в л я ю т ну-

клеотид. 

О с н о в н а я м а с с а Д Н К н а х о д и т с я в я д р е 

в с в я з и с я д е р н ы м и б е л к а м и , ч а с т ь ж е е е 

л о к а л и з у е т с я в м и т о х о н д р и я х . Д л и н а м о 

л е к у л ы Д Н К и з м е р я е т с я в н у к л е о т и д а х 

и л и п а р а х о с н о в а н и й . В ч е л о в е ч е с к о м 

о р г а н и з м е м о л е к у л а Д Н К п р е д с т а в л е 

н а 3,2 м и л л и а р д а п а р о с н о в а н и й ( н у к -

л е о т и д о в ) . Ф и з и ч е с к а я д л и н а Д Н К с о 

с т а в л я е т п р и м е р н о д в а м е т р а , и в ы з ы в а 

е т у д и в л е н и е г р о м а д н а я с у п е р с п и р а л и -

з а ц и я э т о й м о л е к у л ы в я д р е к а ж д о й 

к л е т к и ч е л о в е ч е с к о г о о р г а н и з м а . В п о 

к о я щ и х с я к л е т к а х Д Н К д е с п и р а л и з о в а -
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н а , и э т о с о с т о я н и е я в л я е т с я н а и б о л е е 

ф у н к ц и о н а л ь н ы м . Д л я п р о ц е с с а с а м о 

в о с п р о и з в о д с т в а Д Н К н е о б х о д и м о , ч т о 

б ы е е н и т и н а х о д и л и с ь в с в о б о д н о м , а н е 

в с у п е р у п а к о в а н н о м с о с т о я н и и . П р и р а -

Рис. 1.5. Пиридиновые н у к л е о т и д ы : д е з о к с и ц и т и д и н -

5-фосфат. 

б о т е г е н о в т а к ж е п р о и с х о д и т л о к а л ь н о е 

р а с к р у ч и в а н и е Д Н К . 

Ген - это отрезок молекулы ДНК. К а ж 

д ы й г е н о т в е ч а е т з а п р о и з в о д с т в о т о л ь к о 

12 

Рис. 1.2 Пуриновые н у к л е о т и д ы : дезоксиаденозин-

5-фосфат. 

Рис. 1.6. Водородные и фосфодиэфирные связи 

нуклеотидов (А - аденин, Т - тимин, Ц - цитозин, 

Г - гуанин). 

Рис. 1.4. Пиридиновые н у к л е о т и д ы : д е з о к с и т и м и -

дин-5'-фосфат. 

Рис. 1.3. Пуриновые н у к л е о т и д ы : д е з о к с и г у а н о з и н -

5'-фосфат. 



о д н о г о б е л к а и л и д а ж е с у б ъ е д и н и ц ы б е л к а 

и л и , р е ж е , з а р а з л и ч н ы е т и п ы р и б о н у к л е и 

н о в ы х к и с л о т ( т Р Н К , р Р Н К , м Р Н К ) . 

С о х р а н е н и е г е н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и 

в Д Н К в в и д е о п р е д е л е н н о й п о с л е д о в а 

т е л ь н о с т и н у к л е о т и д о в о б е с п е ч и в а е т с я з а 

с ч е т о с о б о г о п р о ц е с с а , п р е д ш е с т в у ю щ е г о 

д е л е н и ю л ю б о й к л е т к и ч е л о в е ч е с к о г о о р 

г а н и з м а , к о т о р ы й н а з ы в а е т с я р е п л и к а ц и 

е й . С у щ н о с т ь э т о г о п р о ц е с с а с о с т о и т 

в т о м , что в д е л я щ и х с я к л е т к а х Д Н К в о с о 

б ы й п е р и о д и н т е р ф а з ы (S) ф е р м е н т н у к л е -

а з а р а з р ы в а е т в о д о р о д н ы е с в я з и , к о т о р ы е 

у д е р ж и в а ю т н у к л е о т и д ы о б е и х ц е п е й . 

В р е з у л ь т а т е э т о г о п р о ц е с с а ц е п и н а к о н 

ц а х Д Н К р а з ъ е д и н я ю т с я н а д в е п о л о в и н ы 

( д в е о д н о ц е п о ч е ч н ы е н и т и ) и о б р а з у ю т 

в и л к у ( в и л к и ) р е п л и к а ц и и . 

П р и э т о м в р е п л и к а ц и о н н о й в и л к е к а к 

б ы о с в о б о ж д а ю т с я з у б ц ы а з о т и с т ы х о с н о 

в а н и й . В ц и т о п л а з м е я д р а в с е г д а и м е ю т с я 

с в о б о д н ы е н у к л е о т и д ы . П р и п о м о щ и в о 

д о р о д н ы х с в я з е й п о д д е й с т в и е м ф е р 

м е н т н о г о к о м п л е к с а Д Н К - п о л и м е р а з ы о н и 

к о м п л е м е н т а р н о п о д с т р а и в а ю т с я к а з о т и 

с т ы м о с н о в а н и я м э т и х о д н о н и т е в ы х ц е 

п е й , о б р а з у я в н а ч а л е ф р а г м е н т ы , а з а т е м 

и д в е д в у с п и р а л ь н ы е н и т и Д Н К , с о в е р 

ш е н н о п о х о ж и е н а м а т е р и н с к у ю Д Н К . 

С л е д о в а т е л ь н о , к а ж д а я ц е п ь Д Н К в ы с т у 

п а е т в р о л и м а т р и ц ы д л я п о с т р о е н и я к о м 

п л е м е н т а р н о й ц е п и . Э т и м о б е с п е ч и в а е т с я 

п о с т о я н с т в о г е н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и 

в п о т о м с т в е о д н о й д е л я щ е й с я к л е т к и . 

П р о ц е с с у д в о е н и я н и т е й Д Н К в я д р е , к о 

т о р ы й н а з ы в а ю т р е п л и к а ц и е й , о б е с п е ч и 

в а е т у д в о е н и е х р о м о с о м п р и д е л е н и и 

к л е т к и . 

В к л е т к а х ч е л о в е к а Д Н К с в я з а н а с б е л 

к а м и , о б р а з у я д е з о к с и н у к л е о п р о т е и д . Э т о т 

к о м п л е к с с в х о д я щ и м и в н е г о и д р у г и м и 

к о м п о н е н т а м и ( Р Н К , л и п и д ы , п о л и с а х а р и 

ды и д р . ) о б о з н а ч а е т с я к а к хроматин. 

В х р о м о с о м е р а з л и ч а ю т г е н е т и ч е с к и ак

т и в н ы е ( э у х р о м а т и н ) и н е а к т и в н ы е ( г е т е -

р о х р о м а т и н ) у ч а с т к и , к о т о р ы е с о о т в е т с т 

в у ю т п о - р а з н о м у с п и р а л и з о в а н н ы м у ч а с т 

к а м д е з о к с и н у к л е о п р о т е и д а [ 4 ] . 

1.3. Э т а п ы с и н т е з а белков 

Е с л и г е н е т и ч е с к а я и н ф о р м а ц и я з а к л ю 

ч е н а в х р о м о с о м а х , т о с и н т е з б е л к о в о с у 

щ е с т в л я е т с я в ц и т о п л а з м е , в о с о б ы х с т р у 

к т у р а х - р и б о с о м а х , и м е ю щ и х д и а м е т р 

0,01 нм и с о с т о я щ и х из м н о г и х Р Н К и р а з 

л и ч н ы х б е л к о в . М е ж д у п о с л е д о в а т е л ь н о 

с т ь ю н у к л е о т и д о в и г о т о в о й п о л и п е п т и д 

н о й ц е п ь ю , и с п о л ь з у е м о й к л е т к о й , п р о и с 

х о д и т р я д с л о ж н ы х и с т р о г о у п о р я д о ч е н 

н ы х п р о ц е с с о в ( р и с . 1.7) [ 4 ] . 

Н о и м е н н о Д Н К о п р е д е л я е т с п е ц и ф и ч 

н о с т ь п о с т р о е н и я б е л к о в , с и н т е з к о т о р ы х 

п р о и с х о д и т в ц и т о п л а з м е к л е т к и н а р и б о 

с о м а х . Э т о д о с т и г а е т с я т е м , ч т о на молеку

ле ядерной ДНК образуется копия гена 

в виде короткой РНК (преРНК), которая 

в процессе ряда модификаций превраща

ется в молекулу информационной, или ма

тричной, рибонукленовой кислоты (иРНК; 

тРНК, от а н г л . m e s s e n g e r , то е с т ь п е р е н о 

с ч и к ) и в ы х о д и т из я д р а в ц и т о п л а з м у . 

Э т о т т и п Р Н К т а к ж е с о с т о и т и з ч е т ы р е х т и 

п о в н у к л е о т и д о в , о д н а к о в н е й т и м и н з а м е 

н е н д р у г и м н у к л е о т и д о м - у р а ц и л о м ( У ) , 

а в к а ч е с т в е у г л е в о д н о г о к о м п о н е н т а в ы 

с т у п а е т - р и б о з а . 

Информационная РНК служит матри

цей для синтеза полипептидных цепей 

белковых молекул в рибосоме цитоплаз

мы. О б р а з о в а н и е и н ф о р м а ц и о н н о й Р Н К 

н а м о л е к у л а х Д Н К н а з ы в а е т с я транс

крипцией и о с у щ е с т в л я е т с я с п о м о щ ь ю 

ф е р м е н т а Р Н К - п о л и м е р а з ы . Э т о т ф е р 

м е н т р а з р ы в а е т ф о с ф о р н ы е с в я з и м е ж д у 

н у к л е о т и д а м и Д Н К в о б л а с т и с о о т в е т с т 

в у ю щ е г о г е н а и д е л а е т о б е ц е п и Д Н К д о 

с т у п н ы м и д л я т р а н с к р и п ц и и ( с ч и т ы в а н и я 

и н ф о р м а ц и и ) . П р о ц е с с т р а н с к р и п ц и и д о 

в о л ь н о с л о ж е н и о б е с п е ч и в а е т с я м н о г и 

м и д р у г и м и т р а н с к р и п ц и о н н ы м и ф а к т о -
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р а м и . Д р у г и е р а з н о в и д н о с т и о с н о в н о г о 

ф е р м е н т а т р а н с к р и п ц и и - Р Н К - п о л и м е -

р а з ы - к а т а л и з и р у ю т с и н т е з р и б о с о м а л ь -

н о й Р Н К ( р Р Н К ) и т р а н с п о р т н о й ( т Р Н К ) . 

Т а к о й с и н т е з п р о и с х о д и т т а к ж е н а я д е р 

н о й Д Н К . И н ф о р м а ц и о н н а я Р Н К - э т о о д -

н о н и т е в а я с п и р а л ь . Е е с т р у к т у р а с о с т о и т 

и з о с т а т к о в ф о с ф о р н о й к и с л о т ы , р и б о з ы 

и а з о т и с т ы х о с н о в а н и й а д е н и н а , г у а н и н а , 

ц и т о з и н а и у р а ц и л а . П о р я д о к р а с п о л о ж е 

н и я э т и х о с н о в а н и й в м Р Н К к о м п л е м е н т а 

р е н р а с п о л о ж е н и ю а з о т и с т ы х о с н о в а н и й 

в Д Н К , т о л ь к о в м е с т о т и м и н а , к о т о р ы й 

в Д Н К к о м п л е м е н т а р е н а д е н и н у , з д е с ь 

н а х о д и т с я у р а ц и л . 

П р е ж д е ч е м м Р Н К п о п а д е т в ц и т о п л а з 

м у , у ж е в я д р е п р о и с х о д и т е е с о з р е в а н и е 

(процессинг мРНК), к о т о р о е з а к л ю ч а е т 

с я в р а з р е з а н и и п р е д ш е с т в е н н и к а Р Н К 

( п е р в и ч н ы й т р а н с к р и п т м Р Н К ) н а ф р а г 

м е н т ы - э к з о н ы и и н т р о н ы . З а т е м и н т р о -

н ы у д а л я ю т с я , а э к з о н ы с ш и в а ю т с я ( э т о т 

п р о ц е с с н а з ы в а е т с я сплайсингом). П р и 

с о е д и н е н и е о д н о г о г е н а и л и ч а с т и г е н а 

к д р у г о м у , а т а к ж е п р о ц е с с у д а л е н и я н и 

т р о н о в и с о е д и н е н и е э к з о н о в п р и с и н т е з е 

м Р Н К ( с п л а й с и н г г е н о в ) - ф е р м е н т а т и в 

н ы й п р о ц е с с с у ч а с т и е м н е с к о л ь к и х ф е р 

м е н т о в ( р и с . 1.7). 

О б р а з о в а в ш а я с я у к о р о ч е н н а я и Р Н К 

м е т и л и р у е т с в о и н а ч а л ь н ы е н у к л е о т и д ы -

о б р а з у е т с я к э п - с т р у к т у р а ( « ш а п о ч к а » ) . 

К д р у г о м у е е к о н ц у п р и с о е д и н я е т с я х в о с т 

и з п р и м е р н о д в у х с о т о с т а т к о в а д е н и л о -

в о й к и с л о т ы ( п о л и А ) , и з р е л а я м Р Н К в ц и 

т о п л а з м е о б р а з у е т к о м п л е к с с о с о б ы м и 

б е л к а м и , а з а т е м п о п а д а е т в р и б о с о м ы , 

г д е н а н е й и п р о и с х о д и т с б о р к а п о л и п е п 

т и д о в и з а м и н о к и с л о т . Рибосомы п р е д 

с т а в л я ю т с о б о й н у к л е о п р о т е и д н ы е с т р у к 

т у р ы , в к о т о р ы е в х о д я т т р и в и д а р Р Н К 

и б о л е е 5 0 р и б о с о м н ы х б е л к о в . П о р я д о к 

р а с п о л о ж е н и я а м и н о к и с л о т в п о л и п е п т и 

д е о п р е д е л я е т с я п о р я д к о м н у к л е о т и д о в 

в м Р Н К , т о е с т ь о б р а з о в а н и е б е л к а о с у 

щ е с т в л я е т с я п о ц е п и : ДНК—>РНК—>белок. 

Р и б о с о м а д в и ж е т с я в д о л ь м Р Н К , в ы с в о 

б о ж д а я е е и н и ц и и р у ю щ и й у ч а с т о к , н а к о 

т о р о м в н о в ь н а ч и н а е т с я с и н т е з н о в о й п о 

л и п е п т и д н о й ц е п и . Э т о т п р о ц е с с п р о д о л 

ж а е т с я д о т е х п о р , п о к а н а д а н н о м у ч а с т 

к е н е о к а ж е т с я о д и н и з с т о п - к о д о н о в , к о 

т о р ы й п р е к р а щ а е т с и н т е з и с п о с о б с т в у е т 

о т д е л е н и ю п о л и п е т и д н о й ц е п и о т р и б о с о 

мы и от м Р Н К . 

Каждая аминокислота кодируется тремя 

нуклеотидами иРНК, которые называются 

кодонами. Из ч е т ы р е х а з о т и с т ы х о с н о в а 

н и й в о з м о ж н ы 64 к о м б и н а ц и и по 3 (43) т р и 

п л е т а , и л и к о д о н а . А м и н о к и с л о т , и з к о т о р ы х 

п о с т р о е н ы б е л к и , в с е г о 2 0 . П о э т о м у н е к о т о 

р ы е а м и н о к и с л о т ы к о д и р у ю т с я н е о д н и м ко-

д о н о м , а н е с к о л ь к и м и (до ш е с т и ) . Способ 

перехода информации, записанной в иРНК, 

к информации, содержащейся в белках, на

зывается генетическим кодом ( т а б л . 1.1). 

О н б ы л п о л н о с т ь ю р а с ш и ф р о в а н М . Н и р е н -

б е р г о м и Д ж . М а т т э и в 1 9 6 4 г. 
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Р и с 1.7. Схема экзонно-интронного строения гена, 

транскрипции, процессинга и трансляции. 

Сокращенное название аминокислот: Мет -- метионин, 

Фен - фенилаланин, Тир - тирозин, Гис - гистидин, 

Гли - глицин. Транскрипция и процессинг протекают 

в клеточном ядре, трансляция - в цитоплазме. 



К о д о н ы п р е д с т а в л я ю т с о б о й т р и п л е т ы 

н у к л е о т и д о в и н ф о р м а ц и о н н о й Р Н К , 

т о е с т ь с и м в о л ы г е н е т и ч е с к о г о « с о о б щ е 

н и я » , ч и т а е м о г о а п п а р а т о м к л е т к и п р и 

с и н т е з е б е л к о в . 

Н е с к о л ь к о т р и п л е т о в м о г у т к о д и р о в а т ь 

о д н у и т у ж е а м и н о к и с л о т у , н о код н е я в л я 

е т с я д в у с м ы с л е н н ы м , п о с к о л ь к у о д и н и т о т 

ж е т р и п л е т н е с п о с о б е н к о д и р о в а т ь с и н т е з 

д в у х р а з л и ч н ы х а м и н о к и с л о т . 

К о д о н ы , о т м е ч е н н ы е з в е з д о ч к о й 

( т а б л . 1.1), н а з ы в а ю т с я б е с с м ы с л е н н ы м и 

( н о н с е н с - к о д о н ы ) , т а к как о н и н е к о д и р у ю т 

с и н т е з а м и н о к и с л о т . 

Переход от гена к синтезу белка осу

ществляется благодаря генетическому 

коду, в с о о т в е т с т в и и с к о т о р ы м п о с л е д о 

в а т е л ь н о с т ь и з т р е х н у к л е о т и д о в ( к о д о н ) 

в м о л е к у л е н у к л е и н о в о й к и с л о т ы с о о т 

в е т с т в у е т о д н о й а м и н о к и с л о т е в м о л е к у 

л е б е л к а . Г е н е т и ч е с к и й к о д т р е х б у к в е н 

н ы й , и л ю б о й и з в а р и а н т о в 6 4 к о д о н о в (из 

ч е т ы р е х н у к л е о т и д о в п о т р и к о д о н а - 4Э) 

с о о т в е т с в у е т о п р е д е л е н н о й а м и н о к и с л о 

т е . И з 6 4 в а р и а н т о в т р и п л е т о в т р и н е к о 

д и р у ю т н и к а к и х а м и н о к и с л о т , а с л у ж а т 

с и г н а л о м д л я п р е к р а щ е н и я с и н т е з а б е л 

к а ( с т о п - к о д о н ы ) . Т а к и м о б р а з о м , о к а з а 

л о с ь , ч т о с м ы с л о в ы х к о д о н о в 6 1 ( 6 4 м и 

н у с 3 ) и , с л е д о в а т е л ь н о , о д н а и т а ж е и з 

2 0 а м и н о к и с л о т м о ж е т к о д и р о в а т ь с я н е 

с к о л ь к и м и в а р и а н т а м и и з т р е х н у к л е о т и 

д о в , т о е с т ь о п р е д е л я т ь с я о т к р ы т ы м г е н е 

т и ч е с к и м к о д о м . Г е н е т и ч е с к и й к о д о к а 

з а л с я у н и в е р с а л ь н ы м , о д и н а к о в ы м д л я 

в с е х ж и в ы х с у щ е с т в - о т в и р у с о в д о ч е 

л о в е к а . 

В р е з у л ь т а т е п е р е н о с а и н ф о р м а ц и и 

с и Р Н К н а п о л и п е п т и д в н о в ь с и н т е з и р о 

в а н н а я ц е п ь п о л и п е п т и д а с в е р т ы в а е т с я 

в а- и л и р - с п и р а л ь , а з а т е м в г л о б у л у ( г л о 

б у л я р н ы е б е л к и ) и л и ф и б р и л л у ( ф и б р и л 

л я р н ы е б е л к и ) [ 3 ] . Э т и б е л к и т а к ж е п о д в е р 

г а ю т с я х и м и ч е с к о й м о д и ф и к а ц и и , п о к а н е 
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о б р а з у ю т с я з р е л ы е б е л к и . П е р в и ч н а я 

с т р у к т у р а б е л к а д е т е р м и н и р у е т с я с в о и м 

г е н о м , а в т о р и ч н а я и т р е т и ч н а я в к о н е ч н о м 

с ч е т е о п р е д е л я ю т с я р а с п о л о ж е н и е м а м и 

н о к и с л о т в п о л и п е п т и д н о й ц е п и . П о р я д о к 

и х р а с п о л о ж е н и я о п р е д е л я е т с я п о р я д к о м 

р а с п о л о ж е н и я к о д о н о в в и Р Н К , а п о р я д о к 

р а с п о л о ж е н и я н у к л е о т и д о в и Р Н К - п о р я д 

к о м р а с п о л о ж е н и я н у к л е о т и д о в в Д Н К . Э т о 

о с н о в н о й п р и н ц и п с о в р е м е н н о й б и о л о г и и . 

С у щ е с т в у е т и о б р а т н ы й п о т о к и н ф о р м а 

ц и и о т Р Н К к Д Н К , к о т о р ы й р е а л и з у е т с я 

в п р о ц е с с е о б р а т н о й т р а н с к р и п ц и и 

( Д Н К < - > Р Н К ^ б е л о к ) . 

Участок ДНК, определяющий синтез 

РНК, а в последующем и синтез соответ

ствующего полипептида, является струк

турной единицей наследственности, 

то есть геном. В д и п л о и д н ы х о р г а н и з м а х 

п а р а г е н о в о п р е д е л я е т т о т и л и и н о й п р и 

з н а к . Н а з ы в а ю т с я о н и а л л е л я м и . 

П р и и д е н т и ч н о с т и а л л е л е й г о в о р я т о г о 

м о з и г о т н о е ™ , а п р и их р а з л и ч и и - о г е т е -

р о з и г о т н о с т и . 

А м и н о к и с л о т ы к и Р Н К н а р и б о с о м ы 

д о с т а в л я ю т с я т р а н с п о р т н ы м и Р Н К 

( т Р Н К ) . Д л я к а ж д о й и з 2 0 а м и н о к и с л о т 

с у щ е с т в у ю т о д н а и л и н е с к о л ь к о т р а н с 

п о р т н ы х Р Н К . Э т о с о о т в е т с т в и е з а в и с и т 

о т с т р у к т у р ы о ч е н ь в а ж н о г о у ч а с т к а 

т Р Н К - а н т и к о д о н а . А н т и к о д о н с о с т о и т , 

т а к ж е к а к и к о д о н , и з т р е х н у к л е о т и д о в , 

п о с л е д о в а т е л ь н о с т ь к о т о р ы х и о п р е д е л я 

е т т и п т Р Н К . Т а к и м о б р а з о м , а н т и к о д о н 

у з н а е т , к а к у ю и м е н н о а м и н о к и с л о т у с п о 

с о б н а т р а н с п о р т и р о в а т ь о п р е д е л е н н а я 

т Р Н К . К о м п л е м е н т а р н о е в з а и м о д е й с т в и е 

м е ж д у к о д о н о м в м о л е к у л е м Р Н К и а н т и -

к о д о н о м в м о л е к у л е т Р Н К ( п о п р а в и л у 

к о м п л е м е н т а р н о с т и - А-У и Г-Ц) и с о з д а 

е т п р а в и л ь н о с т ь в ы б о р а а м и н о к и с л о т ы 

п р и с и н т е з е б е л к а . К о г д а н а г р у ж е н н ы е 

а м и н о к и с л о т а м и д в е т р а н с п о р т н ы е Р Н К 

о к а з ы в а ю т с я с п а р е н н ы м и с д в у м я с м е ж 

н ы м и т р и п л е т а м и и н ф о р м а ц и о н н о й Р Н К , 

и х б л и з о с т ь и о т н о с и т е л ь н о е п о л о ж е н и е 

о б е с п е ч и в а ю т б е з о ш и б о ч н о е у с т а н о в л е 

н и е п е п т и д н о й с в я з и м е ж д у г р у п п о й 

С О О Н о д н о й а м и н о к и с л о т ы и г р у п п о й 

N H 2 с о с е д н е й . Э т о т п р о ц е с с , и д у щ и й п о с 

л е д о в а т е л ь н о в о п р е д е л е н н о м н а п р а в л е 

н и и в д о л ь м о л е к у л ы и н ф о р м а ц и о н н о й 

Р Н К , н а ч и н а е т с я с N - к о н ц е в о й а м и н о к и с 

л о т ы и з а к а н ч и в а е т с я у с т а н о в к о й н а с о 

о т в е т с т в у ю щ е м м е с т е н а п о с л е д н е м т р и 

п л е т е и н ф о р м а ц и о н н о й Р Н К С - к о н ц е в о й 

а м и н о к и с л о т ы . П о м е р е у с т а н о в л е н и я 

п е п т и д н ы х с в я з е й т р а н с п о р т н ы е Р Н К о с 

в о б о ж д а ю т с я д л я п е р е н о с а н о в ы х м о л е 

к у л а м и н о к и с л о т . К о г д а к с и н т е з и р у е м о й 

п о л и п е п т и д н о й ц е п и п р и с о е д и н и т с я п о с 

л е д н я я а м и н о к и с л о т а , ц е п ь о т д е л я е т с я о т 

м е с т а с и н т е з а , с к р у ч и в а е т с я и с а м о п р о 

и з в о л ь н о п р и н и м а е т о к о н ч а т е л ь н у ю п р о 

с т р а н с т в е н н у ю к о н ф и г у р а ц и ю ( с т р у к т у 

р у ) . С э т о г о м о м е н т а и с п о л ь з у е т с я к л е т 

к о й в т о й р е а к ц и и , к о т о р у ю с п о с о б н а к а 

т а л и з и р о в а т ь . Б е л к и - э т о о с н о в н ы е м о 

л е к у л ы , о б е с п е ч и в а ю щ и е ж и з н е д е я т е л ь 

н о с т ь к л е т к и и ц е л о г о о р г а н и з м а . С т р у к 

т у р н ы е б е л к и и ф е р м е н т ы о б е с п е ч и в а ю т 

в е с ь с л о ж н е й ш и й п р о ц е с с о б м е н а в е 

щ е с т в , с т р у к т у р н у ю о р г а н и з а ц и ю с к е л е т а 

к л е т к и , о б р а з о в а н и е м е ж к л е т о ч н о г о в е 

щ е с т в а , т р а н с п о р т м н о г и х в е щ е с т в в о р 

г а н и з м е и ф о р м и р о в а н и е б е л к о в ы х к а н а 

л о в к л е т к и . 

С т р у к т у р а Д Н К в я д р е о ч е н ь с т а б и л ь н а , 

б л а г о д а р я ч е м у д о с т и г а е т с я с т а б и л ь н о с т ь 

п р и з н а к о в ч е л о в е к а . 

В р е з у л ь т а т е р а с ш и ф р о в к и с т р у к т у р ы 

г е н о м а о к а з а л о с ь , ч т о у ч е л о в е к а ч и с л о 

г е н о в н е п р е в ы ш а е т 3 5 т ы с я ч . В с е г е н ы 

в м е с т е з а н и м а ю т н е б о л е е 1 0 - 1 5 % м о л е 

к у л ы Д Н К . Н е к о т о р ы е г е н ы , у ч а с т в у ю щ и е 

в к о н т р о л е ф у н д а м е н т а л ь н ы х к л е т о ч н ы х 

п р о ц е с с о в , п о в т о р я ю т с я в г е н о м е с о т н и 

р а з и с о с т а в л я ю т т а к н а з ы в а е м ы е « м у л ь -

т и г е н н ы е с е м е й с т в а » . К н и м о т н о с я т с я г е 

н ы к о м п л е к с а г и с т о с о в м е с т и м о с т и ( H L A -

к о м п л е к с ) , а т а к ж е г е н ы , к о д и р у ю щ и е с и н 

т е з и м м у н о г л о б у л и н о в , и г е н ы р и б о с о -

м а л ь н о й Р Н К ( р Р Н К ) . О д н а к о о с н о в н а я 

м а с с а г е н о в в м о л е к у л е Д Н К п р е д с т а в л е 

н а 1-2 к о п и я м и . Г е н ы о т д е л е н ы д р у г о т 

д р у г а п р о т я ж е н н ы м и н е к о д и р у ю щ и м и п о с -
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л е д о в а т е л ь н о с т я м и . С р е д н и й р а з м е р г е н а 

1 0 - 3 0 т ы с . н у к л е о т и д о в . В к а ж д о м г е н е 

и м е ю т с я с м ы с л о в а я к о д и р у ю щ а я и р е г у л я -

т о р н а я ч а с т и . К о д и р у ю щ а я ч а с т ь ( э к з о н ы ) 

в б о л ь ш и н с т в е г е н о в ч е л о в е к а р а з д е л е н а 

б е с с м ы с л е н н ы м и п о с л е д о в а т е л ь н о с т я м и 

( и н т р о н а м и ) , ф у н к ц и и к о т о р ы х д о н а с т о я 

щ е г о в р е м е н и о с т а ю т с я м а л о и с с л е д о в а н 

н ы м и . Г л а в н а я р е г у л я т о р н а я с и с т е м а г е 

на - п р о м о т о р - р а с п о л о ж е н а п е р е д к о д и 

р у ю щ е й ч а с т ь ю . Промотор о п р е д е л я е т 

н а ч а л о и с к о р о с т ь с и н т е з а п р е Р Н К . В т о 

р а я р е г у л я т о р н а я с и с т е м а - энхансер -

о п р е д е л я е т с п е ц и ф и ч н о с т ь р а б о т ы г е н а 

в о п р е д е л е н н о й т к а н и . Э н х а н с е р ы м о г у т 

р а с п о л а г а т ь с я н а з н а ч и т е л ь н о м р а с с т о я 

н и и о т с а м о г о г е н а . Р е г у л я т о р н ы е э л е м е н 

т ы , р а с п о л о ж е н н ы е в к о н ц е г е н а , к о н т р о 

л и р у ю т п р о ц е с с ы п е р е х о д а о т п р е Р Н К 

к м Р Н К . 

П р и ф у н к ц и о н и р о в а н и и г е н о в э к з о н ы 

и и н т р о н ы п е р е п и с ы в а ю т с я в м о л е к у л у 

п р е Р Н К . В п р о ц е с с е е е д а л ь н е й ш е й м о 

д и ф и к а ц и и г о м о л о г и ч н ы е и н т р о н а м п о с 

л е д о в а т е л ь н о с т и в ы р е з а ю т с я . С у м м а р н о 

к о д и р у ю щ и е о б л а с т и в с е х г е н о в с о с т а в 

л я ю т м е н е е 3 % о т о б щ е й д л и н ы Д Н К . 

К р о м е и с т и н н ы х г е н о в , с у щ е с т в у ю т т а к 

н а з ы в а е м ы е « п с е в д о г е н ы » , к о т о р ы е п о 

с в о е й н у к л е о т и д н о й п о с л е д о в а т е л ь н о с т и 

п о х о ж и н а с т р у к т у р н ы е г е н ы , о д н а к о , к а к 

п р а в и л о , ф у н к ц и о н а л ь н о н е а к т и в н ы 

в с и л у н а к о п л е н н ы х р а з н о о б р а з н ы х м у 

т а ц и й . 

К р о м е я д е р н о г о г е н о м а , с у щ е с т в у е т о т 

н о с и т е л ь н о н е д а в н о о т к р ы т ы й ( 1 9 6 3 г.) 

митохондриальный геном, п р е д с т а в л я ю 

щ и й с о б о й н е б о л ь ш у ю д в у н и т ч а т у ю к о л ь 

ц е в у ю Д Н К , г е н ы к о т о р о й к о д и р у ю т 1 3 

с у б ъ е д и н и ц к о м п л е к с о в д ы х а т е л ь н о й ц е 

п и , а т а к ж е 2 р и б о с о м а л ь н ы е и 22 т р а н с 

п о р т н ы е Р Н К . Д в у н и т ч а т а я м о л е к у л а м и 

т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К с о с т о и т и з 1 6 5 6 9 

п а р н у к л е о т и д н ы х о с н о в а н и й , 3 7 г е н о в 

и и м е е т с о б с т в е н н ы й а п п а р а т р е п л и к а ц и и . 

Б о л ь ш и н с т в о м и т о х о н д р и а л ь н ы х б е л к о в 

к о д и р у е т с я я д е р н о й Д Н К и л и ш ь 2 % с и н 

т е з и р у ю т с я в м и т о х о н д р и а л ь н о м м а т р и к с е 

п о д к о н т р о л е м с т р у к т у р н ы х г е н о в . У н и 

к а л ь н о с т ь м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К с в я з а 

н а с о с о б е н н о с т я м и е е п е р е д а ч и п о т о м с т 

в у и с к л ю ч и т е л ь н о о т м а т е р и . 

1.4. О с н о в н ы е э т а п ы р е а л и з а ц и и 
г е н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и 

Р е а л и з а ц и я г е н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и , 

з а к о д и р о в а н н о й в Д Н К , з а к а н ч и в а е т с я 

с и н т е з о м б е л к а . О д н а к о Д Н К н е п о с р е д с т 

в е н н о не в з а и м о д е й с т в у е т с б е л о к с и н т е -

з и р у ю щ е й с и с т е м о й , т о е с т ь н е с л у ж и т м а 

т р и ц е й д л я с и н т е з а б е л к а . Э т о р а з л и ч и е 

н а г л я д н о и л л ю с т р и р у е т с я т е м , ч т о и н ф о р 

м а ц и я з а к о д и р о в а н а в х р о м о с о м а х , к о т о 

р ы е н а х о д я т с я в я д р е , а с и н т е з б е л к а п р о 

и с х о д и т в ц и т о п л а з м е , н а р и б о с о м а х . П о э 

т о м у в о з н и к а е т н е о б х о д и м о с т ь с у щ е с т в о 

в а н и я с п е ц и а л ь н ы х п е р е н о с ч и к о в г е н е т и 

ч е с к о й и н ф о р м а ц и и о т Д Н К к р и б о с о м а м . 

И х р о л ь в ы п о л н я е т о с о б ы й в и д Р Н К , м а т 

р и ч н ы е Р Н К ( м Р Н К ) , к о т о р ы е п р е д с т а в л я 

ю т с о б о й т о ч н у ю к о п и ю г е н а . Т а к и м о б р а 

з о м , м о ж н о в ы д е л и т ь 2 э т а п а р е а л и з а ц и и 

г е н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и : т р а н с к р и п ц и ю 

и т р а н с л я ц и ю . 

Транскрипция ( с ч и т ы в а н и е г е н е т и ч е 

с к о й и н ф о р м а ц и и Д Н К ) - ф е р м е н т а т и в н ы й 

п р о ц е с с , п р и к о т о р о м г е н е т и ч е с к а я и н ф о р 

м а ц и я , с о д е р ж а щ а я с я в о д н о й ц е п и Д Н К , 

и с п о л ь з у е т с я д л я с и н т е з а к о м п л е м е н т а р 

н о й н у к л е о т и д н о й п о с л е д о в а т е л ь н о с т и 

в ц е п и м Р Н К . М а т р и ч н а я Р Н К в ы п о л н я е т 

р о л ь п е р е д а т ч и к а г е н е т и ч е с к о й п р о г р а м 

мы от Д Н К к р и б о с о м а м и, в к о н е ч н о м с ч е 

т е , п р о г р а м м ы с и н т е з а б е л к а . 

Трансляция - п р о ц е с с , п р и к о т о р о м ге

н е т и ч е с к а я и н ф о р м а ц и я , с о д е р ж а щ а я с я 

в м о л е к у л е м Р Н К , н а п р а в л я е т с и н т е з с о о т 

в е т с т в у ю щ е й а м и н о к и с л о т н о й п о с л е д о в а 

т е л ь н о с т и б е л к а . П о с у щ е с т в у э т о п р о ц е с с 
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п е р е в о д а ( р а с ш и ф р о в к и ) г е н е т и ч е с к о г о ко

д а , к о г д а з а д а н н а я в м Р Н К п о с л е д о в а т е л ь 

н о с т ь к о д о н о в п р о ч и т ы в а е т с я р и б о с о м о й 

к а к п р о г р а м м а и п о с л е д о в а т е л ь н о с т ь 

в к л ю ч е н и я а м и н о к и с л о т в п о л и п е п т и д н у ю 

ц е п ь . Т а к и м о б р а з о м , т р а н с л я ц и я м Р Н К 

п р и в о д и т к с и н т е з у о п р е д е л е н н о й п о л и п е п 

т и д н о й ц е п и н а р и б о с о м е . 

В е л и ч а й ш и м о т к р ы т и е м X X в е к а я в и 

л о с ь о т к р ы т и е в е щ е с т в а н а с л е д с т в е н н о 

с т и - д е з о к с и р и б о н у к л е и н о в о й к и с л о т ы 

( Д Н К ) . П о р я д о к р а с п о л о ж е н и я н у к л е о т и 

д о в и я в л я е т с я т е м я з ы к о м , н а к о т о р о м з а 

п и с а н ы и н ф о р м а ц и о н н ы е п р о г р а м м ы р а з 

в и т и я о р г а н и з м а и з о п л о д о т в о р е н н о й я й 

ц е к л е т к и . О д н а к о д а л е к о н е в с я Д Н К с о 

с т о и т и з п о д о б н ы х и н ф о р м а ц и о н н ы х п р о 

г р а м м . О н и в в и д е о т д е л ь н ы х г е н о в в к р а п 

л е н ы в Д Н К и з а н и м а ю т н е б о л е е 1 0 - 1 5 % 

о б щ е й д л и н ы м о л е к у л ы . 

Д Н К о т л и ч а е т с я о т д р у г и х м о л е к у л д в у 

м я в а ж н ы м и о с о б е н н о с т я м и : с п о с о б н о с т ь ю 

с а м о в о с п р о и з в о д и т ь с я и с п о с о б н о с т ь ю з а 

п и с ы в а т ь и н ф о р м а ц и ю о р а з в и т и и о р г а н и з 

ма и п е р е д а в а т ь в п о к о л е н и я х к л е т о к с о 

д е р ж а щ у ю с я в н е й и н ф о р м а ц и ю [ 5 ] . В ж и 

в о й м а т е р и и Д Н К н а х о д и т с я , г л а в н ы м о б р а 

з о м , в ф о р м е д в у н и т е в о й с п и р а л и . П р и раз

м н о ж е н и и и л и п р и р а б о т е г е н о в о д н о н и т е -

вая ц е п ь Д Н К с л у ж и т м а т р и ц е й д л я с т р о и 

т е л ь с т в а к о м п л е м е н т а р н о й ц е п и в с о о т в е т 

с т в и и с в ы ш е у к а з а н н ы м п р а в и л о м : А-Т, 

Г-Ц. М а т р и ч н а я Р Н К к о п л е м е н т а р н а о д н о й 

ц е п и к л е т о ч н о й Д Н К и с л у ж и т д л я п е р е н о 

с а г е н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и о т х р о м о с о 

мы к р и б о с о м а м . 

1.5. М у т а ц и и 

И з м е н е н и я в с т р у к т у р е г е н а н а з ы в а ю т 

ся мутациями. Э т и и з м е н е н и я м о г у т в о з 

н и к а т ь п о д в л и я н и е м ф а к т о р о в в н е ш н е й 

и в н у т р е н н е й с р е д ы . М у т а ц и и м о г у т в о з н и 

к а т ь в п о л о в ы х к л е т к а х (генеративные 

мутации) и п е р е д а в а т ь с я с л е д у ю щ и м п о 

к о л е н и я м п р и п о л о в о м р а з м н о ж е н и и 

и п р о я в л я ю т с я , к а к п р а в и л о , во в с е х клет

ках п о т о м к о в , и н е к о т о р ы е из н и х п р и в е д у т 

к р а з в и т и ю н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й . 

О д н а к о м у т а ц и и м о г у т в о з н и к а т ь в с о м а 

т и ч е с к и х к л е т к а х (соматические мута

ции) и н а с л е д о в а т ь с я д о ч е р н и м и к л е т к а 

м и , к о т о р ы е о б р а з у ю т с я в п р о ц е с с е м и т о -

т и ч е с к и х д е л е н и й . С о м а т и ч е с к и е м у т а ц и и 

м о г у т н а х о д и т ь с я н е в о в с е х к л е т к а х о р г а 

н и з м а , то е с т ь в о р г а н и з м е о д н о г о и т о г о 

ж е и н д и в и д у у м а с о с у щ е с т в у ю т н о р м а л ь 

н ы е и м у т а н т н ы е к л е т к и , ч т о п р и в о д и т 

к мозаицизму- н а л и ч и ю в о р г а н и з м е кле

т о к , о т л и ч а ю щ и х с я п о с в о е м у г е н о т и п у 

и е г о ф е н о т и п и ч е с к и м п р о я в л е н и я м о т 

д р у г и х к л е т о к о р г а н и з м а . 

М у т а ц и и м о г у т б ы т ь с п о н т а н н ы м и , т о 

е с т ь в о з н и к а т ь с л у ч а й н о , и и н д у ц и р о в а н 

н ы м и , в о з н и к н о в е н и е к о т о р ы х с в я з а н о 

с в о з д е й с т в и е м р а з н о о б р а з н ы х м у т а г е н 

н ы х ф а к т о р о в ( р а д и а ц и я , т е м п е р а т у р а , х и 

м и ч е с к и е в е щ е с т в а , л е к а р с т в а и д р . ) . 

П о л о к а л и з а ц и и м у т а ц и и п о д р а з д е л я ю т 

на я д е р н ы е и м и т о х о н д р и а л ь н ы е (в р е з у л ь 

т а т е и з м е н е н и я г е н о м а Д Н К - с о д е р ж а щ и х 

к л е т о ч н ы х о р г а н о и д о в - м и т о х о н д р и й ) . 

И з м е н е н и я в г е н е т и ч е с к о м м а т е р и а л е 

м о г у т п р о и с х о д и т ь н а р а з н ы х у р о в н я х . Ес

л и и з м е н е н и я з а т р а г и в а ю т о д и н и л и не

с к о л ь к о н у к л е о т и д о в в н у т р и о д н о г о г е н а , 

т о в о з н и к а ю т г е н н ы е м у т а ц и и . И з м е н е н и я 

м н о ж е с т в а н у к л е о т и д о в и л и с т р у к т у р ы от

д е л ь н ы х х р о м о с о м в ц е л о м о б о з н а ч а ю т 

к а к хромосомные мутации, а н а р у ш е н и е 

ч и с л е н н о с т и х р о м о с о м - к а к геномные 

мутации [ 6 ] . 

И с х о д я и з м е х а н и з м о в в о з н и к н о в е н и я 

м у т а ц и й и х а р а к т е р а н а с л е д о в а н и я , все 

генные болезни подразделяют на мо

ногенные, хромосомные, мультифакто

риальные, генетические болезни сома

тических клеток и болезни генетиче

ской несовместимости матери и плода. 

М о н о г е н ы е б о л е з н и я в л я ю т с я р е з у л ь т а 

т о м м у т а ц и й в о т д е л ь н ы х г е н а х , и их н а -
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с л е д о в а н и е п о д ч и н я е т с я з а к о н а м М е н д е 

л я . Х р о м о с о м н ы е н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з 

н и о б у с л о в л е н ы и з м е н е н и я м и в ч и с л е х р о 

м о с о м в г е н о м е ч е л о в е к а л и б о с т р у к т у р 

н ы м и п е р е с т р о й к а м и ( а б е р р а ц и я м и ) в н и х . 

Ф е н о т и п и ч е с к и е п р о я в л е н и я м у л ь т и ф а к 

т о р и а л ь н ы х б о л е з н е й з а в и с я т о т с о ч е т а н -

н о г о в з а и м о д е й с т в и я ф а к т о р о в в н е ш н е й 

с р е д ы и г е н е т и ч е с к и х ф а к т о р о в . Г е н е т и ч е 

с к и е б о л е з н и с о м а т и ч е с к и х к л е т о к в ы д е 

л е н ы в о с о б у ю г р у п п у и в д о с т а т о ч н о й м е 

р е н е и з у ч е н ы . И х п р и м е р о м м о г у т с л у 

ж и т ь н е к о т о р ы е в р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з 

в и т и я , я в л я ю щ и е с я р е з у л ь т а т о м м у т а ц и и 

в с о м а т и ч е с к и х к л е т к а х в к р и т и ч е с к о м пе

р и о д е э м б р и о г е н е з а . Б о л е з н и н е с о в м е с 

т и м о с т и м а т е р и и п л о д а п о а н т и г е н а м р а з 

в и в а ю т с я в р е з у л ь т а т е и м м у н о л о г и ч е с к о й 

р е а к ц и и м а т е р и н а а н т и г е н ы п л о д а ( н а 

п р и м е р , г е м о л и т и ч е с к а я б о л е з н ь н о в о р о 

ж д е н н ы х , в о з н и к а ю щ а я в р е з у л ь т а т е н е с о 

в м е с т и м о с т и м а т е р и и п л о д а п о р е з у с - а н 

т и г е н у ) . В н е к о т о р ы х п о п у л я ц и я х д а н н а я 

п а т о л о г и я в с т р е ч а е т с я д о в о л ь н о ч а с т о (до 

1 % н о в о р о ж д е н н ы х ) . 

К а ж д а я и з г р у п п б о л е з н е й , в с в о ю о ч е 

р е д ь , п о д р а з д е л я е т с я н а п о д г р у п п ы . Так, 

м о н о г е н н ы е б о л е з н и р а з д е л я ю т с я н а а у т о -

с о м н о - д о м и н а н т н ы е , а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н ы е и с ц е п л е н н ы е с Х - х р о м о с о м о й . М у л ь -

т и ф а к т о р и а л ь н ы е б о л е з н и о б ъ е д и н я ю т 

в р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я ( а н о м а л и и ) , 

п р о я в л я ю щ и е с я у ж е п р и р о ж д е н и и , 

и о б ы ч н ы е , ш и р о к о р а с п р о с т р а н е н н ы е 

в д е т с к о й п о п у л я ц и и , н о ч а с т о п р о я в л я ю 

щ и е с я в з р е л о м в о з р а с т е б о л е з н и ( г и п е р 

т о н и ч е с к а я б о л е з н ь , я з в е н н а я б о л е з н ь , р я д 

п с и х и ч е с к и х б о л е з н е й и д р . ) . 

Г е н н ы е м у т а ц и и , з а т р а г и в а ю щ и е о д и н 

и л и н е с к о л ь к о н у к л е о т и д о в в н у т р и о т д е л ь 

н о г о г е н а , п о д р а з д е л я ю т н а д в е г р у п п ы : 

п е р в у ю - о б у с л о в л и в а е т сдвиг рамки счи

тывания ( м у т а ц и и , п р и в о д я щ и е к с д в и г у 

с ч и т ы в а н и я т р и п л е т о в в п р о ц е с с е т р а н с л я 

ц и и п о л и п е п т и д н о й ц е п и ) , в т о р у ю - г е н н ы е 

м у т а ц и и , с в я з а н н ы е с з а м е н о й п а р о с н о в а 

н и й . С з а м е н о й о с н о в а н и й с в я з а н о д о 2 0 % 

с п о н т а н н ы х м у т а ц и й , а о с т а л ь н ы е 8 0 % му

т а ц и й в о з н и к а ю т в р е з у л ь т а т е р а з л и ч н ы х 

д е л е ц и и и в с т а в о к . 

В ы д е л я ю т д в а т и п а з а м е н ы о с н о в а н и й : 

а) транзиции - з а м е н а о д н о г о о с н о в а н и я 

н а д р у г о е , н а п р и м е р , п у р и н о в о г о н а п у р и -

н о в о е , п и р и м и д и н о в о е н а п и р и м и д и н о в о е 

( A - > G ; С - > Т ) ; б) трансверсии, к о г д а м е н я 

е т с я п у р и н о в о е н а п и р и м и д и н о в о е о с н о 

в а н и е (А—>С; G—»Т). Т а к и е и з м е н е н и я м о 

г у т в о з н и к а т ь с п о н т а н н о и л и п р о и с х о д и т ь 

п о д в л и я н и е м р а з л и ч н ы х м у т а г е н о в . М у 

т а ц и и с о с д в и г о м р а м к и с ч и т ы в а н и я п р е д 

с т а в л я ю т с о б о й в с т а в к и и л и в ы п а д е н и я 

о д н о й и л и н е с к о л ь к и х п а р н у к л е о т и д о в . 

В з а в и с и м о с т и о т м е с т а н а р у ш е н и я м о ж е т 

м е н я т ь с я к о л и ч е с т в о к о д о н о в и , с о о т в е т 

с т в е н н о , в о з н и к а ю т и з м е н е н и я в б е л к а х , 

и х к о д и р у ю щ и х . 

Р а з л и ч н ы е н а р у ш е н и я в н у к л е о т и д н о й 

п о с л е д о в а т е л ь н о с т и Д Н К п о - р а з н о м у п р о 

я в л я ю т с я в ф е н о т и п е - от м о л ч а щ е й м у т а 

ц и и ( м о л ч а щ а я з а м е н а ) , н е о к а з ы в а ю щ е й 

в л и я н и я н а с т р у к т у р у и ф у н к ц и ю б е л к а , 

д о т я ж е л о й п а т о л о г и и . П о ф у н к ц и о н а л ь н о 

м у з н а ч е н и ю г е н н ы е м у т а ц и и м о ж н о п о д 

р а з д е л и т ь на 3 г р у п п ы : 1) м у т а ц и и , в е д у 

щ и е к п о л н о й п о т е р е ф у н к ц и и , 2 ) м у т а ц и и , 

в е д у щ и е к и з м е н е н и ю м Р Н К и п е р в и ч н ы х 

б и о х и м и ч е с к и х п р о д у к т о в и 3) д о м и н а т н о -

н е г а т и в н ы е , в р е з у л ь т а т е к о т о р ы х и з м е н я 

ю т с я с в о й с т в а б е л к о в и в о з н и к а е т п о в р е ж 

д е н и е к л е т о к . 

Н а и б о л ь ш е е п о в р е ж д а ю щ е е д е й с т в и е 

с в я з а н о с нонсенс-мутациями, п р и в о д я 

щ и м и к о б р а з о в а н и ю к о д о н о в - т е р м и н а т о -

р о в , п р е к р а щ а ю щ и х с и н т е з б е л к а . Д е л е 

ц и и и л и и н с е р ц и и ( в с т а в к и ) , н е к р а т н ы е 

т р е м н у к л е о т и д а м и , с л е д о в а т е л ь н о , в ы 

з ы в а ю щ и е с д в и г р а м к и с ч и т ы в а н и я , т а к ж е 

м о г у т п р е к р а щ а т ь с и н т е з б е л к а и л и п р и 

в е с т и к о б р а з о в а н и ю б е с с м ы с л е н н о г о 

б е л к а , к о т о р ы й о т л и ч а е т с я н е с т а б и л ь н о 

с т ь ю и б ы с т р о р а з р у ш а е т с я . О д н а к о м о г у т 

в о з н и к а т ь з а м е н ы н у к л е о т и д о в в к о д и р у ю 

щ е й ч а с т и г е н а - миссенс-мутации, п р и в о 

д я щ и е к з а м е н е а м и н о к и с л о т ы в б е л к е 

и ч а с т и ч н о й и л и п о л н о й п о т е р е ф у н к ц и и 

б е л к а . О б н а р у ж е н ы и д р у г и е т и п ы м у т а -
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ц и й - сплайсинговые м у т а ц и и , з а т р а г и в а 

ю щ и е с а й т ы н а с т ы к е э к з о н о в и и н т р о н о в 

и с о п р о в о ж д а ю щ и е с я л и б о в ы р е з а н и е м 

э к з о н а и о б р а з о в а н и е м д е л е г и р о в а н н о г о 

б е л к а , л и б о в ы р е з а н и е м и н т р о н н о й о б л а с 

т и и т р а н с л я ц и е й б е с с м ы с л е н н о г о б е л к а ; 

т а к и е м у т а ц и и , к а к п р а в и л о , в е д у т к т я ж е 

л о м у т е ч е н и ю з а б о л е в а н и я . М у т а ц и и м о 

г у т з а т р а г и в а т ь р е г у л я т о р н у ю ч а с т ь г е н а -

т а к н а з ы в а е м ы е «регуляторные мутации», 

и х ф е н о т и п и ч е с к о е п р о я в л е н и е о п р е д е л я 

е т с я п о р о г о в ы м у р о в н е м к о н ц е н т р а ц и и 

б е л к а , п р и к о т о р о м е щ е с о х р а н я е т с я е г о 

ф у н к ц и я . В п о с л е д н и е г о д ы в н и м а н и е и с 

с л е д о в а т е л е й п р и в л е ч е н о к о с о б о м у к л а с 

су м у т а ц и й - динамическим мутациям, 

и л и мутациям экспансии, п р и к о т о р ы х н а 

б л ю д а е т с я п а т о л о г и ч е с к о е у в е л и ч е н и е 

ч и с л а т р и н у к л е о т и д н ы х п о в т о р о в , л о к а л и 

з о в а н н ы х в к о д и р у ю щ и х и р е г у л я т о р н ы х 

ч а с т я х г е н а . П р и п р е в ы ш е н и и о п р е д е л е н 

н о г о к р и т и ч е с к о г о у р о в н я п о ч и с л у п о в т о 

р о в н а б л ю д а е т с я п о я в л е н и е п а т о л о г и ч е 

с к о г о ф е н о т и п а . Н а п р и м е р , р а з в и т и е с и н 

д р о м а л о м к о й х р о м о с о м ы X с в я з а н о с н а 

к о п л е н и е м в г е н е F M R - 1 ( н а х р о м о с о м е 

X q 2 7 . 3 ) н у к л е о т и д н ы х п о в т о р о в т и п а C G G 

б о л е е 2 0 0 е д и н и ц ( п р и н о р м е 6 - 4 2 ) , п о с л е 

к о т о р о г о ф о р м и р у е т с я в ы р а ж е н н а я к л и н и 

ч е с к а я к а р т и н а б о л е з н и . Г е н н ы е м у т а ц и и 

и д е н т и ф и ц и р у ю т с п о м о щ ь ю р а з л и ч н ы х 

м е т о д о в м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о г о а н а 

л и з а , т а к и х к а к : г и б р и д и з а ц и и in situ 

( F I S H - м е т о д ) , п о л и м е р а з н о й ц е п н о й р е а к 

ц и и ( P C R - м е т о д ) , х и м и ч е с к о г о р а с щ е п л е 

н и я н е к о м п л е м е н т а р н ы х с а й т о в ( С М С - м е -

т о д ) , а н а л и з а к о н ф о р м а ц и о н н о г о п о л и 

м о р ф и з м а о д н о н и т е в о й Д Н К ( S S C P - м е -

т о д ) , д е н а т р у р и р у ю щ и й г е л ь - э л е к т р о ф о 

р е з а ( D G G E - м е т о д ) и д р . 

Х р о м о с о м н ы е н а р у ш е н и я , с в я з а н н ы е 

с и з м е н е н и е м с т р у к т у р ы х р о м о с о м и л и и х 

ч и с л е н н о г о с о с т а в а , п р е д с т а в л е н ы в р а з 

д е л е « Х р о м о с о м н ы е б о л е з н и » . 

1.6. П у т и обмена в е щ е с т в и его р е г у л я ц и я 

О б м е н в е щ е с т в и э н е р г и и - о с н о в а ж и з 

н е д е я т е л ь н о с т и и н е о т ъ е м л е м о е с в о й с т в о 

ж и в ы х о р г а н и з м о в . О н п р е д с т а в л я е т с о 

б о й с о в о к у п н о с т ь п р о ц е с с о в п р е в р а щ е н и я 

в е щ е с т в и э н е р г и и , п р о и с х о д я щ и х м е ж д у 

о р г а н и з м о м и в н е ш н е й с р е д о й и в с а м и х 

ж и в ы х о р г а н и з м а х . В п р о ц е с с е о б м е н а п о 

с т у п и в ш и е в о р г а н и з м в е щ е с т в а п у т е м х и 

м и ч е с к и х и з м е н е н и й п р е в р а щ а ю т с я в с о б 

с т в е н н ы е в е щ е с т в а т к а н е й и в к о н е ч н ы е 

п р о д у т ы , к о т о р ы е в ы в о д я т с я и з о р г а н и з 

м а . П р и э т и х х и м и ч е с к и х п р е в р а щ е н и я х 

о с в о б о ж д а е т с я и п о г л о щ а е т с я э н е р г и я . 

О б м е н в е щ е с т в , и л и м е т а б о л и з м - п р е д 

с т а в л я е т с о б о й в ы с о к о и н т е г р и р о в а н н ы й 

и ц е л е н а п р а в л е н н ы й п р о ц е с с , в к о т о р о м 

у ч а с т в у е т о г р о м н о е к о л и ч е с т в о ф е р м е н т 

н ы х с и с т е м и к о т о р ы й о б е с п е ч е н с л о ж н е й 

ш е й р е г у л я ц и е й п р о и с х о д я щ и х и з м е н е н и й 

н а р а з н ы х у р о в н я х . 

Промежуточный обмен веществ. С о в о 

к у п н о с т ь х и м и ч е с к и х п р е в р а щ е н и й в е 

щ е с т в , к о т о р ы е п р о и с х о д я т в о р г а н и з м е , 

н а ч и н а я о т п о с т у п л е н и я п е р е в а р е н н ы х 

п и щ е в ы х в е щ е с т в в к р о в ь и д о в ы д е л е 

н и я к о н е ч н ы х п р о д у к т о в и з о р г а н и з м а , 

о б о з н а ч а ю т к а к п р о м е ж у т о ч н ы й ( и л и м е 

ж у т о ч н ы й ) о б м е н . Э т и п р е в р а щ е н и я 

п р е д с т а в л е н ы д в у м я в з а и м о с в я з а н н ы м и 

с т о р о н а м и е д и н о г о п р о ц е с с а - к а т а б о 

л и з м о м и а н а б о л и з м о м . К а т а б о л и з м -

ф е р м е н т а т и в н о е р а с щ е п л е н и е к р у п н ы х 

о р г а н и ч е с к и х м о л е к у л , к о т о р о е , к а к п р а 

в и л о , о с у щ е с т в л я е т с я о к и с л и т е л ь н ы м пу

т е м . В р е з у л ь т а т е к а т а б о л и з м а о с в о б о ж 

д а е т с я э н е р г и я , к о т о р а я н а к а п л и в а е т с я 

в ф о р м е э н е р г и и ф о с ф а т н ы х с в я з е й 

А Т Ф . А н а б о л и з м - ф е р м е н т а т и в н ы й с и н 

т е з к р у п н о м о л е к у л я р н ы х с о е д и н е н и й 

( б е л к о в , п о л и с а х а р и д о в , н у к л е и н о в ы х к и 

с л о т , л и п и д о в и н е к о т о р ы х и х п р е д ш е с т 

в е н н и к о в ) и з б о л е е п р о с т ы х с о е д и н е н и й . 

А н а б о л и з м п р о т е к а е т с п о т р е б л е н и е м 

э н е р г и и . П р о ц е с с ы к а т а б о л и з м а и а н а б о -
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л и з м а н е р а з р ы в н о с в я з а н ы д р у г с д р у г о м 

и в н и х т е с н о п е р е п л е т е н ы п р о ц е с с ы п р е 

в р а щ е н и я э н е р г и и . 

В п р о ц е с с е к а т а б о л и з м а м о ж н о в ы д е 

л и т ь т р и с т а д и и . Н а п е р в о й с т а д и и к р у п 

н ы е о р г а н и ч е с к и е м о л е к у л ы р а с п а д а ю т с я 

н а б о л е е м е л к и е с п е ц и ф и ч е с к и е с т р у к 

т у р н ы е б л о к и . Так, п о л и с а х а р и д ы р а с щ е 

п л я ю т с я д о г е к с о з и л и п е н т о з , б е л к и - д о 

а м и н о к и с л о т , л и п и д ы - д о ж и р н ы х к и с л о т 

и т.д. В с е э т и р е а к ц и и п р о т е к а ю т в о с н о в 

н о м г и д р о л и т и ч е с к и м п у т е м и с н е б о л ь 

ш и м в ы д е л е н и е м э н е р г и и - о к о л о 1 % . 

Н а в т о р о й с т а д и и к а т а б о л и з м а о б р а з у ю т 

с я б о л е е п р о с т ы е с о е д и н е н и я , к о т о р ы е 

я в л я ю т с я о б щ и м и д л я о б м е н а р а з л и ч н ы х 

в е щ е с т в . Н а э т о й с т а д и и в з а и м о д е й с т в у 

ю т р а з н ы е п у т и м е т а б о л и з м а . К т а к и м с о 

е д и н е н и я м м о ж н о о т н е с т и , н а п р и м е р , п и -

р у в а т , о б р а з у ю щ и й с я п р и р а с п а д е у г л е в о 

д о в , л и п и д о в и м н о г и х а м и н о к и с л о т ; а ц е -

т и л - К о А , о б ъ е д и н я ю щ и й о б м е н ж и р н ы х 

к и с л о т , у г л е в о д о в и р я д а а м и н о к и с л о т ; 

а - к е т о г л у т а р а т , о к с а л о а ц е т а т , с у к ц и н а т , 

ф у м а р а т , о б р а з у ю щ и х с я и з р а з л и ч н ы х 

а м и н о к и с л о т и д р . 

О б р а з о в а в ш и е с я н а в т о р о й с т а д и и п р о 

д у к т ы о б м е н а в с т у п а ю т в т р е т ь ю с т а д и ю 

к а т а б о л и з м а - ц и к л а л и м о н н о й к и с л о т ы 

( ц и к л К р е б с а , ц и к л т р и к а р б о н о в ы х к и с 

л о т ) . Э т о к о н е ч н а я ( т е р м и н а л ь н а я ) с т а д и я 

к а т а б о л и з м а , р е з у л ь т а т о м к о т о р о й я в л я е т 

ся о б р а з о в а н и е к о н е ч н ы х п р о д у к т о в - у г 

л е к и с л о г о г а з а и в о д ы . Во в т о р о й и т р е т ь 

е й с т а д и я х к а т а б о л и з м а п р а к т и ч е с к и о с в о 

б о ж д а е т с я и в с я э н е р г и я . 

О д н о в р е м е н н о с п р о ц е с с о м к а т а б о л и з 

ма п р о т е к а е т и п р о ц е с с а н а б о л и з м а , в к о 

т о р о м м о ж н о в ы д е л и т ь т а к ж е с т а д и и . И с 

х о д н ы м и п р о д у к т а м и д л я п е р в о й с т а д и и 

а н а б о л и з м а я в л я ю т с я в е щ е с т в а , к о т о р ы е 

о б р а з о в а л и с ь н а в т о р о й с т а д и и к а т а б о 

л и з м а . Ф е р м е н т а т и в н ы е р е а к ц и и , п р о т е 

к а ю щ и е н а э т о й с т а д и и , с о д н о й с т о р о н ы , 

к а к б ы з а в е р ш а ю т э т а п к а т а б о л и з м а , 

а с д р у г о й - с л у ж а т н е о б х о д и м ы м э т а п о м 

н а ч а л а а н а б о л и ч е с к и х п р о ц е с с о в , в к о т о 

р ы х и с п о л ь з у ю т с я с о е д и н е н и я - п р е д ш е с т 

в е н н и к и д л я п о с л е д у ю щ и х с т а д и й а н а б о 

л и з м а . Т а к и м п у т е м н а ч и н а е т с я с и н т е з 

б е л к а . И с х о д н о й р е а к ц и е й д л я э т о г о с л у 

ж и т о б р а з о в а н и е н е к о т о р ы х а - к е т о к и с -

л о т . Д а л е е , н а в т о р о й с т а д и и , в х о д е р е 

а к ц и й а м и н и р о в а н и я и л и т р а н с а м и н и р о -

в а н и я а - к е т о к и с л о т ы п р е в р а щ а ю т с я 

в а м и н о к и с л о т ы , к о т о р ы е н а т р е т ь е й с т а 

д и и а н а б о л и з м а о б ъ е д и н я ю т с я в п о л и п е -

т и д н ы е ц е п и . В р е з у л ь т а т е р я д а п о с л е д о 

в а т е л ь н ы х с т а д и й о с у щ е с т в л я е т с я т а к ж е 

с и н т е з л и п и д о в , н у к л е и н о в ы х к и с л о т , п о 

л и с а х а р и д о в . К а т а б о л и ч е с к и е и а н а б о л и 

ч е с к и е п у т и , н е с м о т р я н а т е с н у ю с в я з ь , 

о т л и ч а ю т с я о с о б е н н о с т я м и э н е р г о з а т р а т 

и л о к а л и з а ц и е й п р о т е к а н и я п р о ц е с с о в . 

Т а к , н а п р и м е р , о к и с л е н и е ж и р н ы х к и с л о т 

д о а ц е т а т а п р о т е к а е т с п о м о щ ь ю ф е р 

м е н т о в , л о к а л и з о в а н н ы х в м и т о х о н д р и я х , 

в т о в р е м я к а к с и н т е з ж и р н ы х к и с л о т к а 

т а л и з и р у е т с и с т е м а э н з и м о в , р а с п о л о 

ж е н н ы х в ц и т о з о л е . И м е н н о б л а г о д а р я 

р а з н о й л о к а л и з а ц и и к а т а б о л и ч е с к и е 

и а н а б о л и ч е с к и е п р о ц е с с ы в к л е т к е м о 

г у т п р о т е к а т ь о д н о в р е м е н н о . 

Р е г у л я ц и я о б м е н а в е щ е с т в 

и э н е р г и и 

К л е т о ч н ы й м е т а б о л и з м х а р а к т е р и з у е т 

ся в ы с о к о й у с т о й ч и в о с т ь ю и в то же в р е м я 

з н а ч и т е л ь н о й и з м е н ч и в о с т ь ю . Э т и с в о й с т 

в а о б е с п е ч и в а ю т п о с т о я н н о е п р и с п о с о б л е 

н и е к л е т о к и о р г а н и з м а в ц е л о м к м е н я ю 

щ и м с я у с л о в и я м с р е д ы . В ы с о к и е э к о н о 

м и ч н о с т ь и г и б к о с т ь м е т а б о л и з м а в о з м о ж 

н ы л и ш ь п р и н а л и ч и и д о с т а т о ч н о т о н к и х 

м е х а н и з м о в е г о р е г у л я ц и и . 

Р е г у л я ц и я м е т а б о л и ч е с к и х п р о ц е с с о в 

о с у щ е с т в л я е т с я н а р а з н ы х у р о в н я х п о 

с т е п е н н о в о з р а с т а ю щ е й с л о ж н о с т и [ 4 ] . 

П р о с т е й ш и й п у т ь р е г у л я ц и и з а т р а г и в а е т 

в с е о с н о в н ы е п а р а м е т р ы , в л и я ю щ и е н а 

с к о р о с т ь ф е р м е н т а т и в н ы х р е а к ц и й . 

К н и м о т н о с я т с я р Н с р е д ы , к о н ц е н т р а ц и я 

к о ф е р м е н т о в , с у б с т р а т а , п р о д у к т а р е а к 

ц и и , н а л и ч и е а к т и в а т о р о в и и н г и б и т о р о в 

и д р . В л и я н и е н а к а ж д ы й и з э т и х п а р а м е -
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т р о в м о ж е т и з м е н и т ь с к о р о с т ь и н а п р а в 

л е н н о с т ь р е а к ц и и . Так, н а к о п л е н и е к и с 

л ы х п р о д у к т о в м о ж е т с д в и н у т ь р Н с р е д ы 

з а п р е д е л ы о п т и м у м а д л я д а н н о г о ф е р 

м е н т а и з а т о р м о з и т ь п р о ц е с с . Н е р е д к о 

и н г и б и т о р о м р е а к ц и и с т а н о в и т с я с а м 

с у б с т р а т , и п р и е г о б о л ь ш о м к о л и ч е с т в е 

б и о х и м и ч е с к а я р е а к ц и я т о р м о з и т с я и л и 

п р е к р а щ а е т с я . 

С л е д у ю щ и й у р о в е н ь р е г у л я ц и и м е т а б о 

л и з м а к а с а е т с я м у л ь т и ф е р м е н т н ы х р е а к 

ц и й , к о т о р ы е п р е д с т а в л я ю т с о б о й с т р о 

г у ю п о с л е д о в а т е л ь н о с т ь п р е в р а щ е н и й 

и к а т а л и з и р у ю т с я ц е л о й с и с т е м о й ф е р 

м е н т о в . В т а к о й с и с т е м е с у щ е с т в у ю т р е -

г у л я т о р н ы е ф е р м е н т ы , р а с п о л о ж е н н ы е 

о б ы ч н о в н а ч а л ь н ы х ц е п я х р е а к ц и й . О н и , 

к а к п р а в и л о , п о д а в л я ю т с я п р о д у к т а м и ко

н е ч н о й р е а к ц и и и п р и н а к о п л е н и и м е т а б о 

л и ч е с к и х п р о д у к т о в д о о п р е д е л е н н о й к о н 

ц е н т р а ц и и п р е к р а щ а е т с я и х д а л ь н е й ш е е 

о б р а з о в а н и е ( с п о с о б р е г у л я ц и и п о т и п у 

о б р а т н о й с в я з и ) . О д н а к о н е р е д к о с п е ц и 

ф и ч е с к и е м о д у л я т о р ы н е т о р м о з я т с к о 

р о с т ь р е а к ц и и , а , н а о б о р о т , у с к о р я ю т е е 

п р о т е к а н и е . Н е к о т о р ы е ф е р м е н т ы п о л и 

в а л е н т н ы , т о е с т ь н а н и х м о г у т о к а з ы в а т ь 

в л и я н и е н е о д и н , а н е с к о л ь к о и н г и б и т о р о в 

и л и а к т и в а т о р о в , я в л я ю щ и х с я п р о д у к т а 

м и р а з н о о б р а з н ы х м е т а б о л и ч е с к и х п р о 

ц е с с о в . Т а к о е в л и я н и е ( а л л о с т е р и ч е с к о е 

в о з д е й с т в и е ) м о ж е т д о в о л ь н о б ы с т р о и з 

м е н и т ь а к т и в н о с т ь ф е р м е н т а (срочный 

тип регуляции). 

Т р е т и й у р о в е н ь р е г у л я ц и и с в я з а н с г е 

н е т и ч е с к и м к о н т р о л е м , о п р е д е л я ю щ и м 

с к о р о с т ь с и н т е з а ф е р м е н т о в , к о т о р а я м о 

ж е т з н а ч и т е л ь н о в а р ь и р о в а т ь . Х и м и ч е 

с к и е с и г н а л ы м о г у т в л и я т ь н а с к о р о с т ь 

т р а н с к р и п ц и и Д Н К и , в з а в и с и м о с т и о т х а 

р а к т е р а в л и я н и я , м о г у т и н д у ц и р о в а т ь 

т р а н с к р и п ц и ю и л и в ы з ы в а т ь е е п о д а в л е 

н и е . Р е г у л я ц и я н а у р о в н е г е н о в м о ж е т 

о к а з а т ь м н о г о с т о р о н н е е в л и я н и е н а с в о й 

с т в а ф е р м е н т а ( у в е л и ч и т ь е г о с и н т е з , и з 

м е н и т ь к о н ф и г у р а ц и ю , и з м е н и т ь р а с п р е 

д е л е н и е и з о ф о р м , в л и я т ь н а к а т а л и т и ч е 

с к у ю с п о с о б н о с т ь и д р . ) . Г е н е т и ч е с к а я р е 

г у л я ц и я о т л и ч а е т с я в ы с о к о й с п е ц и ф и ч н о 

с т ь ю , э к о н о м и ч н о с т ь ю и о б е с п е ч и в а е т 

ш и р о к и е в о з м о ж н о с т и д л я к о н т р о л я м е т а 

б о л и з м а . 

О р г а н и з м ч е л о в е к а п р е д с т а в л я е т с о б о й 

ц е л е с о о б р а з н о ф у н к ц и о н и р у ю щ у ю ж и в у ю 

Рис. 1.8. Взаимосвязь липидов, углеводов и белков в процессах обмена веществ. 
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с и с т е м у . К л е т к и , д и ф ф е р е н ц и р о в а н н ы е 

д л я в ы п о л н е н и я с п е ц и ф и ч е с к и х б и о х и м и 

ч е с к и х и ф и з и о л о г и ч е с к и х ф у н к ц и й , в з а и 

м о д е й с т в у ю т д р у г с д р у г о м , о б р а з у я т к а н и , 

к о т о р ы е , в с в о ю о ч е р е д ь , с т р у к т у р н о о р г а 

н и з о в а н ы в в и д е о р г а н о в . Т а к а я о р г а н и з а 

ц и я о б е с п е ч и в а е т р а ц и о н а л ь н о е р а з д е л е 

н и е ф у н к ц и о н а л ь н о й а к т и в н о с т и , н о т р е б у 

е т у ч а с т и я т о н к и х м е х а н и з м о в , о б е с п е ч и 

в а ю щ и х к о о р д и н а ц и ю р а б о т ы р а з л и ч н ы х 

о р г а н о в и т к а н е й д л я ф у н к ц и о н и р о в а н и я 

о р г а н и з м а как ц е л о г о . 

В к а ч е с т в е к о о р д и н а т о р о в в ы с т у п а ю т , 

г л а в н ы м о б р а з о м , т р и в а ж н е й ш и е с и с т е м ы : 

• нервная система - ц е н т р а л ь н ы й о р 

г а н п е р е р а б о т к и и н ф о р м а ц и и - в о с п р и н и 

м а е т и м п у л ь с ы , о т р а ж а ю щ и е в о з д е й с т в и я 

н а о р г а н и з м и з м е н я ю щ и х с я у с л о в и й с р е 

д ы ( н е д о с т а т о ч н о с т ь к и с л о р о д а , г о л о д , 

ж а ж д а , б о л ь и т . д . ) , а з а т е м п е р е д а е т с о 

о т в е т с т в у ю щ и е к о м а н д ы д р у г и м о р г а н а м 

с ц е л ь ю а д а п т а ц и и о р г а н и з м а к и з м е н е 

н и я м с р е д ы ; 

• эндокринная система - с и с т е м а г е 

н е р а ц и и и х р а н е н и я х и м и ч е с к и х п е р е д а т 

ч и к о в , о к а з ы в а ю щ и х р а з н о о б р а з н ы е в о з 

д е й с т в и я н а р о с т , р а з м н о ж е н и е и р а з в и 

т и е , а т а к ж е д р у г и е ф у н к ц и и о р г а н и з м а ; 

• сосудистая система, о б е с п е ч и в а ю 

щ а я п е р е н о с в с е х х и м и ч е с к и х с о е д и н е н и й 

( к и с л о р о д , о р г а н и ч е с к и е п и т а т е л ь н ы е в е 

щ е с т в а , м и н е р а л ь н ы е к о м п о н е н т ы и др.) 

и з в н е ш н е й с р е д ы к к л е т к а м , р а с п о л о ж е н 

н ы м в г л у б и н е о р г а н о в и т к а н е й , п е р е н о с 

с т р о и т е л ь н ы х м а т е р и а л о в , э н е р г о н о с и т е 

л е й , а т а к ж е в ы в е д е н и е и з о р г а н и з м а ко

н е ч н ы х п р о д у к т о в о б м е н а . 

В н о р м е э т и т р и с и с т е м ы п о с т о я н н о в з а 

и м о д е й с т в у ю т , д о п о л н я я д р у г д р у г а . 

С у щ е с т в у ю т т е с н ы е в з а и м о с в я з и м е ж д у 

п р е в р а щ е н и я м и р а з л и ч н ы х с о е д и н е н и й -

б е л к о в , л и п и д о в , у г л е в о д о в - с п о м о щ ь ю 

р а з л и ч н ы х п у т е й ( р и с . 1 . 8 ) . 

О б р а з у ю щ и е с я м е т а б о л и т ы м о г у т с л у 

ж и т ь б а з о й д л я э н е р г е т и ч е с к о г о о б е с п е ч е 

н и я и л и в ы в о д и т ь с я и з о р г а н и з м а . В а ж н е й 

ш у ю р о л ь в у с т а н о в л е н и и р а в н о в е с и я п р о 

ц е с с о в о б м е н а и г р а е т с о о т н о ш е н и е м е ж д у 

п о с т у п л е н и е м в о р г а н и з м к а ж д о г о и з с о 

е д и н е н и й и а к т и в н о с т ь ю р е а к ц и й е г о по

т р е б л е н и я . 

Д л я б и о с и н т е з а р а з н о о б р а з н ы х п р о 

с т ы х и с л о ж н ы х о р г а н и ч е с к и х с о е д и н е н и й 

и л и м а к р о м о л е к у л , о б е с п е ч е н и я а н а б о 

л и з м а т р е б у е т с я э н е р г и я . В к а ч е с т в е о б 

щ и х и с т о ч н и к о в э н е р г и и в ы с т у п а е т л и б о 

А Т Ф , о б е с п е ч и в а ю щ и й э н е р г и ю ф о с ф о р и 

л и р о в а н и я , л и б о Н А Д Н 2 и л и Н А Д Ф Н 2 , п о 

с т а в л я ю щ и е в о с с т а н о в и т е л ь н у ю э н е р г и ю . 

С л е д о в а т е л ь н о , е с л и в к л е т к е о с у щ е с т в 

л я е т с я п р е и м у щ е с т в е н н о с и н т е з о п р е д е 

л е н н о г о к л а с с а с о е д и н е н и й , э т о д о л ж н о 

п р о и с х о д и т ь з а с ч е т к а т а б о л и з м а д р у г о г о 

в е щ е с т в а . 

О б щ и м к о н е ч н ы м п у т е м д л я в с е х с и с 

т е м м е т а б о л и з м а я в л я е т с я , б е з у с л о в н о , 

ц и к л К р е б с а , и л и ц и к л л и м о н н о й к и с л о т ы . 

Э т и п р о т е к а ю щ и е в м и т о х о н д р и я х п р о ц е с 

с ы и с п о л ь з у ю т с я д л я к о о р д и н а ц и и ц е л о г о 

р я д а м е т а б о л и ч е с к и х р е а к ц и й н а р а з л и ч 

н ы х у р о в н я х . Ц и к л К р е б с а я в л я е т с я г л а в 

н ы м и с т о ч н и к о м д в у о к и с и у г л е р о д а д л я ( 1 ) 

р е а к ц и й к а р б о к и с л и р о в а н и я , с к о т о р ы х 

н а ч и н а ю т с я с и н т е з ж и р н ы х к и с л о т и г л ю -

к о н е о г е н е з , (2) ц и к л а о б р а з о в а н и я м о ч е 

в и н ы и н е к о т о р ы х з в е н ь е в п у р и н о в ы х 

и п и р и м и д и н о в ы х к о л е ц к и с л о т . В з а и м о с 

в я з ь м е ж д у п р о ц е с с а м и у г л е в о д н о г о 

и а з о т и с т о г о м е т а б о л и з м а д о с т и г а е т с я з а 

с ч е т п р о м е ж у т о ч н ы х п р о д у к т о в ц и к л а л и 

м о н н о й к и с л о т ы ( а - к е т о г л у т а р а т и г л у т а -

м а т , о к с а л о а ц е т а т и а с п а р т а т , с у к ц и н а т 

и г е м ) . У ч а с т и е а с п а р т а т а в ц е п и м е т а б о 

л и ч е с к и х р е а к ц и й - о т ц и т р у л л и н а д о а р 

г и н и н а и в о б р а з о в а н и и ф у м а р а т а о б е с п е 

ч и в а е т н е п о с р е д с т в е н н у ю с в я з ь м е ж д у 

у ч а с т к о м ц и к л а К р е б с а - о т ф у м а р а т а д о 

о к с а л о а ц е т а т а и ц и к л а м о ч е в и н ы . Ц и к л 

л и м о н н о й к и с л о т ы т е с н о с в я з а н с п р о ц е с 

с а м и л и п о г е н е з а . 

В о р г а н и з м е р а з л и ч н ы е т к а н и м о г у т в ы 

п о л н я т ь и р а з л и ч н ы е м е т а б о л и ч е с к и е 

ф у н к ц и и . Н а п р и м е р , в э р и т р о ц и т а х п р о и с 

х о д и т т о л ь к о а н а э р о б н ы й к а т а б о л и з м г л ю 

к о з ы , в т о в р е м я к а к г е п а т о ц и т ы у ч а с т в у 

ю т в п р о ц е с с а х а н а б о л и з м а , к а т а б о л и з м а , 
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в о в з а и м о п р е в р а щ е н и я х л и п и д о в , у г л е в о 

д о в и б е л к о в , а т а к ж е в ы п о л н я ю т д р у г и е 

м е т а б о л и ч е с к и е ф у н к ц и и . П р о ц е с с ы о б 

м е н а л и п и д о в в п е ч е н и и ж и р о в о й т к а н и 

т е с н о с в я з а н ы м е ж д у с о б о й , т а к ж е к а к 

и н е п о с р е д с т в е н н ы е в з а и м о с в я з и м е ж д у 

п р о ц е с с а м и о б м е н а в е щ е с т в в м ы ш е ч н о й 

и п е ч е н о ч н о й т к а н я х н а н е с к о л ь к и х у р о в 

нях. Так, н е р в н а я т к а н ь ц е л и к о м з а в и с и т 

о т б е с п е р е б о й н о г о о б е с п е ч е н и я п е ч е н ь ю 

д о с т а в к и г л ю к о з ы . В п р о ц е с с а х к а т а б о 

л и з м а г л ю к о з ы в ы р а б а т ы в а е т с я э н е р г и я , 

н е о б х о д и м а я д л я а к т и в н о г о п е р е н о с а и о 

н о в , у ч а с т в у ю щ и х в п р о ц е с с а х в о з б у ж д е 

н и я , о б р а з у ю т с я а ц е т и л - К о А д л я с и н т е з а 

л и п и д о в , а т а к ж е с о е д и н е н и я д л я о б р а з о 

в а н и я у г л е р о д н ы х ц е п е й г л у т а м а т а , Г А М К 

и д р у г и х а м и н о к и с л о т . В р а с т у щ е м д е т 

с к о м о р г а н и з м е а н а б о л и ч е с к о е д е й с т в и е 

г о р м о н а р о с т а - п о л и п е п т и д а , о б р а з у ю щ е 

г о с я в г и п о ф и з е , р е а л и з у е т с я п у т е м с т и 

м у л я ц и и б и о с и н т е з а Р Н К и б е л к а п р а к т и 

ч е с к и в о в с е х к л е т к а х . Н а к о п л е н и е а з о т и 

с т ы х с о е д и н е н и й в о р г а н и з м е с о п р о в о ж 

д а е т с я у с и л е н н ы м п о г л о щ е н и е м а м и н о 

к и с л о т и з ц и р к у л и р у ю щ е й к р о в и . И н с у л и н 
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ГЛАВА 2. 
Роль наследственных факторов 
в патологии детского возраста 

Н а с о в р е м е н н о м э т а п е п р о г р е с с п е д и а т 

р и ч е с к о й н а у к и и п р а к т и ч е с к о г о з д р а в о о х 

р а н е н и я в з н а ч и т е л ь н о й с т е п е н и з а в и с и т о т 

р е а л и з а ц и и м е т о д о в м о л е к у л я р н о й , б и о х и 

м и ч е с к о й и к л и н и ч е с к о й г е н е т и к и . И с п о л ь 

з о в а н и е в д и а г н о с т и ч е с к и х ц е л я х н о в е й 

ш и х а н а л и т и ч е с к и х т е х н о л о г и й , т а к и х как 

х р о м а т о - м а с с - с п е к т р о м е т р и я , г а з о ж и д к о 

с т н а я и в ы с о к о э ф ф е к т и в н а я ж и д к о с т н а я 

х р о м а т о г р а ф и я , м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е -

с к и е , ц и т о г е н е т и ч е с к и е и м о л е к у л я р н о - ц и -

т о г е н е т и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я , п о з в о л и л о 

и д е н т и ф и ц и р о в а т ь м н о г о н о в ы х б о л е з н е й 

ч е л о в е к а , э т и о л о г и я к о т о р ы х о с т а в а л а с ь 

н е я с н о й и к о т о р ы е с к р ы в а л и с ь п о д м а с к о й 

р а з н о г о р о д а с и н д р о м о в и с и м п т о м о к о м п -

л е к с о в [ 1 - 3 ] . Я р к и м с в и д е т е л ь с т в о м п р о 

г р е с с и р у ю щ е й р а с ш и ф р о в к и н е я с н ы х п а 

т о л о г и ч е с к и х с о с т о я н и й я в л я е т с я п о с т о я н 

н о в о з р а с т а ю щ е е ч и с л о н о з о л о г и ч е с к и х 

ф о р м и н а с л е д с т в е н н ы х п р и з н а к о в , в к л ю 

ч а е м ы х в к а т а л о г M e n d e l i a n Inheri tance in 

M a n ( « М е н д е л е в с к о е н а с л е д о в а н и е у чело

в е к а » ) , с о с т а в л е н н ы й V . M c K u s i c k O M I M * [4]. 

Так, е с л и п е р в о е и з д а н и е к а т а л о г а ( 1 9 6 6 ) 

н а с ч и т ы в а л о 1 4 8 7 с и н д р о м о в и п р и з н а к о в , 

т о н а к о н е ц м а р т а 2 0 0 4 г . к о л и ч е с т в о н а 

с л е д с т в е н н ы х ф е н о т и п о в н а с ч и т ы в а л о 

15 195, в т о м ч и с л е : а у т о с о м н ы х - 14 2 3 9 , 

Х - с ц е п л е н н ы х - 8 4 8 , Y - с ц е п л е н н ы х - 48 

и м и т о х о н д р и а л ь н ы х - 6 0 . 

*0MIM - On-line Mendelian Inheritance in Man - ба

за данных человеческих генов и генетических бо

лезней, созданная V.A. McKusick) с коллегами в 

Центре медицинской генетики (США). 

И с с л е д о в а н и я п о к а з а л и , что в г е н е з е 

з а д е р ж к и н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я 

д е т е й , к о т о р а я р а н е е н е р е д к о с в я з ы в а л а с ь 

с р о д о в о й т р а в м о й , н е й р о и н ф е к ц и я м и , с у 

щ е с т в е н н а я р о л ь п р и н а д л е ж и т х р о м о с о м 

н ы м а н о м а л и я м . Т е п е р ь и з в е с т н о т а к ж е 

б о л е е 2 0 0 р е ц е с с и в н ы х м у т а н т н ы х г е н о в и 

о к о л о 2 2 0 г е н о в , с ц е п л е н н ы х с х р о м о с о 

м о й X , о т в е т с т в е н н ы х з а н а р у ш е н и е н е р в 

н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я д е т е й . 

П о л н о ц е н н о е ф у н к ц и о н и р о в а н и е г е н е 

т и ч е с к о й п р о г р а м м ы у к а ж д о г о ч е л о в е к а -

э т о з а л о г з д о р о в ь я н а с е л е н и я . Г е н н ы е му

т а ц и и в е д у т к у т р а т е з д о р о в ь я , у р о д с т в а м , 

с н и ж е н и ю ф у н к ц и й н е р в н о й с и с т е м ы , и м 

м у н о д е ф и ц и т у , з л о к а ч е с т в е н н ы м н о в о о б 

р а з о в а н и я м , у к о р о ч е н и ю п р о д о л ж и т е л ь н о 

с т и ж и з н и . 

С о в р е м е н н ы й в р а ч , и п е д и а т р в о с о б е н 

н о с т и , д о л ж е н з н а т ь с у щ е с т в у ю щ и е м е т о 

ды л е ч е н и я и в с о в е р ш е н с т в е в л а д е т ь м е 

т о д а м и п р е д у п р е ж д е н и я х р о н и ч е с к и х з а 

б о л е в а н и й д е т с к о г о в о з р а с т а . Б у д у щ е е 

п р и н а д л е ж и т п е д и а т р и и п р о ф и л а к т и ч е 

с к о й . Н о , к а к п о к а з ы в а е т о п ы т , н а и б о л ь 

ш е е к о л и ч е с т в о о ш и б о к у п е д и а т р о в п р и 

х о д и т с я н а д и а г н о с т и к у н а с л е д с т в е н н ы х 

з а б о л е в а н и й . П о д а н н ы м Д е т с к о г о ц е н т р а 

М и н и с т е р с т в а з д р а в о о х р а н е н и я и с о ц и а л ь 

н о г о р а з в и т и я Р о с с и й с к о й Ф е д е р а ц и и , 

ф у н к ц и о н и р у ю щ е г о н а б а з е М о с к о в с к о г о 

Н И И п е д и а т р и и и д е т с к о й х и р у р г и и , п р и 

д и а г н о с т и к е н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и у 

д е т е й и з м е н е н и е д и а г н о з о в , с к о т о р ы м и 

д е т и б ы л и н а п р а в л е н ы в Ц е н т р , д о с т и г а е т 

6 5 - 6 7 % . 
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П е д и а т р у , как н и к а к о м у д р у г о м у в р а ч у -

с п е ц и а л и с т у , н е о б х о д и м ы з н а н и я в о б л а с 

т и д и а г н о с т и к и , л е ч е н и я и п р о ф и л а к т и к и 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , и б о б о л е е 9 0 % 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й п р о я в л я е т с я в 

д е т с к о м в о з р а с т е . С н а с л е д с т в е н н о й п а т о 

л о г и е й п о с т о я н н о в с т р е ч а ю т с я н е т о л ь к о 

в р а ч и о б щ е г о п р о ф и л я ( д е т с к и х п о л и к л и 

н и к и с т а ц и о н а р о в ) , но и в р а ч и в с е х с п е ц и 

а л ь н о с т е й , о к а з ы в а ю щ и х п о м о щ ь д е т я м . 

Д л я п е д и а т р и и в о з р а с т а ю щ е е з н а ч е н и е 

п р и о б р е т а е т с р а в н и т е л ь н о м о л о д о й р а з 

д е л г е н е т и к и - к л и н и ч е с к а я г е н е т и к а . Р а з 

в и т и е о т е ч е с т в е н н о й п е д и а т р и ч е с к о й к л и 

н и ч е с к о й г е н е т и к и о с о б е н н о и н т е н с и в н о 

п р о и с х о д и л о б л а г о д а р я у с и л и я м и з в е с т 

н ы х п е д и а т р о в , д е т с к и х н е в р о п а т о л о г о в и 

п с и х и а т р о в - а к а д е м и к о в Л . О . Б а д а л я н а , 

Ю . Е . В е л ь т и щ е в а , В . А . Т а б о л и н а , Е.И.Гусе

в а , п р о ф е с с о р о в Б . В . Л е б е д е в а , Ю . И . Б а -

р а ш н е в а , М . Г . Б л ю м и н о й и д р . 

Н о в е й ш и е д о с т и ж е н и я г е н е т и к и п р и в е л и 

к и з м е н е н и ю о с н о в н ы х к о н ц е п т у а л ь н ы х ус

т а н о в о к к л и н и ч е с к о й м е д и ц и н ы . О ч е в и д е н 

п е р е х о д о т и с п о л ь з о в а н и я с л о ж н е й ш и х тех

н о л о г и й , н а п р а в л е н н ы х н а п р о д л е н и е ж и з 

н и т я ж е л о б о л ь н ы х , т а к и х к а к п е р е с а д к и 

р а з л и ч н ы х о р г а н о в , к о р р и г и р у ю щ и е о п е р а 

ц и и н а с е р д ц е , м е т о д ы р е а н и м а ц и и , м е д и 

к о - с о ц и а л ь н о й р е а б и л и т а ц и и и а д а п т а ц и и 

и н в а л и д о в к м е т о д а м с о в р е м е н н о й п р е н а 

т а л ь н о й д и а г н о с т и к и , ф е т а л ь н о й м е д и ц и 

н ы , п р е д у п р е ж д е н и е р о ж д е н и я п о т е н ц и 

а л ь н ы х и н в а л и д о в д е т с т в а с м н о ж е с т в е н 

н ы м и в р о ж д е н н ы м и п о р о к а м и р а з в и т и я , 

у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю , т я ж е л ы м и п о р а 

ж е н и я м и н е р в н о й с и с т е м ы и д р у г и м и п о к а 

н е и з л е ч и м ы м и з а б о л е в а н и я м и , а т а к ж е к 

р а с ш и р е н и ю п р о г р а м м м а с с о в о г о с к р и н и н 

г а н а в ы я в л е н и е н а с л е д с т в е н н ы х д е ф е к т о в 

о б м е н а в е щ е с т в , д о л г о в р е м е н н о м у м о н и 

т о р и н г у с е м е й в ы с о к о г о р и с к а с и с п о л ь з о 

в а н и е м н о в е й ш и х к о м п ь ю т е р н ы х т е х н о л о 

г и й . П о к а э т о н е п р и в е л о к у д е ш е в л е н и ю 

т е х н о л о г и й и о б л е г ч е н и ю э к о н о м и ч е с к о г о 

б р е м е н и д л я о б щ е с т в а . В т о ж е в р е м я э т о т 

п у т ь в г у м а н и с т и ч е с к о м о т н о ш е н и и б о л е е 

о п р а в д а н и б о л е е с о в е р ш е н е н . 

2 . 1 . Г е н е т и ч е с к и й груз д е т с к о й п о п у л я ц и и 

П о д генетическим грузом п о п у л я ц и и 

п о н и м а ю т с я ч а с т о т а и р а с п р о с т р а н е н н о с т ь 

с р е д и н а с е л е н и я н а с л е д с т в е н н ы х и , о т ч а с 

т и , в р о ж д е н н ы х х р о н и ч е с к и х б о л е з н е й [ 5 ] . 

Г е н е т и ч е с к и й г р у з д о р о ж д е н и я р е б е н к а 

п р о я в л я е т с я , к а к б е с п л о д и е и с п о н т а н н ы е 

а б о р т ы , в ы к и д ы ш и и м е р т в о р о ж д е н и я , 

в р о ж д е н н ы е п о р о к и и л и как п о с л е д с т в и я 

с е н с и б и л и з а ц и и м а т е р и н с к о г о о р г а н и з м а 

а н т и г е н а м и п л о д а ( р е з у с - к о н ф л и к т , в н у т 

р и ч е р е п н ы е к р о в о и з л и я н и я у п л о д а и д р . ) . 

Г е н е т и ч е с к и й г р у з в п о с т н а т а л ь н о м пе

р и о д е в з н а ч и т е л ь н о й м е р е о п р е д е л я е т 

р а с п р о с т р а н е н н о с т ь х р о н и ч е с к и х н е р в н о -

п с и х и ч е с к и х , с о м а т и ч е с к и х , к о с т н о - м ы -

ш е ч н ы х б о л е з н е й , г л у х о т у , с л е п о т у и и н в а 

л и д н о с т ь с д е т с т в а . 

П о А . К н у д с о н у ( 1 9 8 6 ) , в е л и ч и н а п о с т -

н а т а л ь н о г о г е н е т и ч е с к о г о г р у з а с о с т а в л я 

е т 0,2, т о е с т ь у 2 0 % ч л е н о в п о п у л я ц и и с у 

щ е с т в у е т р и с к р а з в и т и я и л и и м е ю т с я в ы 

р а ж е н н ы е п р о я в л е н и я н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й [ 6 ] . 

К а ж д ы й р е б е н о к н а с л е д у е т , как м и н и 

м у м , 1 0 с к р ы т ы х г е н н ы х м у т а ц и й , о с о б е н 

н о о п а с н ы х д л я е г о ж и з н и и з д о р о в ь я и л и 

д л я з д о р о в ь я е г о п о т о м с т в а . 

Г е н о м ч е л о в е к а с о с т о и т п р и м е р н о и з 

3 0 0 0 0 г е н о в . Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и 

п р е д с т а в л я ю т с о б о ю п р о я в л е н и я м у т а ц и й 

н а у р о в н е г е н о в , х р о м о с о м , м и т о х о н д р и й . 

Г е н е т и ч е с к и й г р у з п о п у л я ц и и в к л ю ч а е т : 

1 . У н а с л е д о в а н н ы е г е н н ы е и л и х р о м о с о м 

н ы е м у т а ц и и , т о есть п а т о л о г и ч е с к и е г е н н ы е 

м у т а ц и и , п е р е д а н н ы е с п о л о в ы м и к л е т к а м и 

р о д и т е л е й . Часть т а к и х м у т а ц и й и м е е т х а р а 

ктер л е т а л ь н ы х - их н о с и т е л и - э м б р и о н ы по

г и б а ю т н а р а н н и х с т а д и я х р а з в и т и я . 

Ч а с т ь ж е э м б р и о н о в н а с л е д у е т н е л е 

т а л ь н ы е д о м и н а н т н ы е и л и р е ц е с с и в н ы е 
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г е н н ы е м у т а ц и и и о с т а е т с я ж и з н е с п о с о б 

н о й , н о т а к и е м у т а ц и и с л у ж а т п р и ч и н о й 

х р о н и ч е с к и х б о л е з н е й п о с л е р о ж д е н и я . 

В п о д а в л я ю щ е м б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в т а 

к и е б о л е з н и н а с л е д у ю т с я в с о о т в е т с т в и и с 

з а к о н а м и М е н д е л я . 

Э т о т а к н а з ы в а е м ы й «сегрегационный» 

г е н е т и ч е с к и й г р у з (от л а т и н с к о г о т е р м и н а 

segregatio - в ы щ е п л е н и е ) . 

2 . Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и м о г у т б ы т ь 

о б у с л о в л е н ы с п о н т а н н ы м и , и л и « н о в ы м и » , 

г е н н ы м и ( х р о м о с о м н ы м и ) м у т а ц и я м и , в о з 

н и к ш и м и п о д в л и я н и е м в о з д е й с т в и я м у т а 

г е н о в н а г е н н ы й а п п а р а т п о л о в ы х к л е т о к 

и л и н а з и г о т у п р и з а ч а т и и р е б е н к а . Э т и му

т а ц и и в ы з ы в а ю т с я ф а к т о р а м и о к р у ж а ю 

щ е й с р е д ы ( р а д и а ц и о н н ы й ф о н З е м л и , 

с о л н е ч н а я а к т и в н о с т ь , д е й с т в и е п р и р о д 

н ы х м у т а г е н о в , п р о д у к т о в с ж и г а н и я т о п л и 

в а , в и р у с о в ) . Б е з у с л о в н о , ч а с т о т а м у т а ц и й 

з н а ч и т е л ь н о в ы ш е в у с л о в и я х а н т р о п о г е н 

н о г о з а г р я з н е н и я в н е ш н е й с р е д ы . 

Т а к о й г е н е т и ч е с к и й г р у з н а з в а н мутаци

онным. Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и в о з н и к а 

ют у п о т о м с т в а г е н е т и ч е с к и и ф е н о т и п и ч е 

с к и з д о р о в ы х р о д и т е л е й . С о г л а с н о д а н н ы м 

Н . П . Д у б и н и н а [ 7 ] , н о в ы е г е н н ы е м у т а ц и и 

в о з н и к а ю т п р и м е р н о у 1 0 % л ю д е й . 

К о л и ч е с т в о в н о в ь в о з н и к а ю щ и х м у т а 

ц и й в с л е д с т в и е в о з д е й с т в и я е с т е с т в е н н ы х 

ф а к т о р о в о ц е н и в а е т с я к а к 10~10 н а г е н о м 

н а п о к о л е н и е [ 7 ] . 

М у т а ц и и м о г у т к а с а т ь с я к а к с о м а т и ч е 

с к и х к л е т о к ( с о м а т и ч е с к и е м у т а ц и и ) , т а к и 

п о л о в ы х ( г е н е р а т и в н ы е м у т а ц и и ) . С о м а т и 

ч е с к и е м у т а ц и и м о г у т б ы т ь р е з у л ь т а т о м 

д е й с т в и я г е н о в , у н а с л е д о в а н н ы х ч е р е з п о 

л о в ы е к л е т к и ( г а м е т ы ) . П р и о б р е т е н н ы е 

м у т а ц и и с о м а т и ч е с к и х к л е т о к в н о с я т о п р е 

д е л е н н ы й в к л а д в п р о ц е с с ы с т а р е н и я о р г а 

н и з м а и м о г у т б ы т ь п р и ч и н о й р я д а з а б о л е 

в а н и й [ 8 ] . 

К р о м е и н ф о р м а ц и и , з а п и с а н н о й в Д Н К 

я д р а к л е т к и , с у щ е с т в у е т и ц и т о п л а з м а т и -

ч е с к а я н а с л е д с т в е н н о с т ь . У ч е л о в е к а о н а 

п р е д с т а в л е н а Д Н К м и т о х о н д р и й , г е н о м ко

т о р ы х в н а с т о я щ е е в р е м я п о л н о с т ь ю р а с 

ш и ф р о в а н . 

Р а с п р о с т р а н е н н о с т ь в р о ж д е н н о й и н а 

с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и й в п о п у л я ц и я х в е 

л и к а , и х с т р у к т у р а з а в и с и т о т г е н о г е о г р а -

ф и и , э т н и ч е с к и х ф а к т о р о в , г л у б и н ы и к а 

ч е с т в а с т а т и с т и ч е с к о г о у ч е т а , т о ч н о с т и д и 

а г н о с т и к и о т д е л ь н ы х ф о р м п а т о л о г и и . 

В с р е д н е м ч а с т о т а в р о ж д е н н ы х и н а 

с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й с о с т а в л я е т 

3 0 - 5 0 н а 1 0 0 0 р о д и в ш и х с я [ 9 ] . 

Г е н е т и к о - э п и д е м и о л о г и ч е с к и е и с с л е д о 

в а н и я п о к а з ы в а ю т , ч т о ч а с т о т а о с н о в н ы х 

т и п о в н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й в р а з н ы х 

п о п у л я ц и я х к о л е б л е т с я от 4 до 11 м о н о 

г е н н ы х ф о р м б о л е з н е й н а 1 0 0 0 н о в о р о ж 

д е н н ы х , с р е д и н и х д о л я а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н о й п а т о л о г и и с о с т а в л я е т 7 - 1 0 н а 

1 0 0 0 , а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о й - 1,1-2,5 на 

1 0 0 0 , Х - с ц е п л е н н о й - 0 , 4 - 0 , 5 н а 1 0 0 0 . Б о 

л е з н и м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н о й ( п о л и г е н н о й ) 

п р и р о д ы в с т р е ч а ю т с я п р и м е р н о 8 н а 1 0 0 0 

( б о л е з н и с н а с л е д с т в е н н ы м п р е д р а с п о л о 

ж е н и е м ) [ 1 ] . 

Ч а с т о т а н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы х 

м о н о г е н н ы х б о л е з н е й в п о п у л я ц и я х е в р о 

п е й с к о г о р е г и о н а п р е д с т а в л е н а в т а б л . 2 . 1 . 

В е л и ч и н а г е н е т и ч е с к о г о г р у з а п о п у л я 

ц и и и е г о с т р у к т у р а з а в и с я т о т э т н и ч е с к о й 

п р и н а д л е ж н о с т и , п р и р о д н о - к л и м а т и ч е с к и х 

у с л о в и й . К р о м е т о г о , о н а о п р е д е л я е т с я 

в о з м о ж н о с т я м и д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н 

н ы х и в р о ж д е н н ы х б о л е з н е й и к а ч е с т в а 

Таблица 2.1. Частота наиболее распространенных 

моногенных наследственных болезней у детей 

(сводные данные литературы) 

Органические ацидемии 1 : 1000 

(энцефаломиопатии) 

Целиакия (кишечный инфантилизм) 1 : 2000 

Муковисцидоз 1 : 5300 

Адреногенитальный синдром 1 : 5000 

Фенилкетонурия 1 : 10 000 

Цистинурия 1 : 14 000 

Гемофилия 1 : 2500 

мальчиков 

Миопатия Дюшенна 1 : 3 0 0 0 

мальчиков 

Галактоземия 1:40 000 

Лактазная недостаточность 1-2 : 100 

(поздний тип) (русские) 

5-8 : 100 

(ханты, 

ненцы, 

буряты) 
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Т а б л и ц а 2.2. Проявления генетического груза популяции (Ю.Е.Вельтищев, 1996) 

Проявление Х а р а к т е р и с т и к и 

1 . П р е н а т а л ь н ы й г е н е т и ч е с к и й г р у з 

Самопроизвольные аборты 2 0 % всех беременностей (в том числе 50% вызвано мутациями 

хромосом и 5 0 % - доминатными генными мутациями) 

Мертворождения 2 на 1000 родившихся. Хромосомные аномалии у 6%,частота 

генных мутаций неизвестна 

Большое значение имеют многофакторные (полигенные) 

болезни матерей 

Рождение незрелого плода 7 - 8 % беременностей 

Многофакторные болезни матери, антигенная несовместимость 

матери и плода 

Гемолитическая болезнь новорожденных Резус-конфликт у 2-3 на 1000 новорожденных, АВО-конфликт 

у 5-6 на 1000 

Врожденные пороки Моногенная природа в 10%, в подавляющем большинстве -

многофакторный генез 

2. П о с т н а т а л ь н ы й г е н е т и ч е с к и й г р у з 

Моногенные болезни - всего 1 0 : 1 0 0 0 

в том числе: 

аутосомно-доминантные 7 : 1 0 0 0 

аутосомно-рецессивные 2,5: 1000 

Х-сцепленные 0.4 : 1000 

мультифакториальные болезни до 2 5 : 100 

хромосомные болезни - всего 6 : 1000 

аномалии половых хромосом 1:400 мальчиков 

1: 600 девочек 

в том числе: 

синдром ломкой Х-хромосомы 1 : 1250 мальчиков 

1 : 2 5 0 0 девочек 

синдром Клайнфелтера XXY 1 : 7 5 0 мальчиков 

синдром Тернера-Шерешевского 1 : 3 0 0 0 девочек 

Аномалии аутосом 

в том числе: 

болезнь Дауна (трисомия 21) 1 : 600 

синдром Патау (трисомия 13) 1 : 7000 

синдром Эдвардса (трисомия 18) 1 : 6000 

с т а т и с т и ч е с к и х д а н н ы х о з д о р о в ь е д е т с к о 

г о н а с е л е н и я [ 6 , 10, 1 1 ] . 

П р о я в л е н и я г е н е т и ч е с к о г о г р у з а б о л е е 

д е т а л ь н о п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 2.2. 

Хромосомные болезни д о л ж н ы в к л ю 

ч а т ь с я в с т р у к т у р у г е н е т и ч е с к о г о г р у з а по

п у л я ц и и , т а к к а к о н и п р е д с т а в л я ю т с о б о ю 

б о л е з н и н о с и т е л е й г е н е т и ч е с к о й и н ф о р 

м а ц и и и ч а с т о т а и х з н а ч и т е л ь н а . С а м а я ч а 

с т а я х р о м о с о м н а я б о л е з н ь - б о л е з н ь Дау

н а . З а н е ю п о з н а ч и т е л ь н о й ч а с т о т е в п о п у 

л я ц и и с л е д у е т с и н д р о м л о м к о й ( ф р а г и л ь -

н о й ) Х - х р о м о с о м ы , о с н о в н ы м п р о я в л е н и е м 

к о т о р о й с л у ж и т у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь . 

Ч а с т о т а х р о м о с о м н ы х б о л е з н е й с о с т а в 

л я е т 6 , 1 - 6 , 7 н а 1 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х и ш и 

р о к о в а р ь и р у е т п о н о з о л о г и ч е с к и м ф о р м а м 

[ 9 , 1 3 ] . Так, ч а с т о т а с и н д р о м а Д а у н а 1 : 6 0 0 , 

ч а с т о т а с и н д р о м а у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и , 

с ц е п л е н н о й с л о м к о й х р о м о с о м о й X (fra X) 

с о с т а в л я е т 1 на 1 2 5 0 с р е д и м а л ь ч и к о в и 1 

н а 2 5 0 0 - с р е д и д е в о ч е к , с и н д р о м а П а т а у 

( т р и с о м и я по х р о м о с о м е 13) - 1 : 7 0 0 0 , с и н 

д р о м а Э д в а р д с а ( т р и с о м и я п о х р о м о с о м е 

18) - 1 : 6 0 0 0 , с и н д р о м а к о ш а ч ь е г о к р и к а 

( д е л е ц и я к о р о т к о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 5р-) -

1 : 50 ООО, с и н д р о м а XYY - 1 : 1 0 0 0 . А н о м а 

л и и п о л о в ы х х р о м о с о м в с р е д н е м н а б л ю д а 

ю т с я у 1 на 4 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х м а л ь ч и к о в 

и у 1 из 6 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х д е в о ч е к . Ч а с 

тота, о т д е л ь н ы х ф о р м к о л е б л е т с я : с и н д р о м 

К л а й н ф е л т е р а - 1 : 7 5 0 , Т е р н е р а - Ш е р е 

ш е в с к о г о - 1 : 3 0 0 0 . Х р о м о с о м н ы е а н о м а 

л и и у н е д о н о ш е н н ы х в с т р е ч а ю т с я в 4 р а з а 
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ч а щ е , ч е м с р е д и д о н о ш е н н ы х и с о с т а в л я ю т 

п р и м е р н о 2 , 5 % . С р е д и н е д о н о ш е н н ы х с 

м н о ж е с т в е н н ы м и В П Р - х р о м о с о м н ы е а н о 

м а л и и д о с т и г а ю т 1 5 - 1 9 % . С р е д и д е т е й с 

у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю х р о м о с о м н ы е б о 

л е з н и в ы я в л я ю т с я п о ч т и у 1 4 % . У д е т е й , р о 

д и в ш и х с я с н и з к о й м а с с о й т е л а , п р и р о ж д е 

н и и о н и н а б л ю д а ю т с я п р и м е р н о в 4 р а з а 

ч а щ е - 2 , 5 % . 

Т а к и м о б р а з о м , п о д д а ю щ и е с я р а с п о з н а 

в а н и ю хромосомные аномалии встречают

ся примерно у 1 из 160 родившихся детей. 

Ч а с т о т а х р о м о с о м н ы х а н о м а л и й у м е р 

т в о р о ж д е н н ы х с о с т а в л я е т в с р е д н е м - 6 % . 

С р е д и н и х н а и б о л е е ч а с т о й а н о м а л и е й 

я в л я е т с я т р и с о м и я п о х р о м о с о м е 1 8 ( с и н 

д р о м Э д в а р д с а ) . 

С л е д у е т у ч и т ы в а т ь , что ч а с т о т а х р о м о 

с о м н о й п а т о л о г и и м е н я е т с я в з а в и с и м о с т и 

о т о с о б е н н о с т е й о б с л е д у е м ы х д е т с к и х к о л 

л е к т и в о в . Так, п р и о б с л е д о в а н и и д е т е й с 

о л и г о ф р е н и е й ч а с т о т а х р о м о с о м н ы х а н о 

м а л и й д о с т и г а е т 1 5 % ( в о с н о в н о м с т р у к 

т у р н ы е п е р е с т р о й к и ) . У б о л ь н ы х с н а р у ш е 

н и е м п о л о в о й д и ф ф е р е н ц и р о в к и ч а с т о т а 

а н о м а л и й х р о м о с о м к о л е б л е т с я о т 2 0 д о 

5 0 % , п р и э т о м у п о л о в и н ы и з н и х в ы я в л я 

е т с я к л е т о ч н ы й м о з а и ц и з м . 

П р и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о м к о н с у л ь т и р о 

в а н и и с у п р у ж е с к и х п а р с о т я г о щ е н н ы м аку

ш е р с к и м а н а м н е з о м ( п о в т о р н ы е с п о н т а н 

н ы е в ы к и д ы ш и , м е р т в о р о ж д е н и я , р о ж д е н и е 

д е т е й с п о р о к а м и р а з в и т и я ) п р и ц и т о г е н е т и -

ч е с к о м о б с л е д о в а н и и у 5 % о б н а р у ж и в а ю т 

с я т е и л и и н ы е х р о м о с о м н ы е а н о м а л и и . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а в р о ж д е н н ы х п о 

р о к о в , п о д а н н ы м Е в р о п е й с к о г о к а т а л о г а 

( Е в р о к а т ) , с о с т а в л я е т 2 - 5 % . В Р о с с и й с к о й 

Ф е д е р а ц и и , п о д а н н ы м Г о с к о м с т а т а , о н а 

н е м н о г и м п р е в ы ш а е т 1 % , что н и ж е е в р о 

п е й с к и х д а н н ы х . О д н а к о э т о т п о к а з а т е л ь 

не с в и д е т е л ь с т в у е т о б л а г о п о л у ч и и в н а 

ш е й с т р а н е , он з а н и ж е н в с в я з и с г и п о д и -

а г н о с т и к о й в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й , п о э т о 

м у о ц е н и т ь р е а л ь н ы й в к л а д в р о ж д е н н ы х 

п о р о к о в в х р о н и ч е с к у ю з а б о л е в а е м о с т ь 

д е т е й и д е т с к у ю и н в а л и д н о с т ь п о к а в е с ь 

м а з а т р у д н и т е л ь н о . У д е л ь н ы й в е с В П Р в 

с т р у к т у р е п е р и н а т а л ь н о й с м е р т н о с т и в н а 

с т о я щ е е в р е м я в о з р о с и с о с т а в л я е т 

2 6 - 2 9 % ( в 70-х г о д а х с о с т а в л я л 1 4 - 1 7 % ) . 

М н о ж е с т в е н н ы е в р о ж д е н н ы е п о р о к и в 

о с н о в н о м с в я з а н ы с х р о м о с о м н ы м и а б е р 

р а ц и я м и , о д н а к о , о н и м о г у т с л у ж и т ь п р о я в 

л е н и е м и р е д к и х м о н о г е н н ы х б о л е з н е й 

( п р и м е р н о в 2 % с л у ч а е в ) . Б о л е е 8 0 % с л у 

ч а е в в р о ж д е н н ы х п о р о к о в и м е ю т п о л и г е н 

н у ю п р и р о д у и с в я з а н ы с п о в р е ж д а ю щ и м 

в о з д е й с т в и е м т е р а т о г е н о в в н е ш н е й с р е д ы . 

Н и ж е п р и в о д и т с я п е р е ч е н ь н а и б о л е е 

ч а с т ы х в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я , к о 

т о р ы е в к л ю ч е н ы в М е ж д у н а р о д н ы е р е г и с т 

р ы п о р о к о в , п о д л е ж а щ и х г е н е т и ч е с к о м у 

м о н и т о р и р о в а н и ю ( I n t e r n a t i o n a l B i r t h 

D e f e c t s M o n i t o r i n g S y s t e m , E u r o c a t ) . Э т о т 

п е р е ч е н ь и с п о л ь з у е т с я т а к ж е в с и с т е м е 

ф е д е р а л ь н о г о г е н е т и ч е с к о г о р е г и с т р а н а 

б а з е М о с к о в с к о г о Н И И п е д и а т р и и и д е т 

с к о й х и р у р г и и ( т а б л . 2.3). 

Таблица 2.3 Частота наиболее распространенных 
врожденных пороков развития (сводные д а н н ы е 
литературы) 

В и д ы в р о ж д е н н ы х 
п о р о к о в развития (ВПР) 

Частота 

Множественные ВПР 1 : 300 
Болезнь Дауна 1 : 6 0 0 
Анэнцефалия 1-5: 1000 
Энцефалоцеле (мозговая грыжа) 1 - 2 : 1 0 0 0 
Гидроцефалия 0,5 : 1000 
Микроцефалия 1: 1000 
Спинно-мозговая грыжа 1-4 : 1000 
Врожденный гипотиреоз 1 : 3500 
В р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а в ц е л о м 1 : 1 0 0 
Дефект межжелудочковой перегородки 1 : 4 0 0 
Открытый боталлов проток 1 : 800 
Транспозиция крупных сосудов 1 - 3 : 1 0 0 0 
Тетрада Фалло 1 : 1000 
Гипоплазия левого желудочка 1 : 2500 
В р о ж д е н н ы е п о р о к и п и щ е в а р и т е л ь н о г о т р а к т а 
Заячья губа 1 : 800 
Волчья пасть 1,4 : 1000 
Атрезия пищевода 0,3 : 1000 
Врожденный пилоростеноз 1 : 3 3 0 
Диафрагмальные грыжи 1 : 2 5 0 0 
Болезнь Гиршпрунга 1 : 5 0 0 0 
Атрезия ануса 1 : 1 5 0 0 
В р о ж д е н н ы е п о р о к и о р г а н о в 
м о ч е п о л о в о й с и с т е м ы 
Агенезия и дизгенезия почек 1 : 1 0 0 0 
Экстрофия мочевого пузыря 1 : 40 000 
Гипоспадия 1 : 300 

мальчиков 
Эписпадия 1 : 3 0 000 
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1992 1998 1999 2000 2001 2002 

Заболеваемость 340 554,6 635,8 667,7 680,8 795,7 
Распространенность 1103,4 1715,3 1918,2 2029,8 2141,8 2377,5 

1992 1998 1999 2000 2001 2002 

Заболеваемость 101.9 203.3 229.8 246.1 257,5 341,9 
Распространенность 567,8 1097,2 1167,2 1225,9 1347,4 1567,1 

З а п о с л е д н и е 1 0 л е т в Р о с с и й с к о й Ф е д е 

р а ц и и ч а с т о т а в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й р а з 

в и т и я у д е т е й до 14 л е т в ы р о с л а в 2 р а з а 

( 1 9 9 2 - 3 4 0 , 2 0 0 2 - 7 9 5 , 7 на 100 ООО д е т с к о 

го н а с е л е н и я ) [ 1 4 , 15] ( т а б л . 2.4). 

В р о ж д е н н ы е а н о м а л и и о т н о с я т с я к п а 

т о л о г и и , к о т о р а я н а к а п л и в а е т с я в д е т 

с к о й п о п у л я ц и и . Т а к , в 2 0 0 2 г о д у р а с п р о 

с т р а н е н н о с т ь в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й р а з 

в и т и я п о ч т и в 3 р а з а п р е в ы ш а л а з а б о л е 

в а е м о с т ь с р е д и д е т е й д о 1 4 л е т ( т а б л . 

2 . 4 ) , а с р е д и п о д р о с т к о в - п о ч т и в 5 р а з 

( т а б л . 2 . 5 ) . 

В с т р у к т у р е в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й раз

в и т и я п е р в о е р а н г о в о е м е с т о з а н и м а ю т по

р о к и с е р д ц а и с и с т е м ы к р о в о о б р а щ е н и я 

( 0 , 8 - 2 , 5 % с р е д и н о в о р о ж д е н н ы х ) , д а л е е 

п р и м е р н о с о д и н а к о в о й ч а с т о т о й ( 0 , 5 - 1 % ) 

с л е д у ю т в р о ж д е н н ы е а н о м а л и и р а з в и т и я 

ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы , м н о ж е с т в е н 

н ы е в р о ж д е н н ы е п о р о к и ( Ц Н С , с е р д ц а , по

чек), ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а , а н о м а 

л и и с к е л е т а . Р е ж е в с т р е ч а ю т с я в р о ж д е н н ы е 

а н о м а л и и м о ч е в о й с и с т е м ы и л е г к и х , но о н и 

м а л о д о с т у п н ы д л я р а н н е й д и а г н о с т и к и . 

В р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а , т а к и м о б р а з о м , 

з а н и м а ю т в е д у щ е е п о л о ж е н и е в с т р у к т у р е 

всех в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й (почти 5 0 % ) . 

Н е о б х о д и м о п о д ч е р к н у т ь , что с о з д а н и е 

т е р р и т о р и а л ь н ы х р е г и с т р о в и п о с т о я н н о г о 

м о н и т о р и н г а в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з в и 

т и я и м е е т з н а ч е н и е не т о л ь к о в п л а н е 

о ц е н к и в е л и ч и н ы г е н е т и ч е с к о г о г р у з а по

п у л я ц и и , н о о ч е н ь в а ж н о д л я к о н т р о л я з а 

с о с т о я н и е м о к р у ж а ю щ е й с р е д ы , т а к к а к 

н а р а с т а н и е и х ч а с т о т ы с л у ж и т ч у в с т в и 

т е л ь н ы м б и о л о г и ч е с к и м индикатором за

грязнения биосферы [ 1 6 ] . 

3 0 

П о с т н а т а л ь н ы м п р о я в л е н и е м г е н е т и ч е 

с к о г о г р у з а в о п р е д е л е н н о й с т е п е н и с л у 

ж и т п о к а з а т е л ь м л а д е н ч е с к о й и д е т с к о й 

с м е р т н о с т и . П о д а н н ы м Н . П . Б о ч к о в а 

( 2 0 0 1 ) [ 9 ] , в с т р у к т у р е п р и ч и н м л а д е н ч е 

с к о й и д е т с к о й с м е р т н о с т и г е н е т и ч е с к и д е 

т е р м и н и р о в а н н ы е б о л е з н и с о с т а в л я ю т 

п р и м е р н о 3 7 % , п р и ч е м о к о л о 1 0 % у м е р 

ш и х д е т е й п о г и б а ю т о т м о н о г е н н ы х б о л е з 

н е й , а 2 6 - 2 7 % - от п р и о б р е т е н н ы х б о л е з 

н е й , р а з в и в ш и х с я н а н е б л а г о п р и я т н о м г е 

н е т и ч е с к о м ф о н е [ 9 ] . 

Д л я п р а к т и к и з д р а в о о х р а н е н и я б о л ь 

ш о е з н а ч е н и е и м е е т и н ф о р м а ц и я о б 

у д е л ь н о м в е с е н а с л е д с т в е н н ы х ф а к т о р о в 

в с т р у к т у р е д е т с к о й с м е р т н о с т и , с р е д и 

г о с п и т а л и з и р о в а н н ы х б о л ь н ы х , в с т р у к т у 

р е о б р а щ е н и й д л я к о н с у л ь т а т и в н ы х п р и е 

м о в и т.д. Р е з у л ь т а т ы п р о в е д е н н ы х и с с л е 

д о в а н и й с в и д е т е л ь с т в у ю т , ч т о в с т р у к т у 

р е д е т с к о й с м е р т н о с т и н а н а с л е д с т в е н 

н ы е з а б о л е в а н и я п р и х о д и т с я д о 4 0 % и 

о к о л о 4 0 % с р е д и с л у ч а е в р а н н е й д е т с к о й 

с м е р т н о с т и . В П Р т е п е р ь з а н и м а ю т 2 - 3 - е 

м е с т о с р е д и п р и ч и н д е т с к о й с м е р т н о с т и . 

Е с л и ч и с л о В П Р с р е д и н о в о р о ж д е н н ы х 

п р и н я т ь з а 1 0 0 % , т о 3 5 - 4 0 % и з н и х б у д у т 

в ы з в а н ы н а р у ш е н и я м и с о с т о я н и я х р о м о 

с о м [ 9 , 1 6 ] . 

В с т р у к т у р е п р и ч и н с м е р т н о с т и д е т е й до 

5 лет, к о т о р а я с о с т а в л я е т п р и м е р н о 7 на 

1000, н а д о л ю м о н о г е н н ы х б о л е з н е й прихо

д и т с я - 8 - 1 0 % , х р о м о с о м н ы х з а б о л е в а н и й -

2 - 3 % , м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х ( п о л и г е н н ы х ) 

б о л е з н е й - 3 5 ^ 1 0 % и на н е г е н е т и ч е с к и е 

п р и ч и н ы - 5 0 % . П о д а н н ы м з а р у б е ж н ы х ис

с л е д о в а н и й , доля г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о 

в а н н ы х с о с т о я н и й в с т р у к т у р е п р и ч и н о б -

Т а б л и ц а 2 . 5 . В р о ж д е н н ы е аномалии (пороки развития) у подростков от 15 до 18 лет (на 100 000 д е т с к о г о н а 
селения) 

Т а б л и ц а 2 4 Врожденные аномалии (пороки развития) у детей 0 - 1 4 лет (на 100 000 детского населения) 



Т а б л и ц а 2 . 6 Перечень наиболее распространенных или хорошо известных болезней с аутосомно-доминантным 

типом наследования с нарушениями структурных и некоторых функциональных белков 

(каталог V.McKusick, 1999) 

Алопеция семейная Марфана синдром 

Альпорта синдром Микроцефалия доброкачественная 

Амилоидоз Миопия 

Артериальная гипертония злокачественная семейная Миотоническая дистрофия 

Ангиоматозы: гемиангиоматоз Миотония врожденная 

и диссеминированный ангиоматоз Нейрофиброматоз Реклингаузена 

Ангионевротические отеки Квинке Несовершенный остеогенез 

Виллебранда болезнь Обструктивное апноэ в период сна 

Вольфа-Паркинсона-Уайта синдром Остеодистрофия Олбрайта 

Гиперлипопротеинемии Первичная легочная гипертензия 

Гиперхолестеринемия семейная Поликистоз почек 

Гипофизарный нанизм Поликистоз яичников 

Дальтонизм тракта Полипозы желудочно-кишечного тракта 

Дефект межпредсердной перегородки Почечный канальцевый ацидоз (проксимального типа) 

Дефект фагоцитоза - синдром «ленивых» лейкоцитов Пролапс митрального клапана 

Дефицит антитрипсина Семейная глухота 

Доброкачественная семейная гематурия Семейные и фебрильные судороги 

Удлиненный интервал QT Туберозный склероз 

Дубина-Джонсона синдром Частичный гигантизм (акромегалия) 

Изолированный дефицит IgA Шарко-Мари-Тута болезнь 

Кардиомипатии (некоторые формы) Элерса-Данло синдром 

Карликовость Леви Эпидермолиз буллезный 

Краниостеноз Эритроцитоз (полицитемия) 

Криглера-Найяра синдром 

Легочный фиброз Хаммена-Рича 

щ е й с м е р т н о с т и д е т е й с о с т а в л я е т 3 8 ^ 2 % , в 

т о м ч и с л е н а х р о м о с о м н ы е а н о м а л и и прихо

д и т с я 2 , 5 - 3 % , м о н о г е н н ы е - 8 , 5 - 9 % , п о л и 

г е н н ы е - 2 5 , 5 - 3 1 % и на н е г е н е т и ч е с к и е и л и 

з а б о л е в а н и я н е и з в е с т н о й э т и о л о г и и -

5 8 - 6 2 , 5 % [17]. 

В о б щ е м а м б у л а т о р н о - п о л и к л и н и ч е -

с к о м п р и е м е н а д о л ю д е т е й с г е н н ы м и б о 

л е з н я м и п р и х о д и т с я в с р е д н е м 2 , 5 % о б 

р а щ е н и й . О д н а к о в у с л о в и я х с п е ц и а л и з и 

р о в а н н о г о м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н 

с у л ь т а т и в н о г о п р и е м а в М о с к о в с к о м Н И И 

п е д и а т р и и и д е т с к о й х и р у р г и и у д е л ь н ы й 

в е с о б р а щ е н и й с д е т ь м и , с т р а д а ю щ и м и 

г е н н ы м и ( м о н о г е н н ы м и ) б о л е з н я м и , д о с 

т и г а е т 3 6 % . 

Н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы е м о н о г е н 

н ы е и п о л и г е н н ы е з а б о л е в а н и я , в с т р е ч а ю 

щ и е с я в п р а к т и к е в р а ч а - п е д и а т р а п р е д с т а 

в л е н ы в т а б л . 2 . 6 - 2 . 9 . 

В м н о г о п р о ф и л ь н ы х б о л ь н и ц а х н а с л е д 

с т в е н н о о б у с л о в л е н н а я п а т о л о г и я с о с т а в 

л я е т з н а ч и т е л ь н ы й у д е л ь н ы й в е с . П о д а н 

н ы м з а р у б е ж н ы х и с с л е д о в а н и й , в с т р у к 

т у р е г о с п и т а л и з и р о в а н н ы х д е т е й в д е т 

с к и е б о л ь н и ц ы д о л я х р о м о с о м н ы х б о л е з 

н е й с о с т а в л я е т 0 , 4 - 0 , 6 % , м о н о г е н н ы х з а 

б о л е в а н и й - 3 , 9 - 6 , 9 % , п о л и г е н н ы х -

2 9 - 4 6 , 6 % , н е г е н е т и ч е с к и х - 4 6 , 6 - 6 3 , 7 % 

[ 1 7 ] . С л е д у е т , о д н а к о , у ч и т ы в а т ь , ч т о 

с т р у к т у р а п а т о л о г и и в б о л ь н и ц а х м о ж е т 

р е з к о м е н я т ь с я в з а в и с и м о с т и о т п р о ф и л я 

у ч р е ж д е н и я , в о з р а с т н о г о с о с т а в а , р е л и 

г и о з н ы х и н а ц и о н а л ь н ы х о с о б е н н о с т е й , 

р а з л и ч и й в с т а т и с т и ч е с к о м у ч е т е в р а з 

н ы х с т р а н а х и д р . 

Э т и ф а к т о р ы с л е д у е т п р и н и м а т ь в о 

в н и м а н и е и п р и а н а л и з е с т р у к т у р ы н а 

с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и п о д а н н ы м а м б у -

л а т о р н о - п о л и к л и н и ч е с к и х у ч р е ж д е н и й . 

Т а к , п о д а н н ы м а м е р и к а н с к и х и с с л е д о в а 

т е л е й , н а д о л ю г е н н ы х б о л е з н е й н а о б 

щ е м а м б у л а т о р н о - к о н с у л ь т а т и в н о м п р и е 

м е п р и х о д и т с я 2 , 5 % о б р а щ е н и й . А н а л и з 

у д е л ь н о г о в е с а н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е 

в а н и й в с т р у к т у р е о б р а щ е н и й м е д и к о - г е 

н е т и ч е с к о г о п р и е м а в у с л о в и я х Ф е д е 

р а л ь н о г о ц е н т р а н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о 

г и и М о с к о в с к о г о Н И И п е д и а т р и и и д е т 

с к о й х и р у р г и и , о с у щ е с т в л я ю щ е г о с п е ц и а -
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л и з и р о в а н н ы й г е н е т и ч е с к и й п р и е м д е т е й , 

м о н о г е н н ы е б о л е з н и с о с т а в л я ю т 3 6 % . В 

С Ш А п о к а з а т е л и р а с п р о с т р а н е н н о с т и и 

г о с п и т а л и з а ц и й д е т е й с н а с л е д с т в е н н ы м и 

и д р у г и м и в р о ж д е н н ы м и а н о м а л и я м и с р е 

д и б е л о г о н а с е л е н и я с о о т в е т с т в у ю т е в р о 

п е й с к и м д а н н ы м ( т а б л . 2 . 1 0 ) . 

П р и э т о м с л е д у е т п р и н я т ь в о в н и м а 

н и е , ч т о у н о в о р о ж д е н н ы х с м о н о г е н н ы 

м и б о л е з н я м и п р о я в л я е т с я в с е г о о к о л о 

2 5 % п а т о л о г и ч е с к и х ф е н о т и п о в , м н о г и е 

н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и у н и х н е п р о я в 

л я ю т с я . 

В р о ж д е н н а я и н а с л е д с т в е н н а я п а т о л о 

г и и в н о с я т с у щ е с т в е н н ы й в к л а д в д е т с к у ю 

и н в а л и д н о с т ь . С т а т и с т и к а д е т с к о й и н в а 

л и д н о с т и в Р о с с и и с в и д е т е л ь с т в у е т о ее 

н е у к л о н н о м р о с т е п о с л е д н и е 1 0 л е т ( с 

4 3 , 1 на 10 ООО д е т е й в в о з р а с т е 0 - 1 5 л е т 

в 1 9 9 0 г. до 1 9 6 , 3 в 2 0 0 2 г.) [ 1 4 ] . 

В 2 0 0 2 г. в п е р в ы е в о б щ е е ч и с л о д е т е й -

и н в а л и д о в в о ш л и д е т и в в о з р а с т е д о 

1 8 л е т . О б щ а я ч и с л е н н о с т ь д е т е й - и н в а л и 

д о в д о с т и г л а 6 2 0 3 4 2 , и з к о т о р ы х 5 8 % с о 

с т а в л я ю т м а л ь ч и к и , 4 2 % - д е в о ч к и ; 1 7 , 8 % 

о б щ е г о ч и с л а д е т е й - и н в а л и д о в с о с т а в л я е т 

в о з р а с т н а я к а т е г о р и я 1 6 - 1 7 л е т . 

Н а с л е д с т в е н н ы е и в р о ж д е н н ы е з а б о л е 

в а н и я с л у ж а т г л а в н ы м и п р и ч и н а м и д е т 

с к о й и н в а л и д н о с т и . О к о л о 2 - 2 , 5 % д е т е й в 

о б щ е й п о п у л я ц и и с о с т а в л я ю т д е т и - и н в а 

л и д ы . В е д у щ е е м е с т о с р е д и п р и ч и н д е т 

с к о й и н в а л и д н о с т и з а н и м а ю т п о р а ж е н и я 

Ц Н С и у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь , б о л е з н и 

о р г а н о в ч у в с т в , н е р в н о - м ы ш е ч н о й с и с т е 

м ы , о п о р н о - д в и г а т е л ь н о г о а п п а р а т а , т о 

е с т ь с и с т е м , о т в е т с т в е н н ы х з а р о с т и р а з 

в и т и е р е б е н к а . О с о б е н н о с т я м и и н в а л и д и -

з а ц и и д е т е й , с т р а д а ю щ и х н а с л е д с т в е н н ы -

Таблица 2 . 8 . Наиболее распространенные моногенные заболевания, наследуемые в сцеплении 
с Х-хромосомой 

Агаммаглобулинемия Недостаточность глюкозо-6-фосфат-дегидрогеназы 
Болезнь Фабри Остеодистрофия Олбрайта 
Вискотта-Олдрича синдром Синдром ломкой Х-хромосомы 
Врожденный ихтиоз Фосфат-диабет 
Гемофилия А и В Хроническая гранулематозная болезнь 
Гипер-Иг М-синдром Х-сцепленная умственная отсталость 
Мышечные дистрофии Дюшенна, Беккера 
Наследственный нефрит 
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м и б о л е з н я м и , я в л я ю т с я м н о ж е с т в е н 

н о с т ь п о р а ж е н и я о р г а н о в и с и с т е м о р г а 

н и з м а , п р о г р е с с и р у ю щ и й х а р а к т е р т е ч е 

н и я м н о г и х н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , 

г л у б и н а д е ф е к т а . Ч а щ е в с е г о н а с л е д с т 

в е н н ы е б о л е з н и в е д у т к и н в а л и д и з а ц и и 

в с л е д с т в и е у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и , п о р а 

ж е н и я Ц Н С , о р г а н о в з р е н и я , с л у х а , о п о р 

н о - д в и г а т е л ь н о й с и с т е м ы . С а м о й м н о г о 

ч и с л е н н о й г р у п п о й с р е д и д е т е й - и н в а л и 

д о в я в л я е т с я в о з р а с т н а я г р у п п а д е т е й 

1 0 - 1 4 л е т - 3 7 , 6 % , в т о р а я п о ч и с л е н н о с т и 

- 5 - 9 л е т - 2 2 , 4 % , н а т р е т ь е м м е с т е п о д 

р о с т к и 1 6 - 1 7 л е т - 1 7 , 8 % , н а ч е т в е р т о м 

м е с т е - д е т и - и н в а л и д ы в в о з р а с т е 0 - 4 г о 

д а - 1 1 , 9 % . С р е д и н а р у ш е н и й в с о с т о я н и и 

з д о р о в ь я д е т е й , к о т о р ы е п р и в о д я т к о г р а 

н и ч е н и ю ж и з н е д е я т е л ь н о с т и р е б е н к а , 

н а и б о л е е м н о г о ч и с л е н н у ю г р у п п у с о с т а в 

л я ю т в и с ц е р а л ь н о - м е т а б о л и ч е с к и е н а р у 

ш е н и я - 2 5 % , д в и г а т е л ь н ы е - 2 2 , 7 % , у м 

с т в е н н ы е - 2 1 , 0 % [ 1 4 ] . 

О к о л о 2 % д е т е й и м е ю т т я ж е л ы е п р о 

я в л е н и я н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и и я в 

л я ю т с я и н в а л и д а м и с р а н н е г о д е т с т в а . 

Д р у г а я ч а с т ь м о ж е т с т а т ь и н в а л и д а м и 

п р и п р о г р е с с и р о в а н и и з а б о л е в а н и я . В 

с в я з и с э т и м п р о ф и л а к т и к а в р о ж д е н н о й 

и н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и и м е е т н е 

т о л ь к о м е д и ц и н с к о е з н а ч е н и е , н о и п р и 

о б р е т а е т б о л ь ш у ю с о ц и а л ь н у ю з н а ч и 

м о с т ь [ 1 8 ] . 

В р я д е с т р а н ( Ф р а н ц и я , С Ш А ) п р и н я т ы и 

р е а л и з у ю т с я п р о г р а м м ы с н и ж е н и я д е т с к о й 

и н в а л и д н о с т и з а с ч е т ш и р о к о г о в н е д р е н и я 

м е т о д о в п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и в р о ж 

д е н н ы х и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , р а с 

ш и р е н и я в о з м о ж н о с т е й н е о н а т а л ь н о г о 

с к р и н и н г а н а э т и з а б о л е в а н и я . 

Т а б л и ц а 2.10. Частота { в %) наследственных и других врожденных заболеваний у новорожденных, их удель-
н ы й вес в структуре младенческой смертности и среди госпитализированных детей США (Ch.J.Epstein, 1991) 

П р и р о д а Частота В с т р у к т у р е С р е д и 
б о л е з н е й у н о в о р о ж д е н н ы х м л а д е н ч е с к о й с м е р т н о с т и г о с п и т а л и з и р о в а н н ы х д е т е й 

Наследственные 
- моногенные 1 8,5 6,5 
- хромосомные 0,5 2,5 0,5 
- полигенные д о З 20,0 -
Другой природы 1-2 10,0 15-20 
Всего 4-6 41,0 22-27 
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ГЛАВА 3. 
Геногеография наследственных 
болезней человека 

3 . 1 . Т и п ы н а с л е д с т в е н н ы х болезней и их р а з н о о б р а з и е 

М е н д е л и р у ю щ а я н а с л е д с т в е н н а я п а т о 

л о г и я ( м о н о г е н н ы е б о л е з н и , н а с л е д о в а н и е 

к о т о р ы х п о д ч и н я е т с я з а к о н а м М е н д е л я ) 

в е с ь м а р а з н о о б р а з н а п о с в о и м п р о я в л е н и 

я м и п р е д с т а в л е н а о п и с а н и е м б о л ь ш о г о 

ч и с л а н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м . К н а с т о я щ е 

м у в р е м е н и в м и р о в о й л и т е р а т у р е с у щ е с т 

в у е т о п и с а н и е , п р и м е р н о , 14 ООО ф е н о т и 

п о в , из н и х у 10 3 8 1 ф е н о т и п а т и п н а с л е д о 

в а н и я , а и м е н н о : а у т о с о м н ы й ( а у т о с о м н о -

д о м и н а н т н ы й и а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й ) , 

Х - с ц е п л е н н ы й , Y - с ц е п л е н н ы й и м и т о х о н д -

р и а л ь н ы й , с ч и т а е т с я у с т а н о в л е н н ы м ( т а б л . 

3.1) [ 1 ] . К а р т и р о в а н о , т о е с т ь у с т а н о в л е н о 

п о л о ж е н и е на г е н е т и ч е с к о й и ц и т о г е н е т и -

ч е с к о й к а р т а х х р о м о с о м 8 1 8 6 г е н о в * . 

О д н а к о д а л е к о н е в с е о п и с а н и я ф е н о т и 

п о в , п р е д с т а в л е н н ы е в O M I M [ 1 ] , я в л я ю т с я 

о п и с а н и я м и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . П о 

н а ш и м п о д с ч е т а м , к 2 0 0 0 г . из 11 9 0 7 о п и 

с а н и й т о л ь к о 4 3 7 1 о т н о с и т с я с о б с т в е н н о к 

н а с л е д с т в е н н ы м б о л е з н я м . И з н и х 

1 7 0 0 б о л е з н е й н а с л е д у е т с я а у т о с о м н о - д о -

м и н а н т н о , 1 6 7 7 - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о , 

3 0 3 - Х - с ц е п л е н н о , 4 - Y - с ц е п л е н н о , 22 з а 

б о л е в а н и я о б н а р у ж и в а ю т м и т о х о н д р и а л ь -

н ы й т и п н а с л е д о в а н и я . 

У с т а н о в л е н а л о к а л и з а ц и я п р и м е р н о 

1,5 т ы с . г е н о в н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . 

*К концу мая 2004 г. количество описаний фено

типов составляло 15 195 {прим. р е д . ) . 

Н е с м о т р я н а т о , ч т о д и н а м и к а р о с т а 

в н о в ь о п и с а н н ы х м е н д е л и р у ю щ и х ф е н о 

т и п о в д о п о с л е д н е г о в р е м е н и б ы л а п р а к 

т и ч е с к и л и н е й н о й , т р у д н о о ж и д а т ь , ч т о 

т а к б у д е т п р о д о л ж а т ь с я и д а л ь ш е , т а к 

к а к , с о г л а с н о р е з у л ь т а т а м ч е р н о в о г о с и к -

в е н с а , г е н о м ч е л о в е к а п р е д с т а в л е н , п о -

в и д и м о м у , 3 0 - 4 0 т ы с . г е н о в [2] и , с л е д о 

в а т е л ь н о , п р и м е р н о д л я 7 3 г е н о в и з в е с т 

н ы ф е н о т и п и ч е с к и е п р о я в л е н и я . И з и м е 

ю щ и х с я д а н н ы х с л е д у е т , к р о м е т о г о , ч т о 

м у т а ц и и т о л ь к о , п р и м е р н о , в о д н о й т р е т и 

г е н о в г е н о м а ч е л о в е к а я в л я ю т с я п р и ч и 

н о й н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й . 

Геногеография наследственных бо

лезней является разделом медицин

ской генетики и преимущественно ис

следует случаи неравномерного рас

пределения наследственных болезней в 

популяциях человека. 

Б о л ь ш а я ч а с т ь г е н о в н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й в с т р е ч а е т с я в п о п у л я ц и я х ч е л о 

в е к а р е д к о (1 : 1 0 0 0 0 0 и р е ж е ) . М н о г и е 

н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и , к а к с л е д у е т и з 

и х о п и с а н и й в O M I M , п р е д с т а в л е н ы е д и 

н и ч н ы м и с е м ь я м и . В м е с т е с т е м н е к о т о 

р ы е н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и в с т р е ч а ю т 

с я в о м н о г и х п о п у л я ц и я х с в ы с о к о й ч а с т о 

т о й , о д н а к о , п о - в и д и м о м у , н е т т а к и х н а 

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , п о к р а й н е й м е р е 

а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х , к о т о р ы е в с т р е 

ч а л и с ь бы с о д и н а к о в о й ч а с т о т о й в н а с е -

3 5 



Таблица 3 . 1 . Статистические материалы OMIM, по д а н н ы м на 19 октября 2 0 0 2 г. 

В с е г о о п и с а н и й : 1 3 972 О б щ е е ч и с л о к а р т и р о в а н н ы х л о к у с о в : 8186 

Локусов с установленным типом наследования: 10 381 хромосома 1 : 7 9 5 

Описаний фенотипов: 1163 хромосома 2 : 515 

Других описаний: 2428 хромосома 3 : 4 3 2 

Аутосомных описаний: 13 089 хромосома 4 : 3 0 5 

Локусов с установленным типом наследования: 9771 хромосома 5 : 414 

Описаний фенотипов: 1050 хромосома 6 : 4 8 4 

Других описаний: 2268 хромосома 7 :381 

Х-сцепленных описаний: 782 хромосома 8 : 2 8 6 

Локусов с установленным типом наследования: 535 хромосома 9 : 2 9 4 

Описаний фенотипов: 89 хромосома 10 : 271 

Других описаний: 158 хромосома 11 : 5 1 6 
Y-сцепленных описаний: 40 хромосома 12 : 4 2 1 

Локусов с установленным типом наследования: 38 хромосома 13 : 137 

Описаний фенотипов: 0 хромосома 14 : 2 5 2 

Других описаний: 2 хромосома 15 : 2 3 4 

Митохондриальных описаний: 61 хромосома 16 : 308 

Локусов с установленным типом наследования: 37 хромосома 17 : 473 

Описаний фенотипов: 24 хромосома 1 8 : 1 1 9 

хромосома 19 : 537 

хромосома 2 0 : 1 8 5 

хромосома 21 : 1 1 4 

хромосома 22 : 1 8 8 

хромосома X : 4 9 1 

хромосома Y : 3 4 

л е н н о й ч а с т и н а ш е й п л а н е т ы . В с в я з и с ю т н е р а в н о м е р н о с т ь р а с п р о с т р а н е н и я г е -

э т и м , в о з н и к а е т в о п р о с о т о м , к а к и е ф а к - н о в н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й в п о п у л я ц и -

т о р ы п о п у л я ц и о н н о й д и н а м и к и о п р е д е л я - я х ч е л о в е к а . 

3.2. Д и ф ф е р е н ц и а ц и я п о п у л я ц и й по грузу 
н а с л е д с т в е н н ы х болезней 

О д н о й и з о с н о в н ы х х а р а к т е р и с т и к п о п у 

л я ц и й я в л я е т с я к о л и ч е с т в е н н а я о ц е н к а 

г р у з а н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . 

П о - в и д и м о м у , с а м ы е с и с т е м а т и ч н ы е 

д а н н ы е о г р у з е н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й 

в п о п у л я ц и я х д а е т р е г и с т р о д н о й и з п р о 

в и н ц и й К а н а д ы - Б р и т а н с к о й К о л у м б и и . 

Он б ы л с о з д а н в 1 9 5 2 г . В р е г и с т р в к л ю 

ч а ю т с я в с е д а н н ы е о б о л ь н ы х с д и а г н о 

с т и р о в а н н о й н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и е й , 

п о с т у п а ю щ и е и з к л и н и к , о т ч а с т н о п р а к 

т и к у ю щ и х в р а ч е й , у ч р е ж д е н и й с о ц и а л ь 

н о г о о б е с п е ч е н и я и т .д. ( в с е г о 6 0 и с т о ч 

н и к о в р е г и с т р а ц и и ) , а т а к ж е с т а т и с т и ч е 

с к и е д а н н ы е о ч и с л е н н о с т и н а с е л е н и я , 

е г о р о ж д а е м о с т и , с м е р т н о с т и , д в и ж е н и и 

н а с е л е н и я п р о в и н ц и и . Д и а г н о з ы к л а с с и 

ф и ц и р у ю т с я с о г л а с н о М К Б 9 . В р е з у л ь т а 

т е о б ъ е д и н е н и я э т и х д а н н ы х п о я в л я е т с я 

в о з м о ж н о с т ь о ц е н и т ь ч а с т о т у к а к о т д е л ь 

н ы х н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , т а к и 

г р у п п з а б о л е в а н и й , а т а к ж е в с е х н а с л е д 

с т в е н н ы х б о л е з н е й в ц е л о м . Ч а с т о т а д л я 

н е к о т о р ы х н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й м о 

ж е т б ы т ь н е д о о ц е н е н а в с в я з и с т е м , ч т о 

р е г и с т р с у щ е с т в у е т м е н е е 5 0 л е т , а н е к о 

т о р ы е а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы е б о л е з н и 

п р о я в л я ю т с я п о з ж е . С у м м а р н ы е д а н н ы е 

о ч а с т о т е в р о ж д е н н о й и н а с л е д с т в е н н о й 

п а т о л о г и и в п р о в и н ц и и Б р и т а н с к а я К о 

л у м б и я , б а з и р у ю щ и е с я н а м о н и т о р и н г е 

б о л е е ч е м 1 м л н . н о в о р о ж д е н н ы х , п р и в е 

д е н ы в т а б л . 3 . 2 . 

Из т а б л . 3.2 с л е д у е т , ч т о в Б р и т а н с к о й 

К о л у м б и и с а м ы м и ч а с т ы м и я в л я ю т с я а у т о 

с о м н о - р е ц е с с и в н ы е , з а т е м а у т о с о м н о - д о 

м и н а н т н ы е и с а м ы м и р е д к и м и - Х - с ц е п 

л е н н ы е р е ц е с с и в н ы е з а б о л е в а н и я . 
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К а т е г о р и и з а б о л е в а н и й Частота на 1 млн. н о в о р о ж д е н н ы х Процент о т ч и с л а н о в о р о ж д е н н ы х 

Аутосомно-доминантные 1395,4 0,14 

Аутосомно-рецессивные 1655,3 0,17 

Х-сцепленные рецессивные 532,4 0,05 

М а т е р и а л ы о ч а с т о т е н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й в п о п у л я ц и и Б р и т а н с к о й К о л у м 

б и и н е е д и н с т в е н н ы е в м и р о в о й л и т е р а т у 

р е . В п е р в ы е т а к и е д а н н ы е б ы л и п о л у ч е н ы 

е щ е в 1 9 5 9 г . A . S t e v e n s o n д л я С е в . И р л а н 

д и и [ 4 ] . А в т о р и с п о л ь з о в а л о б з о р н ы й м е 

т о д п о л у ч е н и я д а н н ы х : о д н о м о м е н т н о б ы 

ли п о л у ч е н ы с в е д е н и я о б о л ь н ы х с п р е д 

п о л о ж и т е л ь н о н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и 

е й о т в с е х п р а к т и к у ю щ и х в р а ч е й в п о п у 

л я ц и и С е в . И р л а н д и и . Р а с п р о с т р а н е н 

н о с т ь а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о й и а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н о й п а т о л о г и й б ы л а с у щ е с т 

в е н н о в ы ш е , ч е м в Б р и т а н с к о й К о л у м б и и : 

о т я г о щ е н н о с т ь а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о й 

п а т о л о г и е й с о с т а в и л а 1 0 / 1 0 0 0 , а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н о й - 2 , 1 / 1 0 0 0 и Х - с ц е п л е н 

н о й р е ц е с с и в н о й п а т о л о г и е й - 0 , 4 / 1 0 0 0 . 

Р е з у л ь т а т ы р а б о т ы A . S t e v e n s o n м н о г о 

к р а т н о п о д в е р г а л и с ь к р и т и к е , п р и ч е м в 

о с н о в н о м о н а к а с а л а с ь т о ч н о с т и у с т а н о в 

л е н и я т и п а н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и й . 

З н а ч и т е л ь н а я ч а с т ь б о л е з н е й , к о т о р ы е 

A . S t e v e n s o n с ч и т а л а у т о с о м н о - д о м и н а н т -

н ы м и , т а к о в ы м и в н а с т о я щ е е в р е м я н е 

с ч и т а ю т с я , а , к р о м е т о г о , м н о г и е с о с т о я 

н и я , в к л ю ч е н н ы е в п е р е ч е н ь д л я р е г и с т 

р а ц и и A . S t e v e n s o n , л и ш ь у с л о в н о м о ж н о 

н а з ы в а т ь п а т о л о г и ч е с к и м и . 

В п о с л е д у ю щ е м д а н н ы е о ч а с т о т е м е н 

д е л и р у ю щ и х н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й в 

п о п у л я ц и я х ч е л о в е к а б ы л и п о л у ч е н ы и 

д р у г и м и и с с л е д о в а т е л я м и . В б о л ь ш и н с т 

в е с л у ч а е в э т и с в е д е н и я в ы в е д е н ы п у т е м 

с у м м и р о в а н и я м а т е р и а л о в и з р а з н ы х с т а 

т е й , п о с в я щ е н н ы х э п и д е м и о л о г и и н а 

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й в р а з н ы х п о п у л я 

ц и я х . В р е з у л ь т а т е п р е д с т а в л е н н ы е д а н 

н ы е б ы л и с к о р р е к т и р о в а н ы и б ы л а о п р е 

д е л е н а ч а с т о т а и з у ч а е м ы х з а б о л е в а н и й 

( в м е с т о р а с п р о с т р а н е н н о с т и , к о т о р а я 

о б ы ч н о п р и в о д и т с я в л и т е р а т у р е ) [ 4 - 9 ] . 

Ч а с т о т а р а з н ы х т и п о в м е н д е л и р у ю щ и х 

з а б о л е в а н и й в э т и х р а б о т а х в а р ь и р у е т о т 

0,7 д о 1 0 д л я а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х з а 

б о л е в а н и й , о т 1,0 д о 2,5 д л я а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы х з а б о л е в а н и й и о т 0 , 4 д о 0,5 

д л я Х - с ц е п л е н н ы х з а б о л е в а н и й н а 1 0 0 0 

н о в о р о ж д е н н ы х . 

Н а и б о л ь ш и е к о л е б а н и я н а б л ю д а ю т с я в 

о ц е н к е ч а с т о т ы а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х 

з а б о л е в а н и й , к о т о р а я , п о д а н н ы м р а з н ы х 

и с т о ч н и к о в , р а з л и ч а е т с я б о л ь ш е ч е м н а 

п о р я д о к . Э т о с в я з а н о с в к л ю ч е н и е м и л и 

н е в к л ю ч е н и е м т а к и х а у т о с о м н о - д о м и н а н т 

н ы х п р и з н а к о в , к о т о р ы е у с л о в н о м о ж н о 

с ч и т а т ь п а т о л о г и ч е с к и м и , к а к с е м е й н а я г и 

п е р х о л е с т е р и н е м и я , в з р о с л ы й т и п п о л и к и -

с т о з а п о ч е к и н е к о т о р ы х д р у г и х . П е н е т -

р а н т н о с т ь э т и х п р и з н а к о в в т е р м и н а х п а т о 

л о г и ч е с к и х с о с т о я н и й д о с т а т о ч н о н и з к а я , 

и п о э т о м у их в к л ю ч е н и е в с п и с о к р е г и с т р и 

р у е м ы х д о м и н а н т н ы х с о с т о я н и й с к о р е е от

р а ж а е т т о ч к у з р е н и я к о н к р е т н о г о а в т о р а 

и л и а в т о р о в . 

Ч а с т о т а а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х з а б о 

л е в а н и й к о л е б л е т с я , п о д а н н ы м р а з н ы х 

и с т о ч н и к о в , в с е г о в д в а р а з а , ч т о , с к о р е е 

в с е г о , с в я з а н о с б о л е е с т р о г и м и к р и т е р и 

я м и о т б о р а з а б о л е в а н и й с э т и м т и п о м н а 

с л е д о в а н и я , а т а к ж е с т е м , ч т о с р е д и н и х 

р е ж е в с т р е ч а ю т с я т а к и е с о с т о я н и я , к о т о 

р ы е т о л ь к о у с л о в н о м о ж н о с ч и т а т ь п а т о 

л о г и ч е с к и м и . О ц е н к а ч а с т о т ы Х - с ц е п л е н 

н ы х р е ц е с с и в н ы х с о с т о я н и й п р а к т и ч е с к и 

н е в а р ь и р у е т п о п р и ч и н е , к о т о р а я у ж е 

у к а з а н а р а н е е . М о ж н о п р е д п о л а г а т ь , ч т о 

о ц е н к и ч а с т о т н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й 

в п о п у л я ц и и , п о л у ч е н н ы е т а к и м с п о с о б о м , 

д о л ж н ы б ы т ь з а в ы ш е н ы , х о т я т р у д н о о ц е 

н и т ь , н а с к о л ь к о . В о т н о с и т е л ь н о н е д а в н о 

о п у б л и к о в а н н о й с т а т ь е [ 1 0 ] с д е л а н а о ч е -
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р е д н а я п о п ы т к а р е в и з и и р а з м е р о в г р у з а 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й в п о п у л я ц и я х 

ч е л о в е к а . П о п р е д с т а в л е н н ы м д а н н ы м , 

р а с п р о с т р а н е н н о с т ь а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н ы х з а б о л е в а н и й с о с т а в л я е т 15, ау-

т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х - 7,5 и Х - с ц е п л е н -

н ы х - 1,5 на 1 0 3 н о в о р о ж д е н н ы х в г и п о т е 

т и ч е с к о й с р е д н е е в р о п е й с к о й п о п у л я ц и и . 

К а к у ж е о т м е ч а л о с ь , з н а ч е н и я о т я г о щ е н 

н о е ™ н а с л е д с т в е н н ы м и б о л е з н я м и н е к о 

т о р о й в и р т у а л ь н о й п о п у л я ц и и ч е л о в е к а в 

б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в п о л у ч е н ы с п е ц и а л ь 

н о п р е д у с м о т р е н н ы м д л я э т о г о с л у ч а я м е 

т о д о м , к о т о р ы й н е и з б е ж н о д о л ж е н з а в ы 

ш а т ь р а с п р о с т р а н е н н о с т ь н а с л е д с т в е н 

н ы х б о л е з н е й , т а к к а к б а з и р у е т с я н а и з у 

ч е н и и , в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в , п о п у л я 

ц и й , о б н а р у ж и в а ю щ и х н а к о п л е н и е о п р е 

д е л е н н ы х н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . 

П р е д с т а в л е н н ы е д а н н ы е о б о т я г о щ е н н о -

с т и н а с л е д с т в е н н ы м и б о л е з н я м и , п о 

к р а й н е й м е р е , в н е с к о л ь к о р а з п р е в ы ш а 

ю т а н а л о г и ч н ы е п о к а з а т е л и , о п у б л и к о 

в а н н ы е р а н е е с о т р у д н и к а м и Р е г и с т р а 

в р о ж д е н н о й и н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и 

Б р и т а н с к о й К о л у м б и и [ 1 0 ] . Т а к и е з н а ч е 

н и я о т я г о щ е н н о с т и п о п у л я ц и и м е н д е л и р у -

ю щ е й н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и в ы г л я 

д я т м а л о у б е д и т е л ь н ы м и е щ е и п о т о й 

п р и ч и н е , ч т о э т о д о л ж н о п р и в о д и т ь к з а 

м е т н о м у с н и ж е н и ю п р и с п о с о б л е н н о с т и 

п о п у л я ц и и , т а к к а к в с е н а с л е д с т в е н н ы е 

б о л е з н и в б о л ь ш е й и л и м е н ь ш е й с т е п е н и 

с н и ж а ю т п р и с п о с о б л е н н о с т ь и х н о с и т е 

л е й и, в р е з у л ь т а т е , к г е н е т и ч е с к о й д е г р а 

д а ц и и п о п у л я ц и и з а н е с к о л ь к о д е с я т к о в 

п о к о л е н и й . 

С т о ч к и з р е н и я п о п у л я ц и о н н о й г е н е т и 

к и , д и ф ф е р е н ц и а ц и я п о п у л я ц и й п о в е л и 

ч и н е г е н е т и ч е с к о г о г р у з а д а ж е б о л е е 

в а ж н а я п р о б л е м а , ч е м р а з м е р ы г е н е т и ч е 

с к о г о г р у з а . В М е д и к о - г е н е т и ч е с к о м н а у ч 

н о м ц е н т р е Р А М Н в т е ч е н и е 2 0 л е т п р о в о 

д и т с я и з у ч е н и е р а с п р о с т р а н е н н о с т и н а 

с л е д с т в е н н о й п а т а л о г и и в р а з н ы х п о п у л я 

ц и я х н а с е л е н и я . В н а з в а н н о м ц е н т р е р а з 

р а б о т а н а м е т о д о л о г и я о д н о в р е м е н н о г о 

п о п у л я ц и о н н о - г е н е т и ч е с к о г о и м е д и к о - г е 

н е т и ч е с к о г о и с с л е д о в а н и я к а ж д о й п о п у 

л я ц и и . О н о в к л ю ч и л о т р и э т а п а . Н а п е р 

в о м э т а п е м е д и ц и н с к и е р а б о т н и к и ( в р а ч и 

и ф е л ь д ш е р ы ) о б с л е д у е м о г о р а й о н а п о 

с п е ц и а л ь н о й м е д и ц и н с к о й ф о р м е , в к л ю 

ч а ю щ е й с и м п т о м ы и с и н д р о м ы р а з л и ч н ы х 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , п р е д с т а в и л и 

с п и с к и с е м е й , ч л е н ы к о т о р ы х с т р а д а л и 

з а б о л е в а н и я м и , у к а з а н н ы м и в м е д и ц и н 

с к о й ф о р м е . 

Э т а ф о р м а т е о р е т и ч е с к и п о з в о л я е т в ы 

я в л я т ь д о 2 0 0 0 р а з л и ч н ы х н а с л е д с т в е н н ы х 

а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х , а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н ы х и Х - с ц е п л е н н ы х з а б о л е в а н и й 

п р и б л и з и т е л ь н о в т о й ж е п р о п о р ц и и , к а к 

о н и п р е д с т а в л е н ы в К а т а л о г е м е н д е л и р у -

ю щ и х ф е н о т и п о в В и к т о р а М а к К ь ю с и к а [ 1 ] . 

К р о м е т о г о , б ы л и с о б р а н ы д а н н ы е о б о л ь 

н ы х с п р е д п о л о ж и т е л ь н о н а с л е д с т в е н н о й 

п а т о л о г и е й и з д р у г и х м е д и ц и н с к и х и с о ц и 

а л ь н ы х и с т о ч н и к о в , ф и к с и р у ю щ и х и н в а л и 

д о в о п р е д е л е н н о г о р а й о н а . 

В с е с о б р а н н ы е д а н н ы е о б о л ь н ы х с 

п р е д п о л о ж и т е л ь н о н а с л е д с т в е н н о й п а т о 

л о г и е й в е р и ф и ц и р о в а н ы в р е з у л ь т а т е о б 

с л е д о в а н и я с е м е й в р а ч о м - г е н е т и к о м в о 

в р е м я в т о р о г о э т а п а . Э т о т э т а п п о з в о л я л 

и с к л ю ч и т ь и з с о б р а н н о й б а з ы д а н н ы х с л у 

ч а и н е н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и . К р о м е 

т о г о , в р а ч - г е н е т и к с о с т а в л я л р о д о с л о в н у ю 

к а ж д о й с е м ь и . 

Н а т р е т ь е м э т а п е в с е о т о б р а н н ы е с е 

м ь и о с м о т р е н ы у з к и м и с п е ц и а л и с т а м и и з 

м о с к о в с к и х к л и н и ч е с к и х и н с т и т у т о в д л я 

у т о ч н е н и я д и а г н о з а в ы я в л е н н о й п а т о л о 

г и и . В о т д е л ь н ы х с л у ч а я х и с п о л ь з о в а л и с ь 

и н с т р у м е н т а л ь н ы е и л а б о р а т о р н ы е м е т о 

д ы и с с л е д о в а н и я . В ч а с т н о с т и , п р и п о д о з 

р е н и и н а н а с л е д с т в е н н у ю п а т о л о г и ю о б 

м е н а в е щ е с т в о б р а з ц ы м о ч и и к р о в и 

б о л ь н ы х о т п р а в л я л и в М о с к в у в М е д и к о -

г е н е т и ч е с к и й н а у ч н ы й ц е н т р д л я п р о в е д е 

н и я с о о т в е т с т в у ю щ е й б и о х и м и ч е с к о й д и 

а г н о с т и к и . С у ч е т о м м е т о д а р е г и с т р а ц и и , 

с о б р а н н ы й м а т е р и а л п о д в е р г а л с я к о м п 

л е к с н о м у с е г р е г а ц и о н н о м у а н а л и з у , к о т о 

р ы й , с о д н о й с т о р о н ы , п о з в о л я л п о д т в е р 

д и т ь а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о е и л и а у т о -
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с о м н о - р е ц е с с и в н о е н а с л е д о в а н и е з а б о 

л е в а н и й д л я с е м е й , г д е б ы л т а к ж е б о л е н 

о д и н и з р о д и т е л е й , и с е м е й , г д е о б а р о д и 

т е л я б ы л и з д о р о в ы , а с д р у г о й - д а в а л 

в о з м о ж н о с т ь о ц е н и т ь д о л ю , т а к н а з ы в а е 

м ы х « с п о р а д и ч е с к и х » (то е с т ь н е н а с л е д 

с т в е н н ы х ) с л у ч а е в и в ы ч л е н и т ь п а ц и е н т о в 

с в н о в ь в о з н и к ш и м и д о м и н а н т н ы м и з а б о 

л е в а н и я м и . П о с л е и с к л ю ч е н и я с п о р а д и ч е 

с к и х с л у ч а е в з а б о л е в а н и й , ф е н о т и п и ч е -

с к и с х о д н ы х с н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и 

е й , р а с с ч и т ы в а л а с ь о т я г о щ е н н о с т ь и с с л е 

д о в а н н о й п о п у л я ц и и а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н ы м и , а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м и и 

Х - с ц е п л е н н ы м и з а б о л е в а н и я м и . 

О д н о в р е м е н н о и п а р а л л е л ь н о с м е д и к о -

г е н е т и ч е с к и м и и с с л е д о в а н и я м и п р о в о д и 

л и с ь п о п у л я ц и о н н о - г е н е т и ч е с к и е и с с л е д о 

в а н и я , к о т о р ы е с т а в и л и п е р е д с о б о й це

л ь ю и з у ч е н и е г е н е т и ч е с к о й с т р у к т у р ы п о 

п у л я ц и й . 

М е д и к о - и п о п у л я ц и о н н о - г е н е т и ч е с к и е 

и с с л е д о в а н и я б ы л и п р о в е д е н ы в с е в е р н ы х , 

ц е н т р а л ь н ы х и ю ж н ы х р е г и о н а х Р о с с и и . 

И с с л е д о в а н ы н е т о л ь к о п о п у л я ц и и р у с с к и х , 

н о т а к ж е а д ы г е й ц е в , м а р и й ц е в и ч у в а ш е й . 

В ц е л о м , ч и с л е н н о с т ь о б с л е д о в а н н ы х п о п у 

л я ц и й в Р о с с и и п р е в ы с и л а 1,5 м л н . ч е л о 

век. Х а р а к т е р и с т и к а с о б р а н н о г о в р о с с и й 

с к и х п о п у л я ц и я х м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о м а 

т е р и а л а п р и в е д е н а в т а б л . 3.3. 

Р е з у л ь т а т ы м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о и с 

с л е д о в а н и я р о с с и й с к и х п о п у л я ц и й п р е д 

с т а в л е н ы в т а б л . 3.4. 

И з р е з у л ь т а т о в м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х 

и с с л е д о в а н и й р о с с и й с к и х п о п у л я ц и й , 

Тип н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и й О б щ е е 
ч и с л о с е м е й 

О б щ е е 
ч и с л о б о л ь н ы х 

Ч и с л о 
н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м 

Аутосомно-доминантные заболевания 884 1723 144 
Аутосомно-рецессивные заболевания 707 942 111 
Х-сцепленные заболевания 169 223 36 
Всего 1760 2888 291 

Т а б л и ц а 3 . 4 . Сравнительная таблица о т я г о щ е н н о е ™ населения моногенной наследственной патологией различ

ных популяций России [ 2 1 , 22] 

Н а с е л е н н ы й п у н к т Ч и с л е н н о с т ь О т я г о щ е н н о с т ь (Ю - 3 ) 
а у т о с о м н о - а у т о с о м н о - Х - с ц е п л е н н ы е 

д о м и н а н т н ы е р е ц е с с и в н ы е з а б о л е в а н и я 
заболевания заболевания 

Р е с п у б л и к а А д ы г е я ( а д ы г е й ц ы ) [11] 
Село 60 ООО 1,07 ± 0 , 1 3 1,41 ± 0 , 1 5 0,50 i 0,09 
Р е с п у б л и к а Марий Эл ( м а р и й ц ы ) [12] 
Малые города 41 409 1,14 + 0.17 0,81 ± 0 . 1 4 0,81 ± 0 , 1 4 
Село 130 262 2,23 ± 0 , 1 3 1,43 ± 0 , 1 0 0,33 ± 0,05 
К и р о в с к а я область [13] 
Малые города 153 690 0,65 ± 0,04 0,57 ± 0,04 0,37 ± 0,05 
Село 111 050 1,56 ± 0 , 1 2 1,28 ± 0 , 1 1 0,36 ± 0,07 
К р а с н о д а р с к и й край [ 1 1 , 1 4 ] 
Краснодар 1 280 700 1.01 ± 0 , 0 2 0.54 ± 0,03 0,44 ± 0,04 
Краснодар 2 145 900 1,08 ± 0 , 0 8 0,72 ± 0,07 0,20 ± 0,06 
К о с т р о м с к а я область [ 1 5 , 1 6 , 1 7 ] 
Кострома 218 875 0,75 ± 0,001 0,42 ± 0,04 0,17 ± 0 , 0 3 
Малые города 109 733 0,89 ± 0,09 0,52 ± 0,07 0,32 ± 0,08 
Село 89 743 1,25 ± 0 , 1 2 0,90 ± 0 , 1 0 0,42 ± 0,09 
Б р я н с к а я область [17] 
Малые города 62 370 0.91 ± 0 , 2 1 0.54 ± 0,09 0,22 ± 0,06 
Село 25 840 1,01 ± 0 , 1 3 0,81 ± 0 , 1 8 0,39 ± 0 , 1 2 
Р е с п у б л и к а Ч у в а ш и я ( ч у в а ш и ) [18] 
Малые города 41 700 0,62 ± 0 , 1 2 0,91 ± 0 , 1 5 0,40 ± 0,09 
Село 146 500 1,82 ± 0 , 1 1 1,25 ± 0 , 0 4 0,47 ± 0,06 
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Т а б л и ц а 3 . 3 . Общая характеристика медико-генетических данных, собранных в р о с с и й с к и х популяциях общей 

численностью более 1,5 млн. человек 



п р е д с т а в л е н н ы х в т а б л . 3 . 4 , с л е д у е т , ч т о 

р а с п р о с т р а н е н н о с т ь а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н ы х и а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х з а б о 

л е в а н и й в с е л ь с к и х п о п у л я ц и я х п р и м е р н о 

в д в о е в ы ш е , ч е м в г о р о д с к и х ( и с к л ю ч е 

н и е с о с т а в л я е т п о п у л я ц и я К р а с н о д а р с к о 

г о к р а я , г д е о т я г о щ е н н о с т и а у т о с о м н о - д о -

м и н а н т н ы м и и р е ц е с с и в н ы м и з а б о л е в а н и 

я м и г о р о д с к и х и с е л ь с к и х п о п у л я ц и й д о с 

т о в е р н о н е р а з л и ч а ю т с я ) . В т о ж е в р е м я 

р а с п р о с т р а н е н н о с т ь Х - с ц е п л е н н о й р е ц е с 

с и в н о й п а т о л о г и и о к а з а л а с ь п р и б л и з и 

т е л ь н о о д и н а к о в о й в о в с е х и с с л е д о в а н 

н ы х п о п у л я ц и я х , ч т о , в о з м о ж н о , с в я з а н о с 

т е м , ч т о а б с о л ю т н ы е з н а ч е н и я о т я г о щ е н 

н о с т и Х - с ц е п л е н н о й р е ц е с с и в н о й п а т о л о 

г и е й н а с е л е н и я с а м ы е н и з к и е и о б ы ч н о н е 

п р е в ы ш а ю т з н а ч е н и я 1 н а 2 0 0 0 о б с л е д о 

в а н н ы х м у ж ч и н . К р о м е т о г о , ч т о с у щ е с т 

в у е т о т ч е т л и в а я г е н е т и ч е с к а я д и ф ф е р е н 

ц и а ц и я с е л ь с к и х и г о р о д с к и х п о п у л я ц и й 

п о г р у з у д о м и н а н т н ы х и р е ц е с с и в н ы х з а 

б о л е в а н и й , д о с т о в е р н ы е р а з л и ч и я в о т я 

г о щ е н н о с т и н а с л е д с т в е н н ы м и б о л е з н я м и 

о б н а р у ж и в а ю т с я т а к ж е м е ж д у н е к о т о р ы 

м и г о р о д с к и м и и н е к о т о р ы м и с е л ь с к и м и 

п о п у л я ц и я м и . 

К э т о м у с л е д у е т д о б а в и т ь , ч т о (1) в о 

в с е х о б с л е д о в а н н ы х р о с с и й с к и х п о п у л я 

ц и я х г р у з а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х з а б о л е 

в а н и й б ы л р а в н ы м и л и д а ж е м е н ь ш и м , 

ч е м г р у з а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х з а б о л е 

в а н и й ( т а б л . 3 . 4 ) ; (2) ч а с т о т а б л и з к о р о д с т 

в е н н ы х б р а к о в у р о д и т е л е й б о л ь н ы х с а у -

т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м и з а б о л е в а н и я м и 

б ы л а о ч е н ь н и з к о й , п р е в ы ш а я , в т о ж е 

в р е м я , с у щ е с т в е н н о ч а с т о т у б л и з к о р о д 

с т в е н н ы х б р а к о в в о б щ е й п о п у л я ц и и ; (3) 

в п о п у л я ц и я х Р о с с и и о к а з а л о с ь в о з м о ж 

н ы м в ы д е л и т ь у с л о в н о ч а с т ы е ф о р м ы 

а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х , р е ц е с с и в н ы х и 

Х - с ц е п л е н н ы х з а б о л е в а н и й . И х д о л я в о б 

щ е м с п е к т р е с о о т в е т с т в у ю щ и х з а б о л е в а 

н и й о к а з а л а с ь о т н о с и т е л ь н о н е б о л ь ш о й , 

н о б о л ь н ы е с э т и м и ч а с т ы м и з а б о л е в а н и 

я м и о п р е д е л я ю т з н а ч и т е л ь н у ю ч а с т ь г р у 

з а а у т о с о м н о и Х - с ц е п л е н н о н а с л е д у ю 

щ и х с я б о л е з н е й (до 6 0 % ) . 

С л е д у е т у п о м я н у т ь , ч т о з н а ч е н и я р а с 

п р о с т р а н е н н о с т и н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о 

г и и с е л ь с к и х п о п у л я ц и й в н а ш и х и с с л е д о 

в а н и я х б л и з к и к ч а с т о т а м м е н д е л и р у ю щ и х 

з а б о л е в а н и й в Р е г и с т р е и н в а л и д и з и р у ю -

щ е й н а с л е д с т в е н н о й и в р о ж д е н н о й п а т о 

л о г и и Б р и т а н с к о й К о л у м б и и ( К а н а д а ) . 

Т а к и м о б р а з о м , о с н о в н о й в ы в о д , к о т о 

р ы й с л е д у е т и з р е з у л ь т а т о в и з у ч е н и я р а с 

п р о с т р а н е н н о с т и м е н д е л и р у ю щ е й н а с л е д 

с т в е н н о й п а т о л о г и и в п о п у л я ц и я х Р о с с и и , 

з а к л ю ч а е т с я в т о м , ч т о о б н а р у ж и в а е т с я г е 

н е т и ч е с к а я д и ф ф е р е н ц и а ц и я п о г р у з у н а 

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й м е ж д у о т д е л ь н ы 

м и и з у ч е н н ы м и п о п у л я ц и я м и п о и х о т я г о 

щ е н н о с т и а у т о с о м н ы м и б о л е з н я м и и , с л е 

д о в а т е л ь н о , п о ч а с т о т а м г е н о в , в ы з ы в а ю 

щ и х н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и . 

И з т е о р е т и ч е с к о й п о п у л я ц и о н н о й г е н е 

т и к и и з в е с т н о , ч т о п р и ч и н о й г е н е т и ч е с к и 

н е о д н о р о д н ы х п о п у л я ц и й м о ж е т б ы т ь р я д 

с л у ч а й н ы х ф а к т о р о в , т а к и х к а к и н б р и 

д и н г , д р е й ф г е н о в , э ф ф е к т р о д о н а ч а л ь 

н и к а ( р е а л ь н а я в о з м о ж н о с т ь о п р е д е л и т ь 

о б щ е г о р о д о н а ч а л ь н и к а д л я в с е х б о л ь н ы х 

с р е д к и м н а с л е д с т в е н н ы м з а б о л е в а н и е м , 

в ы я в л е н н ы м в с о о т в е т с т в у ю щ е й п о п у л я 

ц и и ) , м у т а ц и о н н ы й п р о ц е с с , н е к о т о р ы е 

о с о б ы е т и п ы м и г р а ц и й ( в о б ы ч н ы х с л у ч а 

я х м и г р а ц и и в е д у т к у м е н ь ш е н и ю г е н е т и 

ч е с к о й д и ф ф е р е н ц и а ц и и п о п у л я ц и й и в ы 

р а в н и в а н и ю ч а с т о т г е н о в в п о п у л я ц и я х , 

о б м е н и в а ю щ и х с я м и г р а н т а м и ) , а т а к ж е 

о д и н с и с т е м а т и ч е с к и й ф а к т о р - е с т е с т 

в е н н ы й о т б о р [ 2 3 ] . Н е к о т о р ы е и з п е р е ч и с 

л е н н ы х ф а к т о р о в п о п у л я ц и о н н о й д и н а м и 

к и л е г к о м о г у т б ы т ь о т в е р г н у т ы к а к п р и 

ч и н а н а б л ю д а е м о й н а м и г е н е т и ч е с к о й 

д и ф ф е р е н ц и а ц и и р о с с и й с к и х п о п у л я ц и й 

п о ч а с т о т а м г е н о в н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з 

н е й . Н а п р и м е р , д и ф ф е р е н ц и а ц и я п о г р у з у 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й г о р о д с к и х и 

с е л ь с к и х п о п у л я ц и й п р а к т и ч е с к и в с е х о б 

с л е д о в а н н ы х т е р р и т о р и й н е м о ж е т б ы т ь 

с в я з а н а с д е й с т в и е м о т б о р а , т а к к а к у с л о 

в и я ж и з н и , п о б о л ь ш о м у с ч е т у , г о р о д с к и х 

и с е л ь с к и х п о п у л я ц и й о д н о й т е р р и т о р и и 

п р и м е р н о о д и н а к о в ы . Б о л е е т о г о , е с л и от-
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б о р д е й с т в у е т и н т е н с и в н е е н а с е л ь с к и е 

п о п у л я ц и и , т о г р у з н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з 

н е й в н и х д о л ж е н б ы т ь м е н ь ш е , ч е м в г о 

р о д с к и х , а н е н а о б о р о т . П р и ч и н а м и д и ф 

ф е р е н ц и а ц и и п о г р у з у н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й н е м о г у т б ы т ь т а к ж е м у т а ц и о н 

н ы й п р о ц е с с и м и г р а ц и и . У н а с н е т н и к а 

к и х о с н о в а н и й п р е д п о л а г а т ь , ч т о и н т е н 

с и в н о с т ь м у т а ц и о н н о г о п р о ц е с с а в с е л ь 

с к и х п о п у л я ц и я х с у щ е с т в е н н о в ы ш е , ч е м в 

г о р о д с к и х . П р о в е д е н н о е н а м и с п е ц и а л ь 

н о е и с с л е д о в а н и е п о ч а с т о т а м в н о в ь в о з 

н и к а ю щ и х д о м и н а н т н ы х м у т а ц и й , в ы з ы в а 

ю щ и х р а з л и ч н ы е н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з 

н и , п о к а з а л о , ч т о о н и в о з н и к а ю т с о д и н а 

к о в о й ч а с т о т о й в г о р о д с к о м и с е л ь с к о м 

н а с е л е н и и . И з у ч е н н ы е н а м и в о б с л е д о 

в а н н ы х п о п у л я ц и я х х а р а к т е р и с т и к и м и г р а 

ц и о н н ы х п р о ц е с с о в п о к а з а л и , что в э л е 

м е н т а р н ы х п о п у л я ц и я х * о н и в е с ь м а и н т е н 

с и в н ы и р а з н о н а п р а в л е н ы . Н а м н и р а з у н е 

у д а л о с ь в ы я в и т ь н а п р а в л е н н ы х м и г р а ц и й , 

к о т о р ы е м о г л и б ы в е с т и к в о з н и к н о в е н и ю 

г е н е т и ч е с к о й д и ф ф е р е н ц и а ц и и . 

О с т а ю т с я н е с к о л ь к о с л у ч а й н ы х ф а к т о 

р о в п о п у л я ц и о н н о й д и н а м и к и , к о т о р ы е 

м о ж н о р а с с м а т р и в а т ь в к а ч е с т в е п р и ч и н ы 

д и ф ф е р е н ц и а ц и и п о п у л я ц и й п о г р у з у н а 

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й - и н б р и д и н г , 

д р е й ф г е н о в и э ф ф е к т р о д о н а ч а л ь н и к а . 

И н б р и д и н г , к а к и з в е с т н о , в е д е т к у в е л и ч е 

н и ю д о л и г о м о з и г о т в п о п у л я ц и и и , н а п р о 

т и в , с н и ж е н и ю д о л и г е т е р о з и г о т , п о с р а в 

н е н и ю с о ж и д а е м ы м и д о л я м и , к о т о р ы е о п и 

с ы в а ю т с я у р а в н е н и е м р а в н о в е с и я г е н н ы х 

ч а с т о т Х а р д и - В а й н б е р г а (р 2 + 2 p q + q 2 = 1). 

S.Wr ight [19] п р е д л о ж и л д л я о ц е н к и о т к л о 

н е н и я о т о ж и д а е м о й г е т е р о / г о м о з и г о т н о -

с т и в п о д р а з д е л е н н о й п о п у л я ц и и (то е с т ь 

с о с т о я щ е й и з с у б п о п у л я ц и й ) и с п о л ь з о в а т ь , 

т а к н а з ы в а е м ы й « к о э ф ф и ц и е н т и н б р и д и н 

га» (F). F = Н(ХВР) — Н(НАБЛЮДАЕМАЯ) / Н(ХВР), ГДв 

Н(ХВР) - о ж и д а е м а я г е т е р о з и г о т н о с т ь в р а в 

н о в е с н о й п о п у л я ц и и , а Н(НАБЛЮДАЕМАЯ) - н а 

б л ю д а е м а я г е т е р о з и г о т н о с т ь в р е а л ь н о й 

п о п у л я ц и и . 

S . W r i g h t п р е д л о ж и л т а к ж е р а з л и ч а т ь 

н е с к о л ь к о т и п о в к о э ф ф и ц и е н т а и н б р и д и н 

г а в з а в и с и м о с т и о т т о г о , с р е д и к о г о н а 

б л ю д а е т с я и з б ы т о к и л и н е д о с т а т о к г е т е 

р о з и г о т . Так, е с л и и з б ы т о к / н е д о с т а т о к г е 

т е р о з и г о т в с т р е ч а е т с я с р е д и ч а с т и и н д и 

в и д у у м о в п о с р а в н е н и ю с с у б п о п у л я ц и е й , 

к к о т о р о й о н и о т н о с я т с я , т о т а к о й п о к а з а 

т е л ь н а з ы в а е т с я н е с л у ч а й н ы м к о э ф ф и ц и 

е н т о м и н б р и д и н г а (Fis) и он о т р а ж а е т у р о 

в е н ь а с с о р т а т и в н ы х б р а к о в * * в с у б п о п у л я 

ц и и , в ч а с т н о с т и , ч а с т о т у б р а к о в м е ж д у 

р о д с т в е н н и к а м и . Э т а ч а с т о т а м о ж е т б ы т ь 

н и ж е о ж и д а е м о й в с у б п о п у л я ц и и , и т о г д а 

Fis с т а н о в и т с я о т р и ц а т е л ь н ы м (что б ы л о 

т и п и ч н о п р а к т и ч е с к и д л я в с е х и з у ч е н н ы х 

н а м и р о с с и й с к и х п о п у л я ц и й ) и л и в ы ш е 

о ж и д а е м о й , и т о г д а F!S с т а н о в и т с я п о л о ж и 

т е л ь н ы м (во в с е х и з у ч е н н ы х н а м и п о п у л я 

ц и я х С р е д н е й А з и и з н а ч е н и я F!S б ы л и п о 

л о ж и т е л ь н ы м и , б л а г о д а р я т р а д и ц и и з а 

к л ю ч е н и я б л и з к о р о д с т в е н н ы х б р а к о в ) . Ес

л и и з б ы т о к / н е д о с т а т о к г е т е р о з и г о т о б н а 

р у ж и в а е т с я п р и с р а в н е н и и с у б п о п у л я -

ц и и ( й ) с о в с е й п о п у л я ц и е й , к к о т о р о й о н и 

о т н о с я т с я , то т а к о й коэффициент инбри

динга называется случайным (FS T). FST не 

б ы в а е т о т р и ц а т е л ь н ы м , н о м о ж е т б ы т ь ну

л е в ы м , т а к к а к о н о т р а ж а е т д о л ю б р а к о в 

м е ж д у р о д с т в е н н и к а м и в р е а л ь н о й п о п у 

л я ц и и , п о о т н о ш е н и ю к о ж и д а е м о й д о л е 

б р а к о в м е ж д у р о д с т в е н н и к а м и в п о п у л я 

ц и и т а к о й ж е ч и с л е н н о с т и , п р и у с л о в и и , 

что в с е б р а к и з а к л ю ч а ю т с я с л у ч а й н о ( в т а 

к о й в и р т у а л ь н о й п о п у л я ц и и о п р е д е л е н н а я 

п р о п о р ц и я б р а к о в м е ж д у р о д с т в е н н и к а м и 

р а з н о й с т е п е н и р о д с т в а н е и з б е ж н а ) . Е с л и 

и з б ы т о к / н е д о с т а т о к г е т е р о з и г о т в ы я в л я 

е т с я п р и с р а в н е н и и и н д и в и д у у м о в с о в с е й 

п о п у л я ц и е й , к к о т о р о й о н и о т н о с я т с я , т о 

т а к о й коэффициент инбридинга называет-

*Элементарная популяция - популяция, в которой 

доля браков, заключенных между урожденными в 

данной местности, превышает долю браков, за

ключенных с представителями других популяций. 

**Ассортативные браки - браки, заключенные с 

учетом каких-то внешних или некоторых других 

характеристик (выбор супруга по росту, интеллек

ту и т.д.). 
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ся тотальным (FIT). Т о т а л ь н ы й и н б р и д и н г 

(FIT) я в л я е т с я п р о и з в о д н ы м о т с л у ч а й н о г о 

и н е с л у ч а й н о г о и н б р и д и н г а . И н ы м и с л о в а 

м и , коэффициент инбридинга выступа

ет в качестве меры родства по происхо

ждению для любой пары генов у инди

видуумов и в популяции. 

И з п е р е ч и с л е н н ы х в ы ш е п о к а з а т е л е й , 

к о т о р ы е м о г л и б ы п р и в е с т и к д и ф ф е р е н 

ц и а ц и и п о п у л я ц и й п о г е н а м н а с л е д с т в е н 

н ы х б о л е з н е й , м о ж н о б ы л о и с к л ю ч и т ь и н 

б р и д и н г , е с л и п о н и м а т ь е г о к а к н е с л у ч а й 

н ы й и н б р и д и н г , т а к к а к у ж е б ы л о у к а з а н о , 

ч т о п р а к т и ч е с к и в о в с е х о б с л е д о в а н н ы х 

н а м и р о с с и й с к и х п о п у л я ц и я х , н е т о л ь к о 

г о р о д с к и х , н о и с е л ь с к и х , з н а ч е н и я F ! S б ы 

л и о т р и ц а т е л ь н ы м и ( и з б е г а л о с ь з а к л ю ч е 

н и е б р а к о в м е ж д у б л и з к и м и р о д с т в е н н и 

к а м и ) , и по э т и м з н а ч е н и я м F,s п о п у л я ц и и 

п р а к т и ч е с к и н е р а з л и ч а л и с ь . Э ф ф е к т р о 

д о н а ч а л ь н и к а , к о т о р ы й т а к ж е м о ж н о р а с 

с м а т р и в а т ь к а к о д и н и з в и д о в и н б р и д и н 

г а , в о б с л е д о в а н н ы х н а м и р о с с и й с к и х п о 

п у л я ц и я х н е и г р а л з а м е т н о й р о л и в ф о р 

м и р о в а н и и г е н е т и ч е с к о й д и ф ф е р е н ц и а 

ц и и п о п у л я ц и й п о г р у з у н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й . Т о л ь к о в р е д к и х с л у ч а я х д л я н е 

к о т о р ы х д о м и н а н т н ы х з а б о л е в а н и й в ы я в 

л е н о н а к о п л е н и е н а о п р е д е л е н н ы х т е р р и 

т о р и я х , к о г д а в с е б о л ь н ы е и м е л и о б щ е г о 

п р е д к а . В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в , д а ж е п р и 

о т н о с и т е л ь н о б о л ь ш о м ч и с л е б о л ь н ы х , 

о т н о с я щ и х с я к о д н о й р о д о с л о в н о й , э т и 

б о л ь н ы е п р о ж и в а л и н а з н а ч и т е л ь н о м р а с 

с т о я н и и д р у г о т д р у г а и , н е с о м н е н н о , о т 

н о с и л и с ь к р а з н ы м п о п у л я ц и я м в ы с о к о г о 

и е р а р х и ч е с к о г о у р о в н я . 

П о э т о м у н а и б о л ь ш и й и н т е р е с п р е д с т а в 

л я л о и с с л е д о в а н и е с в я з и м е ж д у о т я г о щ е н -

н о с т ь ю н а с л е д с т в е н н ы м и б о л е з н я м и п о п у 

л я ц и й и в е л и ч и н о й с л у ч а й н о г о и н б р и д и н 

г а , к о т о р ы й я в л я е т с я к о л и ч е с т в е н н о й м е 

р о й д р е й ф а г е н о в ( п о д д р е й ф о м г е н о в п о 

н и м а ю т с л у ч а й н о е и з м е н е н и е в ч а с т о т е г е 

н о в п р и п е р е х о д е п о п у л я ц и и в с л е д у ю щ е е 

п о к о л е н и е ) . 

М ы п о п ы т а л и с ь п р о в е р и т ь с в я з а н а л и 

в а р и а ц и я в о т я г о щ е н н о с т и р а з л и ч н ы х 
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р о с с и й с к и х п о п у л я ц и и а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н о й и а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о й п а т о 

л о г и е й с в а р и а ц и е й в э т и х п о п у л я ц и я х 

з н а ч е н и й с л у ч а й н о г о и н б р и д и н г а . В к а ч е 

с т в е э л е м е н т а р н о й п о п у л я ц и и б ы л и в ы 

б р а н ы п о п у л я ц и и о т д е л ь н ы х р а й о н о в . 

В с е г о в х о д е о б с л е д о в а н и я б ы л о и з у ч е н о 

5 6 р а й о н о в , д л я к а ж д о г о и з к о т о р ы х б ы л и 

и з в е с т н ы с р е д н и е з н а ч е н и я с л у ч а й н о г о 

и н б р и д и н г а ( F S T ) И р а с п р о с т р а н е н н о с т и 

а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х и а у т о с о м н о - р е 

ц е с с и в н ы х з а б о л е в а н и й . В с е 5 6 э л е м е н 

т а р н ы х п о п у л я ц и й б ы л и р а з д е л е н ы н а 1 2 

г р у п п в з а в и с и м о с т и от з н а ч е н и й в н и х 

FST- З а т е м б ы л п р о в е д е н р е г р е с с и о н н ы й 

а н а л и з з а в и с и м о с т и с р е д н и х з н а ч е н и й 

о т я г о щ е н н о с т и н а с л е д с т в е н н ы м и з а б о л е 

в а н и я м и о т в е л и ч и н ы с л у ч а й н о г о и н б р и 

д и н г а в г р у п п а х . 

К о э ф ф и ц и е н т ы к о р р е л я ц и и (по С п и р м а -

ну) с о с т а в и л и , с о о т в е т с т в е н н о , 0,85 и 0,95 

д л я а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х и а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы х з а б о л е в а н и й . К о э ф ф и ц и е н т 

к о р р е л я ц и и м е ж д у р а с п р о с т р а н е н н о с т ь ю 

а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х и а у т о с о м н о - р е 

ц е с с и в н ы х з а б о л е в а н и й н а о б с л е д о в а н н ы х 

т е р р и т о р и я х б ы л т а к ж е о ч е н ь в ы с о к и м и с о 

с т а в и л 0 , 9 1 . С т о л ь ч е т к а я з а в и с и м о с т ь р а с 

п р о с т р а н е н н о с т и н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е 

в а н и й от с л у ч а й н о г о и н б р и д и н г а в п о п у л я 

циях п о з в о л я е т п р е д п о л о ж и т ь , что наибо

лее важным фактором, определяющим ва

риацию в грузе наследственных болезней 

в российских популяциях, является дрейф 

генов [20] . Э т о п р е д п о л о ж е н и е п о л у ч и л о д о 

п о л н и т е л ь н о е п о д т в е р ж д е н и е в результате 

с п е ц и а л ь н о с п л а н и р о в а н н о г о и с с л е д о в а н и я 

в п о п у л я ц и и р е с п у б л и к и М а р и й Э л . Генети

ч е с к а я с т р у к т у р а э т о й п о п у л я ц и и б ы л а т щ а 

т е л ь н о и с с л е д о в а н а с п о м о щ ь ю к л а с с и ч е 

с к и х и м м у н о б и о х и м и ч е с к и х и Д Н К - м а р к е 

р о в . З а т е м с п о м о щ ь ю м е т о д о в к о м п ь ю т е р 

н о й г е н о г е о г р а ф и и б ы л и п о с т р о е н ы г е н о -

г е о г р а ф и ч е с к и е к а р т ы г е н е т и ч е с к и х р а с 

с т о я н и й д л я г е н е т и ч е с к и х м а р к е р о в и г е н о в 

а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х и а у т о с о м н о - р е 

ц е с с и в н ы х з а б о л е в а н и й как д л я у с л о в н о 

н е й т р а л ь н ы х г е н е т и ч е с к и х м а р к е р о в , т а к 



и д л я г е н о в н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . В ы я 

в л е н о с у щ е с т в е н н о е с х о д с т в о в т е р р и т о р и 

а л ь н о м р а с п р е д е л е н и и г е н е т и ч е с к и х рас

с т о я н и й д л я всех т р е х г е н е т и ч е с к и х с и с т е м . 

Э т о п о д т в е р ж д а е т с я к о р р е л я ц и о н н ы м а н а 

л и з о м . К о р р е л я ц и я (р) м е ж д у к а р т а м и д л я 

г е н е т и ч е с к и х м а р к е р о в и а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н ы х з а б о л е в а н и й с о с т а в и л а 0 , 6 5 , 

а м е ж д у к а р т а м и д л я г е н е т и ч е с к и х м а р к е 

р о в и а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х з а б о л е в а 

н и й - 0,67. Х о р о ш о и з в е с т н о , что т е р р и т о 

р и а л ь н а я и з м е н ч и в о с т ь г е н е т и ч е с к и х х а р а 

к т е р и с т и к н е й т р а л ь н ы х м а р к е р н ы х г е н е т и 

ч е с к и х с и с т е м , т а к и х как FS T и л и г е н е т и ч е 

с к и е р а с с т о я н и я , о п р е д е л я е т с я п р е и м у щ е 

с т в е н н о г е н е т и ч е с к и м д р е й ф о м и м и г р а ц и 

я м и . С х о д с т в о в х а р а к т е р е т е р р и т о р и а л ь 

н о й и з м е н ч и в о с т и н е й т р а л ь н ы х г е н о в и ге

н о в н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й я в л я е т с я 

у б е д и т е л ь н ы м д о к а з а т е л ь с т в о м в а ж н о с т и 

г е н е т и ч е с к о г о д р е й ф а в ф о р м и р о в а н и и ге

н е т и ч е с к о й д и ф ф е р е н ц и а ц и и в р о с с и й с к и х 

п о п у л я ц и я х п о г е н а м р е д к и х н а с л е д с т в е н 

н ы х б о л е з н е й . В т о ж е в р е м я у р о в е н ь э т о й 

д и ф ф е р е н ц и а ц и и п о « в р е д н ы м » г е н а м н а 

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й н е з н а ч и т е л ь н ы й , 

что я в л я е т с я с л е д с т в и е м д е й с т в и я н а э т и 

г е н ы е с т е с т в е н н о г о о т б о р а [ 1 2 ] . 

3.3. Различия в ч а с т о т а х м е н д е л и р у ю щ и х з а б о л е в а н и й 
м е ж д у о т д е л ь н ы м и популяциями и л и э т н и ч е с к и м и группами 

П р е ж д е ч е м п е р е й т и к п р о б л е м е д и ф 

ф е р е н ц и а ц и и п о п у л я ц и и ч е л о в е к а п о час

т о т а м о т д е л ь н ы х н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з 

н е й , п р и в е д е м д а н н ы е о н а и б о л е е ч а с т ы х 

м е н д е л и р у ю щ и х з а б о л е в а н и я х в Е в р о п е п о 

К а р т е р у (C.Carter) [ 6 ] , к о т о р ы е о п р е д е л я ю т 

р а з м е р г р у з а н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й в 

Е в р о п е . Э т и д а н н ы е б у д у т д о п о л н е н ы ре

з у л ь т а т а м и с х о д н о г о и с с л е д о в а н и я [ 1 0 ] 

( т а б л . 3 . 5 - 3 . 7 ) . 

У ж е у к а з ы в а л о с ь н а н е к о т о р ы е о с о б е н 

н о с т и в о т б о р е м а т е р и а л а К а р т е р о м , к о т о 

р ы й п о л о ж е н в о с н о в у э т и х т а б л и ц . В не

д а в н е й р а б о т е [10] м н о г и е п о к а з а т е л и час

т о т ы н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , п р е д с т а в 

л е н н ы е К а р т е р о м , б ы л и п е р е с м о т р е н ы в 

с т о р о н у у м е н ь ш е н и я . П р а в д а , п р и э т о м 

с п и с о к н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , в с т р е ч а 

ю щ и х с я в Е в р о п е с з а м е т н ы м и ч а с т о т а м и , 

б ы л с у щ е с т в е н н о д о п о л н е н . С л е д у е т з а м е 

т и т ь , что с п и с о к о т н о с и т е л ь н о ч а с т ы х н а 

с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й , о б н а р у ж е н н ы х 

в х о д е и с с л е д о в а н и й р о с с и й с к и х п о п у л я 

ц и й в о м н о г о м с х о д е н с о с п и с к о м ч а с т ы х 

з а б о л е в а н и й в д р у г и х с т р а н а х , п р е д с т а в 

л е н н ы х в т а б л . 3 . 5 - 3 . 7 . Т а к и л и и н а ч е , с п и 

с к и ч а с т ы х н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , 

п р е д с т а в л е н н ы е К а р т е р о м [3, 10] и д р у г и 

м и и с с л е д о в а т е л я м и , п о к а з ы в а ю т , к а к и е 

н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и в б о л ь ш о й , не-

п о д р а з д е л е н н о й п о п у л я ц и и я в л я ю т с я о т н о 

с и т е л ь н о ч а с т ы м и , а к а к и е б о л е е р е д к и м и , 

к о г д а б а р ь е р ы р а з н о г о с о р т а д л я п о т о к а 

г е н о в , с у щ е с т в у ю щ и е в р е а л ь н ы х п о п у л я 

ц и я х , и г н о р и р у ю т с я . Э т и с п и с к и о к а з ы в а 

ю т с я т а к ж е п о л е з н ы м и д л я в ы я в л е н и я н а 

к о п л е н и я и л и , н а п р о т и в , з а м е т н о г о у м е н ь 

ш е н и я ч а с т о т ы о п р е д е л е н н ы х н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й в о т д е л ь н ы х п о п у л я ц и я х . 

Е с л и р а з л и ч и я в о б щ е й о т я г о щ е н н о с т и 

м е н д е л и р у ю щ и м и н а с л е д с т в е н н ы м и б о 

л е з н я м и м е ж д у о т д е л ь н ы м и п о п у л я ц и я м и 

б ы л и н а й д е н ы т о л ь к о в н а ш и х и с с л е д о в а 

н и я х , т о р а з л и ч и я в ч а с т о т е о т д е л ь н ы х , 

о с о б е н н о ч а с т о р е ц е с с и в н ы х з а б о л е в а 

н и й , б ы л и о б н а р у ж е н ы д о с т а т о ч н о д а в н о 

в р я д е п о п у л я ц и й и л и д а ж е в э т н и ч е с к и х 

г р у п п а х . О б ы ч н о т а к и е п о п у л я ц и и п р и н я т о 

н а з ы в а т ь и з о л и р о в а н н ы м и , и л и и з о л я т а -

м и , х о т я в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в п о с в о и м 

х а р а к т е р и с т и к а м о н и н е о т в е ч а ю т т е м 

т р е б о в а н и я м , к о т о р ы е п е р в о н а ч а л ь н о з а 

к л а д ы в а л и с ь в п о н я т и е « и з о л я т » и к о т о 

р ы е п р е д у с м а т р и в а л и , п р е ж д е в с е г о , о г 

р а н и ч е н н у ю ч и с л е н н о с т ь п о п у л я ц и и и от

с у т с т в и е и л и н е з н а ч и т е л ь н у ю п о р а з м е 

р а м м и г р а ц и ю . О с о б е н н о в а ж н ы м в о п р е 

д е л е н и и и з о л я т а , н е с о м н е н н о , я в л я е т с я 

е г о ч и с л е н н о с т ь . В б е с к о н е ч н о б о л ь ш о й , 

т а к н а з ы в а е м о й « м е н д е л е в с к о й » п о п у л я -
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Т а б л и ц а 3 . 5 Наиболее частые аутосомно-доминантные заболевания в Европе (в расчете на 10 ООО новорож

денных) [ 6 , 10] 

Н о з о л о г и ч е с к а я ф о р м а Частота 

Семейная гиперхолестеринемия 20,0 -

Поликистоз почек (взрослый тип) 8 10,0 

Хорея Гентингтона 5 0,4-0,8 

Множественные экзостозы 5 0,1-0,2 

Нейрофиброматоз 4 3,5 

Краниосиностозы 4,0 -Врожденный сфероцитоз 2,0 -Перонеальная мышечная атрофия (Шарко-Мари-Тус невральная амиотрофия) 2,0 4,0 

Миотоническая дистрофия 2,0 1,3 

Голопрозэнцефалия 1,7-0.17 -
Слабовидение детское (пигментный ретинит) 1,0 -Тугоухость детская 1,0 -
Отосклероз 1,0 2,5 

Туберозный склероз 1,0 0,3-0,6 

Семейный полипоз толстого кишечника 1,0 -Несовершенный дентиногенез 1,0 1,3-1,6 

Синдром Ван дер Вуда 0,1 -Танатофорная карликовость 0,8 -Мозжечковая атаксия 0,5 

Спастическая параплегия 0,5 075 

Синдром Марфана 0,4 2,0 

Несовершенный остеогенез 0,4 -
Ретинобластома 0,3 -Синдром ДиДжорджи 0,25 

Синдром Тричера-Коллинза 0,2 -Порфирии 0 , 2 0,6 

Болезнь Гиршпрунга 0,2 -
Ахондроплазия 0,2 -
Синдром Элерса-Данло 0,1 2,0 

Т а б л и ц а 3 . 6 . Наиболее частые аутосомно-рецессив

ные заболевания в Европе (в расчете на 10 000 но

ворожденных) [ 6 , 1 0 ] 

Н о з о л о г и ч е с к а я ф о р м а Частота 

Гемохроматоз 30.0 

Муковисцидоз 5,0 

Олигофрения 5,0 

Фенилкетонурия 1,0 

Тугоухость врожденная 2,0 

Спинальная мышечная атрофия 1,0 
Адреногенитальный синдром 1,0 

Слабовидение (пигментные дистрофии) 1,0 
Поясно-конечностная миопатия 1,0 
Серповидноклеточная анемия 1,0 
Цистинурия 0,6 

Мукополисахаридоз, I тип 0,2 

Мукополисахаридоз, II тип 0,1 

Мукополисахаридоз, тип III В 0,4 

Болезнь Тея-Сакса 0,4 

Метилмалоновая ацидурия 0,3 

Лейкодистрофия метахроматическая 0,2 

Атаксия Фридрейха 0,2-0,5 

Врожденная глаукома 0,2 

Галактоземия 0,2 

Гомоцистинурия 0,1 

Болезнь Вильсона-Коновалова 0,3 

ц и и б р а к и м е ж д у б л и з к и м и р о д с т в е н н и к а 

м и т е о р е т и ч е с к и п р о и с х о д и т ь н е м о г у т . 

О д н а к о в п о п у л я ц и и о г р а н и ч е н н о й ч и с 

л е н н о с т и в с е и н д и в и д у у м ы в к а к о й - т о с т е 

п е н и я в л я ю т с я д р у г д р у г у р о д с т в е н н и к а 

м и . И з т е о р е т и ч е с к о й п о п у л я ц и о н н о й г е 

н е т и к и и з в е с т н о , ч т о в п о п у л я ц и и п о с т о 

я н н о г о р а з м е р а , в о т с у т с т в и е м у т а ц и й , ко

э ф ф и ц и е н т и н б р и д и н г а с т р е м и т с я к е д и 

н и ц е . Е с л и т а к а я п о п у л я ц и я и с п ы т ы в а е т 

д е й с т в и е к а к о г о - л и б о л и н е й н о г о с и с т е м а 

т и ч е с к о г о ф а к т о р а ( н а п р и м е р , м у т а ц и о н 

н о г о п р о ц е с с а , и л и м и г р а ц и и ) , т о к о э ф ф и 

ц и е н т и н б р и д и н г а б у д е т м е н ь ш е 1 . В а ж н о , 

о д н а к о , ч т о в л ю б о й п о п у л я ц и и к о н е ч н о г о 

р а з м е р а б у д е т н а б л ю д а т ь с я б о л ь ш и й и л и 

м е н ь ш и й и н б р и д и н г и э т о з а в и с и т о т е е 

в е л и ч и н ы , а т о ч н е е , э ф ф е к т и в н о й в е л и 

ч и н ы , к о т о р а я о б ы ч н о п р и н и м а е т с я р а в 

н о й 7 3 ц е н з о в о й в е л и ч и н ы п о п у л я ц и и [ 2 1 ] . 

О б э т о м у ж е у п о м и н а л о с ь п р и р а с с м о т -
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р е н и и с л у ч а й н о г о и н б р и д и н г а в п о п у л я 

ц и и . С л е д о в а т е л ь н о , ч е м м е н ь ш е э ф ф е к 

т и в н ы й р а з м е р п о п у л я ц и и , т е м в ы ш е в 

н е й б у д е т и н б р и д и н г . К э т о м у с л е д у е т д о 

б а в и т ь , ч т о м е ж д у и н б р и д и н г о м и д р е й 

ф о м г е н о в с у щ е с т в у ю т п р я м ы е в з а и м о о т 

н о ш е н и я и ч т о д р е й ф г е н о в в п о п у л я ц и и 

н е б о л ь ш о й ч и с л е н н о с т и м о ж е т д е й с т в о 

в а т ь п р о т и в о т б о р а , п о в ы ш а я ч а с т о т у д а 

ж е т е х г е н о в , к о т о р ы е с н и ж а ю т п р и с п о 

с о б л е н н о с т ь и х н о с и т е л е й . П о э т о м у , к о 

г д а р е ч ь и д е т о н а к о п л е н и и о т д е л ь н ы х 

н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й в п о п у л я 

ц и и б о л ь ш о й ч и с л е н н о с т и , т о т а к у ю п о п у 

л я ц и ю в р я д л и м о ж н о н а з ы в а т ь и з о л я т о м , 

н о е е г е н е т и ч е с к а я с т р у к т у р а , а т о ч н е е , 

е е г е н е т и ч е с к а я п о д р а з д е л е н н о с т ь и/или 

е е э т н и ч е с к а я и д е м о г р а ф и ч е с к а я и с т о 

р и я м о г л и с о з д а в а т ь и л и д а ж е п р о д о л ж а 

ю т с о з д а в а т ь у с л о в и я , к о г д а в п р е д е л а х 

б о л ь ш о й п о п у л я ц и и о т д е л ь н ы е с у б п о п у 

л я ц и и с у щ е с т в о в а л и и л и с у щ е с т в у ю т к а к 

и з о л и р о в а н н ы е п о п у л я ц и и о т н о с и т е л ь н о 

н е б о л ь ш о й ч и с л е н н о с т и . П р е ж д е ч е м м ы 

п е р е й д е м к р а с с м о т р е н и ю п р и м е р о в н а 

к о п л е н и я м е н д е л и р у ю щ е й н а с л е д с т в е н 

н о й п а т о л о г и и в о т д е л ь н ы х п о п у л я ц и я х , 

н е о б х о д и м о в в е с т и п о н я т и я е щ е о д в у х 

п о п у л я ц и о н н ы х ф е н о м е н а х - эффекте ос

нователя и эффекте «горлышка бутыл

ки», к о т о р ы е н е р е д к о в ы с т у п а ю т в к а ч е с т 

в е в е д у щ и х ф а к т о р о в , о п р е д е л я ю щ и х н а 

к о п л е н и е р е д к о й н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о 

г и и в и з о л и р о в а н н ы х п о п у л я ц и я х . 

Эффект основателя подчеркивает тот 

факт, что при небольшом числе основате

лей новой популяции эффект дрейфа генов 

может резко возрастать. Э ф ф е к т о с н о в а т е 

л я т а к ж е п р е д п о л а г а е т , что п р и н е б о л ь ш о м 

ч и с л е о с н о в а т е л е й п о п у л я ц и я б у д е т о с т а 

в а т ь с я о т н о с и т е л ь н о н е б о л ь ш и х р а з м е р о в 

в т е ч е н и е , по к р а й н е й м е р е , н е с к о л ь к и х по

к о л е н и й . Э ф ф е к т о с н о в а т е л я м о ж е т с к а 

з а т ь с я и в п о п у л я ц и и д о с т а т о ч н о б о л ь ш и х 

р а з м е р о в ( с к а ж е м , к о г д а э ф ф е к т и в н ы й 

р а з м е р е е п р е в ы ш а е т 100 ч е л о в е к ) , е с л и 

в к л а д о д н о г о и л и н е с к о л ь к и х ч л е н о в т а к о й 

п о п у л я ц и и б у д е т н е п р о п о р ц и о н а л ь н о б о л ь 

ш и м п о с р а в н е н и ю с д р у г и м и е е ч л е н а м и . 

Эффект «горлышка бутылки» означает 

резкое уменьшение численности популя

ции, которое может быть связано с освое

нием небольшой частью популяции новых 

территорий или драматическими послед

ствиями эпидемии, ч т о н е р е д к о п р о и с х о 

д и л о в п р о ш л о й и с т о р и и м н о г и х н а р о д о в 

м и р а . П о с л е д у ю щ и й р о с т п о п у л я ц и и п о с 

л е т а к и х с о б ы т и й с о з д а е т у с л о в и я д л я э ф 

ф е к т и в н о г о д р е й ф а г е н о в и п о в ы ш а е т 

ш а н с ы в о з р а с т а н и я ч а с т о т о т д е л ь н ы х г е 

н о в , в т о м ч и с л е и г е н о в н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й . 

Е с л и с н а ч а л а и з о л и р о в а н н ы е п о п у л я 

ц и и п р и в л е к а л и в н и м а н и е и с с л е д о в а т е 

л е й , п р е ж д е в с е г о , к а к и с т о ч н и к д л я о п и 

с а н и я н о в ы х ф о р м н а с л е д с т в е н н ы х б о 

л е з н е й и д е т а л ь н о г о к л и н и ч е с к о г о п о л и 

м о р ф и з м а и з в е с т н ы х н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й , т о в п о с л е д н е е д е с я т и л е т и е ак

ц е н т с м е с т и л с я н а к а р т и р о в а н и е и и д е н 

т и ф и к а ц и ю ( к л о н и р о в а н и е ) г е н о в э т и х 

б о л е з н е й , а т а к ж е в ы я в л е н и е в н и х м у т а 

ц и й [ 2 4 - 2 6 ] . 

Д о н е д а в н е г о в р е м е н и в л и т е р а т у р е и с 

п о л ь з о в а л и с ь т а к и е п о н я т и я , к а к « ф и н 

с к и е » и л и « е в р е й с к и е » н а с л е д с т в е н н ы е 

б о л е з н и , к о т о р ы е о п и с ы в а л и н а к о п л е н и е 

н е к о т о р ы х , п р е и м у щ е с т в е н н о а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы х , н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й в 

э т и х э т н и ч е с к и х г р у п п а х , ч т о о т л и ч а л о 

ф и н н о в и е в р е е в о т о к р у ж а ю щ и х и х п о п у -

Т а б л и ц а 3.7. Наиболее частые Х-сцепленные рецес

сивные заболевания в Европе (в расчете на 10 ООО 

новорожденных) [6,10] 

Н о з о л о г и ч е с к а я ф о р м а Частота 

Миопатия Дюшенна 4,0 

Гемофилия А 2.0 

Ихтиоз 2,0 

Олигофрения 1,0 
Синдром ломкой Х-хромосомы 5,0 

Эктодермальная дисплазия 1,0 

Гемофилия В 0,2 

Адренолейкодистрофия 1,0 
Ювенильный нейрофункциональный 1,0 

липофусциноз 

Тугоухость 0,1 

Нистагм 0,1 

Глазной альбинизм 0,1 

Гипофосфатемический рахит 1,0 
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л я ц и й с и н о й и с т о р и е й и и н о й д и н а м и к о й 

ф а к т о р о в п о п у л я ц и о н н о й с т р у к т у р ы , т а к и х 

к а к с т е п е н ь э т н и ч е с к о й и з о л я ц и и , р а з м е р 

п о п у л я ц и и и у р о в е н ь ее п о д р а з д е л е н н о -

с т и , н а п р а в л е н и е и и н т е н с и в н о с т ь м и г р а 

ц и о н н ы х п о т о к о в и , з н а ч и т , п о т о к а г е н о в и 

м н о г и х д р у г и х . В н а с т о я щ е е в р е м я э т и м и 

т е р м и н а м и с т а р а ю т с я н е п о л ь з о в а т ь с я , 

с ч и т а я , ч т о о н и с т и г м а т и з и р у ю т п о п у л я 

ц и ю , о д н а к о ф а к т ы н а к о п л е н и я н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й н и к е м , е с т е с т в е н н о , н е 

о с п а р и в а ю т с я . 

И с с л е д о в а н и я , п р о в е д е н н ы е в ф и н 

с к о й п о п у л я ц и и , п р и в е л и к о б н а р у ж е н и ю 

б о л е е 2 0 ф о р м у н и к а л ь н о й р е ц е с с и в н о й 

п а т о л о г и и , к о т о р ы е о ч е н ь р е д к о в ы я в л я 

ю т с я в д р у г и х с т р а н а х , в к л ю ч а я с о с е д н и е 

с к а н д и н а в с к и е [ 2 6 - 2 8 ] . К н е й о т н о с я т с я 

т а к и е а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы е з а б о л е в а 

н и я , к а к а с п а р т и л г л ю к о з а м и н у р и я ( ч а с т о 

та в Ф и н л я н д и и 1 : 26 ООО); с и н д р о м э н д о -

к р и н о п а т и и - к а н д и д о з а - э к т о д е р м а л ь н о й 

д и с п л а з и и ( 1 : 3 0 0 0 0 - 1 : 4 0 0 0 0 ) ; м е т а ф и -

з а р н а я х о н д р о д и с п л а з и я , т и п М а к К ь ю с и -

к а ( 3 3 б о л ь н ы х в 2 8 с е м ь я х ) ; в р о ж д е н н а я 

х л о р и д н а я д и а р е я ( 4 0 б о л ь н ы х п р о т и в 6 0 

в о с т а л ь н ы х с т р а н а х ) ; в р о ж д е н н ы й н е ф -

р о т и ч е с к и й с и н д р о м ф и н с к о г о т и п а 

( 1 : 8 0 0 0 ) ; в р о ж д е н н а я п л о с к а я р о г о в и ц а 

( 6 0 б о л ь н ы х п р о т и в 2 0 в о с т а л ь н ы х с т р а 

н а х ) ; д и а с т р о ф и ч е с к а я д и с п л а з и я ( 1 7 0 

б о л ь н ы х п р о т и в 2 0 0 в о с т а л ь н ы х с т р а 

н а х ) ; с и н д р о м А ш е р а , т и п III ( 7 0 б о л ь н ы х 

п р о т и в 1 0 0 в о с т а л ь н о м м и р е ) ; г и п е р о р -

н и т и н е м и я с о с к л а д ч а т о й а т р о ф и е й с о с у 

д и с т о й о б о л о ч к и и с е т ч а т к и ( 7 0 б о л ь н ы х 

п р о т и в 5 0 в о с т а л ь н ы х с т р а н а х ) ; к а р л и к о 

в о с т ь M u l i b r e y ( 5 4 б о л ь н ы х п р о т и в 1 0 в 

о с т а л ь н ы х с т р а н а х ) ; н е к е т о т и ч е с к а я г и -

п е р г л и ц и н е м и я ( 1 : 5 5 0 0 0 ) ; п р о г р е с с и р у 

ю щ а я м и о к л о н у с - э п и л е п с и я ( 1 : 2 0 0 0 0 ) ; 

б о л е з н ь С а л л а ( 6 8 б о л ь н ы х п р о т и в 1 0 в 

о с т а л ь н о м м и р е ) ; г и п о п л а з и я х р я щ а и в о 

л о с ( 1 1 2 б о л ь н ы х п р о т и в 8 0 в о с т а л ь н о м 

м и р е ) ; р а н н и й и н ф а н т и л ь н ы й л и п о ф у с ц и -

н о з ( 1 0 7 б о л ь н ы х п р о т и в 5 0 в о с т а л ь н ы х 

с т р а н а х ) и д р . Н а р я д у с п р е и м у щ е с т в е н 

н ы м н а к о п л е н и е м а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н о й п а т о л о г и и , у ф и н н о в в ы я в л е н о т а к ж е 

н а к о п л е н и е н е к о т о р ы х а у т о с о м н о - д о м и 

н а н т н ы х ( ф и н с к и й т и п с е м е й н о г о а м и л о и -

д о з а и с е м е й н ы й д о б р о к а ч е с т в е н н ы й 

э р и т р о ц и т о з ) и Х - с ц е п л е н н ы х з а б о л е в а 

н и й ( х о р о и д е р е м и я и р е т и н о ш и з и с ) . К р о 

м е т о г о , и с с л е д о в а н и я , п р о в е д е н н ы е в 

Ф и н л я н д и и , п о к а з а л и о ч е н ь н и з к и е ч а с 

т о т ы в э т о й п о п у л я ц и и б о л ь н ы х с ф е н и л -

к е т о н у р и е й , м у к о в и с ц и д о з о м и р я д о м 

д р у г и х а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х з а б о л е в а 

н и й . О с н о в н о й в ы в о д о п р и ч и н а х н а к о п 

л е н и я д о с т а т о ч н о б о л ь ш о г о ч и с л а п р е и 

м у щ е с т в е н н о а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х з а 

б о л е в а н и й в Ф и н л я н д и и , по с р а в н е н и ю с 

д р у г и м и п о п у л я ц и я м и , п о в т о р я ю щ и й с я в 

р я д е с т а т е й , с в о д и т с я к о с о б о й п о п у л я ц и 

о н н о й и с т о р и и ф и н н о в с м о м е н т а з а с е л е 

н и я и м и т е р р и т о р и и с т р а н ы . П р е д п о л а г а 

е т с я , ч т о ф и н н ы и с х о д н о о б р а з о в а л и , т а к 

н а з ы в а е м ы й « с у п е р и з о л я т » н а ю г е Ф и н 

л я н д и и , ч т о с п о с о б с т в о в а л о д р е й ф у г е 

н о в с н а к о п л е н и е м н е к о т о р ы х р е д к и х ау

т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х г е н о в и о д н о в р е 

м е н н о й э л и м и н а ц и е й д р у г и х . П о с л е д у ю 

щ и й р а с п а д с у п е р и з о л я т а п р и з а с е л е н и и 

т е р р и т о р и и Ф и н л я н д и и с о х р а н и л и д а ж е 

у с и л и л э ф ф е к т д р е й ф а , к о т о р ы й о б у с л о 

в и л о с о б е н н о с т и т е р р и т о р и а л ь н о г о р а с 

п р е д е л е н и я н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , 

ч а с т ы х в Ф и н л я н д и и и б о л е е р е д к и х в о к 

р у ж а ю щ и х и п р о ч и х п о п у л я ц и я х . Н е с м о т 

р я н а и н д у с т р и а л и з а ц и ю Ф и н л я н д и и , в 

с е л ь с к о й м е с т н о с т и с о х р а н и л а с ь и з о л я 

ц и я р а с с т о я н и е м , к о э ф ф и ц и е н т и н б р и 

д и н г а в с р е д н е м с о с т а в л я е т 0,5 %, а в н е 

к о т о р ы х м а л о ч и с л е н н ы х п о п у л я ц и я х д о с 

т и г а е т 1 % [ 2 9 ] . 

П р е д п о л о ж е н и е о т о м , ч т о д р е й ф и э ф 

ф е к т р о д о н а ч а л ь н и к а я в и л и с ь п р и ч и н о й 

н а к о п л е н и я н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й в 

Ф и н л я н д и и у д а л о с ь п р о в е р и т ь п р и к а р т и 

р о в а н и и г е н о в э т и х б о л е з н е й и о б н а р у ж е 

н и и в н и х м у т а ц и й . Д л я к а р т и р о в а н и я 

м н о г и х г е н о в б ы л и с п о л ь з о в а н с в о е о б р а з 

н ы й п р и е м , п р е д п о л а г а ю щ и й е д и н о е п р о 

и с х о ж д е н и е м у т а ц и й у в с е х б о л ь н ы х с о п 

р е д е л е н н ы м н а с л е д с т в е н н ы м з а б о л е в а -
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н и е м . Э т о т п р и е м н а з ы в а е т с я « к а р т и р о 

в а н и е с п о м о щ ь ю н е р а в н о в е с и я п о с ц е п 

л е н и ю » [ 3 0 , 3 1 ] . П о д н е р а в н о в е с и е м п о 

с ц е п л е н и ю в п о п у л я ц и о н н о й г е н е т и к е 

п р и н я т о п о н и м а т ь н е с л у ч а й н у ю а с с о ц и а 

ц и ю о п р е д е л е н н ы х а л л е л е й д в у х л о к у с о в 

(то е с т ь к о г д а ч а с т о т а и х с о в м е с т н о й 

в с т р е ч а е м о с т и о т л и ч а е т с я о т о ж и д а е м о й , 

к о т о р а я о п р е д е л я е т с я и х ч а с т о т а м и в п о 

п у л я ц и и и с л у ч а й н о й к о м б и н а т о р и к о й ) . 

Д л я г е н е т и ч е с к о г о к а р т и р о в а н и я в э т о о п 

р е д е л е н и е н е р а в н о в е с и я п о с ц е п л е н и ю 

в н о с и т с я д о п о л н е н и е , з а к л ю ч а ю щ е е с я в 

т о м , ч т о н е с л у ч а й н а я а с с о ц и а ц и я н а б л ю 

д а е т с я м е ж д у ф и з и ч е с к и с ц е п л е н н ы м и , 

т о е с т ь р а с п о л о ж е н н ы м и в о д н о й х р о м о 

с о м е л о к у с а м и . В о з м о ж н ы м и п р и ч и н а м и 

н е р а в н о в е с и я п о с ц е п л е н и ю м е ж д у Д Н К -

п о л и м о р ф н ы м и м а р к е р а м и и л о к у с о м з а 

б о л е в а н и я м о г у т б ы т ь р е з у л ь т а т ы (1) н е 

д а в н е г о в о з н и к н о в е н и я м у т а ц и й в с о с т а 

в е о п р е д е л е н н о г о г а п л о т и п а ( а и м е н н о в 

с е р и и а л л е л е й с ц е п л е н н ы х ф и з и ч е с к и л о 

к у с о в , о т ц о в с к о й и л и м а т е р и н с к о й х р о м о 

с о м ы ) , (2) п р о я в л е н и е э ф ф е к т а о с н о в а т е 

л я и л и (3) с л е д с т в и е м с у щ е с т в о в а н и я с е 

л е к т и в н ы х п р е и м у щ е с т в у о п р е д е л е н н о г о 

г а п л о т и п а . О б ы ч н о , з а м е т н о е н е р а в н о в е 

с и е п о с ц е п л е н и ю н а б л ю д а е т с я м е ж д у 

о ч е н ь т е с н о с ц е п л е н н ы м и м а р к е р а м и , 

р а с п о л о ж е н н ы м и н а о г р а н и ч е н н о м о т р е з 

к е х р о м о с о м ы . С о в р е м е н е м н е р а в н о в е 

с и е п о с ц е п л е н и ю , о б у с л о в л е н н о е н е д а в 

н и м в о з н и к н о в е н и е м м у т а ц и и и л и э ф ф е к 

т о м о с н о в а т е л я , и с ч е з а е т , а с к о р о с т ь 

у м е н ь ш е н и я н е р а в н о в е с и я з а в и с и т о т т о 

г о , к а к о в а ч а с т о т а р е к о м б и н а ц и й м е ж д у 

с ц е п л е н н ы м и л о к у с а м и . 

П о к р а й н е й м е р е , д л я 1 6 а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н ы х и Х - с ц е п л е н н ы х з а б о л е в а н и й , 

ч а с т ы х в Ф и н л я н д и и , б ы л о п р о д е м о н с т р и 

р о в а н о в ы р а ж е н н о е н е р а в н о в е с и е п о с ц е 

п л е н и ю м е ж д у г е н а м и з а б о л е в а н и й и 

Д Н К - м а р к е р а м и , п р и ч е м в с р е д н е м г е н е 

т и ч е с к о е р а с с т о я н и е , н а к о т о р о е р а с п р о 

с т р а н я л о с ь н е р а в н о в е с и е п о с ц е п л е н и ю , 

п р е в ы ш а л о 1 0 с м [ 2 8 ] . Э т о м о ж н о р а с с м а 

т р и в а т ь к а к п о д т в е р ж д е н и е р о л и э ф ф е к 

т а о с н о в а т е л я в н а к о п л е н и и г е н о в р е д к и х 

н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й в Ф и н л я н 

д и и . Д о п о л н и т е л ь н о е , е щ е б о л е е в е с к о е 

д о к а з а т е л ь с т в о з н а ч е н и я д р е й ф а г е н о в и 

э ф ф е к т а о с н о в а т е л я п о л у ч е н о п р и и з у ч е 

н и и м о л е к у л я р н о й п р и р о д ы м у т а ц и й , в ы 

з ы в а ю щ и х с о о т в е т с т в у ю щ и е ф и н с к и е н а 

с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и - д л я м н о г и х з а б о 

л е в а н и й д о 9 0 % в с е х м у т а ц и й , в ы я в л е н 

н ы х у б о л ь н ы х с с о о т в е т с т в у ю щ и м и з а б о 

л е в а н и я м и , б ы л и о д и н а к о в ы п о с в о е й м о 

л е к у л я р н о й х а р а к т е р и с т и к е . Э т и и д р у г и е 

ф а к т ы , п о д т в е р ж д а ю щ и е р о л ь д р е й ф а г е 

н о в в р а с п р о с т р а н е н и и р е д к о й н а с л е д с т 

в е н н о й п а т о л о г и и и д р у г и х Д Н К - п о л и 

м о р ф н ы х м а р к е р о в ( в т о м ч и с л е л о к а л и 

з о в а н н ы х в Y - х р о м о с о м е ) , п о з в о л я ю т з а 

к л ю ч и т ь , ч т о Ф и н л я н д и я в т е ч е н и е д л и 

т е л ь н о г о в р е м е н и б ы л а п о д р а з д е л е н н о й 

п о п у л я ц и е й , п р и ч е м с у б п о п у л я ц и и м о ж н о 

р а с с м а т р и в а т ь к а к и з о л я т ы [ 2 8 , 2 9 ] . В 

т а б л . 3.8 п р и в о д я т с я н е к о т о р ы е п р и м е р ы 

к а р т и р о в а н н ы х и и д е н т и ф и ц и р о в а н н ы х 

г е н о в , в ы з ы в а ю щ и х ф и н с к и е н а с л е д с т 

в е н н ы е б о л е з н и . 

Д р е й ф г е н о в с ч и т а е т с я о с н о в н ы м м е х а 

н и з м о м н а к о п л е н и я р е д к о й р е ц е с с и в н о й 

п а т о л о г и и у е в р е е в - а ш к е н а з и . Д л я э т о г о 

и м е л и с ь и с т о р и ч е с к и е п р е д п о с ы л к и , в ч а 

с т н о с т и , н е о д н о к р а т н о в о з н и к а в ш и е п е р и 

о д ы р е з к о г о у м е н ь ш е н и я ч и с л е н н о с т и н а 

с е л е н и я в д и а с п о р е е в р е е в - а ш к е н а з и . Н е 

м е н е е 1 0 н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , в т о м 

ч и с л е а б е т а л и п о п р о т е и н е м и я , с и н д р о м 

Б л ю м а , с е м е й н а я д и з а в т о н о м и я , в з р о с л а я 

ф о р м а б о л е з н и Г о ш е , н е д о с т а т о ч н о с т ь 

ф а к т о р а X I с в е р т ы в а н и я к р о в и , и м и н о г л и -

ц и н у р и я , б о л е з н ь Н и м а н н а - П и к а , п е н т о з у -

р и я , с п о н г и о з н а я д е г е н е р а ц и я м о з г а , б о 

л е з н ь Т е я - С а к с а , м у к о л и п и д о з и н е к о т о 

р ы е д р у г и е о б н а р у ж и в а ю т з а м е т н о е н а к о 

п л е н и е у е в р е е в - а ш к е н а з и , п о с р а в н е н и ю 

с д р у г и м и о к р у ж а ю щ и м и п о п у л я ц и я м и . 

Н а к о п л е н и е о б н а р у ж е н о , п о к р а й н е й м е 

р е , т а к ж е и д л я д в у х д о м и н а н т н ы х з а б о л е 

в а н и й - и д и о п а т и ч е с к о й т о р с и о н н о й д и с -

т о н и и и с е м е й н о г о р а к а м о л о ч н о й ж е л е з ы 

[ 4 2 ] . Н а к о п л е н и е н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з -
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№ в OMIM Заболевание, 

л о к а л и з а ц и я гена и его с и м в о л 

М у т а н т н ы й белок Л и т е р а т у р н ы й 

и с т о ч н и к 

208400 Аспартилглюкозаминурия Аспартилглкжозаминидаза [32] 

4q32-q33, AGA 

214700 Врожденная хлоридная диарея Транспортер хлора [33] 

7q22-q31.1, DRA 

256300 Врожденный нефроз Нефрин [34] 

19q13.1, nephrin 

222600 Диастрофическая дисплазия Транспортер сульфата [35] 

5q32-q33.1 SLC26A2 

258870 Складчатая атрофия сосудистой оболочки и сетчатки Орнитин . [36] 

10q26, OAT у-аминотрансфераза 

256730 Инфантильный цероидный липофусциноз Пальмитоил- [37] 

1р32, РРТ протеинтиоэстераза 

254800 Прогрессирующая миоклонус эпилепсия Цистатин В [38] 

21q22.3, cystatin В 

604369 Болезнь Салла Сиалин [39] 

6q14-q15, SLC17A5 

261100 Селективная мальабсорбция витамина В 1 2 
Кубилин [40] 

10р12.1, CUBN; 

105120 Семейный амилоидоз, финский тип Гельсолин [41] 

9q34, gelsolin 

н е й в п о п у л я ц и и е в р е е в - а ш к е н а з и б ы л о 

и с п о л ь з о в а н о д л я к а р т и р о в а н и я г е н о в 

э т и х б о л е з н е й , у с т а н о в л е н и я и х м о л е к у 

л я р н о й п р и р о д ы и в ы я в л е н и я м у т а ц и й в 

э т и х г е н а х . Р е з у л ь т а т ы м о л е к у л я р н о - г е н е -

т и ч е с к о г о и з у ч е н и я н е к о т о р ы х н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й е в р е е в - а ш к е н а з и п р е д 

с т а в л е н ы в т а б л . 3.9. 

Н е р а в н о в е с н о с т ь п о с ц е п л е н и ю , п р е д 

п о л а г а ю щ а я э ф ф е к т о с н о в а т е л я и д р е й ф 

г е н о в к а к о с н о в н ы х ф а к т о р о в н а к о п л е н и я 

р я д а н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й у е в р е е в -

а ш к е н а з и , в ы я в л е н а д л я р я д а н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й : р а к а м о л о ч н о й ж е л е з ы , 

о б у с л о в л е н н о г о м у т а ц и я м и в B R C A 1 - и 

BRCA2-reHax (2 м у т а ц и и в г е н е B R C A 1 -

1 8 5 d e l A G и 5 3 8 2 i n s C и 1 м у т а ц и я в г е н е 

B R C A 2 - 6 1 7 4 d e l T о б у с л о в л и в а ю т б о л е е 

8 0 % в с е х с л у ч а е в с е м е й н о г о р а к а м о л о ч 

н о й ж е л е з ы ) ; с и н д р о м а Б л ю м а [ 4 8 , 4 9 , 5 4 ] , 

с е м е й н о й д и з а в т о н о м и и [ 5 0 ] , б о л е з н и 

Т е я - С а к с а ( в с т а в к а 4 п.н. в э к з о н е 1 г е н а 

Н Е Х А о т в е т с т в е н н а з а , п р и м е р н о , 8 0 % 

в с е х м у т а ц и й , в ы з ы в а ю щ и х б о л е з н ь 

Т е я - С а к с а у е в р е е в - а ш к е н а з и ) [ 5 5 ] , б о 

л е з н и Г о ш е ( д в е м у т а ц и и - G—>А т р а н з и -

№ в OMIM Заболевание, М у т а н т н ы й белок Л и т е р а т у р н ы й 

л о к а л и з а ц и я гена и его с и м в о л и с т о ч н и к 

113705, 600185 Семейный рак молочной железы/яичников Белок предрасположенности [43] 

17q21, BRCA1; 13q12.3, BRCA2 к раку молочной железы/ яичников 

128100 Торсионная дистония 9q34, DYT1 Торзин А [45] 

230800 Болезнь Гоше 1q21 GBA Кислая гликозидаза [44] 

272800 Болезнь Тея-Сакса 15q23-q24, НЕХА Гексозаминидаза А [46] 

257200 Болезнь Ниманна-Пика, типы А и В Кислая лизосомальная 

11р15.4-р15.1, SMPD1 фосфодиэстераза - 1 сфингомиелина [47] 

210900 Синдром Блюма 15q26.1, BLM ДНК-геликаза, [50, 51] 

подобная RecQ, тип 2 

223900 Семейная дизавтономия 9q31, IKBKAP Белок, ассоциированный [50] 

с IKK-комплексом 

271900 Болезнь Канавана 17pter-p13, ASPA Аспартоацилаза [51] 

252650 Муколипидоз 19р13.3-р13.2, ML IV Муколипидин [52] 
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аблица 3 . 8 . Некоторые наследственные болезни, частые в финской популяции, д л я которых картированы ге

ны и идентифицированы белки, которые они кодируют 

Т а б л и ц а 3 . 9 . Некоторые наследственные болезни, частые у евреев-ашкенази, для которых установлена гаоле-

кулярно-генетическая природа 



ц и я в п о л о ж е н и и 5 8 4 1 и и н с е р ц и я G в п о 

л о ж е н и и 8 4 , о т в е т с т в е н н ы з а 8 0 % в с е х 

м у т а н т н ы х а л л е л е й ) [ 5 6 ] , б о л е з н и К а н а -

в а н а ( т р и м у т а ц и и в г е н е а с п а р т о а ц и л а з ы 

о т в е т с т в е н н ы з а в с е с л у ч а и з а б о л е в а н и я 

у е в р е е в - а ш к е н а з и ) [ 5 7 ] и д р у г и х б о л е з 

н е й а ш к е н а з и . 

О д н о й и з п е р в ы х , т е п е р ь у ж е к л а с с и ч е 

с к и х , р а б о т п о н а к о п л е н и ю р е д к и х н а с л е д 

с т в е н н ы х б о л е з н е й в и з о л и р о в а н н ы х п о п у 

л я ц и я х б ы л а р а б о т а М а к К ь ю с и к а в п о п у л я 

ц и и а м и ш е й В е т х о г о З а в е т а [ 5 8 ] . А м и ш и 

п е р е с е л я л и с ь и з З а п а д н о й Е в р о п ы в С Ш А 

в т е ч е н и е , п р и м е р н о , 1 0 0 л е т , о б р а з у я о б 

щ и н ы , с л а б о с в я з а н н ы е м е ж д у с о б о й , в 

р а з л и ч н ы х ш т а т а х . З а п о с л е д н и е 7 0 л е т и х 

ч и с л е н н о с т ь в о з р о с л а б о л е е ч е м в 8 р а з , 

т о е с т ь н а б л ю д а л с я э ф ф е к т « г о р л ы ш к а бу

т ы л к и » . В с е о б щ и н ы п р а к т и ч е с к и п о л н о 

с т ь ю и з о л и р о в а н ы о т о к р у ж а ю щ е г о н а с е 

л е н и я . Г е о г р а ф и ч е с к а я п о д р а з д е л е н н о с т ь , 

и с х о д н о м а л ы й р а з м е р и п о п у л я ц и о н н а я 

в о л н а о б ъ я с н я ю т н а к о п л е н и е о т д е л ь н ы х 

н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м в э л е м е н т а р н ы х по

п у л я ц и я х а м и ш е й - с и н д р о м а Э л л и с а - в а н 

К р е в е л ь д а в о д н о й из п о п у л я ц и й в ш т а т е 

П е н с и л ь в а н и я , г е м о л и т и ч е с к о й а н е м и и , 

о б у с л о в л е н н о й н е д о с т а т о ч н о с т ь ю п и р у в а т -

к и н а з ы , в д р у г о й п о п у л я ц и и т о г о ж е ш т а т а , 

р е ц е с с и в н о й п о я с н о - к о н е ч н о с т н о й м и о п а -

т и и и Х - с ц е п л е н н о й г е м о ф и л и и В в п о п у л я 

ц и и а м и ш е й , п р о ж и в а ю щ е й в ш т а т е О г а й о 

и т.д. В п о п у л я ц и и а м и ш е й б ы л о о п и с а н о 

н е с к о л ь к о п р е ж д е н е и з в е с т н ы х , п р е и м у 

щ е с т в е н н о а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х с и н 

д р о м о в , в т о м ч и с л е с и н д р о м г и п о п л а з и и 

х р я щ а и в о л о с , с и н д р о м Т р о е р а , M A S T -

с и н д р о м и р я д д р у г и х . Д л я н е к о т о р ы х н а 

с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й у а м и ш е й у д а 

л о с ь п р о д е м о н с т р и р о в а т ь э ф ф е к т р о д о н а 

ч а л ь н и к а , д о к а з а в , что в с е с е м ь и с о д н и м 

и т е м ж е н а с л е д с т в е н н ы м з а б о л е в а н и е м 

о б ъ е д и н я ю т с я в о д н у р о д о с л о в н у ю с о б щ и 

м и п р е д к а м и . П е р е ч е н ь ч а с т и н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й , о б н а р у ж е н н ы х у а м и 

ш е й , п р е д с т а в л е н в т а б л . 3 .10. 

К а к и у ф и н н о в и л и е в р е е в - а ш к е н а з и , 

м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я , 

п р о в е д е н н ы е в п о п у л я ц и и а м и ш е й , п о д 

т в е р д и л и п р е д п о л о ж е н и е о р о л и э ф ф е к т а 

р о д о н а ч а л ь н и к а и д р е й ф а в р а с п р о с т р а 

н е н и и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й с р е д и 

а м и ш е й . Т а к , п р и с и н д р о м е Д ж е к с о -

н а - В е й с а и л и с и н д р о м е к р а н и о с т е н о з а 

( г и п о п л а з и и с р е д н е й ч а с т и л и ц а и а н о м а 

л и и с т о п ) , г е н к о т о р о г о б ы л к а р т и р о в а н в 

1 0 q 2 3 - q 2 6 и о к а з а л с я г е н о м р е ц е п т о р а 

ф а к т о р а р о с т а ф и б р о б л а с т о в 2 , у в с е х 

б о л ь н ы х , д л я к о т о р ы х б ы л п р о в е д е н м о л е -

№ в OMIM З а б о л е в а н и е 

#605355 Немалиновая миопатия, тип амиш; 

ANM 

#607196 Микроцефалия, тип амиш; МСРНА 

•234050 Синдром волос и мозга 

#250250 Гипоплазия хряща и волос; СНН 

*231670 Глутаровая ацидемия I 

•266200 Недостаточность эритроцитарной 

пируваткиназы 

#225500 Синдром Эллиса-ван Кревельда; 

EVC 

#236700 Синдром МакКьюсика-Кауфмана; 

MKKS 

#253600 Поясно-конечностная мышечная 

дистрофия, тип 2А; LGMD2A 

#211600 Семейный прогрессирующий 

внутрипеченочный холестаз1; 

PFIC1 

•208900 Атаксия-телеангэктазия; AT 

#275900 Спастическая параплегия 20, 

аутосомно-рецессивная; SPG20 

#604286 Поясно-конечностная мышечная 

дистрофия, тип 2Е; LGMD2E 

#210250 Систеролемия 

#606952 Альбинизм глазокожный, тип IB; 

0 С А 1 В 

#123150 Синдром Джексона-Вейса; JWS 

•306900 Гемофилия В; НЕМВ 

#168600 Болезнь Паркинсона; PD 

#266510 Болезнь Рефсума, инфантильная 

форма 

•606272 Цистиноз; CTNS 

•201550 Синдром отведенного большого 

пальца 

•261600 Фенилкетонурия 

•252350 Болезнь Моямоя 

#270100 Situs inversus viscerum 

275550 Синдром trichorrehexis nodosa 

#182600 Аутосомно-доминантная 

спастическая параплегия 3; SPG3A 

•242700 Иммунодефицит, обусловленный 

отсутствием тимуса 

# - известен ген, вызывающий заболевание. 

* - тип наследования точно установлен. 

49 

Т а б л и ц а 3 . 1 0 . Некоторые наследственные болезни, 

обнаруженные в популяции амишей 



к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и й а н а л и з , н а й д е н а о д 

на и та же м у т а ц и я - з а м е н а а л а н и н а в 3 4 4 

п о л о ж е н и и н а г л у т а м и н [ 5 9 ] . О д н а и т а ж е 

н о н с е н с - м у т а ц и я в г е н е т р о п о н и н а Т 1 н а й 

д е н а у в с е х б о л ь н ы х а м и ш е й с о с о б о й 

ф о р м о й н е м а л и н о в о й м и о п а т и и , ч а с т о т а 

к о т о р о й в э т о й п о п у л я ц и и о ц е н и в а е т с я к а к 

1 н а 5 0 0 [ 6 0 ] . У а м и ш е й и з г р а ф с т в а Л а н 

к а с т е р ( П е н с и л ь в а н и я ) , б о л ь н ы х г л у т а р о -

в о й а ц и д е м и е й I т и п а б ы л а н а й д е н а т о л ь к о 

о д н а м у т а ц и я в г о м о з и г о т н о м с о с т о я н и и -

з а м е н а Ц на Т в 1 2 9 8 н у к л е о т и д е , что, с о 

о т в е т с т в е н н о , п р и в о д и т к з а м е н е а л а н и н а 

в 4 2 1 п о л о ж е н и и на в а л и н в г л у т а р и л К о А 

д е г и д р о г е н а з е [ 6 1 ] . С в о е о б р а з н ы й р е з у л ь 

т а т п о л у ч е н п р и и з у ч е н и и с и н д р о м а Э л л и -

с а - в а н К р е в е л ь д а , 5 0 с л у ч а е в к о т о р о г о з а 

р е г и с т р и р о в а н о в т о м же г р а ф с т в е , что и 

д л я г л у т а р о в о й а ц и д е м и и . У в с е х б о л ь н ы х , 

о т н о с я щ и х с я к о б ш и р н о й р о д о с л о в н о й , 

н а й д е н а в г о м о з и г о т н о м с о с т о я н и и м и с -

с е н с - м у т а ц и я с з а м е н о й а р г и н и н а н а г л и 

ц и н в 7 6 0 п о л о ж е н и и б е л к а , к о н т р о л и р у е 

м о г о г е н о м E V C . П о з д н е е б ы л о п о к а з а н о , 

ч т о э т а м у т а ц и я , с к о р е е в с е г о , п р е д с т а в 

л я е т с о б о й р е д к и й п о л и м о р ф и з м в г е н е . В 

т о ж е в р е м я э т а м у т а ц и я п о д т в е р ж д а е т 

п р а в и л ь н о с т ь п р е д п о л о ж е н и я о р о л и э ф 

ф е к т а о с н о в а т е л я в р а с п р о с т р а н е н и и с и н 

д р о м а с р е д и а м и ш е й [ 6 2 ] . 

Д р е й ф г е н о в и э ф ф е к т о с н о в а т е л я в ы 

с т у п а ю т в к а ч е с т в е о с н о в н ы х п р и ч и н н а к о 

п л е н и я р е д к о й н а с л е д с т в е н н о й , п р е и м у 

щ е с т в е н н о а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о й , п а т о 

л о г и и в п о п у л я ц и и ф р а н к о - к а н а д ц е в в К в е 

б е к е [ 6 3 , 6 4 ] . 

С п и с о к н е к о т о р ы х н а с л е д с т в е н н ы х б о 

л е з н е й , о б н а р у ж и в а ю щ и х н а к о п л е н и е в 

п о п у л я ц и и ф р а н к о - к а н а д ц е в , п р е д с т а в л е н 

в т а б л . 3 . 1 1 . 

Д о к а з а т е л ь с т в а р о л и д р е й ф а г е н о в и 

э ф ф е к т а о с н о в а т е л я н а й д е н ы д л я г и д р о -

т и ч е с к о й э к т о д е р м а л ь н о й д и с п л а з и и [ 6 5 ] , 

д л я т и р о з и н е м и и I т и п а ( п о м е н ь ш е й м е 

р е , 7 5 % м у т а ц и й в г е н е г и д р о л а з ы ф у м а -

р и л а ц е т о а ц е т а т а о б у с л о в л е н ы м у т а ц и е й 

с а й т а и н т р о н а 1 2 ( I V S 1 2 , G - A , + 5 ) ) [ 6 6 ] , 

п с е в д о в и т а м и н D - з а в и с и м о г о р а х и т а ( а б 

с о л ю т н о б о л ь ш а я ч а с т ь м у т а н т н ы х а л л е 

л е й в х о д и л а в с о с т а в г а п л о т и п а 4 - 7 - 1 и 

н е с л а м у т а ц и ю 9 5 8 d e l G в г е н е C Y P 2 7 B 1 ) 

[ 6 7 ] и р я д а д р у г и х н а с л е д с т в е н н ы х з а б о 

л е в а н и й , о б н а р у ж и в а ю щ и х н а к о п л е н и е у 

ф р а н к о - к а н а д ц е в . О с о б е н н о з а м е т н о е н а 

к о п л е н и е н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й н а й 

д е н о у ф р а н к о - к а н а д ц е в и з п р о в и н ц и и 

К в е б е к , п р о ж и в а ю щ и х в о т н о с и т е л ь н о 

и з о л и р о в а н н о й п о п у л я ц и и S a g u e n a y - L a c -

S t . J e a n . М н о г и е з а б о л е в а н и я з д е с ь 

в с т р е ч а ю т с я с о ч е н ь в ы с о к о й ч а с т о т о й : 

м у к о в и с ц и д о з - 1 : 9 2 6 ; г и с т и д и н е м и я -

1 : 4 0 0 0 ; п о л и н е й р о п а т и я - 1 : 2 2 1 4 ; с а р к о -

з и н е м и я - 1 : 3 4 1 4 и т.д. 

Н а к о п л е н и е н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й 

в э л е м е н т а р н ы х п о п у л я ц и я х о г р а н и ч е н 

н о й ч и с л е н н о с т и и м е е т д о с т а т о ч н о ш и р о 

к о е р а с п р о с т р а н е н и е и в с т р е ч а е т с я в 

с е л ь с к и х п о п у л я ц и я х , п о - в и д и м о м у , п о 

в с е м е с т н о . В н а ш и х и с с л е д о в а н и я х н а к о 

п л е н и е а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х з а б о л е 

в а н и й в ы я в л е н о в 4 6 л о к а л ь н ы х п о п у л я 

ц и я х , п р и ч е м н а к о п л е н и е о б н а р у ж и в а л и 

к а к з а б о л е в а н и я , о т н о с и т е л ь н о ч а с т о 

в с т р е ч а ю щ и е с я в п о п у л я ц и я х , т а к и е к а к 

н е й р о ф и б р о м а т о з и л и и х т и о з , т а к и р е д к и е 

ф о р м ы а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х з а б о л е в а 

н и й - с и н д р о м С о т р е - Х о т ц е н а , б о р о д а в ч а 

т ы й г и п е р к е р а т о з , с и н д р о м М е б и у с а и л и 

Таблица 3 . 1 1 . Некоторые наследственные болезни, 

обнаруженные в популяции франко-канадцев 

№ в OMIM З а б о л е в а н и е 

•220111 Синдром Лея, франко-канадский 

тип; LSFC 

•276700 Тирозинемия, тип I 

#129500 Эктодермальная дисплазия 2, 

гидротическая; ED2 

#160900 Миотоническая дистрофия 1 

•261600 Фенилкетонурия 

#164300 Окулофарингеальная мышечная 

дистрофия; 0 P M D 

•207800 Аргининемия 

#219800 Цистиноз, нефропатический; CTNS 

•264700 Псевдовитамин D зависимый рахит 

#128100 Торсионная дистония 1; DYT1 

#218000 Агенезия мозолистого тела с 

нейропатией 

#109150 Болезнь Мачадо-Джозефа; MJD 

•266200 Недостаточность пируваткиназы 

эритроцитов 

#210900 Синдром Блюма; BLM 
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E E C - с и н д р о м [ 2 2 ] . С х о д н ы м о б р а з о м , х о т я 

и р е ж е , н а б л ю д а л о с ь т а к ж е н а к о п л е н и е 

а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о й п а т о л о г и и в л о 

к а л ь н ы х р о с с и й с к и х п о п у л я ц и я х . Н а к о п л е 

н и е т а к ж е и м е л о м е с т о к а к в о т н о ш е н и и 

о т н о с и т е л ь н о ч а с т ы х , т а к и р е д к и х р е ц е с 

с и в н ы х з а б о л е в а н и й [ 2 1 ] . Д л я и з у ч е н и я 

п р и ч и н л о к а л ь н о г о н а к о п л е н и я н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й в э л е м е н т а р н ы х р о с с и й 

с к и х п о п у л я ц и я х п р о в о д и л с я с п е ц и а л ь н ы й 

к о р р е л я ц и о н н ы й а н а л и з м е ж д у к о э ф ф и 

ц и е н т а м и н а к о п л е н и я , к о т о р ы е п р е д с т а в 

л я л и с о б о й н о р м и р о в а н н у ю в е л и ч и н у ч и с 

л а н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м , о б н а р у ж и в ш и х 

н а к о п л е н и е в с п е ц и ф и ч е с к о й п о п у л я ц и и , 

н а ч и с л е н н о с т ь э т о й п о п у л я ц и и и з н а ч е н и 

я м и с л у ч а й н о г о и н б р и д и н г а в э т и х п о п у л я 

ц и я х . И д л я д о м и н а н т н ы х , и д л я р е ц е с с и в 

н ы х з а б о л е в а н и й к о э ф ф и ц и е н т ы к о р р е л я 

ц и и о к а з а л и с ь в ы с о к и м и и з н а ч и м ы м и . В 

х о д е м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о и з у ч е н и я м а 

р и й с к о й и ч у в а ш с к о й п о п у л я ц и й н а м и 

в п е р в ы е б ы л и о т м е ч е н ы с л у ч а и н а к о п л е 

н и я с т р о г о э т н и ч е с к и п р и у р о ч е н н ы х з а б о 

л е в а н и й . В п о п у л я ц и и р е с п у б л и к и М а р и й 

Э л т а к и м э т н и ч е с к и п р и у р о ч е н н ы м з а б о 

л е в а н и е м о к а з а л а с ь о с о б а я ф о р м а р е ц е с 

с и в н о г о в р о ж д е н н о г о т о т а л ь н о г о г и п о т р и -

х о з а , а в Ч у в а ш и и , к р о м е э т о г о з а б о л е в а 

н и я , н а й д е н о з а м е т н о е н а к о п л е н и е л е 

т а л ь н о г о и н ф а н т и л ь н о г о р е ц е с с и в н о г о о с -

т е о п е т р о з а и р е ц е с с и в н о й д о б р о к а ч е с т 

в е н н о й э р и т р е м и и [ 6 8 ] . 

Т а к и м о б р а з о м , п о н я т и е и з о л и р о в а н 

н ы е п о п у л я ц и и , е с л и п о л ь з о в а т ь с я и м в 

о п е р а ц и о н а л ь н о м с м ы с л е ( в ы я в л е н и е н а 

к о п л е н и я о п р е д е л е н н ы х н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й ) , м о ж е т б ы т ь р а с п р о с т р а н е н о н а 

ш и р о к и й к р у г п о п у л я ц и й н е т о л ь к о н е 

б о л ь ш о й ч и с л е н н о с т и с н и з к и м и к о э ф ф и 

ц и е н т а м и м и г р а ц и и , н о и н а п о п у л я ц и и 

з н а ч и т е л ь н о б о л ь ш е г о р а з м е р а , в п л о т ь 

д о н е с к о л ь к и х м и л л и о н о в ч е л о в е к , е с л и 

т а к и е п о п у л я ц и и и м е ю т с в о е о б р а з н у ю и с 

т о р и ю , в к л ю ч а ю щ у ю э т н и ч е с к у ю и з о л и р о 

в а н н о с т ь и в ы р а ж е н н у ю в н у т р е н н ю ю г е 

н е т и ч е с к у ю п о д р а з д е л е н н о с т ь ( н е з н а ч и 

т е л ь н ы й о б м е н г е н а м и м е ж д у с у б п о п у л я 

ц и я м и в о д н о й п о п у л я ц и и ) . И з э т о г о в ы т е 

к а е т , ч т о г е н о г е о г р а ф и ч е с к и е и с с л е д о в а 

н и я н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и , е с л и о н и 

п р и о б р е т у т ш и р о к и й р а з м а х , в ы я в я т м о 

з а и ч н у ю к а р т и н у о ч а г о в н а к о п л е н и я н а 

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , и м е ю щ и х о б л а с 

ти п е р е к р ы в а н и я и з а х в а т ы в а ю щ и х , в 

б о л ь ш е й и л и м е н ь ш е й с т е п е н и , в с ю н а с е 

л е н н у ю ч а с т ь н а ш е й п л а н е т ы . С к о р е е в с е 

г о , в ч и с л о т а к и х и з о л и р о в а н н ы х п о п у л я 

ц и й н е п о п а д у т д е й с т в и т е л ь н о г е н е т и ч е 

с к и и з о л и р о в а н н ы е п о п у л я ц и и , с у щ е с т в у 

ю щ и е с о в р е м е н н е о л и т а , в к о т о р ы х п р о 

ш е л о т б о р п р о т и в г е н о в , р е з к о с н и ж а ю 

щ и х п р и с п о с о б л е н н о с т ь , а м у т а ц и о н н ы й 

п р о ц е с с н е м о ж е т к о м п е н с и р о в а т ь э ф ф е к 

т ы о т б о р а в с и л у м а л о й ч и с л е н н о с т и э т и х 

п о п у л я ц и й . 
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ГЛАВА 4. 
Наиболее распространенные 
наследственные болезни 
детского возраста 

Общая х а р а к т е р и с т и к а г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н ы х 
болезней д е т с к о г о возраста. К л а с с и ф и к а ц и я 

О г е н е т и ч е с к о й п р и р о д е х р о н и ч е с к о г о 

з а б о л е в а н и я р е б е н к а м о г у т с в и д е т е л ь с т 

в о в а т ь с л е д у ю щ и е е г о о с о б е н н о с т и : 

1 . В р о ж д е н н ы й х а р а к т е р с п р о я в л е н и я 

м и у ж е в п е р и о д е н о в о р о ж д е н н о с т и ; ф е н о 

т и п ы п о ч т и в с е х х р о м о с о м н ы х б о л е з н е й 

ф о р м и р у ю т с я в н у т р и у т р о б н о и о к о л о 2 5 % 

м о н о г е н н ы х б о л е з н е й - ч а щ е в с е г о , к а к 

н е й р о д и с т р е с с - с и н д р о м - к а т а с т р о ф а о б 

м е н а в е щ е с т в - в н е о н а т а л ь н о м п е р и о д е . 

( С л е д у е т т а к ж е п р и н я т ь в о в н и м а н и е , что 

д а л е к о н е в с е в р о ж д е н н ы е б о л е з н и - н а 

с л е д с т в е н н ы е . ) 

2. Х р о н и ч е с к о е и н е р е д к о п р о г р е с с и р у 

ю щ е е т е ч е н и е б о л е з н и , в е д у щ е й к п о л н о й 

и н в а л и д и з а ц и и р е б е н к а . 

3. В о в л е ч е н и е в п а т о л о г и ч е с к и й п р о 

ц е с с н е с к о л ь к и х о р г а н о в и с и с т е м - муль-

т и с и с т е м н ы й х а р а к т е р п о р а ж е н и й . 

4 . Н е о б ы ч н ы е п р и з н а к и и с и м п т о м ы 

( с п е ц и ф и ч е с к и й з а п а х п о т а и м о ч и , п я т н а 

к о ф е й н о г о ц в е т а н а к о ж е и д р . ) . 

5. Р е з и с т е н т н о с т ь б о л е з н и к п р о в о д и 

м о й т е р а п и и . 

6 . С е м е й н ы й х а р а к т е р б о л е з н и , о д н о 

т и п н о с т ь е е п р о я в л е н и й у н е с к о л ь к и х 

ч л е н о в с е м ь и , х о т я о т с у т с т в и е в м е д и ц и н 

с к о й р о д о с л о в н о й у к а з а н и й н а б о л е з н и 

р о д и т е л е й , б р а т ь е в и с е с т е р н е и с к л ю ч а 

е т г е н е т и ч е с к у ю п р и р о д у з а б о л е в а н и я 

р е б е н к а . 

В о с н о в е н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й л е 

ж а т р а з л и ч н ы е т и п ы м у т а ц и й - г е н о м н ы е , 

х р о м о с о м н ы е и г е н н ы е м у т а ц и и . 

М о н о г е н н ы е б о л е з н и , и л и м е н д е л и р у ю -

щ и е н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и , о т л и ч а ю т с я 

о т д р у г о й н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и ( х р о 

м о с о м н о й , м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н о й ) т е м , ч т о 

и х н а с л е д о в а н и е п о д ч и н я е т с я з а к о н а м 

М е н д е л я . Э т о о з н а ч а е т , ч т о о н и о б у с л о в л е 

н ы и з м е н е н и е м о д н о г о г е н а , а и х э т и о л о г и 

ч е с к и м и ф а к т о р а м и я в л я ю т с я г е н н ы е му

т а ц и и . Д л я м о н о г е н н ы х б о л е з н е й х а р а к т е 

р е н о д и н и з т р е х т и п о в н а с л е д о в а н и я : ау-

т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й , а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н ы й и л и Х - с ц е п л е н н ы й . Б о л ь ш и н с т в о 

н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й о б у с л о в л е н о 

м о л е к у л я р н ы м и и з м е н е н и я м и н а у р о в н е 

Д Н К ( ф е н и л к е т о н у р и я , м у к о в и с ц и д о з , н е й -

р о ф и б р о м а т о з , т у б е р о з н ы й с к л е р о з и д р . ) . 

В р е з у л ь т а т е и з м е н е н и й Д Н К л и б о н а р у ш а 

ю т с я н о р м а л ь н ы й с и н т е з б е л к а и е г о а м и 

н о к и с л о т н а я п о с л е д о в а т е л ь н о с т ь в м о л е 

к у л е с и н т е з и р у е м о г о б е л к а ( м у т а ц и и 

т р а н с к р и б и р у е м ы х у ч а с т к о в г е н о в ) , л и б о 

с н и ж а е т с я с к о р о с т ь с и н т е з а н е з а м е н и м о г о 

б е л к а ( м у т а ц и и н е т р а н с к р и б и р у е м ы х у ч а 

с т к о в г е н о в ) . Ф е н о т и п и ч е с к и м и п р о я в л е 

н и я м и г е н н ы х м у т а ц и й м о г у т б ы т ь о т к л о н е 

н и я н а м о л е к у л я р н о м , к л е т о ч н о м , т к а н е 

в о м и о р г а н н о м у р о в н я х . Б о л ь ш и н с т в о 

о п и с а н н ы х м о н о г е н н ы х б о л е з н е й о б у с л о в 

л е н о м у т а ц и я м и в с т р у к т у р н ы х г е н а х . С о 

г л а с н о р е з у л ь т а т а м м о л е к у л я р н о - г е н е т и -

ч е с к и х и с с л е д о в а н и й , м е н д е л е в с к и е б о 

л е з н и м о г у т б ы т ь р е з у л ь т а т о м т о ч к о в ы х 

м у т а ц и й , п р о т я ж е н н ы х м у т а ц и й и м и к р о д е -

л е ц и й . 
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Д л я м н о г и х м о н о г е н н ы х ( м е н д е л и р у ю -

щ и х ) б о л е з н е й х а р а к т е р н о б о л ь ш о е ч и с л о 

р а з л и ч н ы х а л л е л ь н ы х в а р и а н т о в . Н а п р и 

м е р , д л я г е н а б е т а - г л о б и н а и х и з в е с т н о б о 

л е е 4 0 0 , д л я т р а н с м е м б р а н н о г о р е г у л я т о 

р а ( C F T R ) м у к о в и с ц и д о з а - б о л е е 5 0 0 , д л я 

г е н а а л ь ф а - г л о б и н а - б о л е е 1 0 0 . 

Н а и б о л е е п р о с т у ю в з а и м о с в я з ь м е ж д у 

м у т а ц и я м и и б о л е з н я м и п р е д с т а в л я е т к о н 

ц е п ц и я « о д н а м у т а ц и я - о д н а б о л е з н ь » . 

П о с т у л и р у я у н и т а р н у ю г е н е т и ч е с к у ю п р и 

ч и н у д л я к а ж д о й б о л е з н и , о н а н а ш л а под

т в е р ж д е н и е п р и о п и с а н и и м н о г и х м о н о г е н 

н ы х б о л е з н е й . О д н а к о т а к а я в з а и м о с в я з ь 

н а б л ю д а е т с я н е в с е г д а . И з в е с т н ы м н о г и е 

п р и м е р ы д р у г и х в з а и м о с в я з е й : 

• м у т а ц и и в о д н и х и т е х же г е н а х м о г у т 

б ы т ь п р и ч и н о й р а з л и ч н ы х к л и н и ч е с к и х 

ф е н о т и п о в ( а л л е л ь н а я г е т е р о г е н н о с т ь ) ; 

• м у т а ц и и в р а з л и ч н ы х г е н а х п р о я в л я 

ю т с я в с х о д н ы х и л и о ч е н ь б л и з к и х к л и н и 

ч е с к и х ф е н о т и п а х ( н е а л л е л ь н а я г е т е р о 

г е н н о с т ь ) . 

П р и а н а л и з е а л л е л ь н ы х в а р и а н т о в 7 6 7 

г е н о в ч е л о в е к а б ы л о о б н а р у ж е н о , ч т о 6 5 8 

г е н о в а с с о ц и и р о в а н ы с к а к о й - л и б о о д н о й 

б о л е з н ь ю , 71 г е н - с д в у м я , 30 г е н о в - с 

т р е м я , 5 г е н о в с ч е т ы р ь м я , 1 г е н - с п я т ь ю , 

1 г е н - с ш е с т ь ю и 1 г е н - с с е м ь ю б о л е з 

н я м и . В ч а с т н о с т и , м у т а ц и и в г е н а х , конт

р о л и р у ю щ и х р е ц е п т о р р о с т о в о г о ф а к т о р а 

ф и б р о б л а с т о в ( F G F R ) п р и в о д я т к р а з л и ч 

н ы м ф о р м а м с к е л е т н ы х н а р у ш е н и й . Т о ч к о -

в ы е м у т а ц и и в о д н о м из э т и х г е н о в , а 

и м е н н о в л о к у с е 4 р 1 6 . 3 , б ы л и в ы я в л е н ы 

п р и и з у ч е н и и с л у ч а е в а х о н д р о п л а з и и 

( А С Н ) , г и п о х о н д р о п л а з и и ( Н С Н ) и т а н а т о -

ф о р м н о й д и с п л а з и и . 

С д р у г о й с т о р о н ы , б ы л о п о к а з а н о , что 

2 6 б о л е з н е й о б у с л о в л е н ы м у т а ц и я м и в 

д в у х р а з л и ч н ы х г е н а х , 1 1 б о л е з н е й -

в т р е х , 4 б о л е з н и - в ч е т ы р е х , 4 б о л е з н и -

в п я т и , 1 б о л е з н ь - в ш е с т и , 1 б о л е з н ь -

в с е м и и 1 - м у т а ц и я м и в 10 г е н а х . В э т и х 

с л у ч а я х с х о д н ы е з а б о л е в а н и я в о з н и к а ю т в 

р е з у л ь т а т е в л и я н и я м у т а ц и й м н о г и х г е н о в 

н а о б щ и е б и о х и м и ч е с к и е п р о ц е с с ы л и б о н а 

о д н и и т е ж е к л е т о ч н ы е с т р у к т у р ы . Н а п р и 

м е р , с е м ь с и н д р о м о в , с в я з а н н ы х с о с к е л е т 

н ы м и н а р у ш е н и я м и , а и м е н н о с и н д р о м 

А п е р т а ( A S ) , с и н д р о м К р у з о н а ( C S ) , Д ж е к -

с о н а - В е й с а ( J W S ) , П ф е й ф е р а ( P S ) , а х о н д -

р о п л а з и я ( А С Н ) , г и п о х о н д р о п л а з и я ( Н С Н ) и 

т а н а т о ф о р м н а я д и с п л а з и я м о г у т б ы т ь ре

з у л ь т а т о м м у т а ц и й в т р е х г е н а х , к о н т р о л и 

р у ю щ и х р е ц е п т о р р о с т о в о г о ф а к т о р а ф и б 

р о б л а с т о в ( F G F R ) ( В . А . Ш е в ч е н к о , 2 0 0 2 ) . 

С л о ж н о с т ь и м н о г о о б р а з и е м е т а б о л и 

ч е с к и х п у т е й , м н о г о ч и с л е н н о с т ь б е л к о в и 

н е д о с т а т о ч н о с т ь н а ш и х з н а н и й о б и х 

ф у н к ц и я х в о р г а н и з м е ч е л о в е к а д а ж е в 

у с л о в и я х н о р м а л ь н о г о п р о т е к а н и я о б м е н 

н ы х п р о ц е с с о в з а т р у д н я ю т р а з р а б о т к у 

э т и о л о г и ч е с к о й к л а с с и ф и к а ц и и м о н о г е н 

н ы х б о л е з н е й . 

Д о н а с т о я щ е г о в р е м е н и о т с у т с т в у ю т 

ч е т к и е к л и н и к о - г е н е т и ч е с к и е к р и т е р и и д л я 

р а з д е л е н и я о т д е л ь н ы х н о з о л о г и ч е с к и х 

ф о р м н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и . Э т о з а 

т р у д н я е т п р о в е д е н и е к о л и ч е с т в е н н о й 

о ц е н к и м о н о г е н н ы х б о л е з н е й . О р и е н т и р о 

в о ч н о с ч и т а е т с я , ч т о г е н н ы е б о л е з н и н а 

с ч и т ы в а ю т 3 5 0 0 - 4 0 0 0 н о з о л о г и ч е с к и х 

ф о р м . Ч и с л о и д е н т и ф и ц и р о в а н н ы х г е н о в , 

м у т а ц и и в к о т о р ы х н е п о с р е д с т в е н н о о п р е 

д е л я ю т р а з в и т и е б о л е з н и , с о с т а в л я е т п о ч 

ти 1 1 0 0 г е н о в . В с в я з и с т е м , ч т о р а з л и ч 

н ы е м у т а ц и и в о д н о м и т о м ж е г е н е ч а с т о 

п р и в о д я т к о т л и ч а ю щ и м с я н а р у ш е н и я м , 

о б щ е е ч и с л о б о л е з н е й с у с т а н о в л е н н о й 

м у т а ц и о н н о й п р и р о д о й м о ж н о с ч и т а т ь р а в 

н ы м 1 5 0 0 . В м е с т е с т е м п о л н о е с е к в е н и р о -

в а н и е * г е н о м а д а е т о с н о в а н и е п р е д п о л о 

ж и т ь , ч т о в п о с л е д у ю щ и е г о д ы э т и п р о ц е с 

с ы б у д у т у с к о р я т ь с я . 

У н а с л е д о в а н и е п а т о л о г и ч е с к о г о г е н а ( а 

в с л у ч а е р е ц е с с и в н ы х м у т а ц и й - д в у х а л 

л е л е й ) н е в с е г д а с о п р о в о ж д а е т с я р а з в е р 

н у т о й к л и н и ч е с к о й к а р т и н о й б о л е з н и . В а ж 

н о п р и э т о м у ч и т ы в а т ь п р о я в л я ю щ е е д е й 

с т в и е в н е ш н е й с р е д ы . К р о м е т о г о , г е н ы , 

ф о р м и р у ю щ и е г е н о т и п ч е л о в е к а и е г о г е -

*Под секвенированием понимается совокупность 

методов расшифровки нуклеотидной последова

тельности нуклеиновых кислот. 
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н е т и ч е с к у ю к о н с т и т у ц и ю , м о г у т о к а з ы в а т ь 

м о д и ф и ц и р у ю щ и е в л и я н и я н а п р о я в л е н и е 

п а т о л о г и ч е с к о г о г е н а . В т а к и х с л у ч а я х г о 

в о р я т о н е п о л н о й п е н е т р а н т н о с т и и л и 

в а р ь и р у ю щ е й э к с п р е с с и в н о с т и . 

В р е з у л ь т а т е г е н н ы х м у т а ц и й м о г у т о б 

р а з о в ы в а т ь с я т а к и е м о л е к у л я р н ы е ф о р м ы 

б е л к а , к о т о р ы е п р о я в л я ю т с в о е п а т о л о г и 

ч е с к о е д е й с т в и е т о л ь к о в у с л о в и я х в з а и 

м о д е й с т в и я с о с п е ц и ф и ч е с к и м и ф а к т о р а 

м и с р е д ы . Э т о т а к н а з ы в а е м ы е « э к о г е н е -

т и ч е с к и е б е л к о в ы е в а р и а н т ы » . Так, у л и ц с 

м у т а ц и я м и в г е н е г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а т д е г и д -

р о г е н а з ы п р и п р и е м е с у л ь ф а н и л а м и д н ы х 

п р е п а р а т о в р а з в и в а е т с я г е м о л и з э р и т р о 

ц и т о в ; у л и ц с а н о м а л ь н о й х о л и н э с т е р а з о й 

в в е д е н и е м и о р е л а к с а н т а д и т и л и н а м о ж е т 

п р и в е с т и к п а р а л и ч у д ы х а н и я и т.д. 

П а т о г е н е т и ч е с к и е м е х а н и з м ы м н о г и х 

м о н о г е н н ы х б о л е з н е й о с т а ю т с я н е и з в е с т 

н ы м и , о д н а к о н е п о д л е ж а т с о м н е н и ю и х 

с л о ж н о с т ь и р а з н о о б р а з и е . С п е ц и ф и ч 

н о с т ь э т и х м е х а н и з м о в в о м н о г о м о п р е д е 

л я е т с я х а р а к т е р о м б и о х и м и ч е с к и х н а р у 

ш е н и й , о б у с л о в л е н н ы х д а н н о й м у т а ц и е й . 

С у щ е с т в у е т б о л ь ш а я г р у п п а м е н д е л и р у ю -

щ и х з а б о л е в а н и й с н е и з в е с т н ы м п е р в и ч 

н ы м г е н н ы м п р о д у к т о м , к л и н и ч е с к и е х а р а 

к т е р и с т и к и п а т о г е н е з а д л я м н о г и х и з н и х 

д о в о л ь н о х о р о ш о о п и с а н ы , о д н а к о о н и от

р а ж а ю т н е п е р в и ч н о е з в е н о , а л и ш ь з а 

к л ю ч и т е л ь н ы е с т а д и и ф о р м и р о в а н и я з а 

б о л е в а н и я . 

В б о л ь ш е й с т е п е н и н е к о т о р ы е о б щ и е 

з а к о н о м е р н о с т и п а т о г е н е з а м е н д е л и р у ю -

щ и х б о л е з н е й у с т а н о в л е н ы п р и н а с л е д с т 

в е н н о й п а т о л о г и и о б м е н а в е щ е с т в , п р и тех 

н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м а х , п р и к о т о р ы х 

н а б л ю д а е т с я т е с н а я к о р р е л я ц и о н н а я с в я з ь 

м е ж д у м у т а н т н ы м г е н о м и х а р а к т е р о м 

б и о х и м и ч е с к о й р е а к ц и и . 

Ф о р м и р о в а н и е п а т о л о г и ч е с к о г о ф е н о 

т и п а я в л я е т с я р е з у л ь т а т о м с л о ж н о г о в з а и 

м о д е й с т в и я б и о х и м и ч е с к и х с д в и г о в и ф и 

з и о л о г и ч е с к и х и з м е н е н и й в о р г а н и з м е . 

О д н а к о д а ж е в с л у ч а е с х о д с т в а б и о х и м и 

ч е с к и х н а р у ш е н и й , н а п р и м е р , н а к о п л е н и я 

о п р е д е л е н н о г о т и п а б и о х и м и ч е с к о г о с у б 

с т р а т а , п а т о г е н е т и ч е с к и е м е х а н и з м ы р а з 

в и т и я о п р е д е л е н н о г о з а б о л е в а н и я у к о н 

к р е т н о г о и н д и в и д а б у д у т р а з л и ч н ы , п о 

с к о л ь к у в о д н о м с л у ч а е т о к с и ч е с к и й с у б 

с т р а т м о ж е т н а к а п л и в а т ь с я в к л е т к е и п р и 

в о д и т ь к ее г и б е л и , в д р у г и х - н а к а п л и 

в а т ь с я в б и о л о г и ч е с к и х ж и д к о с т я х о р г а 

н и з м а и т к а н я х , и з м е н я т ь г о м е о с т а з к л е т к и 

( р Н с р е д ы , и о н н ы й с о с т а в , с о с т а в л я т ь к о н 

к у р е н ц и ю с ф и з и о л о г и ч е с к и м а н а л о г о м 

п р и т р а н с п о р т е ч е р е з г е м а т о э н ц е ф а л и ч е -

с к и й б а р ь е р и т .д.) . 

П а т о л о г и ч е с к и е м у т а ц и и в к а ч е с т в е 

э т и о л о г и ч е с к о г о ф а к т о р а м о г у т б ы т ь ч а с 

т о й п р и ч и н о й х р о н и ч е с к и х б о л е з н е й д е т 

с к о г о в о з р а с т а . Ф е н о т и п и ч е с к и е п р о я в л е 

н и я г е н н ы х м у т а ц и й п о ч т и в с е г д а с о п р о в о 

ж д а ю т с я х р о н и ч е с к и м т е ч е н и е м п а т о л о г и 

ч е с к о г о п р о ц е с с а , е с л и м у т а ц и и н е п р и в о 

д я т к л е т а л ь н ы м и с х о д а м н а э м б р и о н а л ь 

н о й с т а д и и и л и в р а н н е м п е р и о д е д е т с т в а . 

О д н и м и з п р о я в л е н и й г е н н ы х м у т а ц и й м о 

ж е т б ы т ь н е с п е ц и ф и ч е с к о е с н и ж е н и е с о 

п р о т и в л я е м о с т и о р г а н и з м а к с о п у т с т в у ю 

щ и м з а б о л е в а н и я м , о б у с л о в л и в а я т а к ж е 

х р о н и з а ц и ю п р о ц е с с а . 

К л а с с и ф и к а ц и я 

С у щ е с т в у ю т н е с к о л ь к о в а р и а н т о в к л а с 

с и ф и к а ц и и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й в з а 

в и с и м о с т и о т т о г о , к а к о й п р и н ц и п п о л о ж е н 

в ее о с н о в у . 

П о н я т и я в р о ж д е н н ы е и н а с л е д с т в е н н ы е 

б о л е з н и н е р а в н о з н а ч н ы . П о д т е р м и н о м 

в р о ж д е н н ы е б о л е з н и п о д р а з у м е в а ю т б о 

л е з н и , к о т о р ы е п р о я в л я ю т с я п р и р о ж д е н и и . 

О н и м о г у т б ы т ь и н е н а с л е д с т в е н н ы м и , 

а б ы т ь о б у с л о в л е н н ы м и в л и я н и я м и в р е д 

н ы х в н е ш н и х ф а к т о р о в ( п р и е м л е к а р с т в е н 

н ы х п р е п а р а т о в с т е р а т о г е н н ы м э ф ф е к т о м , 

в р о ж д е н н ы е и н ф е к ц и и - с и ф и л и с , к р а с н у 

х а , т о к с о п л а з м о з и д р . ) . В то же в р е м я н а 

с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и м о г у т п р о я в л я т ь с я 

в д е т с к о м в о з р а с т е ( м у к о в и с ц и д о з , м и о п а -

т и и Д ю ш е н н а и д р . ) , д р у г и е - в з р е л о м в о з 

р а с т е ( м и о т о н и ч е с к а я д и с т р о ф и я , х о р е я 

Г е н т и н г т о н а ) и д а ж е в с т а р ч е с к о м ( б о л е з н ь 
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А л ь ц г е й м е р а ) , а п р и р о ж д е н и и о б н а р у ж и 

в а ю т с я л и ш ь у 4 0 - 5 0 % д е т е й . 

В о с н о в у г е н е т и ч е с к о й к л а с с и ф и к а ц и и 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й п о л о ж е н э т и о л о 

г и ч е с к и й п р и н ц и п , а и м е н н о т и п м у т а ц и й и 

х а р а к т е р в з а и м о д е й с т в и я с о с р е д о й . К а к 

и з в е с т н о , в з а в и с и м о с т и о т у р о в н я о р г а н и 

з а ц и и н а с л е д с т в е н н ы х с т р у к т у р р а з л и ч а ю т 

г е н н ы е , х р о м о с о м н ы е и г е н о м н ы е м у т а 

ц и и , а в з а в и с и м о с т и от т и п а к л е т о к - г а -

м е т и ч е с к и е и с о м а т и ч е с к и е . 

С г е н е т и ч е с к и х п о з и ц и й в с ю н а с л е д с т 

в е н н у ю п а т о л о г и ю м о ж н о р а з д е л и т ь н а 

5 г р у п п : г е н н ы е б о л е з н и , х р о м о с о м н ы е б о 

л е з н и , б о л е з н и с н а с л е д с т в е н н ы м п р е д 

р а с п о л о ж е н и е м ( м н о г о ф а к т о р н ы е , м у л ь т и -

ф а к т о р и а л ь н ы е ) , г е н е т и ч е с к и е б о л е з н и 

с о м а т и ч е с к и х к л е т о к и б о л е з н и г е н е т и ч е 

с к о й н е с о в м е с т и м о с т и м а т е р и и п л о д а . К а 

ж д а я и з г р у п п , в с в о ю о ч е р е д ь , п о д р а з д е 

л я е т с я с б о л е е д е т а л ь н о й г е н е т и ч е с к о й х а 

р а к т е р и с т и к о й и т и п о м н а с л е д о в а н и я . 

М о н о г е н н ы е б о л е з н и - з а б о л е в а н и я , в ы 

з в а н н ы е г е н н ы м и м у т а ц и я м и . Г е н н ы е му

т а ц и и п е р е д а ю т с я и з п о к о л е н и я в п о к о л е 

н и е в с о о т в е т с т в и и с з а к о н а м и М е н д е л я . 

В о с н о в е х р о м о с о м н ы х б о л е з н е й л е ж а т 

х р о м о с о м н ы е и г е н о м н ы е м у т а ц и и . Б о л ь 

ш и н с т в о х р о м о с о м н ы х б о л е з н е й , в ы з в а н 

н ы х а н е у п л о и д и я м и , в о о б щ е н е п е р е д а ю т 

с я п о к о л е н и я м , а с т р у к т у р н ы е п е р е с т р о й 

ки ( и н в е р с и и , т р а н с л о к а ц и и ) п е р е д а ю т с я с 

д о п о л н и т е л ь н ы м и п е р е к о м б и н а ц и я м и , 

в о з н и к а ю щ и м и в м е й о з е н о с и т е л я п е р е 

с т р о й к и . 

Б о л е з н и с н а с л е д с т в е н н ы м п р е д р а с п о 

л о ж е н и е м м о г у т б ы т ь м о н о г е н н ы м и и по

л и г е н н ы м и . Н а с л е д с т в е н н а я п р е д р а с п о л о 

ж е н н о с т ь р е а л и з у е т с я в б о л е з н ь т о л ь к о по

с л е в о з д е й с т в и я с р е д о в о г о ф а к т о р а . 

Г е н е т и ч е с к и е б о л е з н и с о м а т и ч е с к и х 

к л е т о к в ы д е л е н ы в о т д е л ь н у ю г р у п п у н а 

с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и н е д а в н о . Э т а п а 

т о л о г и я с в я з а н а с н а л и ч и е м с п е ц и ф и ч е 

с к и х х р о м о с о м н ы х п е р е с т р о е к в к л е т к а х , 

в ы з ы в а ю щ и х а к т и в а ц и ю о н к о г е н о в с р а з 

в и т и е м з л о к а ч е с т в е н н ы х н о в о о б р а з о в а 

н и й . Т а к и м о б р а з о м , э т и и з м е н е н и я г е н е т и 

ч е с к о г о м а т е р и а л а с т а н о в я т с я э т и о л о г и ч е 

с к и м ф а к т о р о м з а б о л е в а н и я . П о д о б н ы й 

м е х а н и з м ф о р м и р о в а н и я п а т о л о г и и о б н а 

р у ж е н п р и р е т и н о б л а с т о м а х , о п у х о л и 

В и л ь м с а . П о л а г а ю т , ч т о с п о р а д и ч е с к и е 

с л у ч а и в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я м о 

г у т б ы т ь с л е д с т в и е м м у т а ц и й в с о м а т и ч е 

с к и х к л е т к а х в к р и т и ч е с к и е п е р и о д ы э м б 

р и о г е н е з а . М у т а ц и и в с о м а т и ч е с к и х к л е т 

ках м о г у т и г р а т ь о п р е д е л е н н у ю р о л ь в р а з 

в и т и и а у т о и м м у н л ы х п р о ц е с с о в . 

Б о л е з н и , с в я з а н н ы е с н е с о в м е с т и м о 

с т ь ю м а т е р и и п л о д а п о а н т и г е н а м АВО 

и л и R h - а н т и г е н а м , р а з в и в а ю т с я в с л е д с т 

в и е и м м у н н о й р е а к ц и и о р г а н и з м а м а т е р и 

н а а н т и г е н ы п л о д а . Е с л и а н т и г е н ы п л о д а , 

у н а с л е д о в а н н ы е о т о т ц а , о т с у т с т в у ю т у 

м а т е р и и в п е р и о д б е р е м е н н о с т и п о п а д а 

ю т в о р г а н и з м м а т е р и , т о в о з н и к а е т и м 

м у н н а я р е а к ц и я . Н а и б о л е е и з в е с т н о е з а 

б о л е в а н и е - г е м о л и т и ч е с к а я б о л е з н ь н о 

в о р о ж д е н н ы х , в о з н и к а ю щ а я в р е з у л ь т а т е 

н е с о в м е с т и м о с т и м а т е р и и п л о д а п о R h -

а н т и г е н а м . М а т ь я в л я е т с я R h - о т р и ц а -

т е л ь н о й п о R h - а н т и г е н а м , а п л о д у н а с л е 

д о в а л R h + а л л е л ь о т о т ц а . П р и п о п а д а н и и 

к р о в и п л о д а в о р г а н и з м м а т е р и в о з н и к а 

е т и м м у н н ы й к о н ф л и к т . П о д о б н ы е к о н 

ф л и к т ы р а з в и в а ю т с я и п р и н е с о в м е с т и 

м о с т и м а т е р и и п л о д а п о а н т и г е н а м г р у п 

п ы к р о в и А В О . Э т а г р у п п а б о л е з н е й в н е 

к о т о р ы х п о п у л я ц и я х н а б л ю д а е т с я п о ч т и у 

1 % н о в о р о ж д е н н ы х и ч а с т о в с т р е ч а е т с я в 

п е д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к е . 

В о с н о в е к л а с с и ф и к а ц и и н а с л е д с т в е н 

н о й п а т о л о г и и , о б у с л о в л е н н о й е д и н ы м 

э т и о л о г и ч е с к и м ф а к т о р о м ( м у т а ц и я м и ) и 

о с н о в а н н о й н а к л и н и ч е с к о м п р и н ц и п е , 

в ы д е л я ю т б о л е з н и п о о р г а н н о м у , с и с т е м 

н о м у , п р и н ц и п у и л и п о т и п у о б м е н а в е 

щ е с т в . И с х о д я и з э т о г о п р и н ц и п а , р а з л и 

ч а ю т б о л е з н и н е р в н о й с и с т е м ы , н е р в н о -

м ы ш е ч н ы е , п с и х и ч е с к и е , н а с л е д с т в е н н ы е 

б о л е з н и к о с т н о й с и с т е м ы , н а с л е д с т в е н 

н ы е б о л е з н и п е ч е н и , п о ч е к и д р у г и х о р г а 

н о в , н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и о б м е н а в е 

щ е с т в и т.д. О д н а к о т а к о й п о д х о д н е о д н о 

з н а ч е н , п о с к о л ь к у б о л ь ш и н с т в о г е н н ы х 
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м у т а ц и й ( м о н о г е н н ы х б о л е з н е й ) в ы з ы в а 

е т г е н е р а л и з о в а н н о е п о р а ж е н и е к а к о й -

л и б о т к а н и ( н а п р и м е р , б о л е з н и с о е д и н и 

т е л ь н о й т к а н и ) и л и з а х в а т ы в а е т н е с к о л ь 

к о о р г а н о в . В о т п о ч е м у м н о г и е н а с л е д с т 

в е н н ы е б о л е з н и п р о я в л я ю т с я в в и д е с и н 

д р о м о в и л и к о м п л е к с а п а т о л о г и ч е с к и х 

п р и з н а к о в , н а п е р в ы й в з г л я д , н е с в я з а н 

н ы х м е ж д у с о б о й . 

К л а с с и ф и к а ц и я н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з 

н е й , в ы р а ж а ю щ и х с я в н а р у ш е н и и о б м е н а 

в е щ е с т в , п р о в е д е н а п о т и п у п е р в и ч н о г о 

з в е н а о б м е н а . Такая б и о х и м и ч е с к а я клас

с и ф и к а ц и я к а к б ы о б ъ е д и н я е т г е н е т и ч е с к и й 

и ф и з и о л о г и ч е с к и й ( к л и н и ч е с к и й ) п о д х о д ы . 

П о т а к о м у п р и н ц и п у р а з л и ч а ю т н а с л е д с т 

в е н н ы е б о л е з н и о б м е н а у г л е в о д о в , л и п и -

д о в , а м и н о к и с л о т , в и т а м и н о в , п у р и н о в и п и -

р и м и д и н о в , б и о с и н т е з а г о р м о н о в и т.д. 

П о т и п у н а с л е д о в а н и я м о н о г е н н ы е 

б о л е з н и м о ж н о р а з д е л и т ь н а а у т о с о м н о -

д о м и н а н т н ы е , а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы е , 

Х - с ц е п л е н н ы е д о м и н а н т н ы е и Х - с ц е п л е н -

н ы е р е ц е с с и в н ы е . И н о г д а з а б о л е в а н и я с 

ц и т о п л а з м а т и ч е с к и м т и п о м н а с л е д о в а н и я 

о т н о с я т т а к ж е к м о н о г е н н ы м . 

П о к а н е с у щ е с т в у е т е д и н о й о б щ е п р и 

н я т о й к л а с с и ф и к а ц и и н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й . О т к р ы т и я , с д е л а н н ы е в о в т о р о й 

п о л о в и н е X X в е к а с в и д е т е л ь с т в у ю т о т о м , 

ч т о н а р я д у с н а с л е д о в а н и е м б о л е з н е й по 

к л а с с и ч е с к и м з а к о н а м М е н д е л я , с у щ е с т 

в у ю т м н о г о ч и с л е н н ы е о т к л о н е н и я о т н и х в 

н а с л е д о в а н и и п а т о л о г и ч е с к и х п р и з н а к о в . 

В их ч и с л е т а к н а з ы в а е м о е « д е в и а н т н о е » 

( о т к л о н я ю щ е е с я ) н а с л е д о в а н и е - н а с л е д о 

в а н и е и з о д и с о м и и х р о м о с о м и л и г е н о в од

н о г о р о д и т е л я , м у т а ц и и г е н о в с о м а т и ч е 

с к и х к л е т о к , с л у ж а щ и х п р и ч и н о й х р о н и ч е 

с к и х з а б о л е в а н и й , н е п е р е д а ю щ и х с я по

т о м с т в у . В ы я с н и л о с ь с у щ е с т в о в а н и е в н е -

я д е р н о г о н а с л е д о в а н и я б о л е з н е й - м и т о -

х о н д р и а л ь н а я п а т о л о г и я . 

В о б щ е м в и д е р а б о ч а я к л а с с и ф и к а ц и я 

г е н н ы х и г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н ы х 

п р и з н а к о в ( б о л е з н е й ) п о г е н е т и ч е с к о м у 

п р и н ц и п у м о ж е т б ы т ь п р е д с т а в л е н а в с л е 

д у ю щ е м в и д е : 

7. Болезни, обусловленные наследуе

мой мутацией единственного гена, - м о 

н о г е н н ы е б о л е з н и . О н и н а с л е д у ю т с я п о ау-

т о с о м н о - д о м и н а н т н о м у , а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н о м у и Х - с ц е п л е н н о м у т и п а м . В их о с н о 

в е л е ж а т м у т а ц и я г е н а и л и т о ч к о в а я м у т а 

ц и я , и л и з а м е н а о д н о г о и з н у к л е о т и д н ы х 

о с н о в а н и й н а д р у г о е , что в л е ч е т з а с о б о ю 

и з м е н е н и е а м и н о к и с л о т н о й с т р у к т у р ы с и н 

т е з и р у е м о г о б е л к а , в ы п а д е н и е е г о ф у н к 

ц и и . П р и н е к о т о р ы х г е н н ы х м у т а ц и я х и м е е т 

м е с т о д е л е ц и я , т о е с т ь п о л н о е о т с у т с т в и е 

г е н а и , с о о т в е т с т в е н н о , б е л к а , с и н т е з и р у е 

м о г о п о д к о н т р о л е м т а к и х г е н о в . 

2. Болезни, связанные с мутациями 

нескольких генов, - э т о п о л и г е н н о н а с л е 

д у е м ы е , м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы е , и л и м н о г о 

ф а к т о р н ы е , з а б о л е в а н и я . С р е д и н е с к о л ь 

ких г е н о в о д н а г е н н а я м у т а ц и я м о ж е т б ы т ь 

д о м и н и р у ю щ е й ( э ф ф е к т г л а в н о г о г е н а , п о 

M o r t o n ) , н о ч а щ е р е ч ь и д е т о с у м м а р н о м 

( а д д и т и в н о м ) в л и я н и и н е с к о л ь к и х г е н о в 

как у с л о в и я р а з в и т и я з а б о л е в а н и я . 

Р е ш а ю щ у ю р о л ь в р а з в и т и и м н о г о ф а к 

т о р н ы х б о л е з н е й и г р а ю т н е б л а г о п р и я т н ы е 

ф а к т о р ы в н е ш н е й с р е д ы . И х н а с л е д о в а н и е 

н е п о д ч и н е н о з а к о н а м М е н д е л я , т а к к а к 

н а с л е д у е т с я п р е д р а с п о л о ж е н н о с т ь ( д и а 

т е з ) , н о н е с а м о з а б о л е в а н и е . И м е н н о э т и 

з а б о л е в а н и я д о м и н и р у ю т в с т р у к т у р е х р о 

н и ч е с к о й п а т о л о г и и ч е л о в е к а . 

3. Болезни, характеризующиеся де-

виантным (отклоняющимся) наследова

нием, к о г д а о б а р е ц е с с и в н ы х м у т а н т н ы х 

г е н а н а с л е д у ю т с я о т о д н о г о р о д и т е л я -

у н и п а р е н т а л ь н о е н а с л е д о в а н и е х р о м о с о м 

н о й и з о д и с о м и и . Р о д и т е л и в э т и х с л у ч а я х 

ф е н о т и п и ч е с к и з д о р о в ы . Н а и б о л е е и з 

в е с т н ы с р е д и н и х с и н д р о м ы П р а д е р а - В и л -

л и , А н г е л ь м а н а и Б е к в и т т а - В и д е м а н а . 

Р а с п о з н а в а н и е т а к о г о т и п а н а с л е д о в а н и я 

т р е б у е т п р и м е н е н и я с п е ц и а л ь н ы х м е т о д о в 

м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о й и м о л е к у л я р н о -

ц и т о г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и . 

4. Болезни, обусловленные хромо

сомными и генными мутациями сомати

ческих клеток (лимфоцитов, фибробла-

стов, миоцитов), не н а с л е д у ю т с я , г е н н ы е 
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м у т а ц и и в о з н и к а ю т п о д в л и я н и е м р а з л и ч 

н ы х м у т а г е н н ы х в о з д е й с т в и й в н е ш н е й с р е 

д ы , н о м о г у т п р о я в л я т ь с я в в и д е х р о н и ч е 

с к о й н е р в н о - п с и х и ч е с к о й и с о м а т и ч е с к о й 

п а т о л о г и и . В э т у ж е г р у п п у в х о д я т б о л е з н и , 

в о з н и к а ю щ и е в р е з у л ь т а т е с о ч е т а н и я н а 

с л е д у е м ы х м у т а ц и й г е н о в п о л о в ы х и п р и 

о б р е т е н н ы х м у т а ц и й с о м а т и ч е с к и х к л е т о к 

( м у т а ц и и о н к о г е н о в , г е н о в и м м у н о п а т о л о 

г и ч е с к и х с о с т о я н и й ) , н о п р и т а к о м с о ч е т а 

н и и п р о с л е ж и в а е т с я с е м е й н а я с к л о н н о с т ь 

к з а б о л е в а н и я м ( о н к о л о г и ч е с к и м , в р о ж 

д е н н ы м п о р о к а м , т к а н е в ы м д и с п л а з и я м ) . 

5. Болезни, связанные с мутациями 

митохондриальных генов (внеядерное 

цитоплазматическое или материнское 

наследование). Н е р е д к о в с т р е ч а е т с я с о 

ч е т а н и е м у т а ц и й я д е р н о г о и м и т о х о н д р и -

а л ь н о г о г е н о в ( н а п р и м е р , п р и б о л е з н я х 

т к а н е в о й б и о э н е р г е т и к и ) . 

П р и к л и н и ч е с к о м о б с л е д о в а н и и р е б е н к а 

м о ж н о в ы д е л и т ь н а с л е д у е м ы е к л и н и ч е с к и е 

п р и з н а к и , п о к о т о р ы м м о г у т б ы т ь з а п о д о з 

р е н ы м о н о г е н н ы е з а б о л е в а н и я . В их ч и с л е : 

• з а д е р ж к а р о с т а и л и у с к о р е н н ы й р о с т ; 

• н е о б ы ч н ы е ч е р т ы л и ц а ( « п т и ч ь е » л и 

ц о , л и ц о « г н о м а » , м и к р о г н а т и я ) ; 

• изменения волос и кожи (альбинизм, пят

на «кофе с молоком», г е м а н г и о м ы , светочув

ствительность кожи, ломкость волос, ногтей); 

• р е ц и д и в и р у ю щ а я и л и с т о й к а я ж е л т у х а ; 

• с п е ц и ф и ч е с к и й з а п а х к о ж и , п о т а , м о 

ч и ( з а п а х и « о т в а р а т р а в » и л и « к л е н о в о г о 

с и р о п а » , п о т н ы х н о г , « к о ш а ч ь е й м о ч и » , 

« м ы ш и н ы й з а п а х » ) , с о л е н ы й п о т ( п р и му-

к о в и с ц и д о з е ) ; 

• д е ф о р м а ц и и п о з в о н о ч н и к а , к о н е ч н о 

с т е й , п о з д н и й р а х и т ; 

• м и к р о - и л и м а к р о ц е ф а л и я ; 

• н е о б ь я с н и м а я з а д е р ж к а у м с т в е н н о г о 

р а з в и т и я , а н о м а л и и п о в е д е н и я ; 

• с у д о р о ж н ы е с о с т о я н и я , м и о к л о н у с , 

а т а к с и я ; 

• п о в т о р н ы е э п и з о д ы р в о т ы , к о м а т о з 

н ы е с о с т о я н и я н е и н ф е к ц и о н н о й и н е т р а в 

м а т и ч е с к о й п р и р о д ы ; 

• и з м е н е н и я м ы ш е ч н о г о т о н у с а - г и п о 

т о н и я в п л о т ь д о с и м п т о м о к о м п л е к с а р а с 

п л а с т а н н о г о р е б е н к а ( f l o p p y b a b y ) и л и м ы 

ш е ч н а я г и п е р т о н и я ; 

• ш у м ы в с е р д ц е ; 

• п о в т о р н ы е п н е в м о н и и ; 

• у п о р н а я д и а р е я ; 

• н а р у ш е н н о е к и ш е ч н о е в с а с ы в а н и е 

( с и н д р о м ы м а л ь а б с о р б ц и и ) ; 

• г е п а т о - и с п л е н о м е г а л и я ; 

• г л ю к о з у р и я ; 

• п о с т о я н н а я м и к р о г е м а т у р и я ; 

• и з м е н е н и я ц в е т а р а д у ж н о й о б о л о ч к и 

г л а з , п т о з , н и с т а г м , к а т а р а к т а ; 

• г л у х о т а ; 

• р а з л и ч н ы е с о ч е т а н и я э т и х п р о я в л е н и й ; 

• н е о б ъ я с н и м ы е с л у ч а и с м е р т и в с е 

м е й н о й р о д о с л о в н о й . 

Н а с л е д с т в е н н а я п а т о л о г и я п р е д с т а в л е н а 

о г р о м н ы м ч и с л о м н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м , 

с п е к т р к о т о р ы х и н т е н с и в н о п о п о л н я е т с я . 

В р а ч - п е д и а т р п о с т о я н н о и м е е т д е л о с п р о 

я в л е н и я м и « г е н е т и ч е с к о г о г р у з а » . П р е д с т а 

в л е н н ы е в р у к о в о д с т в е д а н н ы е о т р а ж а ю т 

н е б о л ь ш у ю ч а с т ь н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н 

н ы х н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , п р е д с т а в л е 

ния о к о т о р ы х м о г у т б ы т ь и с п о л ь з о в а н ы д л я 

п о в ы ш е н и я г е н е т и ч е с к о й г р а м о т н о с т и в р а 

ч а - п е д и а т р а и р а с ш и р е н и я з н а н и й с и с п о л ь 

з о в а н и е м с п е ц и а л ь н о й л и т е р а т у р ы . 

О б щ а я х а р а к т е р и с т и к а 

р е ц е с с и в н о с т и и а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы х б о л е з н е й 

П р и а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о м т и п е н а 

с л е д с т в е н н о й п е р е д а ч и з а б о л е в а н и я ф е н о -

т и п и ч е с к и г е т е р о з и г о т н ы е н о с и т е л и з а б о л е 

в а н и я н е о т л и ч а ю т с я о т н о с и т е л е й н о р м а л ь 

н ы х а л л е л е й . Для с в о е г о п р о я в л е н и я г е н 

д о л ж е н н а х о д и т ь с я в г о м о з и г о т н о м с о с т о я 

н и и . Т а к и м о б р а з о м , н а и б о л е е х а р а к т е р н ы 

м и ч е р т а м и а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х п р и з н а 

ков и б о л е з н е й я в л я ю т с я с л е д у ю щ и е : 

1 . О б а родителя являются г е т е р о з и г о т а м и , 

и с е г р е г а ц и я п о т о м с т в а с о о т в е т с т в у е т м е н -

д е л е в с к о м у с о о т н о ш е н и ю 1 : 2 : 1. В боль

ш и н с т в е с л у ч а е в б о л ь н ы е с аутосомно-ре-

ц е с с и в н ы м и з а б о л е в а н и я м и р о ж д а ю т с я о т 

з д о р о в ы х , но г е т е р о з и г о т н ы х р о д и т е л е й . 
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2. Р и с к р о ж д е н и я б о л ь н о г о р е б е н к а в 

б р а к е г е т е р о з и г о т н ы х с у п р у ж е с к и х п а р с о 

с т а в л я е т 2 5 % . С т е п е н ь р и с к а з а в и с и т о т 

ч а с т о т ы г е т е р о з и г о т в п о п у л я ц и и , т а к как 

д л я т о г о ч т о б ы р е б е н о к р о д и л с я б о л ь н ы м , 

н е о б х о д и м о , ч т о б ы о б а р о д и т е л я п е р е д а л и 

е м у а н о м а л ь н ы й г е н . 

3 . Ч а с т о е р о ж д е н и е б о л ь н ы х д е т е й в 

к р о в н о - р о д с т в е н н ы х б р а к а х . 

4 . Г е т е р о з и г о т н ы е н о с и т е л и з а б о л е в а 

ния н е о т л и ч а ю т с я о т н о с и т е л е й н о р м а л ь 

н ы х а л л е л е й . 

5 . П р и б р а к а х г о м о з и г о т п о р е ц е с с и в н ы м 

п р и з н а к а м в с е д е т и д о л ж н ы б ы т ь б о л ь н ы 

м и ( т е о р е т и ч е с к и ) . О д н а к о н а п р а к т и к е 

в с т р е ч а ю т с я с е м ь и , н а п р и м е р , а л ь б и н о с о в , 

в к о т о р ы х в с е д е т и р о ж д а ю т с я з д о р о в ы м и . 

Э т о с в я з а н о с т е м , что р о д и т е л и н е с у т му

т а ц и и в р а з н ы х у ч а с т к а х г е н а . С г е н е т и ч е 

с к о й т о ч к и з р е н и я , д е т и р о д и т е л е й - н о с и т е 

л е й я в л я ю т с я д в о й н ы м и г е т е р о з и г о т а м и 

( к о м п а у н д - г е т е р о з и г о т ы ) , хотя м у т а ц и и от

н о с я т с я к о д н о м у и т о м у же г е н у . 

6. В п о т о м с т в е в с т у п и в ш и х в б р а к г о м о 

з и г о т и г е т е р о з и г о т п о р е ц е с с и в н о м у з а б о 

л е в а н и ю с о о т н о ш е н и е б о л ь н ы х и з д о р о в ы х 

с и б с о в б у д е т 1 : 1 . Н а с л е д о в а н и е б у д е т н а 

п о м и н а т ь а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п н а 

с л е д с т в е н н о й п е р е д а ч и ( п с е в д о д о м и н а н т 

н о е н а с л е д о в а н и е ) . 

К л а с с н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы х б о л е з н е й о г р о м е н и п о с т о я н 

н о р а с ш и р я е т с я , п о п о л н я е т с я р а н е е н е д и 

а г н о с т и р о в а н н ы м и ф о р м а м и , у т о ч н я е т с я и 

п е р е с м а т р и в а е т с я с о д е р ж а н и е о п и с а н н ы х 

н о з о л о г и и . В п е д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к е ау-

т о с о м н о - р е ц е с с и в н а я п а т о л о г и я з а н и м а е т 

в е д у щ е е м е с т о . Е е в е р и ф и к а ц и я в ы з ы в а е т 

з н а ч и т е л ь н ы е д и а г н о с т и ч е с к и е т р у д н о с т и 

д л я п е д и а т р о в , и п о э т о м у э т о т р а з д е л з а 

н и м а е т н а и б о л ь ш и й о б ъ е м . 

4 . 1 . М о н о г е н н ы е болезни, н а с л е д у ю щ и е с я 
по а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у 

4 . 1 . 1 . Б о л е з н и а м и н о к и с л о т н о г о 

о б м е н а и о р г а н и ч е с к и е а ц и д е м и и 

4.1.1.1. Общая характеристика 

болезней аминокислотного 

обмена: дифференциальная 

диагностика, принципы 

лечения 

Б о л е з н и а м и н о к и с л о т н о г о о б м е н а -

г р у п п а з а б о л е в а н и й , о б у с л о в л е н н ы х н а 

с л е д с т в е н н ы м и н а р у ш е н и я м и м е т а б о л и з 

м а р а з л и ч н ы х а м и н о к и с л о т ( ф е н и л а л а н и -

н а , т и р о з и н а , л и з и н а , г и с т и д и н а , г л и ц и н а , 

т р и п т о ф а н а , м е т и о н и н а ) , а т а к ж е д е ф е к 

т а м и ц и к л а с и н т е з а м о ч е в и н ы ( г и п е р а м -

м о н и е м и и ) . И с т о р и я и х и з у ч е н и я н а с ч и т ы 

в а е т б о л е е 1 0 0 л е т . В 1 9 0 2 г . A . G a r r o d н а 

п р и м е р е а л к а п т о н у р и и и р я д а д р у г и х с о 

с т о я н и й р а з р а б о т а л к о н ц е п ц и ю э т и о л о г и и 

и п а т о г е н е з а б о л е з н е й о б м е н а в е щ е с т в . В 

1 9 3 4 г . A . F o i l i n g с о о б щ и л о б у м с т в е н н о й 

о т с т а л о с т и , с о ч е т а ю щ е й с я с п о в ы ш е н н о й 

п о ч е ч н о й э к с к р е ц и е й ф е н и л п и р о в и н о -

г р а д н о й к и с л о т ы , и н а з в а л з а б о л е в а н и е 

ф е н и л п и р о в и н о г р а д н о й о л и г о ф р е н и е й . В 

1 9 3 7 г. H . R i c h n e r , а п о з д н е е (в 1 9 4 7 г.) 

E . H a n h a r t о п и с а л и б о л ь н ы х с п о р а ж е н и е м 

г л а з , к о ж и и н е р в н о й с и с т е м ы ; в п о с л е д с т 

в и и э т о з а б о л е в а н и е п о л у ч и л о н а и м е н о 

в а н и е - т и р о з и н е м и я I I т и п а . В н а с т о я щ е е 

в р е м я и з в е с т н о б о л е е 3 0 р а з л и ч н ы х ф о р м 

и в а р и а н т о в н а с л е д с т в е н н ы х а м и н о а ц и -

д о п а т и й . 

Г э н е а л о г и ч е с к и й анализ. З а б о л е в а н и я 

э т о й г р у п п ы , з а р е д к и м и с к л ю ч е н и е м , н а 

с л е д у ю т с я а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о . В р о д о 

с л о в н ы х б о л ь н ы х в с т р е ч а ю т с я у к а з а н и я н а 

р о д с т в о р о д и т е л е й , п р о и с х о ж д е н и е и х и з 

о д н о й м е с т н о с т и , о б р а щ а ю т н а с е б я в н и м а 

н и е с х о д н а я п а т о л о г и я и л и с л у ч а и р а н н е й 

с м е р т и у б р а т ь е в и л и с е с т е р п р о б а н д о в . 

Г и п е р а м м о н и е м и я , о б у с л о в л е н н а я д е 

ф и ц и т о м ф е р м е н т а ц и к л а с и н т е з а м о ч е в и -
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н ы - о р н и т и н т р а н с к а р б а м и л а з ы , п е р е д а 

е т с я п о Х - с ц е п л е н н о м у д о м и н а н т н о м у т и 

пу. П р и э т о м м а л ь ч и к и и д е в о ч к и б о л е ю т 

п р и б л и з и т е л ь н о о д и н а к о в о ч а с т о . О д н а к о 

п а т о л о г и я у м а л ь ч и к о в п р о т е к а е т г о р а з д о 

т я ж е л е е и о б ы ч н о в е д е т к л е т а л ь н о м у и с 

х о д у в р а н н е м в о з р а с т е . У л и ц ж е н с к о г о 

п о л а з а б о л е в а н и е м о ж е т б ы т ь в ы я в л е н о 

с л у ч а й н о п о д в л и я н и е м н е б л а г о п р и я т н ы х 

в о з д е й с т в и й и л и с п е ц и а л ь н ы х п р о в о к а ц и 

о н н ы х т е с т о в ( н а г р у з к а б е л к о м ) . 

Сроки манифестации. По с р о к а м м а 

н и ф е с т а ц и и а м и н о а ц и д о п а т и и м о ж н о у с 

л о в н о р а з д е л и т ь н а д в е г р у п п ы . Д л я н е к е -

т о т и ч е с к о й г и п е р г л и ц и н е м и и с н а с л е д с т 

в е н н ы м н а р у ш е н и е м ц и к л а о б р а з о в а н и я 

м о ч е в и н ы х а р а к т е р н а о ч е н ь р а н н я я и о с т 

р а я м а н и ф е с т а ц и я с б ы с т р ы м у х у д ш е н и е м 

с о с т о я н и я д е т е й . Н е р е д к о н а ч а л ь н ы е с и м 

п т о м ы э т и х б о л е з н е й п о я в л я ю т с я у н о в о р о 

ж д е н н ы х п о с л е п е р в о г о п р и к л а д ы в а н и я к 

г р у д и . О с т а л ь н ы м з а б о л е в а н и я м , в ы з в а н 

н ы м н а р у ш е н и е м м е т а б о л и з м а а м и н о к и с 

л о т , с в о й с т в е н н а м е н е е б у р н а я и б о л е е 

п о з д н я я м а н и ф е с т а ц и я (как п р а в и л о , н а 

п е р в о м г о д у ж и з н и ) п о с л е н е к о т о р о г о б е с 

с и м п т о м н о г о п е р и о д а . 

Клинические проявления. О с н о в н о й 

к л и н и ч е с к и й с и м п т о м о к о м п л е к с н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й а м и н о к и с л о т н о г о о б м е н а 

в к л ю ч а е т с л е д у ю щ и е п р и з н а к и : 

• с у д о р о ж н ы й с и н д р о м ; 

• у п о р н а я р в о т а , о т к а з о т е д ы , г и п о 

т р о ф и я ; 

• р е с п и р а т о р н ы й и н е й р о д и с т р е с с - с и н -

д р о м ы ; 

• н а р у ш е н и е п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я , 

у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь . 

П о м и м о п е р е ч и с л е н н ы х с и м п т о м о в , у 

б о л ь н ы х д е т е й м о г у т о т м е ч а т ь с я н а р у ш е 

н и е м ы ш е ч н о г о т о н у с а , с п а с т и ч е с к и й т е т -

р а п а р е з , г е п а т о м е г а л и я , д е р м а т и т , л о м 

к о с т ь и с у х о с т ь в о л о с . 

Биохимические проявления включают: 

• у в е л и ч е н и е с о д е р ж а н и я с о о т в е т с т в у 

ю щ и х а м и н о к и с л о т в к р о в и и м о ч е ; 

• п о в ы ш е н и е п о ч е ч н о й э к с к р е ц и и п р о д у 

к т о в н а р у ш е н н о г о а м и н о к и с л о т н о г о о б м е н а ; 

• у в е л и ч е н и е у р о в н я а м м и а к а в к р о в и 

( п р и н е к о т о р ы х з а б о л е в а н и я х ) . 

Дифференциальная диагностика о с у 

щ е с т в л я е т с я , в п е р в у ю о ч е р е д ь , с п о с л е д 

с т в и я м и п р е - и и н т р а н а т а л ь н о г о п о р а ж е 

н и я ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы , н е й р о -

и н ф е к ц и я м и , о р г а н и ч е с к и м и а ц и д у р и я м и , 

а т а к ж е в н у т р и г р у п п ы а м и н о а ц и д о п а т и и . 

Ф е н о т и п и ч е с к и е п р о я в л е н и я н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й , о б у с л о в л е н н ы х н а р у ш е 

н и е м м е т а б о л и з м а а м и н о к и с л о т , н е о б л а 

д а ю т д о с т а т о ч н о й с п е ц и ф и ч н о с т ь ю д л я у с 

т а н о в л е н и я т о ч н о г о д и а г н о з а н а о с н о в а н и и 

р е з у л ь т а т о в к л и н и ч е с к о г о о б с л е д о в а н и я . 

В с в я з и с э т и м б о л ь ш о е з н а ч е н и е и м е е т 

и с с л е д о в а н и е о б м е н н ы х н а р у ш е н и й : о п р е 

д е л е н и е с о д е р ж а н и я а м и н о к и с л о т и а м м и 

а к а в к р о в и и м о ч е , о п р е д е л е н и е с п е к т р а 

о р г а н и ч е с к и х к и с л о т м о ч и . Д л я п о д т в е р 

ж д е н и я д и а г н о з а и с п о л ь з у е т с я а н а л и з ак

т и в н о с т и к л ю ч е в о г о ф е р м е н т а в л е й к о ц и 

т а х , ф и б р о б л а с т а х , э р и т р о ц и т а х . В п о с л е д 

н и е г о д ы п о л у ч и л и р а с п р о с т р а н е н и е м о л е -

к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и е м е т о д ы д и а г н о с т и к и 

п у т е м в ы я в л е н и я м у т а н т н о г о г е н а . 

Лечение н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й 

а м и н о к и с л о т н о г о о б м е н а у д е т е й о с н о в а н о 

н а с л е д у ю щ и х п р и н ц и п а х [ 1 ] : 

• и с к л ю ч е н и е и з р а ц и о н а б о л ь н ы х п р о 

д у к т о в , с о д е р ж а щ и х б е л к и ж и в о т н о г о п р о 

и с х о ж д е н и я ; 

• о г р а н и ч е н н о е п о т р е б л е н и е б е л к о в 

р а с т и т е л ь н о г о п р о и с х о ж д е н и я с у ч е т о м 

м и н и м а л ь н о й с у т о ч н о й п о т р е б н о с т и р е 

б е н к а в т о й а м и н о к и с л о т е , м е т а б о л и з м ко

т о р о й н а р у ш е н ; 

• п р и м е н е н и е п о л у с и н т е т и ч е с к и х л е 

ч е б н ы х п р о д у к т о в , с о з д а н н ы х н а о с н о в е 

г и д р о л и з а т о в б е л к а и л и с м е с е й а м и н о к и с 

л о т , д л я в о с п о л н е н и я д е ф и ц и т а б е л к а , не

з а м е н и м ы х а м и н о к и с л о т и о б е с п е ч е н и я 

а д е к в а т н о г о р о с т а и р а з в и т и я р е б е н к а ; 

• р а в н о м е р н о е р а с п р е д е л е н и е д и е т и ч е 

с к о й б е л к о в о й н а г р у з к и в т е ч е н и е д н я ; 

• о б е с п е ч е н и е в ы с о к о й к а л о р и й н о с т и 

р а ц и о н а р е б е н к а з а с ч е т в к л ю ч е н и я в ы с о 

к о к а л о р и й н ы х д о б а в о к и м а л о б е л к о в ы х 

к р а х м а л с о д е р ж а щ и х п р о д у к т о в ; 
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• н а з н а ч е н и е п р е п а р а т о в , а к т и в и р у ю 

щ и х а л ь т е р н а т и в н ы е п у т и м е т а б о л и з м а 

( а р г и н и н , ц и т р у л л и н , ц и т р а т н а т р и я ) ; 

• п р и м е н е н и е м е д и к а м е н т о з н ы х с р е д с т в , 

у с и л и в а ю щ и х с в я з ы в а н и е и в ы в е д е н и е н а 

к а п л и в а ю щ и х с я в о р г а н и з м е п р о д у к т о в н а 

р у ш е н н о г о о б м е н а ( к а р н и т и н , г л и ц и н , б е н -

з о а т н а т р и я ) ; 

• н а з н а ч е н и е к о ф а к т о р о в э н з и м н ы х р е 

а к ц и й ( б и о п т е р и н , в и т а м и н ы ) ; 

• а н т и к о н в у л ь с а н т н а я и н о о т р о п н а я т е 

р а п и я (по п о к а з а н и я м ) ; 

• и н т е н с и в н а я т е р а п и я в о с т р о м п е р и о 

де с и с п о л ь з о в а н и е м г е м о ф и л ь т р а ц и и и 

п е р и т о н е а л ь н о г о д и а л и з а . 

В к а ч е с т в е о д н о г о из в о з м о ж н ы х мето

д о в л е ч е н и я р я д а н а с л е д с т в е н н ы х а м и н о -

а ц и д о п а т и й , в ч а с т н о с т и г и п е р а м м о н и е м и и , 

о б у с л о в л е н н о й д е ф и ц и т о м о р н и т и н т р а н с -

к а р б а м и л а з ы , р а с с м а т р и в а е т с я т р а н с п л а н 

т а ц и я п е ч е н и . Генная т е р а п и я з а б о л е в а н и й 

п о к а н е р а з р а б о т а н а . 

П р о г н о з п р и м н о г и х б о л е з н я х а м и н о к и с 

л о т н о г о о б м е н а з а в и с и т о т с р о к о в н а ч а л а , 

и н т е н с и в н о с т и и п р а в и л ь н о с т и т е р а п и и . 

Б о л ь ш и е у с п е х и д о с т и г н у т ы п р и п р о ф и л а 

к т и ч е с к о м л е ч е н и и д е т е й с ф е н и л к е т о н у -

р и е й , в ы я в л е н н ы х п о п р о г р а м м е м а с с о в о 

г о с к р и н и н г а . 

4.1.1.2. Классическая 

фенилкетонурия 

К л а с с и ч е с к а я ф е н и л к е т о н у р и я в п е р в ы е 

б ы л а о п и с а н а A.Foi l ing в 1 9 3 4 г . А в т о р н а 

б л ю д а л д в у х с и б с о в , с т р а д а в ш и х у м с т в е н 

н о й о т с т а л о с т ь ю , в м о ч е к о т о р ы х б ы л а в ы 

я в л е н а ф е н и л п и р о в и н о г р а д н а я к и с л о т а . 

A . Foi l ing п р е д п о л о ж и л , ч т о д а н н о е з а б о л е 

в а н и е с в я з а н о с н а р у ш е н и е м о б м е н а 

ф е н и л а л а н и н а , и н а з в а л е г о ф е н и л п и р о в и -

н о г р а д н о й о л и г о ф р е н и е й . Н е с к о л ь к о п о з 

ж е , в 1 9 3 7 г., L . P e n r o s e п р е д л о ж и л п р и н я 

т о е в н а с т о я щ е е в р е м я н а и м е н о в а н и е -

ф е н и л к е т о н у р и я . 

Частота. З а б о л е в а н и е я в л я е т с я н а и б о 

л е е р а с п р о с т р а н е н н о й а м и н о а ц и д о п а т и е й . 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и с р е д и н о в о р о ж д е н н ы х , 

п о д а н н ы м м а с с о в о г о о б с л е д о в а н и я , в р а з 

л и ч н ы х с т р а н а х в с р е д н е м с о с т а в л я е т 

1 : 8 0 0 0 , о д н а к о з н а ч и т е л ь н о в а р ь и р у е т в 

з а в и с и м о с т и о т п о п у л я ц и и : н а и б о л е е в ы с о 

кая ч а с т о т а о т м е ч е н а в И р л а н д и и и Т у р ц и и 

(1 : 4 5 0 0 ) , с а м а я н и з к а я - в Я п о н и и 

(1 : 80 0 0 0 ) . В Р о с с и и ч а с т о т а ф е н и л к е т о -

н у р и и ( Ф К У ) - 1 : 7 2 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н ы й . Ген л о к а л и з о в а н н а д л и н н о м п л е ч е 

1 2 х р о м о с о м ы , у ч а с т к е 1 2 q 2 4 . 1 . З а б о л е в а 

н и е о т л и ч а е т с я и с к л ю ч и т е л ь н о й г е н е т и ч е 

с к о й г е т е р о г е н н о с т ь ю : в р а з л и ч н ы х э т н и 

ч е с к и х г р у п п а х н а с е л е н и я в ы я в л е н о о к о л о 

3 0 0 в а р и а н т о в г е н н ы х м у т а ц и й . 

В о с н о в е б о л е з н и л е ж и т д е ф и ц и т ф е р 

м е н т а ф е н и л а л а н и н - 4 - г и д р о к с и л а з ы , о с у 

щ е с т в л я ю щ е г о п р е в р а щ е н и е ф е н и л а л а н и 

н а в т и р о з и н . В п е р в ы е н и з к у ю а к т и в н о с т ь 

д а н н о г о ф е р м е н т а в п е ч е н и б о л ь н ы х ф е -

н и л к е т о н у р и е й о б н а р у ж и л G.Jerv is в 1 9 5 3 г. 

П р е д п о л а г а е т с я , ч т о т я ж е с т ь п а т о л о г и и , 

с т е п е н ь п о р а ж е н и я и н т е л л е к т а з а в и с я т о т 

г е н о т и п а , о п р е д е л я ю щ е г о о с т а т о ч н у ю ак

т и в н о с т ь ф е н и л а л а н и н г и д р о к с и л а з ы (от 0 

д о 5 0 % н о р м а л ь н о й а к т и в н о с т и ) и в ы р а 

ж е н н о с т ь г и п е р ф е н и л а л а н и н е м и и . В ы я в 

л е н ы о п р е д е л е н н ы е м у т а ц и и г е н а , о б у с л о 

в л и в а ю щ и е р а з в и т и е т я ж е л о й ф о р м ы ф е -

н и л к е т о н у р и и с к р а й н е н и з к о й и л и н у л е в о й 

а к т и в н о с т ь ю ф е р м е н т а и л и л е г к о й ф о р м ы 

б о л е з н и - с у м е р е н н о й г и п е р ф е н и л а л а н и -

н е м и е й и о т н о с и т е л ь н о в ы с о к о й а к т и в н о 

с т ь ю ф е н и л а л а н и н г и д р о к с и л а з ы . 

Патогенез з а б о л е в а н и я и з у ч е н н е д о с 

т а т о ч н о . В р е з у л ь т а т е м е т а б о л и ч е с к о г о 

б л о к а п р о и с х о д и т з н а ч и т е л ь н о е н а к о п л е 

н и е в т к а н я х и ж и д к о с т я х б о л ь н о г о о р г а 

н и з м а ф е н и л а л а н и н а и р я д а е г о п р о и з в о д 

н ы х : ф е н и л п и р о в и н о г р а д н о й , ф е н и л м о -

л о ч н о й , ф е н и л у к с у с н о й к и с л о т , ф е н и л э т и -

л а м и н а , ф е н и л а ц е т и л г л у т а м и н а и д р . 

П р е д п о л а г а е т с я , ч т о п о р а ж е н и е н е р в н о й 

с и с т е м ы п р и Ф К У я в л я е т с я р е з у л ь т а т о м 

в л и я н и я р я д а н е б л а г о п р и я т н ы х ф а к т о р о в , 

в ч а с т н о с т и , п р я м о г о т о к с и ч е с к о г о д е й с т 

в и я ф е н и л а л а н и н а и е г о д е р и в а т о в , д е ф и -
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ц и т а т и р о з и н а , р а с с т р о й с т в м е м б р а н н о г о 

т р а н с п о р т а д р у г и х а м и н о к и с л о т , н а р у ш е 

н и й в о б м е н е б е л к о в , л и п о - и г л и к о п р о т е и -

н о в [ 2 ] . В п о с л е д н е е в р е м я б о л ь ш о е з н а ч е 

н и е в п а т о г е н е з е Ф К У п р и д а е т с я н а р у ш е 

н и я м о б м е н а м о н о а м и н о в ы х н е й р о м е д и а -

т о р о в ( к а т е х о л а м и н о в и с е р о т о н и н а ) , и г р а 

ю щ и х и с к л ю ч и т е л ь н о в а ж н у ю р о л ь в с о 

з р е в а н и и и ф у н к ц и о н и р о в а н и и ц е н т р а л ь 

н о й н е р в н о й с и с т е м ы . 

Клиническая характеристика. К л и н и 

ч е с к и е п р о я в л е н и я Ф К У о б н а р у ж и в а ю т с я 

н а п е р в о м г о д у ж и з н и , о б ы ч н о в в о з р а с т е 

2 - 6 м е с . П е р в ы м и п р о я в л е н и я м и б о л е з н и 

б ы в а ю т в я л о с т ь р е б е н к а , о т с у т с т в и е и н т е 

р е с а к о к р у ж а ю щ е м у , и н о г д а п о в ы ш е н н а я 

р а з д р а ж и т е л ь н о с т ь , б е с п о к о й с т в о , с р ы г и -

в а н и я , н а р у ш е н и я м ы ш е ч н о г о т о н у с а ( ч а 

щ е м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я ) , с у д о р о г и , п р и 

з н а к и а л л е р г и ч е с к о г о д е р м а т и т а . П о я в л я 

е т с я х а р а к т е р н ы й « м ы ш и н ы й » з а п а х . О т 

ч е т л и в о ф о р м и р у е т с я з а д е р ж к а с т а т и к о -

м о т о р н о г о и п с и х о р е ч е в о г о р а з в и т и я , не

р е д к о о т м е ч а е т с я м и к р о ц е ф а л и я . Х а р а к 

т е р н ы с л е д у щ и е ф е н о т и п и ч е с к и е о с о б е н 

н о с т и : г и п о п и г м е н т а ц и я к о ж и , в о л о с , р а 

д у ж н о й о б о л о ч к и г л а з . У н е к о т о р ы х б о л ь 

н ы х о д н и м и з п р о я в л е н и й п а т о л о г и и м о ж е т 

б ы т ь с к л е р о д е р м и я . 

Э п и л е п т и ч е с к и е п р и с т у п ы в с т р е ч а ю т с я 

п о ч т и у п о л о в и н ы п а ц и е н т о в и в н е к о т о р ы х 

с л у ч а я х м о г у т с л у ж и т ь п е р в ы м п р и з н а к о м 

б о л е з н и . О б ы ч н о о т м е ч а ю т с я п а р о к с и з м ы 

п о т и п у и н ф а н т и л ь н ы х с п а з м о в , м о г у т н а 

б л ю д а т ь с я а б с а н с ы . П р и с т у п ы н о с я т у п о р 

н ы й х а р а к т е р и п л о х о п о д д а ю т с я а н т и к о н -

в у л ь с а н т н о й т е р а п и и . 

П р и о т с у т с т в и и с п е ц и ф и ч е с к о г о л е ч е н и я 

б о л е з н ь м е д л е н н о п р о г р е с с и р у е т , у м с т в е н 

ная о т с т а л о с т ь д о с т и г а е т , к а к п р а в и л о , глу

б о к о й с т е п е н и , I Q с о с т а в л я е т о к о л о 2 0 ед. 

(N 8 5 - 1 1 5 ед.) . В п с и х о л о г и ч е с к о м с т а т у с е 

б о л ь н ы х о т м е ч а ю т н е с ф о р м и р о в а н н о с т ь 

и г р о в о й и п р е д м е т н о й д е я т е л ь н о с т и , о т с у т 

с т в и е д и ф ф е р е н ц и р о в к и э м о ц и о н а л ь н ы х 

р е а к ц и й , н е д о с т а т о ч н о с т ь э к с п р е с с и в н о й и 

и м п р е с с и в н о й р е ч и . М о г у т н а б л ю д а т ь с я 

д в и г а т е л ь н ы е с т е р е о т и п и и , н а с и л ь с т в е н 

н ы е д в и ж е н и я , п с и х о п а т о п о д о б н ы е и л и ш и -

з о ф р е н о п о д о б н ы е н а р у ш е н и я . 

Лабораторные и функциональные ис

следования. На э л е к т р о э н ц е ф а л о г р а м м е 

о б ы ч н о в ы я в л я ю т с я т и п и ч н а я п а р о к с и з -

м а л ь н а я а к т и в н о с т ь и л и п р и з н а к и с н и ж е н и я 

п о р о г а с у д о р о ж н о й г о т о в н о с т и . М а г н и т н о -

р е з о н а н с н а я к а р т и н а г о л о в н о г о м о з г а о б 

с л е д о в а н н ы х б о л ь н ы х д е м о н с т р и р у е т с и м 

м е т р и ч н о е и з м е н е н и е M P - с и г н а л о в в п е р и -

в е н т р и к у л я р н ы х и д р у г и х о б л а с т я х б е л о г о 

в е щ е с т в а , р а з л и ч н у ю с т е п е н ь к о р т и к а л ь н о й 

и с у б к о р т и к а л ь н о й а т р о ф и и , а с и м м е т р и ю 

б о к о в ы х ж е л у д о ч к о в . Т я ж е с т ь н а р у ш е н и й в 

о с н о в н о м к о р р е л и р у е т с о с т е п е н ь ю г и п е р -

ф е н и л а л а н и н е м и и и о т р а ж а е т т щ а т е л ь 

ность с о б л ю д е н и я м а л о б е л к о в о й д и е т ы [3]. 

М о р ф о л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е т к а н и 

м о з г а в ы я в л я е т н а р у ш е н и е м и е л и н и з а ц и и , 

г л и о з б е л о г о в е щ е с т в а , г и п о п и г м е н т а ц и ю 

ч е р н о й с у б с т а н ц и и . В п е ч е н и б о л ь н ы х о б 

н а р у ж и в а ю т с я п р и з н а к и б е л к о в о й и ж и р о 

в о й д и с т р о ф и и с н а р у ш е н и е м о к и с л и т е л ь 

н о й и б е л о к с и н т е з и р у ю щ е й ф у н к ц и й к л е 

т о ч н ы х о р г а н е л л . 

П р и б и о х и м и ч е с к о м о б с л е д о в а н и и д е 

т е й о п р е д е л я е т с я з н а ч и т е л ь н о е у в е л и ч е 

н и е у р о в н я ф е н и л а л а н и н а в б и о л о г и ч е с к и х 

ж и д к о с т я х - е г о с о д е р ж а н и е в к р о в и п р е 

в ы ш а е т 9 0 0 - 1 2 0 0 м к м о л ь / л ( н о р м а 

3 4 - 1 0 1 м к м о л ь / л ) . В м о ч е с п о м о щ ь ю п р о 

б ы Ф е л л и н г а и л и е е м о д и ф и к а ц и й о б н а р у 

ж и в а ю т п р о д у к т ы т р а н с а м и н и р о в а н и я и 

д е к а р б о к с и л и р о в а н и я ф е н и л а л а н и н а , в 

п е р в у ю о ч е р е д ь , ф е н и л п и р о в и н о г р а д н у ю , 

ф е н и л м о л о ч н у ю , ф е н и л у к с у с н у ю к и с л о т ы . 

Критерии диагностики. Д и а г н о з о с н о 

в ы в а е т с я н а с о в о к у п н о с т и г е н е а л о г и ч е 

с к и х д а н н ы х , р е з у л ь т а т о в к л и н и ч е с к о г о и 

б и о х и м и ч е с к о г о о б с л е д о в а н и я : 

• в о з м о ж н ы й э н д о г а м н ы й и л и р о д с т в е н 

н ы й б р а к р о д и т е л е й б о л ь н о г о р е б е н к а ; 

• а н а л о г и ч н а я п а т о л о г и я у р о д н ы х и л и 

д в о ю р о д н ы х с и б с о в ; 

• н а р у ш е н и е п с и х о р е ч е в о г о и м о т о р н о 

го р а з в и т и я у п р о б а н д а ; 

• с у д о р о г и , н а р у ш е н и е м ы ш е ч н о г о т о 

н у с а ; 
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• э к з е м а т о з н ы е и з м е н е н и я к о ж и ; 

• г и п о п и г м е н т а ц и я в о л о с , к о ж и , р а д у ж 

н о й о б о л о ч к и г л а з ; 

• с в о е о б р а з н ы й « м ы ш и н ы й » з а п а х м о ч и ; 

• п о в ы ш е н н ы й у р о в е н ь ф е н и л а л а н и н а в 

к р о в и > 9 0 0 м к м о л ь / л ; 

• п р и с у т с т в и е в м о ч е ф е н и л п и р о в и н о -

г р а д н о й , ф е н и л м о л о ч н о й , ф е н и л у к с у с н о й 

к и с л о т ; 

• п о л о ж и т е л ь н а я п р о б а Ф е л л и н г а . 

В н а с т о я щ е е в р е м я р а з р а б о т а н ы и в н е 

д р е н ы м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и е м е т о д ы 

в ы я в л е н и я г е н н о г о д е ф е к т а . О б ъ е к т о м и с 

с л е д о в а н и я м о г у т с л у ж и т ь л и м ф о ц и т ы , а м -

н и о ц и т ы , к л е т к и х о р и о н а . Д и а г н о с т и к а му-

т а н т н о г о г е н а о с у щ е с т в л я е т с я о п р е д е л е н и 

е м р а з л и ч н ы х п о п о л и м о р ф и з м у д л и н р е с т -

р и к ц и о н н ы х ф р а г м е н т о в ( П Д Р Ф ) г а п л о т и -

п о в Д Н К , и с с л е д о в а н и е м с е к в е н и р у ю щ е й 

п о с л е д о в а т е л ь н о с т и Д Н К м е т о д о м п о л и м е -

р а з н о й ц е п н о й р е а к ц и и и г и б р и д и з а ц и и с 

а л л е л ь - с п е ц и ф и ч н ы м и о л и г о н у к л е о т и д а -

м и . П о с л е д н и й м е т о д п о л у ч и л н а и б о л ь ш е е 

п р и м е н е н и е в с в я з и с в ы с о к о й ч у в с т в и 

т е л ь н о с т ь ю , т о ч н о с т ь ю и с п е ц и ф и ч н о с т ь ю . 

Э т о о б у с л о в л и в а е т з н а ч и м о с т ь м о л е к у л я р -

н о - г е н е т и ч е с к и х с п о с о б о в в ы я в л е н и я му-

т а н т н о г о г е н а , в ч а с т н о с т и , н а о с н о в е г е н 

н ы х з о н д о в , н е т о л ь к о д л я у с т а н о в л е н и я з а 

б о л е в а н и я в т р у д н ы х д л я д и а г н о с т и к и с л у 

чаях, но и д л я о п р е д е л е н и я г е т е р о з и г о т н о 

го н о с и т е л ь с т в а и п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и 

к и ф е н и л к е т о н у р и и . П о д т в е р ж д е н и е д и а г 

н о з а и с с л е д о в а н и е м а к т и в н о с т и э н з и м а не

ц е л е с о о б р а з н о , т а к к а к ф е н и л а л а н и н - 4 -

г и д р о к с и л а з а с о д е р ж и т с я в г е п а т о ц и т а х . В 

б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в е е а к т и в н о с т ь п р и 

к л а с с и ч е с к о й ф е н и л к е т о н у р и и н е п р е в ы 

ш а е т 1 %, а у г е т е р о з и г о т н ы х н о с и т е л е й с о 

с т а в л я е т о к о л о 3 0 % о т н о р м ы . 

Массовое обследование новорожден

ных (скрининг). В с в я з и с д о с т а т о ч н о й рас

п р о с т р а н е н н о с т ь ю в п о п у л я ц и и , т я ж е с т ь ю 

к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й и р е а л ь н о й в о з 

м о ж н о с т ь ю п р о ф и л а к т и ч е с к о г о л е ч е н и я , 

ф е н и л к е т о н у р и я в ч и с л е п е р в ы х н а с л е д с т 

в е н н ы х н а р у ш е н и й о б м е н а в е щ е с т в б ы л а 

в к л ю ч е н а в с п и с о к н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е 

в а н и й , р е к о м е н д о в а н н ы х В с е м и р н о й о р г а 

н и з а ц и е й з д р а в о о х р а н е н и я д л я р а н н е г о в ы 

я в л е н и я с р е д и н о в о р о ж д е н н ы х . Д л я э т о й 

ц е л и во м н о г и х с т р а н а х м и р а , в т о м ч и с л е в 

Р о с с и и , о с у щ е с т в л я е т с я м а с с о в о е о б с л е д о 

в а н и е д е т е й в р о д и л ь н ы х д о м а х с о п р е д е л е 

н и е м у р о в н я ф е н и л а л а н и н а в к р о в и р а з л и ч 

н ы м и п о л у к о л и ч е с т в е н н ы м и и к о л и ч е с т в е н 

н ы м и м е т о д а м и ( ф л ю о р и м е т р и ч е с к и м , м и к 

р о б и о л о г и ч е с к и м и д р . ) . Н а ч и н а я с с е р е д и 

ны 60-х г о д о в п р о ш е д ш е г о с т о л е т и я в м и р е 

о с у щ е с т в л е н о м а с с о в о е о б с л е д о в а н и е с в ы 

ше 150 м л н . н о в о р о ж д е н н ы х и в ы я в л е н о б о 

л е е 1 0 т ы с . б о л ь н ы х ф е н и л к е т о н у р и е й [ 4 ] . 

З а б о р к р о в и у н о в о р о ж д е н н ы х в в о з 

р а с т е 4 - 5 д н е й п р о и з в о д и т с я н а х р о м а т о -

г р а ф и ч е с к у ю б у м а г у и л и в с п е ц и а л ь н ы е 

к а п и л л я р ы . Р е ж е о б ъ е к т о м и с с л е д о в а н и я 

я в л я е т с я м о ч а . А н а л и з п р о и з в о д и т с я в 

с п е ц и а л и з и р о в а н н ы х л а б о р а т о р и я х , с п о 

с о б н ы х о с у щ е с т в л я т ь б о л ь ш и е о б ъ е м ы 

и с с л е д о в а н и й . В ы я в л е н и е у н о в о р о ж д е н 

н о г о г и п е р ф е н и л а л а н и н е м и и с л у ж и т о с 

н о в а н и е м д л я п о в т о р н о г о о п р е д е л е н и я 

у р о в н я ф е н и л а л а н и н а в к р о в и к о л и ч е с т 

в е н н ы м и м е т о д а м и . 

В Р о с с и й с к о й Ф е д е р а ц и и д л я м а с с о в о 

г о о б с л е д о в а н и я н а ф е н и л к е т о н у р и ю и с 

п о л ь з у е т с я ф л ю о р и м е т р и ч е с к и й м е т о д 

и с с л е д о в а н и я с о д е р ж а н и я ф е н и л а л а н и н а 

в к р о в и . В т е ч е н и е п о с л е д н и х л е т с к р и 

н и н г о м б ы л о о х в а ч е н о о к о л о 9 0 % в с е х н о 

в о р о ж д е н н ы х . 

П р и о б н а р у ж е н и и с т о й к о й г и п е р ф е н и л 

а л а н и н е м и и п р о в о д и т с я д и ф ф е р е н ц и р о в а 

н и е к л а с с и ч е с к о й ф е н и л к е т о н у р и и о т а т и 

п и ч н ы х ( з л о к а ч е с т в е н н ы х ) ф о р м б о л е з н и , 

о б у с л о в л е н н ы х д е ф е к т о м б и о п т е р и н о в . 

К о н е ч н о й ц е л ь ю п р о г р а м м ы м а с с о в о г о 

с к р и н и н г а я в л я е т с я у с т а н о в л е н и е д и а г н о з а 

и н а з н а ч е н и е с п е ц и а л ь н о г о л е ч е н и я в п е р 

в ы е н е д е л и ж и з н и д е т е й (не п о з д н е е 4-не-

д е л ь н о г о в о з р а с т а ) . 

Лечение. L.Woolf и D.Vul l iamy в 1 9 5 1 г. 

в п е р в ы е п р е д л о ж и л и и с п о л ь з о в а т ь д л я л е 

ч е н и я б о л ь н ы х д е т е й д и е т у , в к л ю ч а ю щ у ю 

п р о д у к т ы с н и з к и м с о д е р ж а н и е м ф е н и л 

а л а н и н а . П р и м е н е н и е п о д о б н о й д и е т ы б ы -
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л о о б о с н о в а н о т е м о б с т о я т е л ь с т в о м , что 

ф е н и л а л а н и н я в л я е т с я н е з а м е н и м о й а м и 

н о к и с л о т о й , о р г а н и з м о м м л е к о п и т а ю щ и х 

не с и н т е з и р у е т с я и е г о е д и н с т в е н н ы м и с 

т о ч н и к о м д л я ч е л о в е к а с л у ж а т п и щ е в ы е 

п р о д у к т ы . С т е х п о р н а к о п л е н б о л ь ш о й 

о п ы т п о д и е т и ч е с к о м у л е ч е н и ю б о л ь н ы х , 

о т р а б о т а н ы о с н о в н ы е п р и н ц и п ы т е р а п и и , 

с о з д а н ы н о в ы е л е ч е б н ы е п р о д у к т ы , п о з в о 

л я ю щ и е п р о в е с т и к о р р е к ц и ю п и щ е в о г о р а 

ц и о н а и п о л н о с т ь ю о б е с п е ч и т ь п о т р е б н о 

с т и д е т е й в п и т а т е л ь н ы х в е щ е с т в а х , м и к 

р о э л е м е н т а х , в и т а м и н а х и д р . 

Г л а в н ы м с п о с о б о м л е ч е н и я ф е н и л к е т о -

н у р и и я в л я е т с я д и е т о т е р а п и я ( п р и н ц и п ы 

д и е т о т е р а п и и с м . р а з д е л 9.4 г л а в ы 9 ) , о г 

р а н и ч и в а ю щ а я п о с т у п л е н и е в о р г а н и з м 

б е л к а и ф е н и л а л а н и н а д о м и н и м а л ь н о й 

с у т о ч н о й п о т р е б н о с т и , к о т о р а я з а в и с и т о т 

в о з р а с т а р е б е н к а ( т а б л . 4 . 1 . 1 . 1 ) . И з в е с т н о , 

что д е т и р а н н е г о в о з р а с т а н у ж д а ю т с я в от

н о с и т е л ь н о б о л ь ш е м с о д е р ж а н и и ф е н и л 

а л а н и н а в п р о д у к т а х п и т а н и я . 

Д о п у с т и м о е с о д е р ж а н и е ф е н и л а л а н и н а в 

п и щ е з а в и с и т о т и н д и в и д у а л ь н о й т о л е р а н т 

н о с т и о р г а н и з м а к э т о й а м и н о к и с л о т е й, по-

в и д и м о м у , с в я з а н о с г е н е т и ч е с к и м и о с о б е н 

н о с т я м и , о п р е д е л я ю щ и м и с т е п е н ь ф е р м е н т 

н о г о д е ф е к т а . О с н о в н ы м к р и т е р и е м адек

в а т н о с т и д и е т ы с л у ж и т у р о в е н ь ф е н и л а л а 

н и н а в к р о в и , к о т о р ы й в р а н н е м в о з р а с т е 

д о л ж е н с о с т а в л я т ь 1 2 0 - 2 4 0 мкмоль/л, у д е 

т е й д о ш к о л ь н о г о в о з р а с т а - не п р е в ы ш а т ь 

3 6 0 мкмоль/л, у ш к о л ь н и к о в - не п р е в ы ш а т ь 

4 8 0 мкмоль/л. У д е т е й с т а р ш е г о ш к о л ь н о г о 

в о з р а с т а д о п у с т и м о у в е л и ч е н и е с о д е р ж а 

ния ф е н и л а л а н и н а в к р о в и до 6 0 0 мкмоль/л. 

В н а ч а л е д и е т и ч е с к о г о л е ч е н и я у г р у д н ы х 

д е т е й у р о в е н ь ф е н и л а л а н и н а в к р о в и н е о б 

х о д и м о к о н т р о л и р о в а т ь е ж е н е д е л ь н о , з а т е м 

на п р о т я ж е н и и п е р в о г о г о д а - 1 р а з в 

2 - 3 нед. У б о л ь н ы х 1-3 л е т р е к о м е н д у е т с я 

о п р е д е л я т ь к о н ц е н т р а ц и ю ф е н и л а л а н и н а в 

к р о в и е ж е м е с я ч н о . В б о л е е с т а р ш е м в о з 

р а с т е д о п у с т и м о б о л е е р е д к о е п р о в е д е н и е 

к о н т р о л ь н ы х и с с л е д о в а н и й : 1 раз в 2 - 3 мес. 

П и щ е в о й р а ц и о н с т р о и т с я п у т е м р е з к о г о 

о г р а н и ч е н и я п о с т у п л е н и я б е л к о в ы х п р о д у 

к т о в ж и в о т н о г о и р а с т и т е л ь н о г о п р о и с х о ж 

д е н и я и , с л е д о в а т е л ь н о , ф е н и л а л а н и н а . И з 

д и е т ы п о л н о с т ь ю и с к л ю ч а ю т п р о д у к т ы , б о 

г а т ы е б е л к о м и ф е н и л а л а н и н о м : м я с о , р ы 

бу, с ы р , т в о р о г , я й ц а , б о б о в ы е и д р . В п и 

щ е в о й р а ц и о н б о л ь н ы х в х о д я т о в о щ и , ф р у 

к т ы , с о к и , а т а к ж е с п е ц и а л ь н ы е м а л о б е л к о 

в ы е п р о д у к т ы - а м и л о ф е н ы . А м и л о ф е н ы 

п р о и з в о д я т с я н а о с н о в е и с п о л ь з о в а н и я ку

к у р у з н о г о и л и к а р т о ф е л ь н о г о к р а х м а л а . 

О н и п р и з в а н ы с к о р р и г и р о в а т ь п и т а н и е д е 

т е й , о б е с п е ч и в д о с т а т о ч н у ю к а л о р и й н о с т ь 

и р а з н о о б р а з и е м е н ю . А м и л о ф е н ы с о д е р 

ж а т о ч е н ь м а л о б е л к а (не б о л е е 0,8 г на 

100 г п р о д у к т а ) и ф е н и л а л а н и н а . О с н о в н ы е 

а м и л о ф е н ы : с а г о и с к у с с т в е н н о е , в е р м и 

ш е л ь , л а п ш а , к р у п к а , к и с е л и , п у д и н г и , м а 

л о б е л к о в ы й х л е б , б ы с т р о р а с т в о р и м ы е су

пы и с о у с ы . 

П р и п р о в е д е н и и д и е т о т е р а п и и в е д е т с я 

с т р о г и й у ч е т ф а к т и ч е с к о г о п и т а н и я д е т е й 

с п о д с ч е т о м в с е х п и т а т е л ь н ы х в е щ е с т в . 

О с о б о м у п о д с ч е т у п о д л е ж а т б е л о к и ф е н и л 

а л а н и н . Д л я о б л е г ч е н и я р а с ч е т о в п р и н я т о 

с ч и т а т ь , что 1 г у с л о в н о г о б е л к а с о д е р ж и т 

5 0 м г ф е н и л а л а н и н а . 

П и щ е в о й р а ц и о н б о л ь н ы х с ф е н и л к е т о -

н у р и е й , в к л ю ч а ю щ и й п е р е ч и с л е н н ы е в ы 

ш е п р о д у к т ы , с о д е р ж и т р е з к о о г р а н и ч е н 

н о е к о л и ч е с т в о н а т у р а л ь н о г о б е л к а и в с е х 

н е з а м е н и м ы х а м и н о к и с л о т , б е з у с л о в н о , 

н е о б х о д и м ы х д л я о б е с п е ч е н и я п л а с т и ч е 

с к и х и д р у г и х о б м е н н ы х п р о ц е с с о в р а с т у 

щ е г о о р г а н и з м а . Д л я к о р р е к ц и и б е л к о в о г о 

п и т а н и я и в о с п о л н е н и я н е д о с т а т к а а м и н о 

к и с л о т д е т я м н а з н а ч а ю т с я с п е ц и а л ь н ы е 

л е ч е б н ы е п р о д у к т ы : 

• б е л к о в ы е г и д р о л и з а т ы , п р и г о т о в л е н 

н ы е н а о с н о в е г и д р о л и з а т а к а з е и н а и с о -
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Т а б л и ц а 4.1.1.1 Минимальная потребность в фенил-

аланине детей различного возраста 

В о з р а с т д е т е й К о л и ч е с т в о ф е н и л а л а н и н а 

(мг/кг м а с с ы тела в с у т ) 

До 2 мес 60-90 

3-6 мес 45-55 

7-12 мес 35-40 

1-3 г. 25-35 

4-6 л. 20-25 

Старше 7 л. 10-20 



д е р ж а щ и е о г р а н и ч е н н о е к о л и ч е с т в о ф е н и л 

а л а н и н а (не б о л е е 7 5 м г н а 1 0 0 г с у х о г о 

п р о д у к т а ) ; 

• с м е с и L - а м и н о к и с л о т , л и ш е н н ы е ф е 

н и л а л а н и н а , н о с о д е р ж а щ и е в с е д р у г и е 

н е з а м е н и м ы е а м и н о к и с л о т ы . 

О с н о в н ы е и с п о л ь з у ю щ и е с я в Р о с с и и 

г и д р о л и з а т ы б е л к а : Н о ф е л а н ( П о л ь ш а ) , 

А п о н т и ( С Ш А ) , Л о ф е н о л а к ( С Ш А ) . С р е д и 

а м и н о к и с л о т н ы х с м е с е й н а и б о л ь ш е е рас

п р о с т р а н е н и е п о л у ч и л и Ф е н и л - Ф р и ( С Ш А ) , 

Т е т р а ф е н ( Р о с с и я ) , П-АМ у н и в е р с а л ь н ы й 

( В е л и к о б р и т а н и я ) . П р и р а с ч е т е д о з ы г и д р о -

л и з а т а и л и а м и н о к и с л о т н о й с м е с и у ч и т ы в а 

ю т с я д о л ж е н с т в у ю щ е е с о д е р ж а н и е о б щ е г о 

б е л к а в п и щ е в о м р а ц и о н е ( с о с т а в л я ю щ е е 

д л я д е т е й п е р в о г о г о д а ж и з н и 2 , 5 - 3 г/кг 

м а с с ы т е л а , д л я д е т е й б о л е е с т а р ш е г о в о з 

р а с т а - 2 г/кг м а с с ы т е л а ) и к о л и ч е с т в о б е л 

ка, с о д е р ж а щ е г о с я в н а т у р а л ь н ы х п о т р е б 

л я е м ы х п р о д у к т а х и а м и л о ф е н а х . Р а з н и ц а 

м е ж д у э т и м и д в у м я ц и ф р а м и д о л ж н а б ы т ь 

в о с п о л н е н а з а с ч е т у с л о в н о г о б е л к а г и д р о -

л и з а т а и л и с м е с и L - а м и н о к и с л о т . 

П р и н а з н а ч е н и и л е ч е б н ы х п р о д у к т о в не

о б х о д и м о у ч и т ы в а т ь в о з р а с т д е т е й . Так, 

д л я б о л ь н ы х ф е н и л к е т о н у р и е й г р у д н о г о 

в о з р а с т а п р е д н а з н а ч е н ы г и д р о л и з а т ы и 

а м и н о к и с л о т н ы е с м е с и , с о д е р ж а щ и е о т н о 

с и т е л ь н о н и з к о е к о л и ч е с т в о б е л к а : Л о ф е -

н а л а к (15 г б е л к а на 100 г с у х о г о п р о д у к т а ) , 

А ф е н и л а к (15,7 г б е л к а на 100 г с у х о г о п р о 

д у к т а ) . Д е т я м от 1,5 до 6 л е т п р е д п о ч т и 

т е л ь н о н а з н а ч а т ь Ф е н и л - Ф р и (20 г б е л к а н а 

100 г с у х о г о п р о д у к т а ) , Ф е н и л - 4 0 (33,3 г 

б е л к а на 100 г с у х о г о п р о д у к т а ) . Д л я кор

р е к ц и и п и т а н и я б о л ь н ы х с т а р ш е г о в о з р а с т а 

п р и м е н я ю т Т е т р а ф е н (40 г б е л к а на 100 г 

с у х о г о п р о д у к т а ) , П-АМ у н и в е р с а л ь н ы й (75 г 

б е л к а н а 100 г с у х о г о п р о д у к т а ) , Ф е н и л - 8 0 

(83,7 г б е л к а на 100 г с у х о г о п р о д у к т а ) . 

С ц е л ь ю н а и б о л е е п о л н о ц е н н о й к о р р е к 

ц и и а м и н о к и с л о т н о г о о б м е н а у б о л ь н ы х д е 

т е й в г и д р о л и з а т ы б е л к а и л и с м е с и L-ами

н о к и с л о т , как п р а в и л о , в в о д я т п о в ы ш е н н ы е 

к о л и ч е с т в а т и р о з и н а , т р и п т о ф а н а , л е й ц и н а , 

в а л и н а и и з о л е й ц и н а , т а к как и з в е с т н о , что 

п р и ф е н и л к е т о н у р и и п р е и м у щ е с т в е н н о 

с т р а д а е т м е т а б о л и з м п е р е ч и с л е н н ы х а м и 

н о к и с л о т . В с в я з и с т е м , что р а ц и о н д е т е й 

о б е д н е н р я д о м ж и з н е н н о в а ж н ы х о р г а н и ч е 

с к и х с о е д и н е н и й , в с о с т а в с м е с е й в х о д я т 

в и т а м и н ы г р у п п ы В, А, Е, С, х о л и н , п о л и н е 

н а с ы щ е н н ы е ж и р н ы е к и с л о т ы , м и н е р а л ь 

н ы е в е щ е с т в а , м и к р о э л е м е н т ы . 

О с н о в н а я т р у д н о с т ь п р и н а з н а ч е н и и 

г и д р о л и з а т о в и с м е с е й а м и н о к и с л о т с в я 

з а н а с их н е д о с т а т о ч н о у д о в л е т в о р и т е л ь 

н ы м и о р г а н о л е п т и ч е с к и м и с в о й с т в а м и , н е 

с о о т в е т с т в у ю щ и м и в к у с у д е т е й . В н е к о т о 

р ы х с л у ч а я х п е р е ч и с л е н н ы е п и щ е в ы е п р о 

д у к т ы в ы з ы в а ю т т о ш н о т у , р в о т у , с н и ж е н и е 

а п п е т и т а , д а ж е п о л н ы й о т к а з о т е д ы и д и с 

п е п с и ю . У к а з а н н ы е я в л е н и я т р е б у ю т в р е 

м е н н о г о у м е н ь ш е н и я д о з ы с м е с и и л и п е р е 

в о д а р е б е н к а н а д р у г о й г и д р о л и з а т . Г и д р о 

л и з а т ы и а м и н о к и с л о т н ы е с м е с и п о с л е д 

н е г о п о к о л е н и я ( А ф е н и л а к , Т е т р а ф е н , 

П - А М , Х Р - а н а л о г ) , к а к п р а в и л о , л и ш е н ы 

э т и х н е п р и я т н ы х с в о й с т в и х о р о ш о п е р е н о 

с я т с я д е т ь м и л ю б о г о в о з р а с т а . 

Д л я п р е д о т в р а щ е н и я р а з в и т и я д и с п е п -

т и ч е с к и х н а р у ш е н и й л е ч е н и е н а ч и н а ю т с 

н е б о л ь ш и х д о з , п о с т е п е н н о в т е ч е н и е 

7 - 1 0 д н е й д о в о д я д о р а с с ч и т а н н о г о к о л и 

ч е с т в а . Т а к ж е п о с т е п е н н о в с у т о ч н о м р а 

ц и о н е у м е н ь ш а ю т д о л ю н а т у р а л ь н ы х п р о 

д у к т о в . С у т о ч н у ю д о з у г и д р о л и з а т а ц е л е 

с о о б р а з н о д е л и т ь н а д в а п р и е м а и н а з н а 

ч а т ь п о с л е е д ы , а д е т я м г р у д н о г о в о з р а с 

т а - д о б а в л я т ь в к а ж д о е к о р м л е н и е , р а з в о 

д я г р у д н ы м м о л о к о м и л и а д а п т и р о в а н н ы 

м и з а м е н и т е л я м и . С т а р ш и м д е т я м д л я р а з 

в е д е н и я г и д р о л и з а т а и с п о л ь з у ю т ф р у к т о 

в ы е с о к и , к о м п о т ы и д р . 

Н е с м о т р я н а о б о г а щ е н и е а м и н о к и с л о т 

н ы х с м е с е й и б е л к о в ы х г и д р о л и з а т о в м и н е 

р а л ь н ы м и и д р у г и м и в е щ е с т в а м и , б о л ь н ы е 

н у ж д а ю т с я в д о п о л н и т е л ь н о м н а з н а ч е н и и 

в и т а м и н о в , в ч а с т н о с т и , г р у п п ы В, м и н е 

р а л ь н ы х с о е д и н е н и й , о с о б е н н о с о д е р ж а 

щ и х к а л ь ц и й и ф о с ф о р , п р е п а р а т о в ж е л е з а 

и м и к р о э л е м е н т о в . В п о с л е д н и е г о д ы б ы л а 

о б о с н о в а н а н е о б х о д и м о с т ь п р и м е н е н и я 

п р е п а р а т о в к а р н и т и н а ( L - к а р н и т и н , Э л ь к а р 

в с р е д н е й с у т о ч н о й д о з е 1 0 - 2 0 мг/кг м а с с ы 
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в т е ч е н и е 1-2 м е с 3 - 4 к у р с а в год) д л я п р о 

ф и л а к т и к и е г о н е д о с т а т о ч н о с т и . 

П а р а л л е л ь н о о с у щ е с т в л я е т с я м е д и к а 

м е н т о з н о е п а т о г е н е т и ч е с к о е и с и м п т о м а 

т и ч е с к о е л е ч е н и е н о о т р о п н ы м и с р е д с т в а 

м и , п р е п а р а т а м и , у л у ч ш а ю щ и м и с о с у д и 

с т у ю м и к р о ц и р к у л я ц и ю , п о п о к а з а н и я м -

а н т и к о н в у л ь с а н т а м и . Ш и р о к о и с п о л ь з у ю т 

с я л е ч е б н а я г и м н а с т и к а , о б щ и й м а с с а ж и 

д р . К о м п л е к с н а я р е а б и л и т а ц и я д е т е й п р е 

д у с м а т р и в а е т с п е ц и а л ь н ы е м е т о д ы п е д а 

г о г и ч е с к и х в о з д е й с т в и й в п р о ц е с с е п о д г о 

т о в к и к ш к о л е и ш к о л ь н о г о о б у ч е н и я . 

Б о л ь н ы е н у ж д а ю т с я в п о м о щ и л о г о п е д а , 

п е д а г о г а , в р я д е с л у ч а е в - д е ф е к т о л о г а . 

М н о г о ч и с л е н н ы м и н а б л ю д е н и я м и д о к а 

з а н а э ф ф е к т и в н о с т ь д и е т о т е р а п и и , с п о 

с о б н о й п р е д о т в р а т и т ь п о р а ж е н и е ц е н т 

р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы . У с т а н о в л е н о , 

что с т е п е н ь э ф ф е к т и в н о с т и л е ч е н и я , т о 

е с т ь у р о в е н ь и н т е л л е к т у а л ь н о г о р а з в и т и я 

б о л ь н ы х д е т е й , с т р о г о з а в и с и т о т с о б л ю д е 

н и я д и е т и ч е с к и х т р е б о в а н и й , о б е с п е ч и в а ю 

щ и х у к а з а н н о е в ы ш е о п т и м а л ь н о е с о д е р 

ж а н и е ф е н и л а л а н и н а в к р о в и . С р а в н и т е л ь 

н о е и с с л е д о в а н и е п о к а з а л о , что к р а т к о в р е 

м е н н о е с н и ж е н и е у р о в н я ф е н и л а л а н и н а в 

с ы в о р о т к е н и ж е о п т и м а л ь н ы х в е л и ч и н о к а 

з ы в а е т м е н ь ш е е н е г а т и в н о е в о з д е й с т в и е 

н а п о с л е д у ю щ е е р а з в и т и е д е т е й , ч е м п е р и 

о д и ч е с к о е п р е в ы ш е н и е э т о г о у р о в н я . 

В то же в р е м я о т м е ч е н ы и н е б л а г о п р и 

я т н ы е п о с л е д с т в и я с т р о г о г о о г р а н и ч е н и я 

п р и е м а н а т у р а л ь н ы х в ы с о к о б е л к о в ы х п р о 

д у к т о в . К н и м о т н о с я т с я н и з к и й р о с т , н а р у 

ш е н и е м и н е р а л и з а ц и и к о с т н о й т к а н и с 

ф о р м и р о в а н и е м о с т е о п о р о з а и д а ж е п о 

в т о р н ы м и п е р е л о м а м и д л и н н ы х т р у б ч а т ы х 

к о с т е й п о с л е м и н и м а л ь н о й т р а в м ы . У д е 

т е й р а н н е г о в о з р а с т а н е р е д к и м о с л о ж н е 

н и е м д и е т о т е р а п и и с л у ж и т ж е л е з о д е ф и -

ц и т н а я а н е м и я . Э т и ф а к т ы п о д ч е р к и в а ю т 

в а ж н о с т ь о б е с п е ч е н и я б о л ь н ы х д е т е й п и 

щ е в ы м р а ц и о н о м , с б а л а н с и р о в а н н ы м н е 

т о л ь к о п о о с н о в н ы м и н г р е д и е н т а м и к а л о 

р и й н о с т и , н о и п о м и н е р а л ь н ы м э л е м е н 

т а м и д р у г и м б и о л о г и ч е с к и а к т и в н ы м в е 

щ е с т в а м . 

Н а с т о р а ж и в а ю т с о о б щ е н и я р я д а а в т о 

р о в , ч т о д а ж е с в о е в р е м е н н о н а ч а т а я д и е 

т о т е р а п и я н е в с е г д а о б е с п е ч и в а е т о п т и 

м а л ь н о е п с и х и ч е с к о е р а з в и т и е д е т е й . 

У р а н о п е р е в е д е н н ы х н а д и е т у б о л ь н ы х не

р е д к о в с т р е ч а ю т с я п с и х о п а т о л о г и ч е с к и е 

р а с с т р о й с т в а : с н и ж е н и е п о з н а в а т е л ь н ы х 

с п о с о б н о с т е й , э м о ц и о н а л ь н о - в о л е в ы е н а 

р у ш е н и я , д и с ф о р и я , д е в и а н т н о е п о в е д е 

н и е , о н и и с п ы т ы в а ю т т р у д н о с т и п р и о б у ч е 

н и и в ш к о л е , о с о б е н н о п р и о с в о е н и и м а т е 

м а т и к и и д р у г и х т о ч н ы х д и с ц и п л и н [5, 6 ] . 

У с т а н о в л е н о , ч т о у р о в е н ь и н т е л л е к т а д е 

т е й с ф е н и л к е т о н у р и е й , п о л у ч а в ш и х а д е к 

в а т н о е л е ч е н и е , д о с т о в е р н о н и ж е , ч е м у и х 

з д о р о в ы х с и б с о в и н и ж е с р е д н е п о п у л я ц и -

о н н о г о у р о в н я . У р я д а б о л ь н ы х , п о м и м о 

у к а з а н н ы х р а с с т р о й с т в н е й р о п с и х о л о г и ч е -

с к о г о с т а т у с а , б ы л и в ы я в л е н ы с о ч е т а н н ы е 

и з м е н е н и я М Р Т - к а р т и н ы г о л о в н о г о м о з г а . 

П о с л е о т м е н ы д и е т и ч е с к о г о л е ч е н и я у к а 

з а н н ы е н а р у ш е н и я , к а к п р а в и л о , у с и л и в а 

л и с ь . Д а н н ы е ф а к т ы , с о д н о й с т о р о н ы , 

п о д д е р ж и в а ю т т о ч к у з р е н и я о н е о б х о д и м о 

с т и н е о п р е д е л е н н о д о л г о с о б л ю д а т ь м а л о 

б е л к о в у ю д и е т у , с д р у г о й с т о р о н ы , о н и 

у к а з ы в а ю т н а н е с о в е р ш е н с т в о с у щ е с т в у ю 

щ и х с х е м л е ч е н и я и з а с т а в л я ю т о б р а т и т ь 

в н и м а н и е н а д р у г и е м е т о д ы д и е т и ч е с к о й и 

м е д и к а м е н т о з н о й к о р р е к ц и и . 

У с т а н о в л е н о , что у б о л ь н ы х ф е н и л к е т о н у 

р и е й , н е с м о т р я н а д и е т и ч е с к о е л е ч е н и е , 

о б е с п е ч и в а ю щ е е н и з к о е с о д е р ж а н и е ф е 

н и л а л а н и н а в к р о в и , с о х р а н я ю т с я н а р у ш е 

ния в о б м е н е к а т е х о л а м и н о в и с е р о т о н и н а 

[7]. Э т и о б с т о я т е л ь с т в а д а ю т о с н о в а н и я д л я 

п р о в е д е н и я п о в т о р н ы х с п е ц и а л ь н ы х к у р с о в 

т е р а п и и ( 2 - 3 в год) в т о р и ч н ы х н е й р о м е д и а -

т о р н ы х р а с с т р о й с т в п р е п а р а т а м и п р о м е д и а -

т о р н о г о д е й с т в и я - н а к о м ( Д О Ф А , м а д о п а р ) 

1 0 - 1 5 мг/кг п р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ю до 4 нед. 

Б о л ь ш и е с п о р ы в ы з ы в а е т в о п р о с о д л и 

т е л ь н о с т и д и е т о т е р а п и и . В п о с л е д н е е в р е 

м я б о л ь ш и н с т в о в р а ч е й п р и н и м а е т т о ч к у 

з р е н и я о н е о б х о д и м о с т и п р о д о л ж и т е л ь н о 

г о в ы п о л н е н и я д и е т и ч е с к и х р е к о м е н д а ц и й . 

О б с л е д о в а н и е д е т е й , п р е к р а т и в ш и х с о 

б л ю д а т ь д и е т у в ш к о л ь н о м в о з р а с т е , и д е -
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т е и , п р о д о л ж а в ш и х п о л у ч а т ь д и е т о т е р а 

п и ю , о д н о з н а ч н о п о к а з а л о з н а ч и т е л ь н о б о 

л е е в ы с о к и й у р о в е н ь и н т е л л е к т у а л ь н о г о 

р а з в и т и я п о с л е д н и х . 

У б о л ь н ы х с т а р ш е г о в о з р а с т а , в т о м ч и с 

л е п о д р о с т к о в , б е з у с л о в н о , в о з м о ж н о по

с т е п е н н о е р а с ш и р е н и е д и е т ы в с в я з и с 

у л у ч ш е н и е м т о л е р а н т н о с т и к ф е н и л а л а н и -

ну. К о р р е к ц и я п и т а н и я о с у щ е с т в л я е т с я , к а к 

п р а в и л о , п у т е м в в е д е н и я в р а ц и о н о г р а н и 

ч е н н о г о к о л и ч е с т в а к р у п , м о л о к а и н е к о т о 

р ы х д р у г и х н а т у р а л ь н ы х п р о д у к т о в , с о д е р 

ж а щ и х о т н о с и т е л ь н о у м е р е н н о е к о л и ч е с т 

во ф е н и л а л а н и н а . В п е р и о д р а с ш и р е н и я 

р а ц и о н а п р о в о д я т с я о ц е н к а н е р в н о - п с и х и 

ч е с к о г о с т а т у с а д е т е й , к о н т р о л ь э л е к т р о э н 

ц е ф а л о г р а м м ы , у р о в н я ф е н и л а л а н и н а в 

к р о в и . В в о з р а с т е с т а р ш е 1 8 - 2 0 л е т п р о в о 

д и т с я д а л ь н е й ш е е р а с ш и р е н и е д и е т ы , од

н а к о , и во в з р о с л о м п е р и о д е п а ц и е н т а м ре

к о м е н д у е т с я о т к а з а т ь с я о т в ы с о к о б е л к о 

в ы х п р о д у к т о в ж и в о т н о г о п р о и с х о ж д е н и я . 

О с о б е н н о с т р о г о п о д х о д я т к д и е т о т е р а 

п и и д е в о ч е к и ж е н щ и н в р е п р о д у к т и в н о м 

п е р и о д е . Т а к о г о р о д а б о л ь н ы м ф е н и л к е т о -

н у р и е й н е о б х о д и м о п р о д о л ж а т ь д и е т и ч е 

с к о е л е ч е н и е д л я о б е с п е ч е н и я р о ж д е н и я 

з д о р о в о г о п о т о м с т в а . П о д р о б н е е э т о т в о п 

р о с р а с с м о т р е н в р а з д е л е , п о с в я щ е н н о м 

м а т е р и н с к о й ф е н и л к е т о н у р и и . 

В к а ч е с т в е д о п о л н и т е л ь н о г о с р е д с т в а 

л е ч е н и я , и л и как а л ь т е р н а т и в а д и е т о т е р а 

п и и , п р е д л о ж е н о н а з н а ч е н и е б о л ь н ы м 

а м и н о к и с л о т с р а з в е т в л е н н о й ц е п ь ю ( л е й 

ц и н а , и з о л е й ц и н а и в а л и н а ) , а т а к ж е т и р о 

з и н а и т р и п т о ф а н а . Т а к о й с п о с о б э ф ф е к 

т и в н о с н и ж а е т с о д е р ж а н и е ф е н и л а л а н и н а 

в т к а н я х о р г а н и з м а з а с ч е т к о н к у р е н т н о г о 

и н г и б и р о в а н и я т р а н с п о р т н ы х с и с т е м . 

М е т о д ы с п е ц и ф и ч е с к о й г е н н о й т е р а п и и 

п о к а н е н а ш л и п р и м е н е н и я в к л и н и ч е с к о й 

п р а к т и к е . 

В п о с л е д н и е г о д ы р а з р а б а т ы в а е т с я с п о 

с о б с н и ж е н и я у р о в н я ф е н и л а л а н и н а в к р о 

в и п у т е м э н т е р а л ь н о г о в в е д е н и я п р е п а р а 

т а , с о д е р ж а щ е г о ф е н и л а л а н и н г и д р о к с и л а -

з у р а с т и т е л ь н о г о п р о и с х о ж д е н и я . И с п ы т а 

н и я н а ж и в о т н ы х м о д е л я х п о к а з а л и , ч т о т а 

к и м м е т о д о м у д а е т с я д о б и т ь с я р а с щ е п л е 

н и я с о д е р ж а щ е г о с я в п и щ е в ы х п р о д у к т а х 

ф е н и л а л а н и н а в ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о м т р а 

к т е и с н и з и т ь у р о в е н ь э т о й а м и н о к и с л о т ы 

в к р о в и н а 5 0 % [4, 8 ] . 

4.1.1.3. Атипичная фенилкетонурия 

Э т о т т е р м и н о б ъ е д и н я е т н е с к о л ь к о к л и 

н и ч е с к и с х о д н ы х , н о г е н е т и ч е с к и г е т е р о 

г е н н ы х з а б о л е в а н и й , п р о я в л я ю щ и х с я г и -

п е р ф е н и л а л а н и н е м и е й и о б у с л о в л е н н ы х 

д е ф и ц и т о м т е т р а г и д р о б и о п т е р и н а . П е р 

в ы й с л у ч а й а т и п и ч н о й ф е н и л к е т о н у р и и 

о п и с а н I.Smith в 1 9 7 4 г., х о т я п р е д п о л о ж е 

н и я о г е н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т и ф е н и л 

к е т о н у р и и б ы л и в ы с к а з а н ы р а н е е . П о - в и 

д и м о м у , о т 1 д о 3 % в с е х с л у ч а е в ф е н и л к е 

т о н у р и и п р е д с т а в л е н о а т и п и ч н ы м и ф о р м а 

м и . С а м о й ч а с т о й с р е д и р а с с м а т р и в а е м ы х 

с о с т о я н и й я в л я е т с я ф о р м а , с в я з а н н а я с 

н е д о с т а т о ч н о с т ь ю ф е р м е н т а д и г и д р о б и о п -

т е р и н с и н т е т а з ы . П р и о б с л е д о в а н и и 

5 2 б о л ь н ы х с а т и п и ч н о й ф е н и л к е т о н у р и е й 

у 3 7 б ы л в ы я в л е н д е ф е к т д и г и д р о б и о п т е -

р и н с и н т е т а з ы , у 14 - д е ф е к т д и г и д р о п т е -

р и д и н р е д у к т а з ы и л и ш ь у о д н о г о р е б е н к а 

б ы л а у с т а н о в л е н а н и з к а я а к т и в н о с т ь г у а -

н о з и н т р и ф о с ф а т ц и к л о г и д р о л а з ы [ 9 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. Т и п 

н а с л е д о в а н и я э т и х с о с т о я н и й - а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы й . В т а б л . 4.1.1.2 п р е д с т а в л е н ы 

о с н о в н ы е с в е д е н и я о л о к а л и з а ц и и г е н о в , 

д е ф е к т а х ф е р м е н т о в и ч а с т о т е а т и п и ч н ы х 

ф о р м ф е н и л к е т о н у р и и с р е д и н о в о р о ж д е н 

н ы х . В п а т о г е н е з е з а б о л е в а н и й к л ю ч е в у ю 

р о л ь и г р а е т н е д о с т а т о ч н о с т ь т е т р а г и д р о 

б и о п т е р и н а в с л е д с т в и е н а р у ш е н и я е г о с и н 

т е з а и л и р е а к т и в а ц и и . Т е т р а г и д р о б и о п т е -

р и н с л у ж и т к о ф а к т о р о м г и д р о к с и л и р о в а -

н и я ф е н и л а л а н и н а , т и р о з и н а и т р и п т о ф а 

н а . Д е ф и ц и т к о ф а к т о р а в е д е т к м е т а б о л и 

ч е с к и м б л о к а м н а п у т я х п р е в р а щ е н и я ф е 

н и л а л а н и н а в т и р о з и н и с и н т е з а п р е д ш е с т 

в е н н и к о в н е й р о м е д и а т о р о в к а т е х о л а м и н о -

в о г о и с е р о т о н и н о в о г о р я д а - L - Д О Ф Ы и 

5 - о к с и т р и п т о ф а н а [ 1 0 ] . В т к а н я х и б и о л о г и 

ч е с к и х ж и д к о с т я х б о л ь н о г о о р г а н и з м а ( в 
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№ п/п Л о к а л и з а ц и я гена Д е ф е к т н ы й ф е р м е н т Частота с р е д и н о в о р о ж д е н н ы х 

1 4р15.31 Дигидроптеридинредуктаза 1 : 100000 

2 11q22.3-q23.3 Дигидробиоптеринсинтетаза 1 : 30000 

3 14q22.1-q22.2 Гуанозинтрифосфатциклогидролаза Не установлена 

т о м ч и с л е в м о з г е и л и к в о р е ) о п р е д е л я е т с я 

р е з к о е с н и ж е н и е с о д е р ж а н и я и х к о н е ч н ы х 

м е т а б о л и т о в - г о м о в а н и л и н о в о й и 5 - о к с и -

и н д о л у к с у с н о й к и с л о т . В с ы в о р о т к е к р о в и , 

э р и т р о ц и т а х и с п и н н о - м о з г о в о й ж и д к о с т и 

у м е н ь ш е н у р о в е н ь ф о л а т о в . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и я х а р а к т е р и з у ю т с я р а н н е й м а н и ф е 

с т а ц и е й . Н е р е д к о д е т и р о ж д а ю т с я с н и з к о й 

м а с с о й т е л а . П е р в ы е п р и з н а к и н а р у ш е н и я 

р а з в и т и я п о я в л я ю т с я у ж е с п е р в ы х н е д е л ь 

ж и з н и и с т а н о в я т с я о т ч е т л и в ы м и с в о з р а с 

та 4 м е с . В к л и н и ч е с к о й к а р т и н е п р е о б л а 

д а ю т в ы р а ж е н н а я з а д е р ж к а п с и х о м о т о р н о 

г о р а з в и т и я , т о н и к о - к л о н и ч е с к и е с у д о р о ж 

н ы е п р и с т у п ы , п о в ы ш е н н а я в о з б у д и м о с т ь , 

с у х о ж и л ь н а я г и п е р р е ф л е к с и я , м ы ш е ч н а я 

д и с т о н и я , с п а с т и ч е с к и й т е т р а п а р е з . О б р а 

щ а ю т н а с е б я в н и м а н и е э к с т р а п и р а м и д 

н ы е с и м п т о м ы : х о р е и ф о р м н ы е д в и ж е н и я , 

н а р у ш е н и е п о х о д к и , р а с с т р о й с т в а г л о т а 

н и я , г и п е р с а л и в а ц и я . Т е ч е н и е б о л е з н и 

п р о г р е с с и р у ю щ е е , н е р е д к о п р и в о д я щ е е к 

с м е р т и в в о з р а с т е 2 - 3 л е т . 

Лабораторные исследования. У р о в е н ь 

ф е н и л а л а н и н а в к р о в и р е з к о у в е л и ч е н , к а к 

п р а в и л о , п р е в ы ш а я 1 2 0 0 м к м о л ь / л . М о ж е т 

о т м е ч а т ь с я п о л о ж и т е л ь н а я п р о б а Ф е л л и н -

г а . В п о с л е д н и е г о д ы о п и с а н ы в а р и а н т ы 

з а б о л е в а н и й ( п е р и ф е р и ч е с к и й т и п н е д о с 

т а т о ч н о с т и т е т р а г и д р о б и о п т е р и н а ) , х а р а к 

т е р и з у ю щ и е с я у м е р е н н о й г и п е р ф е н и л а л а -

н и н е м и е й и л и д а ж е н о р м а л ь н ы м с о д е р ж а 

н и е м ф е н и л а л а н и н а в к р о в и . 

Критерии диагностики. Д и а г н о з у с т а н а 

в л и в а е т с я н а о с н о в а н и и о с о б е н н о с т е й к л и 

н и ч е с к и х п р о я в л е н и й в с о ч е т а н и и с г и п е р -

ф е н и л а л а н и н е м и е й и м а с с и в н о й э к с к р е ц и 

ей н е а к т и в н ы х ф о р м д и г и д р о б и о п т е р и н а и 

б и о п т е р и н а с м о ч о й . Б о л ь ш у ю д и а г н о с т и ч е 

с к у ю ц е н н о с т ь и м е е т п е р о р а л ь н ы й нагру

з о ч н ы й т е с т с т е т р а г и д р о б и о п т е р и н о м : че

рез 4 - 6 ч п о с л е о д н о к р а т н о г о п р и е м а п р е п а 

р а т а в д о з е 7,5 мг/кг п р о и с х о д я т р е з к о е с н и 

ж е н и е и н о р м а л и з а ц и я у р о в н я ф е н и л а л а н и 

на в к р о в и с о д н о в р е м е н н ы м п о в ы ш е н и е м 

у р о в н я т и р о з и н а . В д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й д и 

а г н о с т и к е с к л а с с и ч е с к о й ф е н и л к е т о н у р и е й 

э т у п р о б у р е к о м е н д у е т с я п р о в о д и т ь в с е м 

н о в о р о ж д е н н ы м с г и п е р ф е н и л а л а н и н е м и е й , 

в ы я в л е н н о й в результате м а с с о в о г о с к р и 

н и н г а . Для о к о н ч а т е л ь н о г о п о д т в е р ж д е н и я 

д и а г н о з а т р е б у е т с я и с с л е д о в а н и е а к т и в н о 

с т и к л ю ч е в ы х ф е р м е н т о в в ф и б р о б л а с т а х , 

л е й к о ц и т а х и л и э р и т р о ц и т а х . У к а з а н н ы й ме

т о д п р и г о д е н т а к ж е д л я в ы я в л е н и я г е т е р о 

з и г о т н о г о н о с и т е л ь с т в а и п р е н а т а л ь н о й д и 

а г н о с т и к и б о л е з н и (объект и с с л е д о в а н и я -

к л е т к и а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и ) . 

Лечение. О т л и ч и т е л ь н о й о с о б е н н о с т ь ю 

в с е х а т и п и ч н ы х ф о р м о т к л а с с и ч е с к о й ф е -

н и л к е т о н у р и и я в л я е т с я н е э ф ф е к т и в н о с т ь 

м а л о б е л к о в о й д и е т о т е р а п и и , к о т о р а я н е 

с п о с о б н а п р е д о т в р а т и т ь п р о г р е с с и р о в а -

н и е к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к и , н е с м о т р я 

н а с н и ж е н и е с о д е р ж а н и я ф е н и л а л а н и н а в 

к р о в и . В к о м п л е к с л е ч е н и я б о л ь н ы х , по

м и м о д и е т ы с о г р а н и ч е н и е м ф е н и л а л а н и 

н а , в х о д я т т е т р а г и д р о б и о п т е р и н в д о з е 

1 0 - 2 0 м г / к г / с у т ( и л и е г о с и н т е т и ч е с к и х 

а н а л о г о в , к о т о р ы е л у ч ш е п р о н и к а ю т че

р е з г е м а т о э н ц е ф а л и ч е с к и й б а р ь е р ) , п р е 

п а р а т ы L - Д О Ф Ы ( 1 0 - 1 5 мг/кг/сут) в с о ч е 

т а н и и с к а р б и д о ф о й , 5 - о к с и т р и п т о ф а н о м 

( 1 0 м г / к г / с у т ) , 5 - ф о р м и л т е т р а г и д р о ф о л а -

т о м (25 м г / с у т ) . Э ф ф е к т и в н о с т ь л е ч е н и я 

з а в и с и т о т с р о к о в е г о н а ч а л а . 

4.1.1.4. Тирозинемия I типа 

Т и р о з и н е м и я I т и п а о п и с а н а U . B a b e r e t 

a l . в 1 9 5 6 г. Ч а с т о т а з а б о л е в а н и я в В е л и к о 

б р и т а н и и ( Б и р м и н г е м ) с о с т а в л я е т 1:30 0 0 0 

н о в о р о ж д е н н ы х . 
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Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н ы й . Ген к а р т и р о в а н н а 1 5 х р о м о с о м е , у ч а 

с т к е q 2 3 - q 2 5 . 

З а б о л е в а н и е с в я з а н о с д е ф и ц и т о м ф у -

м а р и л а ц е т о а ц е т а з ы , к а т а л и з и р у ю щ е й п о с 

л е д н ю ю с т у п е н ь д е г р а д а ц и и т и р о з и н а . 

С л е д с т в и е м э н з и м н о г о д е ф е к т а я в л я ю т с я 

н а р у ш е н и е о б м е н а т и р о з и н а , н а к о п л е н и е в 

т к а н я х ф у м а р и л а ц е т о а ц е т а т а , м а л е и л а ц е -

т о а ц е т а т а , с у к ц и н и л а ц е т о н а , с у к ц и н и л а ц е -

т о а ц е т а т а . П е р е ч и с л е н н ы е м е т а б о л и т ы 

о к а з ы в а ю т т о к с и ч е с к о е д е й с т в и е н а к л е т к и 

п е ч е н и и п р о к с и м а л ь н ы х п о ч е ч н ы х к а н а л ь 

ц е в , в р е з у л ь т а т е ч е г о с т р а д а ю т п р о ц е с с ы 

к а н а л ь ц е в о й р е а б с о р б ц и и , в п е р в у ю о ч е 

р е д ь , ф о с ф а т о в . П р о и с х о д и т в т о р и ч н о е и н -

г и б и р о в а н и е а к т и в н о с т и р я д а ф е р м е н т о в : 

4 - г и д р о к с и ф е н и л п и р у в а т д и о к с и г е н а з ы , 

п о р ф о б и л и н о г е н с и н т а з ы , м е т и о н и н а д е н о -

з и л т р а н с ф е р а з ы , д е г и д р а т а з ы д е л ь т а - а м и -

н о л е в у л и н о в о й к и с л о т ы , э н з и м о в г л ю к о н е -

о г е н е з а , что в л е ч е т з а с о б о й з н а ч и т е л ь н ы е 

б и о х и м и ч е с к и е р а с с т р о й с т в а . Н а р у ш а е т с я 

а н т и о к с и д а н т н а я з а щ и т а , п а д а е т о б щ а я а н 

т и о к и с л и т е л ь н а я а к т и в н о с т ь п л а з м ы . 

Клиническая характеристика. В ы д е 

л я ю т о с т р у ю , х р о н и ч е с к у ю и п р о м е ж у т о ч 

н у ю ф о р м ы т и р о з и н е м и и I т и п а , г е т е р о г е н 

н о с т ь к о т о р ы х , в о з м о ж н о , г е н е т и ч е с к и о б у 

с л о в л е н а р а з л и ч н о й с т е п е н ь ю а к т и в н о с т и 

ф у м а р и л а ц е т о а ц е т а з ы [ 1 1 ] . 

О с т р а я ф о р м а в ы я в л я е т с я в п е р в ы е не

д е л и и л и м е с я ц ы ж и з н и и п р о я в л я е т с я р а з 

в и т и е м р в о т ы и д и а р е и , г е п а т о - и с п л е н о -

м е г а л и и , у в е л и ч е н и е м р а з м е р о в ж и в о т а , 

р а с с т р о й с т в а м и д ы х а н и я , п о в ы ш е н н о й 

р а з д р а ж и т е л ь н о с т ь ю и п р о г р е с с и р у ю щ е й 

с о н л и в о с т ь ю , о б щ е й м ы ш е ч н о й г и п о т о н и 

е й , з а д е р ж к о й п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я , 

п р и з н а к а м и р а х и т а , а к р о д е р м а т и т о м . Н а 

р у ш а е т с я о б щ е е с о с т о я н и е д е т е й , п р е к р а 

щ а е т с я п р и б а в к а м а с с ы т е л а . О т м е ч а е т с я 

с к л о н н о с т ь к к р о в о т о ч и в о с т и , о б н а р у ж и в а 

ю т с я о т е к и р а з л и ч н о й л о к а л и з а ц и и , в т о м 

ч и с л е , а с ц и т . О б р а щ а е т н а с е б я в н и м а н и е 

н е о б ы ч н ы й з а п а х м о ч и - т и п а « к и п я щ е й 

к а п у с т ы » . З а б о л е в а н и е п р о т е к а е т о ч е н ь 

т я ж е л о , с в ы ш е п о л о в и н ы д е т е й н е д о ж и в а 

ю т д о 1 г. [ 1 2 ] . 

В с л у ч а е п о з д н е й м а н и ф е с т а ц и и ( п о с л е 

ш е с т и м е с я ч н о г о в о з р а с т а ) б о л е з н ь о т л и 

ч а е т с я б о л е е б л а г о п р и я т н ы м т е ч е н и е м 

( х р о н и ч е с к а я ф о р м а ) , х о т я в о з м о ж н ы о б о 

с т р е н и я п р о ц е с с а . В к л и н и ч е с к о й к а р т и н е 

п р е о б л а д а ю т с и м п т о м ы п о р а ж е н и я п е ч е 

н и , п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц е в и з а д е р ж к а п с и х о 

м о т о р н о г о р а з в и т и я . У п о д а в л я ю щ е г о 

б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х р а з в и в а ю т с я ц и р р о з 

п е ч е н и , т я ж е л а я п е ч е н о ч н а я н е д о с т а т о ч 

н о с т ь , д е ф о р м а ц и я н и ж н и х к о н е ч н о с т е й и 

д р у г и е п р и з н а к и г и п о ф о с ф а т е м и ч е с к о г о 

р а х и т о п о д о б н о г о с о с т о я н и я . П р и м е р н о у 

т р е т и д е т е й в ы я в л я е т с я г е п а т о ц е л л ю л я р -

н а я к а р ц и н о м а [ 1 3 ] . Х а р а к т е р н ы н е в р о л о 

г и ч е с к и е к р и з ы , н а п о м и н а ю щ и е п р и с т у п ы 

о с т р о й п о р ф и р и и : б о л и и с л а б о с т ь в к о н е ч 

н о с т я х , п а р а л и ч и к о н е ч н о с т е й и д и а ф р а г 

м ы , с у х о ж и л ь н а я г и п о р е ф л е к с и я , м ы ш е ч 

н а я г и п е р т о н и я , р в о т а , а у т о а г р е с с и я [ 1 4 ] . 

У н е к о т о р ы х д е т е й р а з в и в а е т с я к а р д и о м и -

о п а т и я . О с н о в н ы е п р и ч и н ы ( 9 4 % ) с м е р т и 

б о л ь н ы х - п е ч е н о ч н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь , 

п о в т о р н ы е к р о в о т е ч е н и я , о п у х о л ь п е ч е н и и 

о с т р ы е п о р ф и р и е п о д о б н ы е к р и з ы с д ы х а 

т е л ь н ы м и н а р у ш е н и я м и [ 1 2 ] . 

Лабораторные и функциональные ис

следования. В б и о х и м и ч е с к и х и с с л е д о в а 

н и я х о б н а р у ж и в а ю т с я г и п о п р о т е и н е м и я , 

г и п е р б и л и р у б и н е м и я ; в к р о в и о п р е д е л я ю т 

с я а л ь ф а - ф е т о п р о т е и н , с н и ж е н и е с о д е р 

ж а н и я п р о т р о м б и н а , н и з к и й у р о в е н ь 

г л ю к о з ы . Х а р а к т е р н ы г е н е р а л и з о в а н н а я 

г и п е р а м и н о а ц и д е м и я и г и п е р а м и н о а ц и д у -

р и я с п р е о б л а д а н и е м т и р о з и н а , ф е н и л а л а 

н и н а и м е т и о н и н а , в ы с о к а я п о ч е ч н а я э к с 

к р е ц и я п р о и з в о д н ы х т и р о з и н а - 4 - г и д р о -

к с и ф е н и л м о л о ч н о й , 4 - г и д р о к с и ф е н и л п и -

р о в и н о г р а д н о й к и с л о т , N - а ц е т и л т и р о з и н а , 

а т а к ж е ф у м а р и л а ц е т о а ц е т а т а , м а л е и л -

а ц е т о а ц е т а т а , с у к ц и н и л а ц е т о н а , с у к ц и н и л -

а ц е т о а ц е т а т а и д е л ь т а - а м и н о л е в у л и н о в о й 

к и с л о т ы . В ы я в л я ю т с я н а р у ш е н и я м и н е 

р а л ь н о г о о б м е н а : п о в ы ш е н и е а к т и в н о с т и 

щ е л о ч н о й ф о с ф а т а з ы , с н и ж е н и е с о д е р ж а 

н и я ф о с ф о р а в к р о в и и у в е л и ч е н и е е г о в ы -
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в е д е н и я с м о ч о й , г и п е р к а л ь ц и у р и я . В м о ч е 

о п р е д е л я ю т с я с а х а р а : г л ю к о з а , ф р у к т о з а . 

П р и у л ь т р а з в у к о в о м и с с л е д о в а н и и внут

р е н н и х о р г а н о в находят з н а ч и т е л ь н о е уве

л и ч е н и е п е ч е н и , п о в ы ш е н и е э х о г е н н о с т и е е 

п а р е н х и м ы , п р и з н а к и ф и б р о з а и ж и р о в о й 

и н ф и л ь т р а ц и и , н а л и ч и е м н о ж е с т в е н н ы х 

р а з л и ч н о г о р а з м е р а г и п о э х о г е н н ы х у з л о в ; 

п о ч к и т а к ж е у в е л и ч е н ы в р а з м е р а х с у т о л 

щ е н н ы м к о р т и к а л ь н ы м с л о е м . В результате 

п р и м е н е н и я э х о к а р д и о с к о п и и н е р е д к о в ы я в 

л я е т с я г и п е р т р о ф и ч е с к а я к а р д и о м и о п а т и я . 

П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

т р у б ч а т ы х к о с т е й о п р е д е л я ю т с я с л е д у ю 

щ и е и з м е н е н и я : о с т е о п е н и я , н а р у ш е н и е 

з о н п р е д в а р и т е л ь н о г о о б ы з в е с т в л е н и я , 

р а с ш и р е н и е и н е р е г у л я р н о с т ь з о н р о с т а , 

у к о р о ч е н и е м е т а ф и з о в . 

М о р ф о л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е п о з в о 

л я е т д и а г н о с т и р о в а т ь ф и б р о з и/или ц и р 

р о з п е ч е н и , о б н а р у ж и т ь г е п а т о ц е л л ю л я р -

н у ю к а р ц и н о м у с в ы с о к и м р и с к о м м е т а с т а -

з и р о в а н и я , г и п е р т р о ф и ю о с т р о в к о в Л а н -

г е р г а н с а п о д ж е л у д о ч н о й ж е л е з ы , г и п е р 

т р о ф и ч е с к у ю к а р д и о м и о п а т и ю . 

Критерии диагностики. Д и а г н о з т й р о -

з и н е м и и I т и п а у с т а н а в л и в а е т с я н а о с н о в а 

н и и с о в о к у п н о с т и х а р а к т е р н ы х к л и н и ч е с к и х 

и б и о х и м и ч е с к и х п р о я в л е н и й п а т о л о г и и . 

Д л я п о д т в е р ж д е н и я д и а г н о з а о с у щ е с т в л я 

ется и с с л е д о в а н и е ф е р м е н т а ф у м а р и л а ц е -

т о а ц е т а з ы в л е й к о ц и т а х и л и ф и б р о б л а с т а х . 

Р а з р а б о т а н ы с п о с о б ы п р е н а т а л ь н о й д и а г 

н о с т и к и з а б о л е в а н и я п у т е м и с с л е д о в а н и я 

с у к ц и н и л а ц е т о н а в а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о 

с т и и а к т и в н о с т и ф у м а р и л а ц е т о а ц е т а з ы в 

к у л ь т у р е а м н и о ц и т о в и л и к л е т к а х х о р и о н а . 

С ц е л ь ю в ы я в л е н и я г е т е р о з и г о т н о г о н о с и -

т е л ь с т в а п р е д л о ж е н м е т о д о п р е д е л е н и я 

ф у м а р и л а ц е т о а ц е т а з ы в э р и т р о ц и т а х . 

Лечение т и р о з и н е м и и I т и п а о с у щ е с т в 

л я е т с я к о м п л е к с н о и в к л ю ч а е т д и е т о т е р а 

п и ю , п о п о к а з а н и я м , п е р е с а д к у п е ч е н и , 

п р е п а р а т ы , и н г и б и р у ю щ и е а к т и в н о с т ь 

4 - г и д р о к с и ф е н и л п и р у в а т д и о к с и г е н а з ы . 

Д и е т и ч е с к о е л е ч е н и е п р е д п о л а г а е т о г 

р а н и ч е н и е в п и щ е в о м р а ц и о н е т и р о з и н а 

до 6 0 - 8 0 мг/кг, а т а к ж е ф е н и л а л а н и н а и 

м е т и о н и н а д о м и н и м а л ь н о й с у т о ч н о й по

т р е б н о с т и . Д и е т о т е р а п и я о к а з ы в а е т б л а г о 

п р и я т н о е в л и я н и е н а с о с т о я н и е п о ч е ч н о г о 

к а н а л ь ц е в о г о а п п а р а т а , с п о с о б с т в у е т л и к 

в и д а ц и и м и н е р а л ь н ы х р а с с т р о й с т в и р а х и -

т о п о д о б н ы х и з м е н е н и й к о с т н о й т к а н и . О д 

н а к о о н а н е с п о с о б н а п р е д о т в р а т и т ь р а з 

в и т и я ц и р р о з а п е ч е н и с р а з в и т и е м п е ч е 

н о ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и и к а р ц и н о м ы . 

В 1 9 9 2 г. S . L i n d s t e d t et a l . [15] п р е д л о ж и 

л и д л я л е ч е н и я т и р о з и н е м и и I т и п а и с п о л ь 

з о в а т ь 2 - ( 2 - н и т р о - 4 - т р и ф л ю о р о м е т и л б е н -

з о и л ) - 1 , 3 - ц и к л о г е к с а н д и о н ( N T B C ) , и н г и -

б и р у ю щ и й 4 - г и д р о к с и ф е н и л п и р у в а т д и о к -

с и г е н а з у и т е м с а м ы м п р е д о т в р а щ а ю щ и й 

о б р а з о в а н и е с у к ц и н и л а ц е т о н а и д р у г и х т о 

к с и ч н ы х м е т а б о л и т о в . З а пять л е т н а б л ю 

д е н и я э т о т п р е п а р а т н а з н а ч а л и 2 2 0 б о л ь 

н ы м п о 0 , 3 - 0 , 6 мг/кг/сут. У 9 0 % и з н и х п р о 

и з о ш л о с у щ е с т в е н н о е у л у ч ш е н и е с о с т о я 

н и я , в т о м ч и с л е п р е к р а т и л и с ь н е в р о л о г и 

ч е с к и е к р и з ы и д ы х а т е л ь н ы е р а с с т р о й 

с т в а , и с ч е з л и п р и з н а к и п е р и ф е р и ч е с к о й 

н е й р о п а т и и , н о р м а л и з о в а л и с ь п о к а з а т е л и , 

о т р а ж а ю щ и е ф у н к ц и ю п е ч е н и и п о ч е ч н ы х 

к а н а л ь ц е в , з н а ч и т е л ь н о с н и з и л с я р и с к 

в о з н и к н о в е н и я к а р ц и н о м ы п е ч е н и . Л и ш ь у 

1 0 % п а ц и е н т о в N T B C о к а з а л с я н е э ф ф е к 

т и в н ы м . О д н а к о п р о в е д е н и е э т и м д е т я м 

у с п е ш н о й т р а н с п л а н т а ц и и п е ч е н и п о з в о 

л и л о у м е н ь ш и т ь л е т а л ь н о с т ь д о 5 % [ 1 6 ] . 

К о м п л е к с н о е л е ч е н и е т и р о з и н е м и и I т и 

п а п р е д у с м а т р и в а е т , п о м и м о п е р е ч и с л е н 

н ы х с р е д с т в , н а з н а ч е н и е в и т а м и н а D и е г о 

м е т а б о л и т о в , м и н е р а л ь н ы х в е щ е с т в , г е п а -

т о т р о п н ы х п р е п а р а т о в . В с в я з и с п р и с у т с т 

в и е м ф у м а р и л а ц е т о а ц е т а з ы в э р и т р о ц и 

т а х п р и о б о с т р е н и и п р о ц е с с а п о к а з а н о з а 

м е с т и т е л ь н о е п е р е л и в а н и е к р о в и . 

4.1.1.5. Тирозинемия II типа 

Т и р о з и н е м и я I I т и п а о п и с а н а H.Richner в 

1 9 3 8 г. В 1 9 4 7 г. E.Hanhart д о п о л н и л о п и с а 

н и е , и з а б о л е в а н и е д л и т е л ь н о е в р е м я б ы л о 

и з в е с т н о п о д н а з в а н и е м - с и н д р о м Р и ч н е -

р а - Х а н х а р т а . П о з д н е е б ы л о в ы я в л е н о е г о 

м е т а б о л и ч е с к о е п р о и с х о ж д е н и е . Ч а с т о т а 
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б о л е з н и не у с т а н о в л е н а . В л и т е р а т у р е и м е 

ю т с я с в е д е н и я б о л е е ч е м о 100 б о л ь н ы х . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. Т и -

р о з и н е м и я I I т и п а н а с л е д у е т с я а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н о . М у т а н т н ы й г е н л о к а л и з о в а н 

н а д л и н н о м п л е ч е 1 6 х р о м о с о м ы -

1 6 q 2 2 . 1 - q 2 2 . 3 . 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о д е ф и ц и т о м 

т и р о з и н а м и н о т р а н с ф е р а з ы , у ч а с т в у ю щ е й 

в п р е в р а щ е н и и т и р о з и н а в 4 - г и д р о к с и ф е -

н и л п и р о в и н о г р а д н у ю к и с л о т у . Ф е р м е н т с о 

д е р ж и т с я в п е ч е н и ; д е ф е к т л о к а л и з у е т с я в 

е г о ц и т о п л а з м а т и ч е с к о й , а не м и т о х о н д р и -

а л ь н о й ф р а к ц и и . 

Патогенез и з у ч е н н е д о с т а т о ч н о . В ре

з у л ь т а т е м е т а б о л и ч е с к о г о б л о к а в т к а н я х и 

б и о л о г и ч е с к и х ж и д к о с т я х н а к а п л и в а е т с я 

т и р о з и н . Е г о к р и с т а л л ы о т к л а д ы в а ю т с я в 

к л е т к а х к о ж и и р о г о в и ц ы , ч т о я в л я е т с я 

п р и ч и н о й р а з в и т и я з н а ч и т е л ь н ы х у л ь т р а 

с т р у к т у р н ы х и з м е н е н и й . 

Клиническая характеристика. Б о 

л е з н ь в ы я в л я е т с я в р а з н о м в о з р а с т е - от 

н е о н а т а л ь н о г о п е р и о д а д о п о д р о с т к о в о г о . 

Ч а щ е п е р в ы е п р и з н а к и п о я в л я ю т с я в в о з 

р а с т е от 1 г. до 4 л е т . К л и н и ч е с к а я к а р т и 

н а х а р а к т е р и з у е т с я т р и а д о й с и м п т о м о в : 

п о р а ж е н и е м к о ж и ( у 8 0 % б о л ь н ы х ) , г л а з ( у 

7 5 % ) и у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю ( у 6 0 % ) . 

К л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я о т л и ч а ю т с я в н у т 

р и с е м е й н ы м п о л и м о р ф и з м о м [ 1 7 ] . 

Т и п и ч н ы е и з м е н е н и я к о ж и - б у л л е з н ы е 

п о р а ж е н и я к о н е ч н о с т е й , в о с н о в н о м , в о б 

л а с т и п а л ь ц е в , л а д о н е й и п о д о ш в с р а з в и 

т и е м б о л е з н е н н ы х г и п е р к е р а т и ч е с к и х б л я 

ш е к , к о т о р ы е н е р е д к о р а с ц е н и в а ю т с я как 

б о р о д а в к и . 

Г л а з н а я п а т о л о г и я в к л ю ч а е т г е р п е т и -

ф о р м н о е и з ъ я з в л е н и е р о г о в и ц ы , с н и ж е н и е 

о с т р о т ы з р е н и я , с в е т о б о я з н ь , р е з ь в г л а 

з а х , у с и л е н н у ю в а с к у л я р и з а ц и ю с к л е р и 

д р у г и е п р о я в л е н и я с о п у т с т в у ю щ е г о конъ

ю н к т и в и т а [ 1 8 ] . 

У м с т в е н н о е р а з в и т и е б о л ь н ы х м о ж е т 

б ы т ь р а з л и ч н ы м : о т о л и г о ф р е н и и т я ж е л о й 

с т е п е н и , с о ч е т а ю щ е й с я с м и к р о ц е ф а л и е й 

и а у т о а г р е с с и е й , д о н о р м а л ь н о г о и н т е л л е 

к т а . О д н а к о д а ж е п р и о т с у т с т в и и у м с т в е н 

н о й о т с т а л о с т и у д е т е й о б ы ч н о о т м е ч а ю т 

н е в р о л о г и ч е с к у ю с и м п т о м а т и к у : н е б о л ь 

ш о е н а р у ш е н и е к о о р д и н а ц и и м е л к о й м о т о 

р и к и и н е з н а ч и т е л ь н ы е р е ч е в ы е д е ф е к т ы . 

В р а н н е м в о з р а с т е у б о л ь н ы х м о г у т н а б л ю 

д а т ь с я р в о т а , п о в ы ш е н н а я р а з д р а ж и т е л ь 

н о с т ь и л и в я л о с т ь и с о н л и в о с т ь . Н е р е д к о 

д е т и о т с т а ю т в ф и з и ч е с к о м р а з в и т и и , о п и 

с а н ы м и к р о а н о м а л и и . 

Лабораторные исследования. В к р о в и 

и м о ч е д е т е й з н а ч и т е л ь н о п о в ы ш е н у р о в е н ь 

т и р о з и н а . В м о ч е о п р е д е л я ю т с я 4 - г и д р о к с и -

ф е н и л п и р о в и н о г р а д н а я , 4 - г и д р о к с и ф е н и л -

м о л о ч н а я , 4 - г и д р о к с и ф е н и л у к с у с н а я , ф е -

н и л у к с у с н а я к и с л о т ы , N - а ц е т и л т и р о з и н . 

Патоморфологические изменения. 

М о р ф о л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е к о ж и 

б о л ь н ы х в ы я в л я е т у т о л щ е н и е г р а н у л я р н о 

г о с л о я , у с и л е н и е о б р а з о в а н и я к е р а т о г и а -

л и н а , у в е л и ч е н и е к о л и ч е с т в а м и к р о т у б у л . 

Критерии диагностики. Д и а г н о з у с т а 

н а в л и в а е т с я н а о с н о в а н и и с о ч е т а н и я п о р а 

ж е н и я к о ж и , г л а з и у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и 

п р и в ы я в л е н и и х а р а к т е р н ы х н а р у ш е н и й 

о б м е н а т и р о з и н а : в ы с о к о г о с о д е р ж а н и я 

а м и н о к и с л о т ы и ее м е т а б о л и т о в в б и о л о 

г и ч е с к и х ж и д к о с т я х . О п р е д е л е н и е а к т и в 

н о с т и т и р о з и н а м и н о т р а н с ф е р а з ы п е ч е н и 

м а л о д о с т у п н о . Р а з р а б о т а н ы м о л е к у л я р н о -

г е н е т и ч е с к и е с п о с о б ы д и а г н о с т и к и т и р о -

з и н е м и и I I т и п а . 

Лечение о с н о в а н о н а с т р о г о м о г р а н и ч е 

н и и п о с т у п л е н и я с п и щ е й б е л к а , ф е н и л 

а л а н и н а и т и р о з и н а д о м и н и м а л ь н о й су

т о ч н о й п о т р е б н о с т и . Д л я п о с т р о е н и я п и 

щ е в о г о р а ц и о н а б о л ь н ы х , г л а в н ы м о б р а 

з о м , и с п о л ь з у ю т о в о щ и , ф р у к т ы , с о к и , а 

т а к ж е м а л о б е л к о в ы е п р о д у к т ы , и з г о т о в 

л е н н ы е н а о с н о в е к р а х м а л а . С ц е л ь ю б е л 

к о в о й д и е т и ч е с к о й к о р р е к ц и и д о п о л н и 

т е л ь н о н а з н а ч а ю т с я с п е ц и а л ь н ы е г и д р о л и 

з а т ы б е л к а и л и с м е с и L - а м и н о к и с л о т . Б и о 

х и м и ч е с к и м к р и т е р и е м а д е к в а т н о с т и т е р а 

п и и с л у ж и т н о р м а л и з а ц и я у р о в н я т и р о з и н а 

в к р о в и . У с п е х т е р а п и и з а в и с и т о т с р о к о в 

ее н а ч а л а [ 1 9 ] . В с л у ч а е р а н н е г о л е ч е н и я с 

п е р в ы х м е с я ц е в ж и з н и о т м е ч е н ы б л а г о 

п р и я т н о е п с и х и ч е с к о е и ф и з и ч е с к о е р а з -
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в и т и е д е т е й , о т с у т с т в и е и з м е н е н и й к о ж и , 

м и н и м а л ь н ы е п р и з н а к и п о р а ж е н и я г л а з . 

4.1.1.6. Болезни нарушенного цикла 
синтеза мочевины 

Д а н н ы м т е р м и н о м о б ъ е д и н я е т с я г р у п п а 

з а б о л е в а н и й , о б у с л о в л е н н ы х н а р у ш е н и е м 

о б м е н а а м и н о к и с л о т , у ч а с т в у ю щ и х в у т и 

л и з а ц и и а м м и а к а и о б р а з о в а н и и м о ч е в и 

н ы . В с о о т в е т с т в и и с о с н о в н ы м и э т а п а м и 

с и н т е з а м о ч е в и н ы , в н а с т о я щ е е в р е м я в ы 

д е л я ю т ш е с т ь н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м п а т о 

л о г и и ( т а б л . 4 . 1 . 1 . 3 ) . С у м м а р н а я ч а с т о т а 

э т и х с о с т о я н и й с р е д и н о в о р о ж д е н н ы х в 

Я п о н и и о ц е н и в а е т с я к а к 1 : 46 ООО. Н а и б о 

л е е р а с п р о с т р а н е н а г и п е р а м м о н и е м и я , 

о б у с л о в л е н н а я д е ф и ц и т о м о р н и т и н к а р б а -

м о и л т р а н с ф е р а з ы . Е е ч а с т о т а с о с т а в л я е т 

1 : 80 ООО н о в о р о ж д е н н ы х [ 2 0 ] . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и й - а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н ы й , з а и с к л ю ч е н и е м г и п е р а м -

м о н и е м и и , о б у с л о в л е н н о й д е ф и ц и т о м о р -

н и т и н к а р б а м о и л т р а н с ф е р а з ы , н а с л е д у ю 

щ е й с я д о м и н а н т н о , с ц е п л е н н о с Х - х р о м о -

с о м о й . Л о к а л и з а ц и я м у т а н т н ы х г е н о в и 

к л ю ч е в ы е ф е р м е н т н ы е д е ф е к т ы п р и р а з 

н ы х ф о р м а х р а с с м а т р и в а е м о й п а т о л о г и и 

у к а з а н ы в т а б л и ц е 4.1.1.3. В п а т о г е н е з е з а 

б о л е в а н и й о с н о в н у ю р о л ь и г р а е т н а р у ш е 

н и е п р о ц е с с о в д е т о к с и к а ц и и а м м и а к а пу

т е м с и н т е з а м о ч е в и н ы , что в е д е т к н а к о п 

л е н и ю э т о г о т о к с и ч е с к о г о с о е д и н е н и я в 

к л е т к а х и б и о л о г и ч е с к и х ж и д к о с т я х б о л ь 

н о г о о р г а н и з м а . 

Клиническая характеристика. О п и с а 

н ы н е о н а т а л ь н а я и п о з д н я я ф о р м ы з а б о л е 

в а н и й , п о - в и д и м о м у , с в я з а н н ы х с п о л н ы м 

и л и ч а с т и ч н ы м д е ф и ц и т о м к л ю ч е в о г о 

ф е р м е н т а . Н е о н а т а л ь н а я ф о р м а х а р а к т е 

р и з у е т с я о с т р ы м р а з в и т и е м у ж е в п е р в ы е 

д н и ж и з н и и п р о я в л я е т с я : о т к а з о м о т е д ы , 

р в о т о й , р е с п и р а т о р н ы м и н а р у ш е н и я м и (та-

х и п н о э , а п н о э ) , к л о н и к о - т о н и ч е с к и м и с у д о 

р о г а м и , н а р а с т а ю щ и м у г н е т е н и е м ц е н т 

р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы , л е т а р г и е й , пе

р е х о д я щ е й в к о м а т о з н о е с о с т о я н и е [ 2 1 ] . 

П р и п о з д н е й ф о р м е п е р в ы е п р и з н а к и 

п о я в л я ю т с я о б ы ч н о н а 1-2 г о д а х ж и з н и 

( и н о г д а в с т а р ш е м в о з р а с т е ) , в н е к о т о р ы х 

с л у ч а я х - н а ф о н е и н т е р к у р р е н т н о г о з а б о 

л е в а н и я , о п е р а т и в н о г о в м е ш а т е л ь с т в а и л и 

п о с л е п р и е м а б о г а т о й б е л к о м п и щ и [ 2 2 ] . 

О с н о в н ы е п р о я в л е н и я в ы р а ж а ю т с я в н а р у 

ш е н и и п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я , с н и ж е 

н и и д в и г а т е л ь н о й а к т и в н о с т и , в я л о с т и , 

а п а т и и , с о н л и в о с т и , п о в т о р н о й р в о т е , с у 

д о р о г а х , г е н е р а л и з о в а н н о й м ы ш е ч н о й г и 

п о т о н и и , а т а к с и и , и н о г д а г е п а т о м е г а л и и . 

П р и п р о г р е с с и р о в а н и и т я ж е с т и с о с т о я н и я 

р а з в и в а е т с я к о м а [ 2 3 , 2 4 ] . 

И н о г д а з а б о л е в а н и е м о ж е т и м е т ь х р о 

н и ч е с к о е т е ч е н и е с п е р и о д и ч е с к и м и о б о 

с т р е н и я м и . О с н о в н ы е ж а л о б ы п р и э т о м 

п р е д ъ я в л я ю т с я н а э п и з о д ы п о в ы ш е н н о й 

р а з д р а ж и т е л ь н о с т и , ч е р е д у ю щ е й с я с 

с о н л и в о с т ь ю , п о в т о р н у ю р в о т у , т р е м о р , 

н а р у ш е н и е с н а , н о ч н ы е с т р а х и , э р и т е м а -

т о з н ы е и з м е н е н и я к о ж и , л о м к о с т ь и с у 

х о с т ь в о л о с , о т в р а щ е н и е к б е л к о в о й п и 

щ е . У б о л ь ш е й ч а с т и д е т е й о т м е ч а е т с я 

а т а к с и я , о к о л о т р е т и б о л ь н ы х с т р а д а ю т 

н а р у ш е н и е м ф и з и ч е с к о г о и п с и х о м о т о р 

н о г о р а з в и т и я . Т о н и к о - к л о н и ч е с к и е с у д о 

р о ж н ы е п р и с т у п ы в ы я в л я ю т с я п р и б л и з и 

т е л ь н о у ч е т в е р т и д е т е й . В с т а р ш е м в о з 

р а с т е о п и с а н ы с т р а н н о с т и п о в е д е н и я , 

м а н и а к а л ь н о - д е п р е с с и в н ы е п с и х о т и ч е 

с к и е с о с т о я н и я . 

Лабораторные исследования. На Э Э Г 

ф и к с и р у ю т с я б и л а т е р а л ь н ы е д и ф ф у з н ы е 

п р и з н а к и э п и л е п т и ч е с к о й а к т и в н о с т и . Н а 

к о м п ь ю т е р н о й т о м о г р а м м е г о л о в н о г о м о з 

г а о п р е д е л я ю т с я г е н е р а л и з о в а н н а я а т р о 

ф и я к о р ы б о л ь ш и х п о л у ш а р и й , у м е р е н н о е 

р а с ш и р е н и е ж е л у д о ч к о в . 

Г л а в н ы й б и о х и м и ч е с к и й п р и з н а к з а б о л е 

в а н и я - в ы с о к а я г и п е р а м м о н и е м и я , о б ы ч н о 

с о п р о в о ж д а ю щ а я с я п о в ы ш е н н ы м у р о в н е м 

н е к о т о р ы х а м и н о к и с л о т ( т а б л . 4.1.1.3). 

К р и т е р и е м д и а г н о с т и к и я в л я е т с я з н а ч и 

т е л ь н о е у в е л и ч е н и е с о д е р ж а н и я а м м и а к а 

в к р о в и . Д л я д и а г н о с т и к и о т д е л ь н ы х ф о р м 

п а т о л о г и и и с п о л ь з у е т с я о п р е д е л е н и е с о 

д е р ж а н и я а м и н о к и с л о т в с ы в о р о т к е к р о в и 
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и м о ч е ( т а б л . 4 . 1 . 1 . 3 ) , а т а к ж е а н а л и з ак

т и в н о с т и к а р б а м о и л ф о с ф а т с и н т е т а з ы , а р -

г и н и н с у к ц и н а т с и н т е т а з ы , а р г и н и н с у к ц и -

н а т л и а з ы и а р г и н а з ы в л е й к о ц и т а х , э р и т 

р о ц и т а х и л и ф и б р о б л а с т а х . О д н а к о и с с л е 

д о в а н и е т а к и х ф е р м е н т о в , к а к N - а ц е т и л -

г л у т а м а т с и н т е т а з а , о р н и т и н к а р б а м о и л -

т р а н с ф е р а з а д л я п о д т в е р ж д е н и я д и а г н о з а 

н е н а ш л о ш и р о к о г о п р и м е н е н и я и з - з а не

о б х о д и м о с т и б и о п с и и п е ч е н и . 

Лечение в к л ю ч а е т к о м п л е к с с л е д у ю 

щ и х м е р о п р и я т и й : 

• о г р а н и ч е н и е п р и е м а б е л к а до 1-1,2 г/кг; 

• л и к в и д а ц и ю д е ф и ц и т а н е з а м е н и м ы х 

а м и н о к и с л о т п у т е м н а з н а ч е н и я с п е ц и а л ь 

н о р а з р а б о т а н н ы х д и е т и ч е с к и х п р о д у к т о в ; 

• п р и м е н е н и е а к т и в а т о р о в а л ь т е р н а 

т и в н ы х п у т е й д е т о к с и к а ц и и и в ы в е д е н и я 

а з о т и с т ы х в е щ е с т в - б е н з о а т а н а т р и я , ф е -

н и л а ц е т а т а ( ф е н и л б у т и р а т а ) н а т р и я и з 

р а с ч е т а 2 0 0 - 2 5 0 мг/кг/сут; 

• д о п о л н и т е л ь н о е н а з н а ч е н и е а р г и н и н а 

в д о з е 2 5 0 - 3 0 0 мг/кг ( п р о т и в о п о к а з а н о п р и 

а р г и н и н е м и и ) и л и ц и т р у л л и н а в д о з е 

Н о з о л о г и ч е с к а я ф о р м а Л о к а л и з а ц и я Д е ф е к т н ы й О с н о в н ы е п р и з н а к и 

гена ф е р м е н т м е т а б о л и ч е с к и х н а р у ш е н и й 

в к р о в и в м о ч е 

Гипераммониемия Не уточнена N-ацетилглутамат- Высокое Высокая 

с дефицитом синтетаза содержание экскреция 

N-ацетилглутаматсинтетазы аммиака, аланина, 

аланина, глутамина 

глутамина 

Гипераммониемия 2q35 Карбамоилфо- Высокое Высокая 

с дефицитом сфатсинтетаза содержание экскреция 

карбамоилфосфатсинтетазы аммиака, аланина, 

аланина, глутамина 

глутамина и лизина 

и лизина 

Гипераммониемия Хр21.1 Орнитинкарбамо- То же Высокая 

с дефицитом илтрансфераза экскреция 

оротовой 

моилтрансферазы кислоты, 

аланина, 

глутамина 

и лизина 

Цитруллинемия 9q34 Аргининсукци- Высокое Высокая 

натсинтетаза содержание экскреция 

аммиака оротовой 

и цитруллина, кислоты 

низкий уровень и цитруллина 

аргинина 

Аргининянтарная ацидемия 7cen-q11.2 Аргининсукцинатлиаза Высокое Высокая 

содержание экскреция 

аммиака, аргининянтарной 

аргининянтарной кислоты, 

кислоты, цитруллина 

цитруллина и глутамина 

и глутамина, 

низкий уровень 

аргинина 

и аспарагиновой 

кислоты 

Аргининемия 6q23 Аргиназа Высокое Высокая 

содержание экскреция 

аргинина, аргинина, 

умеренное лизина, 

увеличение орнитина, 

уровня аммиака цистина, 

глицина 
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3 5 0 мг/кг ( п р о т и в о п о к а з а н о п р и ц и т р у л л и -

н е м и и и а р г и н и н я н т а р н о й а ц и д е м и и ) с ц е 

л ь ю с т и м у л я ц и и у т и л и з а ц и и а м м и а к а ; 

• п р и м е н е н и е N - к а р б а м о и л г л у т а м а т а из 

р а с ч е т а 1 0 0 - 2 0 0 мг/кг д л я а к т и в а ц и и п е р 

в о г о э т а п а ц и к л а с и н т е з а м о ч е в и н ы ( п р и 

д е ф и ц и т е N - а ц е т и л г л у т а м а т с и н т е т а з ы ) ; 

• н а з н а ч е н и е ц и т р а т а н а т р и я в д о з е 

2 м м о л ь / к г в к а ч е с т в е с т и м у л я т о р а б и о с и н 

т е з а а с п а р а г и н о в о й к и с л о т ы и у т и л и з а ц и и 

ц и т р у л л и н а ( п р и ц и т р у л л и н е м и и и а р г и н и н 

я н т а р н о й а ц и д е м и и ) ; 

• и с п о л ь з о в а н и е L - к а р н и т и н а с ц е л ь ю 

у с и л е н и я п о ч е ч н о й э к с к р е ц и и м е т а б о л и т о в 

о р г а н и ч е с к и х к и с л о т ; 

• п р о в е д е н и е к у р с о в л е ч е н и я а н т и б и о 

т и к а м и ( а м о к с и ц и л л и н ) д л я п р о ф и л а к т и к и 

г и п е р а м м о н и е м и ч е с к и х к р и з о в ; 

• г е м о д и а л и з и л и п е р и т о н е а л ь н ы й д и а 

л и з в о с т р ы х с о с т о я н и я х д л я с н и ж е н и я 

у р о в н я а м м и а к а в к р о в и . 

Т а к к а к п е р е ч и с л е н н ы е м е р о п р и я т и я н е 

в с е г д а о б е с п е ч и в а ю т б л а г о п р и я т н о е р а з 

в и т и е д е т е й и п р е д у п р е ж д е н и е п р и с т у п о в 

б о л е з н и , в п о с л е д н и е г о д ы п о л у ч и л п р и м е 

н е н и е р а д и к а л ь н ы й с п о с о б к о р р е к ц и и м е 

т а б о л и ч е с к и х н а р у ш е н и й - т р а н с п л а н т а 

ц и я п е ч е н и , в ч а с т н о с т и , п а ц и е н т а м с д е 

ф и ц и т о м о р н и т и н к а р б а м о и л т р а н с ф е р а з ы . 

П е р в ы е р е з у л ь т а т ы п о к а з а л и , ч т о п е р е с а д 

к а п е ч е н и п р и в о д и т к б ы с т р о й н о р м а л и з а 

ц и и п о к а з а т е л е й о б м е н а у б о л ь н ы х д е т е й . 

Р а з р а б а т ы в а е м ы е м е т о д ы г е н н о й т е р а п и и 

п о к а н е п р о ш л и к л и н и ч е с к и х и с п ы т а н и й . 

Н а б л ю д е н и е з а д е т ь м и с р а з н ы м и ф о р 

м а м и б о л е з н е й ц и к л а с и н т е з а м о ч е в и н ы 

с в и д е т е л ь с т в у е т о н е б л а г о п р и я т н о м д е й с т 

в и и н а н и х р я д а м е д и к а м е н т о в , н а з н а ч е н и я 

к о т о р ы х р е к о м е н д у е т с я и з б е г а т ь , в т о м 

ч и с л е г а л о п е р и д о л а , в а л ь п р о е в о й к и с л о т ы 

и ее п р о и з в о д н ы х . 

4.1.1.7. Наследственные нарушения 
обмена триптофана 

К н а с л е д с т в е н н ы м д е ф е к т а м о б м е н а 

т р и п т о ф а н а о т н о с я т б о л е з н ь Х а р т н у п а , 

г и д р о к с и к и н у р е н и н у р и ю , с е м е й н у ю г и п е р -

т р и п т о ф а н е м и ю , т р и п т о ф а н у р и ю с к а р л и 

к о в о с т ь ю ( с и н д р о м Т а д а ) , п е л л а г р о п о д о б -

н ы й с и н д р о м и с и н д р о м « г о л у б ы х п е л е 

н о к » ( т а б л . 4 . 1 . 1 . 4 ) . Ч а с т о т а б о л е з н и Х а р т 

н у п а , о п р е д е л е н н а я в С Ш А , с о с т а в л я е т 

1 : 1 4 2 0 0 ж и в о р о ж д е н н ы х . Ч а с т о т а д р у г и х 

с о с т о я н и й н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. Т и п 

н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и й - а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н ы й , з а и с к л ю ч е н и е м с е м е й н о й г и -

п е р т р и п т о ф а н е м и и , у к о т о р о й не и с к л ю ч е 

н о а у т о с о м н о - д о м и н а н т и о е н а с л е д о в а н и е . 

П р е д п о л а г а е т с я , что с и н д р о м « г о л у б ы х пе

л е н о к » м о ж е т п е р е д а в а т ь с я с ц е п л е н н о с 

х р о м о с о м о й X . Ген б о л е з н и Х а р т н у п а к а р т и 

р о в а н в л о к у с е 5 р 1 5 [25] . Л о к а л и з а ц и я ге

н о в о с т а л ь н ы х з а б о л е в а н и й н е и з в е с т н а . 

П а т о г е н е з д а н н о й г р у п п ы п а т о л о г и и 

и з у ч е н м а л о . В о с н о в н о м он с в я з а н с д е ф е 

к т о м т р а н с п о р т а т р и п т о ф а н а в к и ш е ч н и к е 

и п о ч к а х и л и с н а р у ш е н и е м е г о к а т а б о л и з 

м а ( т а б л . 4 . 1 . 1 . 4 ) . 

Клиническая характеристика. Н а с л е д 

с т в е н н ы е д е ф е к т ы о б м е н а т р и п т о ф а н а 

к л и н и ч е с к и в о с н о в н о м п р о я в л я ю т с я ф о т о 

ч у в с т в и т е л ь н ы м д е р м а т и т о м , с о ч е т а ю 

щ и м с я с н е в р о л о г и ч е с к и м и и п с и х и ч е с к и 

м и р а с с т р о й с т в а м и [ 2 6 , 2 7 ] . Так, п р и б о л е з 

н и Х а р т н у п а н а б л ю д а ю т с я п е л л а г р о п о д о б -

н ы е и з м е н е н и я к о ж и , м о з ж е ч к о в а я а т а к 

с и я , т р е м о р , н и с т а г м , д и п л о п и я , п о в ы ш е н 

ная р а з д р а ж и т е л ь н о с т ь , д е п р е с с и в н ы е с о 

с т о я н и я , ф о б и и , н е р е д к о у м с т в е н н а я от

с т а л о с т ь , н а р у ш е н и е ф у н к ц и и п е ч е н и , ц и р 

р о з . З а б о л е в а н и е м о ж е т п р о т е к а т ь п р и с т у 

п о о б р а з н о . В ч а с т н о с т и , п е р и о д ы о б о с т р е 

н и я п р о в о ц и р у ю т с я и н с о л я ц и е й . К л и н и ч е 

с к и е п р и з н а к и д р у г и х ф о р м п а т о л о г и и 

п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 4 . 1 . 1 . 4 . 

Лабораторные и функциональные ис

следования. Д л я б о л е з н и Х а р т н у п а х а р а к 

т е р н ы г е н е р а л и з о в а н н а я г и п е р а м и н о а ц и д у -

р и я , и н д о л у р и я . С о д е р ж а н и е а м и н о к и с л о т в 

к р о в и у м е р е н н о с н и ж е н о и л и н о р м а л ь н о е . 

Н а с л е д с т в е н н а я г и д р о к с и к и н у р е н и н у р и я 

х а р а к т е р и з у е т с я в ы с о к о й п о ч е ч н о й э к с к р е 

ц и е й к и н у р е н и н а , 3 - г и д р о к с и к и н у р е н и н а , 

к с а н т у р е н о в о й и к и н у р е н о в о й к и с л о т . В м о -
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ч е с н и ж е н о с о д е р ж а н и е н и к о т и н о в о й к и с л о 

ты и н и к о т и н а м и д а ( т а б л . 4.1.1.4). 

Критерии диагностики. Д л я п о д т в е р 

ж д е н и я д и а г н о з а и с п о л ь з у е т с я н а г р у з о ч 

ная п р о б а с L - т р и п т о ф а н о м . П р и б о л е з н и 

Х а р т н у п а д о п о л н и т е л ь н ы й п р и е м в н у т р ь 

т р и п т о ф а н а ( 5 0 - 1 0 0 мг/кг) п р и в о д и т к у в е 

л и ч е н и ю с о д е р ж а н и я и н д о л ь н ы х п р о и з в о д 

н ы х в м о ч е и к а л е . У б о л ь н ы х с г и д р о к с и -

к и н у р е н и н у р и е й н а г р у з к а т р и п т о ф а н о м 

в ы з ы в а е т з н а ч и т е л ь н о е у в е л и ч е н и е э к с 

к р е ц и и к и н у р е н и н а , 3 - г и д р о к с и к и н у р е н и -

н а , к с а н т у р е н о в о й и к и н у р е н о в о й к и с л о т . 

Лечение. Д л я л е ч е н и я п а ц и е н т о в с б о 

л е з н ь ю Х а р т н у п а и с п о л ь з у е т с я д и е т о т е р а 

п и я , о с н о в а н н а я н а о г р а н и ч е н и и п о с т у п л е 

ния б е л к а ( м я с а , р ы б ы , т в о р о г а и др.) и о б о 

г а щ е н и и р а ц и о н а ф р у к т а м и . Д о п о л н и т е л ь 

но н а з н а ч а ю т с я н и к о т и н а м и д , п и р и д о к с и н и 

д р у г и е в и т а м и н ы г р у п п ы В . О с н о в н ы м с п о 

с о б о м л е ч е н и я г и д р о к с и к и н у р е н и н у р и и яв

л я е т с я в в е д е н и е б о л ь ш и х д о з в и т а м и н а В 6 

( п и р и д о к с и н а , п и р и д о к с а л ь ф о с ф а т а ) - до 

1 0 0 м г / с у т . О б щ а я р е к о м е н д а ц и я в с е м 

б о л ь н ы м с н а с л е д с т в е н н ы м и н а р у ш е н и я м и 

о б м е н а т р и п т о ф а н а - п р е д о х р а н е н и е к о ж и 

о т в о з д е й с т в и я с о л н е ч н ы х л у ч е й . 

4.1.1.8. Гомоцистинурия 

Г о м о ц и с т и н у р и я - н а с л е д с т в е н н о е н а р у 

ш е н и е о б м е н а с е р о с о д е р ж а щ е й а м и н о к и с 

л о т ы м е т и о н и н а . В ы д е л я ю т ч е т ы р е ф о р м ы 

з а б о л е в а н и я . В 6 - з а в и с и м а я (1-я ф о р м а ) и 

В 6 - р е з и с т е н т н а я (2-я ф о р м а ) о б у с л о в л е н ы 

н е д о с т а т о ч н о с т ь ю ф е р м е н т а Р - ц и с т а т и о -

н и н с и н т а з ы . С л е д у ю щ и е д в е с в я з а н ы с г е 

н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н ы м и д е ф е к т а 

м и р е м е т и л и р о в а н и я м е т и о н и н а , в о з н и к а 

ю щ и м и в с л е д с т в и е п а т о л о г и и м е т а б о л и з -

Т а б л и ц а 4 . 1 . 1 . 4 . Наследственные нарушения обмена триптофана 

Нозологическая ф о р м а Тип наследования Нарушение обмена К л и н и ч е с к и е проявления 

Болезнь Хартнупа Аутосомно-рецессивный Дефект транспорта Пеллагроподобные 

нейтральных а-аминокислот 

и монокарбоновых кислот 

в кишечнике и почках (I тип) 

или только в почках (II тип) 

фоточувствительные 

изменения кожи, 

мозжечковая атаксия, 

диплопия, эмоциональные 

расстройства, психозы, 

отставание умственного 

развития, цирроз печени, 

гипераминоацидурия 

Гидроксикинуренинурия Аутосомно-рецессивный Дефицит кинурениназы Отставание психомоторного 

развития, мозжечковая 

атаксия, пеллагроподобные 

изменения кожи 

Семейная Предположительно, Боли в животе и в суставах, 

гипертриптофанемия аутосомно-доминантный контрактуры межфаланговых 

суставов, страбизм, 

миопия, эмоциональная 

лабильность, агрессивность, 

задержка умственного 

развития 

Триптофанурия Предположительно, Дефект трансформации Низкий рост, 

с карликовостью аутосомно-рецессивный триптофана в кинуренин умственная отсталость, 

фоточувствительный дерматит, 

нарушение походки, 

телеангиэктазия 

Пеллагроподобный Аутосомно-рецессивный Нарушение катаболизма Пеллагроподобные изменения 

синдром триптофана кожи, приступы нарушения 

сознания, диплопия, 

дизартрия, атаксия, 

возможна катаракта 

Синдром Аутосомно-рецессивный, Нарушение кишечного Гиперкальциемия, 

«голубых пеленок» Х-сцепленный всасывания нефрокальциноз, 

рецессивный триптофана синеватый цвет стула 
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м а к о б а л а м и н а (3-я ф о р м а ) и б л о к о м ф е р 

м е н т а Ы ( 5 , 1 0 ) - м е т и л е н т е т р а г и д р о ф о л а т р е -

д у к т а з ы (4-я ф о р м а ) . В п е д и а т р и ч е с к о й 

п р а к т и к е н а и б о л е е ч а с т о в с т р е ч а ю т с я д в е 

п е р в ы е ф о р м ы б о л е з н и . 

4.1.1.8.1. Гомоцистинурия, 

обусловленная дефицитом 

/3-цистатионинсинтазы 

Э т о з а б о л е в а н и е в п е р в ы е о п и с а н о в 

1 9 6 2 г. N . C a r s o n и D.Neil l. Ч а с т о т а в п о п у л я 

ц и и с о с т а в л я е т 1 : 50 0 0 0 - 1 : 2 5 0 0 0 0 [ 2 8 ] . 

П а т о л о г и я н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н о м у т и п у . Ген г о м о ц и с т и н у р и и 

л о к а л и з о в а н н а д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 

2 1 , в л о к у с е q 2 1 - q 2 2 . 1 [ 2 9 ] . 

Б о л ь ш о е в н и м а н и е у д е л я е т с я Д Н К - д и 

а г н о с т и к е г о м о ц и с т и н у р и и . Н а и б о л е е час

т ы м и м у т а ц и я м и (до 4 5 % ) , с ч и т а ю т с я I 2 7 8 T 

и Т 3 3 5 М . У с т а н о в л е н о , что п о с л е д н я я о б у 

с л о в л и в а е т р а з в и т и е В 6 - р е з и с т е н т н о й 

ф о р м ы г о м о ц и с т и н у р и и , в т о в р е м я к а к му

т а ц и я I 2 7 8 T в л е ч е т з а с о б о й ф о р м и р о в а 

н и е В 6 - з а в и с и м о г о ф е н о т и п а [ 3 0 ] . 

В ы с о к и е к о н ц е н т р а ц и и м е т и о н и н а и 

о с о б е н н о г о м о ц и с т и н а о к а з ы в а ю т т о к с и ч е 

с к о е в о з д е й с т в и е н а о р г а н ы и т к а н и б о л ь 

н ы х . У с т а н о в л е н о , ч т о п о я в л е н и е и у в е л и 

ч е н и е к о н ц е н т р а ц и и г о м о ц и с т и н а в с ы в о 

р о т к е к р о в и , к а к п р а в и л о , в е д е т к о б р а з о 

в а н и ю н е к р о т и ч е с к и д е г е н е р а т и в н ы х у ч а 

с т к о в в п о ч к а х , с е л е з е н к е , с л и з и с т о й о б о 

л о ч к е ж е л у д к а и с о с у д а х с п о с л е д у ю щ е й 

а г р е г а ц и е й н а н и х т р о м б о ц и т о в . 

И з в е с т н о , что г о м о ц и с т и н а к т и в и р у е т 

ф а к т о р Х а г е м а н а , с п о с о б с т в у я п р о ц е с с у 

т р о м б о о б р а з о в а н и я , о б л а д а е т н и з к о й р а с 

т в о р и м о с т ь ю и м о ж е т о с е д а т ь в п а т о л о г и 

ч е с к и и з м е н е н н о й и н т и м е с о с у д а , п р е д р а с 

п о л а г а я к о б р а з о в а н и ю т р о м б о в . 

П о л у ч е н ы т а к ж е д а н н ы е , с в и д е т е л ь с т 

в у ю щ и е о б и з м е н е н и и о б м е н а с о е д и н и 

т е л ь н о й т к а н и у б о л ь н ы х с г о м о ц и с т и н у р и -

е й . П р е д п о л а г а е т с я , ч т о в н е ш н е е с х о д с т в о 

з а б о л е в а н и я с с и н д р о м о м М а р ф а н а о б ъ я с 

н я е т с я в т о р и ч н ы м в о в л е ч е н и е м с о е д и н и 

т е л ь н о й т к а н и в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с 

п р и г о м о ц и с т и н у р и и [ 3 1 ] . 

В п о с л е д н и е г о д ы п о я в и л и с ь с о о б щ е н и я 

о с н и ж е н и и р е п а р а ц и о н н о й с п о с о б н о с т и 

Д Н К - л и м ф о ц и т о в п е р и ф е р и ч е с к о й к р о в и у 

б о л ь н ы х с г о м о ц и с т и н у р и е й [ 3 2 ] . 

Т а к и м о б р а з о м , п е р в и ч н ы е н а р у ш е н и я 

о б м е н а с е р о с о д е р ж а щ е й а м и н о к и с л о т ы 

м е т и о н и н а п р и в о д я т к и з м е н е н и ю и д р у г и х 

в и д о в м е т а б о л и з м а . 

Клиническая характеристика. Д е т и с 

г о м о ц и с т и н у р и е й , к а к п р а в и л о , б л о н д и н ы 

и л и с в е т л о - р у с ы е , с м я г к и м и , с л е г к а в ь ю 

щ и м и с я в о л о с а м и , н е ж н ы м р у м я н ц е м н а 

щ е к а х и г о л у б ы м ц в е т о м р а д у ж к и . Ч а щ е 

о н и в ы с о к о г о р о с т а , а с т е н и ч е с к о г о т е л о 

с л о ж е н и я ( р и с . 4 . 1 . 1 . 1 ) . Х а р а к т е р н ы м и 

я в л я ю т с я д л и н н ы е т о н к и е к о н е ч н о с т и , 

а р а х н о д а к т и л и я к и с т е й и с т о п , в а л ь г у с -

н а я у с т а н о в к а к о л е н н ы х с у с т а в о в , к и ф о -

с к о л и о з , в о р о н к о о б р а з н а я и л и к и л е в и д -

н а я д е ф о р м а ц и и г р у д н о й к л е т к и , у м е р е н 

н ы й о с т е о п о р о з . Н а р я д у с э т и м , м о г у т 

б ы т ь в а р и а н т ы б о л е з н и , п р и к о т о р ы х и з 

м е н е н и я о п о р н о - д в и г а т е л ь н о г о а п п а р а т а 

м и н и м а л ь н ы и л и в о в с е о т с у т с т в у ю т ( р и с . 

4 . 1 . 1 . 2 ) . 

Н а и б о л е е т и п и ч н о й п а т о л о г и е й г л а з п р и 

г о м о ц и с т и н у р и и я в л я е т с я п о д в ы в и х х р у 

с т а л и к о в , ч а с т о о с л о ж н я ю щ и й с я р а з в и т и 

е м в т о р и ч н о й г л а у к о м ы , к о т о р а я н е р е д к о 

и м е е т з л о к а ч е с т в е н н о е т е ч е н и е . 

И з м е н е н и я с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й с и с 

т е м ы п р о я в л я ю т с я о б ы ч н о р а з в и т и е м 

т р о м б о э м б о л и и в а р т е р и а л ь н ы х с о с у д а х 

с р е д н е г о и м е л к о г о к а л и б р а . О н и в о з н и 

к а ю т п р е и м у щ е с т в е н н о у б о л ь н ы х м о л о 

д о г о в о з р а с т а ( 1 6 - 3 0 л е т ) , я в л я ю т с я г л а в 

н о й п р и ч и н о й и н с у л ь т а и ф о р м и р о в а н и я 

о ч а г о в о й н е в р о л о г и ч е с к о й с и м п т о м а т и 

к и . У с т а н о в л е н о , ч т о с р е д и б о л ь н ы х 

1 6 - л е т н е г о в о з р а с т а у д е л ь н ы й в е с в а с к у -

л я р н ы х н а р у ш е н и й с о с т а в л я е т 2 5 % , в т о 

в р е м я к а к к 2 9 г о д а м э т о т п о к а з а т е л ь 

в о з р а с т а е т д о 5 0 % [ 3 3 ] . 

И н т е л л е к т д е т е й с н и ж е н . Ю - к о э ф ф и ц и 

ент и н т е л л е к т у а л ь н о г о р а з в и т и я - не пре

в ы ш а е т 3 2 - 7 5 е д и н и ц (в н о р м е - 8 5 - 1 1 5 ед.). 
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И м е ю т с я с о о б щ е н и я о т я ж е л о й ф о р м е 

э п и л е п с и и ( с и н д р о м В е с т а ) у б о л ь н ы х с г о -

м о ц и с т и н у р и е й [ 3 4 ] . 

Т я ж е с т ь к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й б о л е з 

н и п р и В 6 - р е з и с т е н т н о й ф о р м е б о л е е в ы 

р а ж е н а , ч е м п р и В б - з а в и с и м о й . 

Данные лабораторных и функцио

нальных исследований. В к а ч е с т в е с к р и -

н и р у ю щ е г о т е с т а м о ж е т б ы т ь и с п о л ь з о в а 

на р е а к ц и я с ц и а н и д н и т р о п р у с с и д о м : п р и 

о к р а ш и в а н и и м о ч и в и н т е н с и в н ы й с в е 

к о л ь н ы й ц в е т п р о б а с ч и т а е т с я п о л о ж и 

т е л ь н о й . 

А н а л и з а м и н о к и с л о т н о г о с п е к т р а с ы в о 

р о т к и к р о в и и м о ч и в ы я в л я е т п о в ы ш е н и е 

у р о в н я м е т и о н и н а , с н и ж е н и е с о д е р ж а н и я 

ц и с т и н а и п о я в л е н и е о т с у т с т в у ю щ е г о в 

н о р м е г о м о ц и с т и н а . О п р е д е л е н и е а к т и в 

н о с т и ф е р м е н т а ( 3 - ц и с т а т и о н и н с и н т а з ы в 

б и о п т а т а х п е ч е н и и л и к у л ь т у р е ф и б р о б л а -

с т о в к о ж и б о л ь н ы х к о н с т а т и р у е т р е з к о е 

с н и ж е н и е п о к а з а т е л е й э н з и м а т и ч е с к о й ак

т и в н о с т и ( в п л о т ь д о н у л е в ы х з н а ч е н и й ) . 

Р е н т г е н о л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е к о с т 

н о й с и с т е м ы в ы я в л я е т о б ы ч н о у м е р е н н о 

в ы р а ж е н н ы й д и ф ф у з н ы й о с т е о п о р о з , п р е 

и м у щ е с т в е н н о д л и н н ы х т р у б ч а т ы х к о с т е й . 

Н а э л е к т р о э н ц е ф а л о г р а м м е о т м е ч а е т с я 

п л о х о в ы р а ж е н н ы й в о з р а с т н о й р и т м , н а 

ф о н е к о т о р о г о ч а с т о и м е ю т с я в с п ы ш к и 

м е д л е н н ы х в о л н . 

Патоморфологические изменения. У 

б о л ь н ы х с г о м о ц и с т и н у р и е й , у м е р ш и х о т 

т р о м б о з а ц е р е б р а л ь н ы х с о с у д о в , п р и г и с 

т о л о г и ч е с к о м а н а л и з е м о з г о в о й т к а н и о п 

р е д е л я ю т с я н е к р о т и ч е с к и - д е г е н е р а т и в н ы е 

п о р а ж е н и я . 

М о р ф о л о г и ч е с к и е и з м е н е н и я о р г а н а 

з р е н и я х а р а к т е р и з у ю т с я д е г е н е р а т и в н ы м и 

п о р а ж е н и я м и к р у г о в ы х в о л о к о н х р у с т а л и 

к о в и ц и л и а р н ы х т е л . 

В п е ч е н и п р и г о м о ц и с т и н у р и и в ы я в л я ю т 

ж и р о в о е п е р е р о ж д е н и е и п р и з н а к и б е л к о 

в о й д и с т р о ф и и в в и д е н а р у ш е н и я б а л о ч н о 

г о с т р о е н и я п е ч е н о ч н о й д о л ь к и , « б а л л о н 

н о й » д и с т р о ф и и г е п а т о ц и т о в , п и к н о з а и х 

Рис. 4.1.1.1. Ребенок с В Е -резистентной формой гомо
цистинурии: в ы с о к и й рост, астеническое телосло
жение, светло-русые в о л о с ы . 

Р и с 4 1 1 2 В б -резистентная форма гомоцистинурии у 
ребенка 5 лет. М и н и м а л ь н ы е изменения опорно-
двигательного аппарата. 
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я д е р , з а п о л н е н и я к л е т о к г л и к о г е н о м , р а с 

ш и р е н и е ж е л ч н ы х п р о т о к о в . 

Дифференциальная диагностика. Го-

м о ц и с т и н у р и ю , о б у с л о в л е н н у ю б л о к а д о й 

ф е р м е н т а ( 3 - ц и с т а т и о н и н с и н т а з ы , с л е д у е т 

д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь о т д в у х д р у г и х ф о р м з а 

б о л е в а н и я , в о з н и к а ю щ и х в результате на

с л е д с т в е н н ы х н а р у ш е н и й р е м е т и л и р о в а н и я 

м е т и о н и н а ( п а т о л о г и ч е с к и й м е т а б о л и з м 

к о б а л а м и н а и н е д о с т а т о ч н о с т ь ф е р м е н т а 

N - 5 , 1 0 - м е т и л т е т р а г и д р о ф о л а т р е д у к т а з ы ) . 

О д н а к о э т и д в е ф о р м ы б о л е з н и х а р а к т е р и 

з у ю т с я н и з к и м у р о в н е м м е т и о н и н а в с ы в о 

ротке к р о в и и м о ч е и н о р м а л ь н о й а к т и в н о 

с т ь ю ф е р м е н т а (3-цистатионинсинтазы. 

Б о л ь н ы е с г о м о ц и с т и н у р и е й , как п р а в и 

л о , и м е ю т в ы р а ж е н н о е в н е ш н е е с х о д с т в о с 

с и н д р о м о м М а р ф а н а . Г о м о ц и с т и н у р и ю от

л и ч а ю т о т с и н д р о м а М а р ф а н а с л е д у ю щ и е 

п р и з н а к и : а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й т и п н а 

с л е д о в а н и я , б о л е е т я ж е л о е п о р а ж е н и е 

г л а з с ч а с т ы м ф о р м и р о в а н и е м в т о р и ч н о й 

б ы с т р о п р о г р е с с и р у ю щ е й г л а у к о м ы , о т с у т 

с т в и е а н е в р и з м ы а о р т ы и р а з б о л т а н н о с т и 

с у с т а в о в , н а л и ч и е о с т е о п о р о з а , и з м е н е н и я 

а м и н о к и с л о т н о г о с п е к т р а с ы в о р о т к и к р о 

в и и м о ч и , с н и ж е н и е а к т и в н о с т и ф е р м е н т а 

( 3 - ц и с т а т и о н и н с и н т а з ы . 

Лечение. В т е р а п и и В 6 - з а в и с и м о й ф о р м ы 

г о м о ц и с т и н у р и и ш и р о к о и с п о л ь з у е т с я в и т а 

м и н В6. О т н о с и т е л ь н о н е в ы с о к и е д о з ы в и т а 

м и н а В 6 (100 мг/сут) с п о с о б с т в у ю т р е г р е с с у 

х а р а к т е р н ы х д л я г о м о ц и с т и н у р и и м е т а б о л и 

ч е с к и х р а с с т р о й с т в (не о п р е д е л я е т с я г о м о -

ц и с т и н в с ы в о р о т к е к р о в и и моче, с н и ж а е т с я 

до н о р м ы с о д е р ж а н и е м е т и о н и н а в б и о л о г и 

ч е с к и х ж и д к о с т я х , п о в ы ш а е т с я у р о в е н ь цис-

т и н а в к р о в и ) . П р и н е д о с т а т о ч н о й э ф ф е к т и в 

н о с т и т а к и х д о з и х с у щ е с т в е н н о п о в ы ш а ю т 

(до 5 0 0 - 1 0 0 0 мг/сут). П о д о б н у ю т е р а п и ю 

п р о в о д я т в т е ч е н и е нескольких недель. 

П р и п и р и д о к с и н - р е з и с т е н т н о й ф о р м е го

м о ц и с т и н у р и и о с н о в н ы м м е т о д о м л е ч е н и я 

я в л я е т с я д и е т а , о б е д н е н н а я м е т и о н и н о м . 

В о с н о в н о м э т о д о с т и г а е т с я за с ч е т з н а ч и 

т е л ь н о г о о г р а н и ч е н и я б е л к о в ж и в о т н о г о 

п р о и с х о ж д е н и я (творог, с ы р , я й ц о к у р и н о е , 

г о в я д и н а , кролик, к у р ы , сельдь, т р е с к а , пе

чень, п о ч к и , я з ы к г о в я ж ь и , с о я , горох, м у к а 

п ш е н и ч н а я ) . П р е д п о ч т е н и е отдается продук

т а м с н и з к и м с о д е р ж а н и е м м е т и о н и н а (ко

р о в ь е , козье и ж е н с к о е м о л о к о , а п е л ь с и н ы , 

м а н д а р и н ы , м о р к о в ь , с в е к л а , к а р т о ф е л ь , зе

л е н ы й г о р о ш е к с в е ж и й и к о н с е р в и р о в а н 

н ы й , п о м и д о р ы , б а н а н ы , а п е л ь с и н о в ы й с о к ) . 

С л е д у е т з а м е т и т ь , что п р и о г р а н и ч е н и и 

б е л к а в р а ц и о н е б о л ь н о г о р е б е н к а с н и ж а е т 

ся не т о л ь к о п о с т у п л е н и е м е т и о н и н а , но и 

н е з а м е н и м о й а м и н о к и с л о т ы ц и с т и н а . В с в я 

зи с э т и м с у т о ч н о е с о д е р ж а н и е м е т и о н и н а в 

р а ц и о н е г р у д н ы х д е т е й д о л ж н о б ы т ь н е ме

н е е 2 0 - 2 5 мг/кг, д л я б о л е е с т а р ш и х - 1 0 - 1 5 

мг/кг, а д л я в з р о с л ы х - 8 - 1 0 мг/кг. 

В В е л и к о б р и т а н и и п р и л е ч е н и и г о м о ц и 

с т и н у р и и и с п о л ь з у е т с я с п е ц и а л ь н ы й п р о 

д у к т M e t i n a i d с о ч е н ь н и з к и м с о д е р ж а н и е м 

м е т и о н и н а ( 0 , 1 % ) . В р а ц и о н б о л ь н ы х в в о 

д и т с я б о л ь ш о е к о л и ч е с т в о ф р у к т о в , о в о 

щ е й , б е з б е л к о в о г о х л е б а и к у к у р у з ы . 

В т а б л . 4.1.1.5 и 4.1.1.6, р а з р а б о т а н н ы х 

С . М . Б а р а ш н е в о й и В . М . П а х о м о в о й [ 3 5 ] , 

п р е д с т а в л е н ы с у т о ч н ы й н а б о р п р о д у к т о в и 

м е н ю - р а с к л а д к а на 1 д е н ь д л я р е б е н к а с 

В 6 - р е з и с т е н т н о й ф о р м о й г о м о ц и с т и н у р и и 

в в о з р а с т е 3-х л е т и м а с с о й т е л а 15 кг. 

В р е з у л ь т а т е д и е т о т е р а п и и у б о л ь н ы х 

о т м е ч а ю т с я с т о й к а я н о р м а л и з а ц и я у р о в н я 

м е т и о н и н а и о т с у т с т в и е г о м о ц и с т и н а в с ы 

в о р о т к е к р о в и и м о ч е . Д е т и о х о т н о е д я т 

п р е д л о ж е н н ы е и м б л ю д а . Н а р у ш е н и й с о 

с т о р о н ы ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а н е 

о т м е ч а е т с я . В е с о р о с т о в ы е п о к а з а т е л и и 

у р о в е н ь г е м о г л о б и н а к р о в и с о о т в е т с т в у ю т 

н о р м а л ь н ы м з н а ч е н и я м . 

Т а к и м о б р а з о м , д и е т о т е р а п и я б о л ь н ы х с 

г о м о ц и с т и н у р и е й д а е т о с н о в а н и е с ч и т а т ь 

ее п р и м е н е н и е ц е л е с о о б р а з н ы м и п о з в о 

л я е т н а д е я т ь с я н а в о з м о ж н о с т ь п р е д у п р е 

ж д е н и я д а л ь н е й ш е г о п о р а ж е н и я Ц Н С и 

д р у г и х ж и з н е н н о в а ж н ы х о р г а н о в у д е т е й с 

э т о й т я ж е л о й п а т о л о г и е й . Р а з р а б о т а н н а я 

д и е т а в п о л н е в ы п о л н и м а к а к в с т а ц и о н а р 

н ы х , т а к и в д о м а ш н и х у с л о в и я х . 

О д н а к о д и е т и ч е с к о е л е ч е н и е д е т е й с го

м о ц и с т и н у р и е й б ы л о б ы б о л е е р а ц и о н а л ь 

н ы м п р и н а л и ч и и в Р о с с и и г и д р о л и з а т а б е л -
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Таблица 4.1.1.5. Суточный набор продуктов 

П р о д у к т К о л и ч е с т в о , г Белки, г Ж и р ы , г У г л е в о д ы , г К а л о р и и , ккал М е т и о н и н , г 

Молоко 130 3,64 4,55 5,85 81,9 0,110 
Кефир 200,0 5,6 7,00 9,00 124,0 0,172 
Сметана 25,0 0,52 7,05 0,77 78,0 0,021 
Сливки 50,0 1,2 9,4 1,8 99,5 0,040 
Печень говяжья 10,0 1,37 0,27 18,1 0,046 
Морковь 375/300 3,37 20737 101,2 0,030 
Свекла 160/100 1,28 12,28 59.29 0,006 
Капуста белокочанная 340/250 4,48 10,88 53,4 0,025 
Картофель 300/200 3,60 42,0 186,0 0,050 
Томат 10,0 0,04 0,34 1,5 0,001 
Горошек зел. консерв. 40,0 1,68 5,08 27,6 0,010 
Лук 20,0/15 0,46 1,54 8,2 0,002 
Рис 20,0 1,26 0,18 14,32 65,20 0,027 
Масло сливочное 30,0 0,12 23,40 0,15 220,0 
Масло растительное 10,0 9,38 87,2 
Сахар 40,0 38^20 166,0 
Хлеб безбелк. 100,0 0,80 2,50 53,0 206,0 
Чай 0,2 
Кофе 3,0 
Крахмал 10,0 0,08 8,10 38,5 
Сок вишневый 200,0 1,20 26,60 112,0 
Клюква 30,0 0,12 2,19 9,3 
Всего в сут 30,82 6 3 > 3 352,47 1727,9 0,540 
На 1 кг веса 2,0 4,2 17,0 115,3 0,036 

ка, л и ш е н н о г о м е т и о н и н а , и л и с м е с и а м и н о 

к и с л о т , с п о м о щ ь ю к о т о р ы х в о з м о ж н о осу

щ е с т в л е н и е к о р р е к ц и и а м и н о к и с л о т н о г о с о 

с т а в а р а ц и о н а , а н а л о г и ч н о п о с т р о е н и ю д и е 

т ы п р и ф е н и л к е т о н у р и и . В ы н у ж д е н н о е с н и 

ж е н и е б е л к а в п и щ е в ы з ы в а е т у м е н ь ш е н и е , 

п о м и м о м е т и о н и н а , и д р у г и х а м и н о к и с л о т . 

Р а с ч е т а м и н о к и с л о т н о й ц е н н о с т и л е ч е б н о г о 

р а ц и о н а п о к а з ы в а е т , что у р о в е н ь н е з а м е н и 

м ы х а м и н о к и с л о т в н е м о б е с п е ч и в а е т л и ш ь 

м и н и м а л ь н у ю с у т о ч н у ю п о т р е б н о с т ь . 

В п о с л е д н е е в р е м я п о я в л я ю т с я с о о б щ е 

ния о б у с п е ш н о м и с п о л ь з о в а н и и б е т а и н а 

( Ы Д Ы - т р и м е т и л г л и ц и н а ) в л е ч е н и и б о л ь н ы х 

с В 6 - р е з и с т е н т н о й ф о р м о й г о м о ц и с т и н у р и и 

[36]. П о з а к л ю ч е н и ю а в т о р о в , п о л о ж и т е л ь 

н о е в л и я н и е б е т а и н а н а м е т а б о л и з м м е т и о 

н и н а у б о л ь н ы х с Ве-резистентной ф о р м о й 

г о м о ц и с т и н у р и и р а в н о ц е н н о э ф ф е к т и в н о 

с т и о п т и м а л ь н о п о д о б р а н н о й д и е т о т е р а п и и . 

Н а р я д у с в и т а м и н о м Ве, в т е р а п и и боль

н ы х с г о м о ц и с т и н у р и е й п р и м е н я ю т с я т а к ж е 

н е б о л ь ш и е д о з ы м я г к о д е й с т в у ю щ и х а н т и к о 

а г у л я н т о в ( а ц е т и л с а л и ц и л о в а я к и с л о т а 0,02 

мг/кг), п р о в о д и т с я л е ч е н и е г л а у к о м ы и н а 

з н а ч а ю т с и м п т о м а т и ч е с к о е л е ч е н и е (гипо

т е н з и в н ы е и с о с у д и с т ы е с р е д с т в а , н о о т р о п ы 

и др.) . С ч и т а ю т , что в к л ю ч е н и е в и т а м и н а С 

в к о м п л е к с м е д и к а м е н т о з н ы х п р е п а р а т о в у 

б о л ь н ы х с г о м о ц и с т и н у р и е й у м е н ь ш а е т э н -

д о т е л и а л ь н у ю д и с ф у н к ц и ю и с у щ е с т в е н н о 

п р о л о н г и р у е т с р о к и ф о р м и р о в а н и я и м а н и 

ф е с т а ц и и а р т е р и а л ь н ы х т р о м б о з о в [33] . 

П о п о к а з а н и я м , н а з н а ч а ю т с я м а с с а ж и 

л е ч е б н а я г и м н а с т и к а . Б о л ь ш о е в н и м а н и е 

у д е л я е т с я с а н а ц и и х р о н и ч е с к и х о ч а г о в и н 

ф е к ц и и , р е ш е н и ю в о п р о с о в т а к т и к и и с р о 

к о в о п е р а т и в н ы х в м е ш а т е л ь с т в , с а н а т о р 

н о - к у р о р т н о м у л е ч е н и ю . 

В з а к л ю ч е н и е н е о б х о д и м о п о д ч е р к н у т ь , 

ч т о э ф ф е к т и в н о с т ь т е р а п и и н а п р я м у ю з а 

в и с и т о т р а н н е й д и а г н о с т и к и з а б о л е в а н и я , 

ч т о с т а н о в и т с я р е а л ь н ы м п р и с о в е р ш е н с т 

в о в а н и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о о б с л у ж и в а 

н и я д е т с к о г о н а с е л е н и я . 

4.1.1.8.2. Гомоцистинурия, 

обусловленная дефицитом 

N(5,10)-метилентетрагидрофо-

латредуктазы 

З а б о л е в а н и е в п е р в ы е о п и с а н о J.Free

m a n et al. в 1 9 7 2 г. [ 3 7 ] . А в т о р ы о б с л е д о в а 

л и 1 5 - л е т н ю ю ч е р н о к о ж у ю д е в о ч к у с у м е -
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р е н н о й з а д е р ж к о й п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я , у 

к о т о р о й в т е ч е н и е п о с л е д н и х д в у х л е т на

б л ю д а л и с ь п р о г р е с с и р у ю щ и е п с и х и ч е с к и е 

н а р у ш е н и я , х а р а к т е р и з у ю щ и е с я г а л л ю ц и 

н а ц и я м и , и л л ю з и я м и и к а т а т о н и е й , р е з и 

с т е н т н ы м и к п с и х о т е р а п и и . П р и о б с л е д о в а 

н и и р е б е н к а б ы л а о б н а р у ж е н а э к с к р е ц и я 

г о м о ц и с т и н а с м о ч о й п р и н о р м а л ь н о м у р о в 

не м е т и о н и н а в к р о в и . Н а з н а ч е н и е п и р и д о -

к с и н а и ф о л и е в о й к и с л о т ы с п о с о б с т в о в а л и 

п о с т е п е н н о м у р е г р е с с у и м е в ш и х с я р а с 

с т р о й с т в . 

З а б о л е в а н и е в с т р е ч а е т с я к р а й н е р е д к о , 

е г о ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . 

П а т о л о г и я н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н о м у т и п у . Ген к а р т и р о в а н н а к о 

р о т к о м п л е ч е х р о м о с о м ы 1 , в л о к у с е 

р 3 6 . 3 - 1 р 3 6 . 3 . 

Э т а ф о р м а г о м о ц и с т и н у р и и о б у с л о в 

л е н а у м е н ь ш е н и е м к о л и ч е с т в а 5 - м е т и л -

т е т р а г и д р о ф о л и е в о й к и с л о т ы ( 5 - м е -

т и л Т Г Ф К ) , в о з н и к а ю щ е г о в с л е д с т в и е 

к р а й н е н и з к о й а к т и в н о с т и ф е р м е н т а 

N ( 5 , 1 0 ) - м е т и л е н т е т р а г и д р о ф о л а т р е д у к -

т а з ы , в о с с т а н а в л и в а ю щ е й 5 , 1 0 - м е т и -

л е н Т Г Ф К в 5 - м е т и л Т Г Ф К . 

Клиническая характеристика. З а б о 

л е в а н и е о т л и ч а е т с я ш и р о к о й в а р и а б е л ь -

Таблица 4.1.1.6. М е н ю - р а с к л а д к а на 1 день 

П р и е м ы п и щ и Наименования б л ю д Объем п о р ц и й , г Раскладка б л ю д а 

Завтрак 1. Свекла тушеная со сливками 150,0 Свекла 160,0/100 

2. Кофе с молоком 200,0 Сливки 50,0 

3. Хлеб безбелковый с маслом сливочным 30,0/10,0 Молоко 100,0 

Сахар 15,0, 

Кофе 3,0, 

Хлеб б/б 30,0, 

Масло сливочное 10,0 

Обед 1. Борщ на костном 

или мясном бульоне со сметаной 

150,0 Свекла 60,0/40 

Капуста 40,0/30,0 

Морковь 15,0/10 

Картофель 70,0/40 

Томат 5,0 

Масло сл. 5,0 

Лук 5,0/3,0 

Бульон 70,0 

Сметана 15,0 

2. Картофельное пюре с печенью 140/10 Картофель 150/100 

Молоко 30,0 

Масло сл. 10,0 

Печень 10,0 

3. Кисель 100.0 Клюква 30,0 

Сахар 15,0 

Крахмал 10,0 

4. Хлеб безбелковый 30.0 Хлеб б/б 30,0 

Полдник 1. Сок вишневый 200.0 Сок вишневый 200,0 

2. Хлеб безбелковый 20,0 Хлеб б/б 20,0 

Ужин I 1. Салат овощной 125,0 Картофель 90,0/30 

Морковь 60,0/40 

Зел. горошек 40,0 

Лук 10/6,0 

Масло растительное 10,0 

2. Голубцы с рисом и сметаной 200,0 Капуста 300,0/200,0 

Рис 20,0 

о 
Сметана 10,0 

о 
Лук 5,0/3,0 

Томат 5,0 

3. Чай 100,0 Чай 0,2 

Сахар 10,0 

4. Хлеб безбелковый 20,0 Хлеб б/б 20,0 

Ужин II Кефир 200,0 Кефир 200,0 
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н о с т ь ю к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й : о т т я ж е 

л ы х н е в р о л о г и ч е с к и х р а с с т р о й с т в , п р и в о 

д я щ и х к р а н н и м с м е р т е л ь н ы м и с х о д а м , д о 

п о л н о г о о т с у т с т в и я к л и н и ч е с к о й с и м п т о 

м а т и к и у в з р о с л ы х л и ц . В к л и н и ч е с к о й 

к а р т и н е з а б о л е в а н и я о п и с ы в а ю т в ы р а 

ж е н н у ю м ы ш е ч н у ю с л а б о с т ь , п е р е в а л и в а 

ю щ у ю с я п о х о д к у , г и п е р к и н е з ы в в е р х н и х 

к о н е ч н о с т я х , н а р у ш е н и я к о о р д и н а ц и и , п а -

р а с т е з и и , с н и ж е н и е п а м я т и , ш и з о ф р е н и ю 

и с у д о р о г и . 

П а т о л о г и я н о с и т п р о г р е д и е н т н ы й х а р а к 

т е р , и к н а ч а л у т р е т ь е г о д е с я т и л е т и я ж и з 

н и р я д п а ц и е н т о в о к а з ы в а е т с я п р и к о в а н 

н ы м к и н в а л и д н ы м к р е с л а м . 

И м е ю т с я т а к ж е с о о б щ е н и я о б о л е е з л о 

к а ч е с т в е н н о м т е ч е н и и б о л е з н и , р а н н е й е е 

м а н и ф е с т а ц и и , с б ы с т р ы м ( ч е р е з 1 г о д ) 

л е т а л ь н ы м и с х о д о м . К л и н и ч е с к а я с и м п о -

м а т и к а т а к и х с л у ч а е в в к л ю ч а е т : э п и з о д ы 

а п н о э , с у д о р о г и и к о м у . П о д о б н ы е н а б л ю 

д е н и я п о з в о л и л и и с с л е д о в а т е л я м с д е л а т ь 

п р е д п о л о ж е н и е о с у щ е с т в о в а н и и и н ф а н 

т и л ь н о й ф о р м ы з а б о л е в а н и я . 

В п о с л е д н и е г о д ы п о я в л я ю т с я с о о б щ е 

ния о с к л о н н о с т и к т р о м б о о б р а з о в а н и ю у 

т а к и х б о л ь н ы х ( и ш е м и ч е с к а я б о л е з н ь 

с е р д ц а , и н с у л ь т ы ) [ 3 8 ] . 

В п о к а з а т е л я х л а б о р а т о р н ы х и с с л е д о 

в а н и й о т м е ч а ю т н и з к и й у р о в е н ь м е т и о н и 

на в п л а з м е к р о в и и м о ч е , г о м о ц и с т и н у р и ю 

и г о м о ц и с т и н е м и ю . 

В к у л ь т у р е к о ж н ы х ф и б р о б л а с т о в о п р е 

д е л я е т с я н и з к и й у р о в е н ь (как п р а в и л о , н е 

п р е в ы ш а ю щ и й 1 0 % о т к о н т р о л ь н ы х з н а ч е 

ний) ф е р м е н т а Ы ( 5 , 1 0 ) - м е т и л е н т е т р а г и д -

р о ф о л а т р е д у к т а з ы . 

В р а з в и т и и к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к и и, 

в п е р в у ю о ч е р е д ь , т р о м б о з о в о с о б о е значе

ние п р и д а е т с я с н и ж е н и ю а к т и в н о с т и т е р м о 

л а б и л ь н о й ф р а к ц и и ф е р м е н т а Ы(5,10)-ме-

т и л е н т е т р а г и д р о ф о л а т р е д у к т а з ы . 

Дифференциальная диагностика и 

лечение. Б о л е з н ь д и ф ф е р е н ц и р у ю т о т 

д р у г и х ф о р м г о м о ц и с т и н у р и и . 

В р я д е с л у ч а е в м о г у т б ы т ь д о с т и г н у т ы 

п о л о ж и т е л ь н ы е р е з у л ь т а т ы п р и н а з н а ч е н и и 

п р е п а р а т о в ф о л и е в о й к и с л о т ы и б е т а и н а . 

4.1.1.8.3. Гэмоцистинурия, 

обусловленная нарушениями 

метаболизма кобаламина 

С у щ е с т в у е т н е с к о л ь к о т и п о в н а с л е д с т 

в е н н ы х з а б о л е в а н и й с н а р у ш е н и я м и м е т а 

б о л и з м а к о б а л а м и н а , к о т о р ы е б ы л и в ы я в 

л е н ы п р и б и о х и м и ч е с к и х и к о м п л е м е н т а р 

н ы х г е н е т и ч е с к и х и с с л е д о в а н и я х к у л ь т у р 

ф и б р о б л а с т о в и л и э к с т р а к т о в и з к л е т о к 

ф и б р о б л а с т о в . К н и м о т н о с я т с я : 

к о б а л а м и н А - т и п с д е ф и ц и т о м с и н т е з а 

а д е н о з и л к о б а л а м и н а в и н т а к т н ы х к л е т к а х ; 

к о б а л а м и н В - т и п с д е ф и ц и т о м с в о б о д 

но-клеточного с и н т е з а а д е н о з и л к о б а л а м и н а ; 

к о б а л а м и н С - т и п с д е ф и ц и т о м с и н т е з а 

а д е н о з и л к о б а л а м и н а и м е т и л к о б а л а м и н а 

в и н т а к т н ы х к л е т к а х ; 

к о б а л а м и н D - т и п п р о я в л я е т с я д е ф и ц и 

т о м с и н т е з а к а к а д е н о з и л к о б а л а м и н а , т а к 

и м е т и л к о б а л а м и н а в и н т а к т н ы х к л е т к а х , 

н о м о ж е т б ы т ь о т л и ч и м о т к о б а л а м и н а С 

п о к о р р е к ц и и д е ф и ц и т а к о б а л а м и н а С п о с 

л е к о м п л е м е н т а ц и и ; 

к о б а л а м и н F - з а б о л е в а н и е , с в я з а н н о е 

с « в ы т е к а н и е м » в и т а м и н а В 1 2 и з л и з о с о м ; 

к о б а л а м и н Е - з а б о л е в а н и е , с о п р о в о ж д а 

ю щ е е с я н о р м а л ь н о й а к т и в н о с т ь ю ф е р м е н т а 

р е д у к т а з ы м е т и о н и н - с и н т а з ы ( M T R R ) ; 

к о б а л а м и н G - п а т о л о г и я , х а р а к т е р и з у 

ю щ а я с я с н и ж е н и е м а к т и в н о с т и ф е р м е н т а 

р е д у к т а з ы м е т и о н и н - с и н т а з ы ( M T R R ) . 

С у щ е с т в у е т д и а г р а м м а , с о с т а в л е н н а я 

г р у п п о й и с с л е д о в а т е л е й , р а б о т а ю щ и х п о 

п р о б л е м е н а р у ш е н и й м е т а б о л и з м а к о б а 

л а м и н а [ 3 9 ] , о т р а ж а ю щ а я л о к а л и з а ц и ю по

в р е ж д е н и я д л я к а ж д о г о т и п а б о л е з н и . 

К н а с т о я щ е м у в р е м е н и н а и б о л е е и з 

в е с т н ы к о б а л а м и н Е и G т и п о в . 

4.1.1.8.4. Гэмоцистинурия 

с мегалобластической анемией, 

обусловленная нарушением 

метаболизма кобаламина, 

кобаламин Е типа 

С и н о н и м ы : в и т а м и н В 1 2 - з а в и с и м а я г о м о -

ц и с т и н у р и я , к о б а л а м и н Е т и п а ; д е ф и ц и т 

м е т и л к о б а л а м и н а . 
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З а б о л е в а н и е б ы л о в п е р в ы е о п и с а н о 

S.Schuh et al. в 1 9 8 4 г. [40]. А в т о р ы н а б л ю д а 

ли г р у д н о г о р е б е н к а с в ы р а ж е н н о й з а д е р ж 

кой п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я , у к о т о р о г о от

м е ч а л и с ь м е г а л о б л а с т и ч е с к а я а н е м и я , го-

м о ц и с т и н у р и я , н о о т с у т с т в о в а л а м е т и л м а л о -

н о в а я а ц и д у р и я . Л е ч е н и е г и д р о к с и к о б а л а -

м и н о м (ОН-В 1 2 ) и ф о л и е в о й к и с л о т о й п р и в е 

ло к б ы с т р о м у у л у ч ш е н и ю к л и н и к о - б и о х и м и -

ческих п о к а з а т е л е й . И с с л е д о в а н и е культуры 

ф и б р о б л а с т о в в ы я в и л о п р и з н а к и в н у т р и к л е 

т о ч н о г о н а р у ш е н и я с и н т е з а м е т и о н и н а . 

П а т о л о г и я в с т р е ч а е т с я к р а й н е р е д к о , 

е е ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . В н а с т о я щ е е 

в р е м я и м е ю т с я с в е д е н и я о 20 б о л ь н ы х с 

к о б а л а м и н Е т и п о м г о м о ц и с т и н у р и и : и з 

н и х 11 д е т е й (9 м а л ь ч и к о в и 2 д е в о ч к и ) 

о п и с а н ы в 1 9 9 4 г . [ 4 1 ] , т р и г о д а с п у с т я п о 

я в и л и с ь с о о б щ е н и я е щ е о 7 б о л ь н ы х 

(5 м а л ь ч и к а х и 2 д е в о ч к а х ) , в ы я в л е н н ы х 

с л у ч а й н о [ 4 2 ] , и, н а к о н е ц , в 2 0 0 2 г. о п у б л и 

к о в а н ы д в а н о в ы х н а б л ю д е н и я з а э т о й 

ф о р м о й з а б о л е в а н и я [ 4 3 ] . 

Б о л е з н ь н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н о м у т и п у . 

Ген л о к а л и з о в а н н а к о р о т к о м п л е ч е х р о 

м о с о м ы 5, в л о к у с е - р 1 5 . 3 - р 1 5 . 2 - 5 р 1 5 . 3 -

р 1 5 . 2 . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е п р о я в л я е т с я в п е р в ы е д н и и м е с я ц ы 

ж и з н и . У б о л ь н ы х о т м е ч а е т с я о т с т а в а н и е в 

п с и х о м о т о р н о м р а з в и т и и , в о з м о ж н а м и к 

р о ц е ф а л и я , о п и с а н ы э п и з о д ы « п о м р а ч е 

н и я с о з н а н и я » . П а т о л о г и и с в о й с т в е н н о 

п р о г р е д и е н т н о е т е ч е н и е . 

Данные лабораторных методов ис

следования. А н а л и з ы к р о в и в ы я в л я ю т м е -

г а л о б л а с т и ч е с к у ю а н е м и ю . 

Б и о х и м и ч е с к и е а н а л и з ы к р о в и и м о ч и 

х а р а к т е р и з у ю т с я г о м о ц и с т и н е м и е й , с н и 

ж е н и е м у р о в н я м е т и о н и н а п л а з м ы , г о м о 

ц и с т и н у р и е й и п о в ы ш е н н о й э к с к р е ц и е й 

ф о р м и м и н о г л у т а м а т а с м о ч о й . 

В культуре ф и б р о б л а с т о в к о ж и б о л ь н ы х 

о б н а р у ж и в а ю т н о р м а л ь н у ю а к т и в н о с т ь ф е р 

м е н т а р е д у к т а з ы м е т и о н и н - с и н т а з ы ( M T R R ) . 

У р о д и т е л е й б о л ь н ы х н а б л ю д а ю т с я п а р 

ц и а л ь н ы е н а р у ш е н и я в к л ю ч е н и я ( " С ) м е -

т и л т е т р а г и д р о ф о л а т а в с т р у к т у р у б е л к а в 

ф и б р о б л а с т а х [ 4 4 ] . 

Дифференциальная диагностика. 

З а б о л е в а н и е д и ф ф е р е н ц и р у ю т о т д р у г и х 

ф о р м г о м о ц и с т и н у р и и и , в п е р в у ю о ч е р е д ь , 

о т д е ф и ц и т а м е т и л к о б а л а м и н а G т и п а . 

Лечение и профилактика. П о д в о з д е й 

с т в и е м г и д р о к с и к о б а л а м и н а ( О Н - В 1 2 ) и ф о 

л и е в о й к и с л о т ы н а б л ю д а е т с я у л у ч ш е н и е 

к л и н и к о - б и о х и м и ч е с к и х п о к а з а т е л е й . Так, 

В.Fowler e t al. [42] н а ф о н е л е ч е н и я в ы с о к и 

м и д о з а м и ф о л и е в о й к и с л о т ы 1 7 - л е т н е й 

д е в у ш к и о т м е ч а л и у нее н о р м а л и з а ц и ю по

ч е ч н о й э к с к р е ц и и ф о р м и м и н о г л у т а м а т а и 

и с ч е з н о в е н и е г о м о ц и с т и н у р и и , о д н а к о к л и 

н и ч е с к и е и г е м а т о л о г и ч е с к и е п о к а з а т е л и 

п р и э т о м н е и з м е н я л и с ь . З а м е н а ф о л а т а н а 

м е т и л к о б а л а м и н с п о с о б с т в о в а л а у м е н ь ш е 

н и ю у б о л ь н о й т р е в о ж н о с т и , у л у ч ш е н и ю 

м о т о р н ы х ф у н к ц и й , р е ч и , д а н н ы х Э Э Г и 

у в е л и ч е н и ю с р е д н е г о о б ъ е м а э р и т р о ц и т о в . 

Н а и л у ч ш и е р е з у л ь т а т ы б ы л и п о л у ч е н ы а в 

т о р а м и н а ф о н е к о м б и н и р о в а н н о й т е р а п и и 

ф о л и е в о й к и с л о т о й и м е т и л к о б а л а м и н о м . 

Э ф ф е к т и в н о е м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н 

с у л ь т и р о в а н и е я в л я е т с я н а д е ж н о й п р о ф и 

л а к т и к о й з а б о л е в а н и я . D.S.Rosenblat t e t al. 

[44] п р о д е м о н с т р и р о в а л и у с п е ш н о е л е ч е 

н и е б о л ь н о г о м а л ь ч и к а г и д р о к с и к о б а л а м и -

н о м , к о т о р о м у п р е н а т а л ь н о б ы л п о с т а в л е н 

д и а г н о з к о б а л а м и н Е т и п а г о м о ц и с т и н у р и и . 

С т а р ш и й б р а т р е б е н к а с т р а д а л э т о й ж е 

ф о р м о й г о м о ц и с т и н у р и и , в ы я в л е н н о й в 

п е р в ы е м е с я ц ы ж и з н и , а р о д и т е л и я в л я л и с ь 

о б л и г а т н ы м и г е т е р о з и г о т н ы м и н о с и т е л я м и 

г е н а к о б а л а м и н Е т и п а с в ы с о к и м ( 2 5 % ) р и 

с к о м п о в т о р н о г о р о ж д е н и я р е б е н к а с э т о й 

ф о р м о й г о м о ц и с т и н у р и и . П р е н а т а л ь н а я д и 

а г н о с т и к а з а б о л е в а н и я и с в о е в р е м е н н а я 

т е р а п и я с п о с о б с т в о в а л и п р е д о т в р а щ е н и ю 

н е о б р а т и м ы х к л и н и к о - б и о х и м и ч е с к и х и з м е 

н е н и й , в п е р в у ю о ч е р е д ь , с о с т о р о н ы Ц Н С . 

4.1.1.8.5. Дефицит метилкобаламина 

С и н о н и м ы : г о м о ц и с т и н у р и я с м е г а л о б л а с -

т и ч е с к о й а н е м и е й , о б у с л о в л е н н а я н а р у ш е н и 

ем о б м е н а к о б а л а м и н а , т и п - к о б а л а м и н G. 
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Д е ф и ц и т м е т и л к о б а л а м и н а , т и п G - ф е -

н о т и п и ч е с к и с х о д н о е з а б о л е в а н и е с т и п о м Е 

и о т л и ч а е т с я от него, г л а в н ы м о б р а з о м , по 

результатам к о м п л е м е н т а р н о г о а н а л и з а в 

к л е т о ч н ы х к у л ь т у р а х . К о б а л а м и н 

G - м у т а ц и я о п и с а н а у м о л о д о й (21 г о д а ) 

п р е д с т а в и т е л ь н и ц ы б е л о й р а с ы , н а б л ю д а в 

ш е й с я в р а ч а м и с о ш и б о ч н ы м д и а г н о з о м 

р а с с е я н н о г о с к л е р о з а [45, 4 6 ] . К л и н и ч е с к а я 

с и м п т о м а т и к а о ч е н ь н а п о м и н а л а п о д о с т р у ю 

с м е ш а н н у ю д е г е н е р а ц и ю . У ж е н щ и н ы на

б л ю д а л и с ь у м е р е н н а я м а к р о ц и т а р н а я ане

м и я , а в д е т с к о м в о з р а с т е - н е у к л ю ж е с т ь и 

н а р у ш е н и е к о о р д и н а ц и и . П р и о б с л е д о в а н и и 

в ы я в л е н ы г о м о ц и с т и н у р и я , н о р м а л ь н а я по

чечная э к с к р е ц и я ц и с т а т и о н и н а , о т с у т с т в и е 

м е т и л м а л о н о в о й а ц и д у р и и и с н и ж е н и е с о 

д е р ж а н и я м е т и о н и н а в п л а з м е к р о в и . 

Р е з у л ь т а т ы г е н е т и ч е с к о г о и с с л е д о в а 

н и я п о з в о л и л и д и а г н о с т и р о в а т ь у б о л ь н о й 

н а л и ч и е м у т а ц и и к о б а л а м и н G т и п а . Ак

т и в н о с т ь ф е р м е н т а м е т и о н и н - с и н т а з ы в 

э к с т р а к т а х и з ф и б р о б л а с т о в о к а з а л а с ь 

с у б н о р м а л ь н о й . 

З а б о л е в а н и е в с т р е ч а е т с я к р а й н е р е д к о , 

е г о ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . К н а с т о я щ е м у 

в р е м е н и в м и р о в о й л и т е р а т у р е и м е ю т с я 

с в е д е н и я о 21 б о л ь н о м с д е ф и ц и т о м м е 

т и л к о б а л а м и н а т и п а G . 

Ген л о к а л и з о в а н н а д л и н н о м п л е ч е х р о 

м о с о м ы 1, в л о к у с е - q 4 3 - 1 q 4 3 . 

А н а л и з г е н о м н о й Д Н К , в ы д е л е н н о й у 

2 1 б о л ь н о г о с э т о й ф о р м о й г о м о ц и с т и н у 

р и и , п о з в о л и л и с с л е д о в а т е л я м в ы я в и т ь 

1 3 н о в ы х м у т а ц и й , в к л ю ч а ю щ и х 5 д е л е ц и й 

и 2 н о н с е н с - м у т а ц и и , к о т о р ы е п р и в о д я т к 

с и н т е з у у к о р о ч е н н ы х б е л к о в , с н и ж а ю щ и х 

ф у н к ц и о н а л ь н у ю а к т и в н о с т ь ф е р м е н т а 

м е т и о н и н - с и н т а з ы [ 4 7 ] . 

И м е ю т с я т а к ж е д а н н ы е , с в и д е т е л ь с т в у 

ю щ и е о в о з м о ж н о м н а р у ш е н и и с в я з ы в а 

н и я S - а д е н о з и л м е т и о н и н а в к л е т к а х б о л ь 

н ы х с G т и п о м [ 4 8 ] . 

П а т о л о г и я н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н о м у т и п у . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е о т л и ч а е т с я в ы р а ж е н н ы м к л и н и ч е с к и м 

п о л и м о р ф и з м о м и проявляется, как п р а в и 

ло, в п е р в ы е м е с я ц ы ж и з н и р е б е н к а . Боль

ш и н с т в о а в т о р о в о т м е ч а ю т в ы р а ж е н н у ю з а 

д е р ж к у п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я и т я ж е л ы е 

н е в р о л о г и ч е с к и е н а р у ш е н и я . Н а п р и м е р , на

б л ю д а л и м а л ь ч и к а , у к о т о р о г о в в о з р а с т е 

ш е с т и недель п о с л е п е р е н е с е н н о й в е т р я н о й 

о с п ы п о я в и л и с ь р в о т а , о с т а н о в и в ш и й с я 

взгляд и р а з в и л а с ь л е т а р г и я . Н а р я д у с э т и м , 

у р е б е н к а о т м е ч а л и м ы ш е ч н у ю г и п о т о н и ю , 

о т с у т с т в и е о т в е т н о й р е а к ц и и н а р а з д р а ж и т е 

л и . Б о л ь н о м у п о т р е б о в а л и с ь и н т у б а ц и я и ис

к у с с т в е н н а я в е н т и л я ц и я л е г к и х [49]. 

В д р у г о м н а б л ю д е н и и у д е в о ч к и , р о ж 

д е н н о й о т к р о в н о - р о д с т в е н н о г о б р а к а ( р о 

д и т е л и д в о ю р о д н ы е б р а т и с е с т р а ) , в в о з 

р а с т е 1 8 м е с р а з в и л а с ь м е г а л о б л а с т и ч е -

с к а я а н е м и я . М е с я ц с п у с т я у р е б е н к а д и а г 

н о с т и р о в а н ы л е г о ч н а я г и п е р т е н з и я и п о 

ч е ч н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь , п р и в е д ш и е п о с л е 

п р о в е д е н и я б и о п с и и п о ч к и к г е м о л и т и к о -

у р е м и ч е с к о м у с и н д р о м у [ 5 0 ] . 

Результаты лабораторных исследо

ваний. Д е ф и ц и т м е т и л к о б а л а м и н а , т и п G , 

х а р а к т е р и з у е т с я н а л и ч и е м г о м о ц и с т и н у 

р и и , г и п е р г о м о ц и с т и н е м и и и г и п о м е т и о -

н и н е м и и . 

В к у л ь т у р е ф и б р о б л а с т о в к о ж и о п р е д е 

л я е т с я с н и ж е н и е а к т и в н о с т и ф е р м е н т а м е 

т и о н и н - с и н т а з ы д о с у б н о р м а л ь н ы х ц и ф р . 

К л и н и ч е с к и й а н а л и з к р о в и в ы я в л я е т 

м е г а л о б л а с т и ч е с к у ю а н е м и ю . 

Дифференциальный диагноз и лече

ние. З а б о л е в а н и е д и ф ф е р е н ц и р у ю т , в 

п е р в у ю о ч е р е д ь , с н а р у ш е н и я м и м е т а б о 

л и з м а к о б а л а м и н а Е т и п а , а т а к ж е с д р у г и 

м и ф о р м а м и г о м о ц и с т и н у р и и . 

Лечение б о л ь н ы х с д е ф и ц и т о м м е т и л 

к о б а л а м и н а G т и п а п р е д с т а в л я е т о п р е д е 

л е н н ы е т р у д н о с т и . Н а р я д у с г и д р о к с и к о б а -

л а м и н о м , б о л ь н ы м с э т о й ф о р м о й з а б о л е 

в а н и я т р е б у е т с я д о п о л н и т е л ь н о е н а з н а ч е 

н и е ф о л а т о в и б е т а и н а [ 5 1 ] . 

4.1.1.9. Другие наследственные 
аминоацидопатии 

С в е д е н и я о н е к о т о р ы х д р у г и х н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н я х а м и н о к и с л о т н о г о о б м е н а 
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п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 4.1.1.7. Э т и з а б о л е 

в а н и я б ы л и о п и с а н ы в 1 9 6 1 - 1 9 6 5 гг . Ч а с 

т о т а к о л е б л е т с я от 1 : 37 ООО ( г и с т и д и н е -

м и я ) до 1 : 55 ООО н о в о р о ж д е н н ы х ( н е к е т о -

т и ч е с к а я г и п е р г л и ц и н е м и я ) . Ч а с т о т а г и -

п е р л и з и н е м и и н е у с т а н о в л е н а . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н ы й . Л о к а л и з а ц и я м у т а н т н ы х г е н о в и 

к л ю ч е в ы е ф е р м е н т н ы е д е ф е к т ы п р и р а с 

с м а т р и в а е м ы х з а б о л е в а н и я х у к а з а н ы в 

т а б л . 4 . 1 . 1 . 7 . Б л о к а д а н а п у т и м е т а б о л и з 

м а с о о т в е т с т в у ю щ и х а м и н о к и с л о т п р и в о 

д и т к их н а к о п л е н и ю в т к а н я х и б и о л о г и 

ч е с к и х ж и д к о с т я х б о л ь н о г о . П а т о г е н е т и 

ч е с к и е о с о б е н н о с т и з а б о л е в а н и й м а л о 

и з у ч е н ы . П р и к е т о т и ч е с к о й г и п е р г л и ц и -

н е м и и о с н о в н у ю р о л ь и г р а е т н а к а п л и в а 

ю щ и й с я в м о з г е г л и ц и н , к о т о р ы й я в л я е т 

с я о д н и м и з н е й р о м е д и а т о р о в ц е н т р а л ь 

н о й н е р в н о й с и с т е м ы , о к а з ы в а ю щ и х и н -

г и б и р у ю щ е е д е й с т в и е н а с и н а п с ы , а т а к 

ж е м о д у л и р у ю щ е е в л и я н и е н а р е ц е п т о р ы 

м о з г о в о й т к а н и . 

Клиническая характеристика. П р и ке

т о т и ч е с к о й г и п е р г л и ц и н е м и и в ы д е л я ю т 

д в е к л и н и ч е с к и е ф о р м ы б о л е з н и : н е о н а -

т а л ь н у ю и ю в е н и л ь н у ю . Н е о н а т а л ь н а я 

ф о р м а х а р а к т е р и з у е т с я о с т р о р а з в и в а ю 

щ е й с я с и м п т о м а т и к о й в п е р в ы е д н и ж и з н и 

р е б е н к а и в ы с о к о й л е т а л ь н о с т ь ю . О с н о в 

н ы м и п р и з н а к а м и я в л я ю т с я в я л о с т ь , м ы 

ш е ч н а я г и п о т о н и я , с н и ж е н н а я д в и г а т е л ь 

н а я а к т и в н о с т ь , в ы р а ж е н н а я с о н л и в о с т ь , 

с л а б ы й к р и к , н а р у ш е н и е с о с а н и я , о т к а з о т 

е д ы , м и о к л о н и ч е с к и е с у д о р о ж н ы е п р и с т у 

п ы . С о с т о я н и е д е т е й п р о г р е с с и в н о у х у д 

ш а е т с я , с о н л и в о с т ь с м е н я е т с я л е т а р г и е й , 

п о я в л я ю т с я р е с п и р а т о р н ы е н а р у ш е н и я с 

п е р и о д и ч е с к и м и а п н о э . С у х о ж и л ь н ы е и пе-

р и о с т а л ь н ы е р е ф л е к с ы р е з к о с н и ж е н ы , 

у г а с а ю т б е з у с л о в н ы е р е ф л е к с ы , р а з в и в а 

е т с я о п и с т о т о н у с . 

П р и г и с т и д и н е м и и , г и п е р л и з и н е м и и и 

ю в е н и л ь н о й ф о р м е к е т о т и ч е с к о й г и п е р 

г л и ц и н е м и и н а ч а л ь н ы е п р и з н а к и п о я в л я 

ю т с я о б ы ч н о н а п р о т я ж е н и и п е р в ы х д в у х 

л е т ж и з н и . О с н о в н о й с и м п т о м о к о м п л е к с 

в к л ю ч а е т о т с т а в а н и е п с и х о м о т о р н о г о и ре

ч е в о г о р а з в и т и я , с у д о р о г и , н а р у ш е н и е м ы 

ш е ч н о г о т о н у с а . П р и г и с т и д и н е м и и н е р е д 

к о о т м е ч а е т с я ф е н о т и п и ч е с к о е с х о д с т в о 

б о л ь н ы х с д е т ь м и , с т р а д а ю щ и м и ф е н и л к е -

т о н у р и е й : р у с ы е в о л о с ы , г о л у б ы е г л а з а , 

а т о п и ч е с к и й д е р м а т и т . У ч а с т и п а ц и е н т о в 

с г и п е р л и з и н е м и е й о п и с а н ы н и з к о р о с -

л о с т ь , г р у б ы е ч е р т ы л и ц а , с р о с ш и е с я б р о 

в и , з а д е р ж к а п о л о в о г о р а з в и т и я , с л а б о с т ь 

с в я з о ч н о г о а п п а р а т а , р а з б о л т а н н о с т ь с у с 

т а в о в , п о д в ы в и х х р у с т а л и к а . 

Лабораторные и функциональные ис

следования. На э л е к т р о э н ц е ф а л о г р а м м е 

б о л ь н ы х н е р е д к о о б н а р у ж и в а ю т с я п р и з н а 

к и п а р о к с и з м а л ь н о й а к т и в н о с т и . К о м п ь ю 

т е р н а я т о м о г р а ф и я г о л о в н о г о м о з г а д е т е й 

с н е к е т о т и ч е с к о й г и п е р г л и ц и н е м и е й в ы я в 

л я е т а г е н е з и ю м о з о л и с т о г о т е л а , п а х и г и -

р и ю , з о н ы п о н и ж е н н о й п л о т н о с т и в в е щ е 

с т в е м о з г а . 

У р о в е н ь с о о т в е т с т в у ю щ и х а м и н о к и с л о т 

з н а ч и т е л ь н о п о в ы ш е н в к р о в и , м о ч е и л и к -

в о р е ( т а б л . 4 . 1 . 1 . 7 ) . П р и г и с т и д и н е м и и м о 

ж е т о т м е ч а т ь с я п о л о ж и т е л ь н а я п р о б а Ф е л -

л и н г а , о б у с л о в л е н н а я в ы с о к о й п о ч е ч н о й 

э к с к р е ц и е й и м и д а з о л ь н ы х м е т а б о л и т о в г и -

с т и д и н а . 

Критерии диагностики. Д и а г н о з у с т а 

н а в л и в а е т с я н а о с н о в а н и и с т о й к о г о у в е л и 

ч е н и я у р о в н я г и с т и д и н а , л и з и н а и л и г л и ц и 

на в к р о в и и м о ч е . Д л я п о д т в е р ж д е н и я д и 

а г н о з а и с п о л ь з у е т с я н а г р у з о ч н а я п р о б а с 

L - г и с т и д и н о м и л и L - л и з и н о м ( 1 0 0 - 1 5 0 

м г / к г ) , о п р е д е л е н и е а к т и в н о с т и г и с т и д а з ы 

в к о ж е ( п р и г и с т и д и н е м и и ) , б и ф у н к ц и о 

н а л ь н о г о б е л к а и л и з и н к е т о г л у т а р а т р е д у к -

т а з ы в ф и б р о б л а с т а х ( п р и г и п е р л и з и н е 

м и и ) . Д л я р а н н е й д и а г н о с т и к и н е к е т о т и ч е 

с к о й г и п е р г л и ц и н е м и и у н о в о р о ж д е н н ы х 

и з г р у п п ы р и с к а ( п р и н а л и ч и и б о л ь н ы х 

с и б с о в ) п р е д л о ж е н о о с у щ е с т в л я т ь а н а л и з 

а к т и в н о с т и г л и ц и н - р а с щ е п л я ю щ е й ф е р 

м е н т н о й с и с т е м ы в т к а н и п л а ц е н т ы . 

Лечение. О с н о в н о й п р и н ц и п л е ч е н и я з а 

б о л е в а н и й - о г р а н и ч е н и е о б щ е г о б е л к а и 

с о о т в е т с т в у ю щ и х а м и н о к и с л о т в п и щ е в о м 

р а ц и о н е д о м и н и м а л ь н о й с у т о ч н о й п о т р е б -
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н о с т и . О д н а к о э ф ф е к т и в н о с т ь д и е т о т е р а 

п и и в ы з ы в а е т с о м н е н и я . К о м п л е к с т е р а п и и 

д е т е й с н е к е т о т и ч е с к о й г и п е р г л и ц и н е м и е й 

в к л ю ч а е т д о п о л н и т е л ь н о е н а з н а ч е н и е а р г и 

н и н а и б е н з о а т а н а т р и я ( 5 0 - 2 0 0 мг/кг/сут), 

о б л а д а ю щ е г о с п о с о б н о с т ь ю с в я з ы в а т ь г л и 

цин с о б р а з о в а н и е м г и п п у р о в о й к и с л о т ы , а 

т а к ж е и с п о л ь з о в а н и е л е к а р с т в е н н ы х 

с р е д с т в , о к а з ы в а ю щ и х с т и м у л и р у ю щ е е 

в л и я н и е н а ц е н т р а л ь н у ю н е р в н у ю с и с т е м у , 

в ч а с т н о с т и , п у т е м б л о к и р о в а н и я и н г и б и р у -

ю щ е г о д е й с т в и я г л и ц и н а ( н и т р а т с т р и х н и н а 

в д о з е 0 , 2 5 - 0 , 3 мг/кг/сут). В к о м б и н а ц и и со 

с т р и х н и н о м п р е д л о ж е н о и с п о л ь з о в а т ь кета-

мин [52] . Э т о т п р е п а р а т б л о к и р у е т г л у т а -

м а т - р е ц е п т о р ы г о л о в н о г о м о з г а и д е л а е т 

их н е ч у в с т в и т е л ь н ы м и к н е б л а г о п р и я т н о 

м у э ф ф е к т у г л и ц и н а . К о м п л е к с н о е л е ч е 

н и е с п о с о б с т в у е т в ы в е д е н и ю д е т е й и з к р и 

т и ч е с к о г о с о с т о я н и я , с т и м у л и р у я п о я в л е 

н и е р е ф л е к с о в с о с а н и я , г л о т а н и я , а т а к ж е 

у л у ч ш а е т ф у н к ц и ю д ы х а н и я и в е д е т к л и к 

в и д а ц и и с у д о р о ж н ы х п р и с т у п о в . В к а ч е с т 

в е д о п о л н и т е л ь н ы х с р е д с т в т е р а п и и п р и 

м е н я ю т с я п р е п а р а т ы м а г н и я , п и р и д о к с и н 

( 5 0 м г / с у т ) и 1 Ч 5 ф о р м и л т е т р а г и д р о ф о л а т 

( 1 0 м г / с у т ) . 

4.1.1.10. Общая характеристика 
болезней обмена 
органических кислот: 
дифференциальная 
диагностика, принципы 
лечения 

Н а с л е д с т в е н н ы е з а б о л е в а н и я , с о п р о 

в о ж д а ю щ и е с я н а р у ш е н и е м о б м е н а о р г а 

н и ч е с к и х к и с л о т , о б ъ е д и н я ю т т е р м и н о м 

« о р г а н и ч е с к и е а ц и д е м и и » ( и л и « о р г а н и 

ч е с к и е а ц и д у р и и » ) . О р г а н и ч е с к и е к и с л о 

т ы п р е д с т а в л я ю т с о б о й н и з к о м о л е к у л я р 

н ы е п р о д у к т ы о б м е н а р а з л и ч н ы х с о е д и -

Т а б л и ц а 4 1 1 7 Другие наследственные аминоацидопатии 

Н о з о л о г и ч е с к а я Л о к а л и з а ц и я Д е ф е к т н ы й К л и н и ч е с к и е О б м е н н ы е 

ф о р м а гена ф е р м е н т п р и з н а к и н а р у ш е н и я 

Гистидинемия 12q22-q23 Гистидаза Отставание Высокий уровень 

психомоторного гистидина 

развития, в крови и моче 

нарушение речи, 

судороги 

Гиперлизинемия 7q31.3 Семиальдегид Отставание Высокий уровень 

синтазы психомоторного лизина 

аминоадипиновой развития, в крови и моче, 

кислоты судороги, повышена экскреция 

(лизинкетоглутаратредуктаза. мышечная сахаропина, 

сахаропиндегидрогеназа) слабость гомоаргинина, 

и гипотония, гомоцитруллина 

иногда 

низкорослость, 

грубые черты лица, 

разболтанность 

суставов, 

подвывих 

хрусталика 

Некетотическая 16q24, 9р22, Глицин-расщепляющая Задержка Высокий уровень 

гиперглицинемия Зр21.2-р21.1 ферментная система: психомоторного глицина 

Р-протеин, Т-протеин, развития, в крови и моче 

Н-лротеин, L-протеин гипотония, 

вялость, 

сонливость, 

летаргия, 

нарушение 

сосания, 

миоклонические 

приступы 
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н е н и й - а м и н о к и с л о т , у г л е в о д о в , л и п и д о в 

и д р . [ 3 1 , 5 3 , 5 4 ] . 

И з у ч е н и е о р г а н и ч е с к и х а ц и д е м и и н а ч а 

л о с ь в 6 0 - е г о д ы XX в е к а . В 1 9 6 1 г. б ы л и 

о п и с а н ы п а ц и е н т ы с х а р а к т е р н ы м с и м п т о -

м о к о м п л е к с о м , п о л у ч и в ш и м н а и м е н о в а 

н и е к е т о т и ч е с к а я г и п е р г л и ц и н е м и я ( к е т о а -

ц и д о з , г и п е р г л и ц и н е м и я , н е й т р о - и т р о м б о -

ц и т о п е н и я у д е т е й с у м с т в е н н о й о т с т а л о 

с т ь ю ) . В 1 9 6 7 г. в р е з у л ь т а т е о б с л е д о в а н и я 

р е б е н к а с у к а з а н н ы м в ы ш е с и м п т о м о к о м п -

л е к с о м и д е н т и ф и ц и р о в а л и п е р в у ю н о з о л о 

г и ч е с к у ю ф о р м у - и з о в а л е р и а н о в у ю а ц и -

д е м и ю [ 5 5 ] . В п о с л е д у ю щ и е д е с я т и л е т и я 

р а з р а б о т к а и п р и м е н е н и е н о в ы х а н а л и т и 

ч е с к и х м е т о д о в д и а г н о с т и к и п р и в е л и к 

р е з к о м у у в е л и ч е н и ю ч и с л а ф о р м о р г а н и 

ч е с к и х а ц и д е м и и . С т а л о о ч е в и д н ы м , ч т о в 

с о о т в е т с т в и и с о с н о в н ы м б и о х и м и ч е с к и м 

п р и з н а к о м - н а к о п л е н и е м в б и о л о г и ч е с к и х 

ж и д к о с т я х о р г а н и ч е с к и х к и с л о т - к г р у п п е 

о р г а н и ч е с к и х а ц и д е м и и м о ж н о о т н е с т и 

м н о г и е н а с л е д с т в е н н ы е а м и н о а ц и д о п а т и и 

( г и с т и д и н е м и ю , в с е ф о р м ы ф е н и л к е т о н у -

р и и и т и р о з и н е м и и ) , м и т о х о н д р и а л ь н ы е 

б о л е з н и , о б у с л о в л е н н ы е д е ф е к т а м и м е т а 

б о л и з м а п и р у в а т а , ц и к л а К р е б с а , ж и р н ы х 

к и с л о т . В н а с т о я щ е е в р е м я п е р е ч е н ь з а б о 

л е в а н и й о б м е н а о р г а н и ч е с к и х к и с л о т н а 

с ч и т ы в а е т о к о л о 6 0 ф о р м и и х в а р и а н т о в . 

Генеалогический анализ. П о д а в л я ю 

щ е е б о л ь ш и н с т в о о р г а н и ч е с к и х а ц и д е м и и 

н а с л е д у е т с я а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о . В р о 

д о с л о в н ы х п р о б а н д о в в о з м о ж н ы у к а з а н и я 

н а р о д с т в о р о д и т е л е й , п р о и с х о ж д е н и е и х 

и з о д н о й м е с т н о с т и , н а л и ч и е с х о д н о й п а т о 

л о г и и и л и с л у ч а и р а н н е й с м е р т и у с и б с о в . 

Сроки манифестации. П е р в ы е п р и з н а 

к и б о л ь ш и н с т в а о р г а н и ч е с к и х а ц и д е м и и 

о т м е ч а ю т с я у д е т е й н а п е р в о м г о д у ж и з н и , 

и н о г д а - с р а з у п о с л е р о ж д е н и я ( и з о в а л е -

р и а н о в а я , п р о п и о н о в а я и м е т и л м а л о н о в а я 

а ц и д е м и и , ( 3 - м е т и л к р о т о н и л г л и ц и н у р и я , 

н е о н а т а л ь н а я ф о р м а м н о ж е с т в е н н о г о д е 

ф и ц и т а к а р б о к с и л а з и д р . ) . Л и ш ь н е б о л ь 

ш а я ч а с т ь ф о р м п а т о л о г и и в п е р в ы е п р о я в 

л я е т с я п о с л е 2 - л е т н е г о в о з р а с т а . З а б о л е 

в а н и я , к а к п р а в и л о , о т л и ч а ю т с я о с т р ы м 

н а ч а л о м п о с л е к а к о й - л и б о п р о в о к а ц и и 

( п е р в о е п р и к л а д ы в а н и е к г р у д и н о в о р о ж 

д е н н о г о , п е р е г р у з к а б е л к а м и и л и л и п и д а -

м и , г о л о д а н и е , п е р е о х л а ж д е н и е , и н т е р к у р -

р е н т н ы е и н ф е к ц и и , х и р у р г и ч е с к о е в м е ш а 

т е л ь с т в о , ф и з и ч е с к а я н а г р у з к а ) , п р о т е к а 

ю т п р и с т у п о о б р а з н о [ 5 6 ] . 

Клинические проявления. В е д у щ и й 

с и м п т о м о к о м п л е к с н а ч а л ь н ы х п р о я в л е н и й 

о р г а н и ч е с к и х а ц и д е м и и в к л ю ч а е т р е с п и 

р а т о р н ы й и н е й р о д и с т р е с с с и н д р о м ы , с у 

д о р о ж н ы й с и н д р о м , у п о р н у ю р в о т у , о т к а з 

о т е д ы , н а р у ш е н и я с т у л а , о б е з в о ж и в а н и е . 

Т и п и ч н ы к о ж н ы е и з м е н е н и я : с у х о с т ь и э р и -

т е м а т о з н ы е в ы с ы п а н и я . Д е т и о т с т а ю т в 

ф и з и ч е с к о м и п с и х о м о т о р н о м р а з в и т и и . 

В с в я з и с р а з в и в а ю щ и м с я к о м п л е к с н ы м 

и м м у н о д е ф и ц и т о м б о л ь н ы е с т р а д а ю т ч а с 

т ы м и п о в т о р н ы м и и н ф е к ц и о н н ы м и з а б о л е 

в а н и я м и : б а к т е р и а л ь н ы м и , в и р у с н ы м и , 

г р и б к о в ы м и . Н е р е д к и м о с л о ж н е н и е м в не-

о н а т а л ь н о м п е р и о д е я в л я е т с я с е п с и с . 

Х а р а к т е р н ы м п р и з н а к о м п а т о л о г и и с л у 

ж и т н а л и ч и е н е о б ы ч н о г о з а п а х а м о ч и (ко

ж и , в о л о с , п о т а ) р е б е н к а , к о т о р ы й у с и л и 

в а е т с я п р и у х у д ш е н и и о б щ е г о с о с т о я н и я . 

Б о л е е р е д к и м и к л и н и ч е с к и м и п р о я в л е н и я 

м и у д е т е й п е р в ы х м е с я ц е в ж и з н и я в л я ю т 

ся к р о в о и з л и я н и е в м о з г , к а р д и о м и о п а т и я , 

п а н к р е а т и т , у в е л и ч е н и е и н а р у ш е н и е 

ф у н к ц и и п е ч е н и , т у б у л о и н т е р с т и ц и а л ь н ы й 

н е ф р и т , н а р у ш е н и я с л у х а и з р е н и я . Тя

ж е с т ь п е р е ч и с л е н н о й с и м п т о м а т и к и о б у 

с л о в л и в а е т в ы с о к у ю с м е р т н о с т ь (30—40%) 

б о л ь н ы х в р а н н е м в о з р а с т е [ 5 4 ] . 

В к л и н и ч е с к о й к а р т и н е з а б о л е в а н и я у 

д е т е й б о л е е с т а р ш е г о в о з р а с т а н а п е р 

в ы й п л а н в ы с т у п а ю т з а д е р ж к а п с и х и ч е 

с к о г о и м о т о р н о г о р а з в и т и я , п и р а м и д н а я 

с и м п т о м а т и к а , р а с с т р о й с т в а к о о р д и н а 

ц и и , с у д о р о г и . 

Б и о х и м и ч е с к и е и з м е н е н и я о т д е л ь н ы х 

н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м с х о д н ы м е ж д у с о б о й 

и п р о я в л я ю т с я р а з в и т и е м м е т а б о л и ч е с к о г о 

а ц и д о з а , к е т о з а , г и п о г л и к е м и и , г и п е р а м м о -

н и е м и и , в ы с о к и м с о д е р ж а н и е м в к р о в и 

г л и ц и н а , м о л о ч н о й и п и р о в и н о г р а д н о й к и с 

л о т , н и з к и м у р о в н е м о б щ е г о к а р н и т и н а , 
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в ы с о к о й п о ч е ч н о й э к с к р е ц и е й с о о т в е т с т в у 

ю щ и х о р г а н и ч е с к и х к и с л о т . П о м и м о п е р е 

ч и с л е н н ы х п р и з н а к о в , н е р е д к о о т м е ч а ю т с я 

а н е м и я , л е й к о п е н и я , т р о м б о ц и т о п е н и я , 

у в е л и ч е н и е а к т и в н о с т и т р а н с а м и н а з , п о в ы 

ш е н и е в к р о в и у р о в н я а л а н и н а . 

Дифференциальная диагностика. 

В с в я з и с о с х о д с т в о м о с н о в н ы х к л и н и ч е 

с к и х п р и з н а к о в и б и о х и м и ч е с к и х н а р у ш е 

н и й д и ф ф е р е н ц и р о в а н и е о т д е л ь н ы х н о з о 

л о г и ч е с к и х ф о р м о р г а н и ч е с к и х а ц и д е м и й 

о с н о в ы в а е т с я н а о п р е д е л е н и и х а р а к т е р н о 

го с п е к т р а о р г а н и ч е с к и х к и с л о т в м о ч е и 

в ы я в л е н и и д е ф и ц и т а с о о т в е т с т в у ю щ е г о 

ф е р м е н т а в л е й к о ц и т а х и л и ф и б р о б л а -

с т а х . Н е о б х о д и м о т а к ж е п р о в о д и т ь д и ф 

ф е р е н ц и а л ь н у ю д и а г н о с т и к у с н а с л е д с т 

в е н н ы м и б о л е з н я м и а м и н о к и с л о т н о г о о б 

м е н а , м и т о х о н д р и а л ь н ы м и з а б о л е в а н и я 

м и , п о с л е д с т в и я м и п е р и н а т а л ь н о г о и п о с т -

н а т а л ь н о г о п о р а ж е н и я н е р в н о й с и с т е м ы . 

П р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а з а б о л е в а н и й 

о с у щ е с т в л я е т с я в с е м ь я х п о в ы ш е н н о г о р и 

с к а ( п р и н а л и ч и и б о л ь н о г о р е б е н к а с у с т а 

н о в л е н н о й ф о р м о й о р г а н и ч е с к о й а ц и д е 

м и й ) п у т е м и н в а з и в н о г о и с с л е д о в а н и я . 

П р о в о д я т с я и с с л е д о в а н и е с о с т а в а о р г а н и 

ч е с к и х к и с л о т а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и , 

о п р е д е л е н и е а к т и в н о с т и к л ю ч е в ы х ф е р 

м е н т о в в а м н и о ц и т а х , к л е т к а х х о р и о н а , а 

т а к ж е м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и й а н а л и з 

т к а н е й п л о д а д л я в ы я в л е н и я х а р а к т е р н ы х 

м у т а ц и й . 

Лечение о с н о в а н о н а п р и м е н е н и и м а 

л о б е л к о в о й э л и м и н а ц и о н н о й д и е т ы [ 1 , 5 7 , 

5 8 ] . Е е п р и н ц и п а м и я в л я ю т с я : 

• и с к л ю ч е н и е и з п и щ е в о г о р а ц и о н а 

п р о д у к т о в , с о д е р ж а щ и х б е л к и в ы с о к о й 

б и о л о г и ч е с к о й ц е н н о с т и ( ж и в о т н о г о п р о 

и с х о ж д е н и я ) ; 

• о г р а н и ч е н н о е п о т р е б л е н и е б е л к о в 

н и з к о й б и о л о г и ч е с к о й ц е н н о с т и ( р а с т и 

т е л ь н о г о п р о и с х о ж д е н и я ) с у ч е т о м м и н и 

м а л ь н о й с у т о ч н о й п о т р е б н о с т и р е б е н к а в 

т о й а м и н о к и с л о т е , м е т а б о л и з м к о т о р о й н а 

р у ш е н ; 

• п р и м е н е н и е п о л у с и н т е т и ч е с к и х л е 

ч е б н ы х п р о д у к т о в , с о з д а н н ы х н а о с н о в е 

г и д р о л и з а т о в б е л к а и л и с м е с е й а м и н о к и с 

л о т , д л я в о с п о л н е н и я д е ф и ц и т а б е л к а , н е 

з а м е н и м ы х а м и н о к и с л о т и о б е с п е ч е н и я 

а д е к в а т н о г о р о с т а и р а з в и т и я р е б е н к а ; 

• р а в н о м е р н о е р а с п р е д е л е н и е д и е т и ч е 

с к о й б е л к о в о й н а г р у з к и в т е ч е н и е д н я ; 

• о б е с п е ч е н и е к а л о р и й н о с т и р а ц и о н а 

р е б е н к а в с о о т в е т с т в и и с в о з р а с т н ы м и п о 

т р е б н о с т я м и з а с ч е т в к л ю ч е н и я в р а ц и о н 

в ы с о к о к а л о р и й н ы х д о б а в о к и м а л о б е л к о 

в ы х к р а х м а л с о д е р ж а щ и х п р о д у к т о в . 

М е д и к а м е н т о з н а я т е р а п и я в к л ю ч а е т и с 

п о л ь з о в а н и е в ы с о к и х д о з в и т а м и н о в ( В , 

п р и л е й ц и н о з е , B i 2 п р и м е т и л м а л о н о в о й 

а ц и д е м и й , б и о т и н а п р и м н о ж е с т в е н н о м д е 

ф и ц и т е к а р б о к с и л а з ) , а т а к ж е к а р н и т и н а , 

г л и ц и н а и ф е н и б у т а д л я к о р р е к ц и и в т о р и ч 

н ы х м е т а б о л и ч е с к и х р а с с т р о й с т в и о б е с 

п е ч е н и я в ы в е д е н и я н а к а п л и в а ю щ и х с я т о к 

с и ч н ы х п р о и з в о д н ы х о р г а н и ч е с к и х к и с л о т 

с м о ч о й . С р е д и п е р с п е к т и в н ы х , т р е б у ю щ и х 

д а л ь н е й ш е й р а з р а б о т к и с п о с о б о в л е ч е 

н и я , р а с с м а т р и в а ю т с я г е н н а я т е р а п и я , 

т р а н с п л а н т а ц и я п е ч е н и , в в е д е н и е п р е п а 

р а т о в г о р м о н а р о с т а . 

4.1.1.11. Изовалериановая 
ацидемия 

И з о в а л е р и а н о в а я а ц и д е м и я в п е р в ы е 

о п и с а н а M . B u d d et a l . в 1 9 6 7 г. [ 5 5 ] . П р е д 

п о л а г а е т с я , что ч а с т о т а п а т о л о г и и с о с т а в 

л я е т 1 : 1 5 0 ООО н о в о р о ж д е н н ы х . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в 

н ы й . М у т а н т н ы й г е н л о к а л и з о в а н н а д л и н 

н о м п л е ч е 1 5 х р о м о с о м ы , у ч а с т к е q 1 3 - q 1 5 . 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о д е ф и ц и т о м 

ф е р м е н т а и з о в а л е р и л - К о А д е г и д р о г е н а -

з ы , к о т о р ы й у ч а с т в у е т в о б м е н е л е й ц и н а и 

п е р е в о д и т и з о в а л е р и л - К о А в 3 - м е т и л к р о -

т о н и л - К о А . В р е з у л ь т а т е м е т а б о л и ч е с к о г о 

б л о к а п р о и с х о д и т н а к о п л е н и е и з о в а л е р и -

а н о в о й , 3 - г и д р о к с и и з о в а л е р и а н о в о й к и с 

л о т и их п р о и з в о д н ы х в б и о л о г и ч е с к и х 

ж и д к о с т я х . О н и о к а з ы в а ю т т о к с и ч е с к о е 

д е й с т в и е н а о б м е н н ы е п р о ц е с с ы , г л а в н ы м 

о б р а з о м , в ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м е , 
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п е ч е н и и к о с т н о м м о з г е . В ы с о к а я п о ч е ч 

н а я э к с к р е ц и я д е р и в а т о в и з о в а л е р и а н о -

в о й к и с л о т ы в в и д е и з о в а л е р и л к а р н и т и н а 

в е д е т к р а з в и т и ю в т о р и ч н о й н е д о с т а т о ч 

н о с т и к а р н и т и н а . 

Клиническая характеристика. В л и 

т е р а т у р е п о д р о б н о о п и с а н о о к о л о 1 0 0 

б о л ь н ы х . К л и н и ч е с к и в ы д е л я ю т д в е ф о р 

м ы з а б о л е в а н и я : о с т р у ю н е о н а т а л ь н у ю и 

х р о н и ч е с к у ю . 

О с т р а я н е о н а т а л ь н а я ф о р м а в с т р е ч а е т 

ся у 6 0 - 7 0 % б о л ь н ы х и х а р а к т е р и з у е т с я 

р а з в и т и е м к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к и у ж е 

в п е р в ы е д н и ж и з н и . О с н о в н ы е п р и з н а к и : 

у п о р н а я р в о т а , п р и в о д я щ а я к о б е з в о ж и в а 

н и ю , с н и ж е н и е м а с с ы т е л а , в ы р а ж е н н ы е 

в я л о с т ь , с о н л и в о с т ь , у г н е т е н и е ц е н т р а л ь 

н о й н е р в н о й с и с т е м ы , с у д о р о г и . П о я в л я е т 

с я н е о б ы ч н ы й з а п а х м о ч и т и п а « п о т н ы х 

н о г » и л и « с ы р а » . З а б о л е в а н и е п р о т е к а е т 

т я ж е л о и у 3 0 % д е т е й п р и в о д и т к л е т а л ь н о 

му и с х о д у в р а н н е м в о з р а с т е . 

Х р о н и ч е с к а я ф о р м а б о л е з н и о т л и ч а е т с я 

б о л е е п о з д н и м р а з в и т и е м - от 2 н е д до 

2 л е т . О н а п р о т е к а е т с ч е р е д о в а н и е м 

а с и м п т о м н ы х п е р и о д о в и т я ж е л ы х а т а к ке-

т о а ц и д о з а . Д л я д е т е й с т а р ш е г о в о з р а с т а 

х а р а к т е р н а у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь в с о ч е 

т а н и и с с и м п т о м а т и ч е с к о й э п и л е п с и е й и 

д р у г и м и н е в р о л о г и ч е с к и м и р а с с т р о й с т в а 

м и , в о з м о ж н ы к р о в о и з л и я н и я в м о з г . 

Н е р е д к о н а б л ю д а ю т с я п а н к р е а т и т , т у б у -

л я р н а я д и с ф у н к ц и я п о т и п у с и н д р о м а д е 

Т о н и - Д е б р е - Ф а н к о н и . 

П р и л а б о р а т о р н о м о б с л е д о в а н и и д е т е й 

в п е р и о д ы м е т а б о л и ч е с к о г о к р и з а , в п е р 

в у ю о ч е р е д ь , о п р е д е л я ю т с я т я ж е л ы й к е т о а -

ц и д о з и г и п е р г л и ц и н е м и я . Э т и м о б ъ я с н я е т 

ся п е р в о е н а з в а н и е б о л е з н и - к е т о т и ч е с к а я 

г и п е р г л и ц и н е м и я . М о г у т о т м е ч а т ь с я а н е 

м и я , л е й к о - и т р о м б о ц и т о п е н и я , и н о г д а г и 

п е р а м м о н и е м и я и н и з к и й у р о в е н ь г л ю к о з ы . 

В к р о в и у б о л ь н ы х з н а ч и т е л ь н о у в е л и ч е н о 

с о д е р ж а н и е и з о в а л е р и а н о в о й к и с л о т ы . 

П р и о п р е д е л е н и и п о ч е ч н о й э к с к р е ц и и о р 

г а н и ч е с к и х к и с л о т о с н о в н ы м и д и а г н о с т и 

ч е с к и з н а ч и м ы м и м е т а б о л и т а м и я в л я ю т с я 

3 - г и д р о к с и и з о в а л е р и а н о в а я к и с л о т а и и з о -

в а л е р и л г л и ц и н . И с п о л ь з о в а н и е т а н д е м н о й 

м а с с - с п е к т р о м е т р и и п о з в о л я е т в ы я в и т ь н а 

к о п л е н и е и з о в а л е р и л к а р н и т и н а и и з о в а л е -

р и л г л и ц и н а в к р о в и и л и м о ч е б о л ь н ы х д е 

т е й [ 5 9 ] . Д л я п о д т в е р ж д е н и я д и а г н о з а в о з 

м о ж н ы и с с л е д о в а н и е а к т и в н о с т и и з о в а л е -

р и л - К о А д е г и д р о г е н а з ы в л е й к о ц и т а х и 

к о ж н ы х ф и б р о б л а с т а х , а т а к ж е м о л е к у л я р -

н о - г е н е т и ч е с к и й а н а л и з м у т а н т н о г о г е н а . 

Дифференциальная диагностика, в 

п е р в у ю о ч е р е д ь , п р о в о д и т с я с д р у г и м и но

з о л о г и ч е с к и м и ф о р м а м и о р г а н и ч е с к и х 

а ц и д е м и и , х а р а к т е р и з у ю щ и х с я б о л ь ш и м 

с х о д с т в о м о с н о в н ы х к л и н и ч е с к и х и л а б о 

р а т о р н ы х п р и з н а к о в . Г л а в н ы м и к р и т е р и я 

м и д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й д и а г н о с т и к и слу

ж и т х а р а к т е р н ы й с п е к т р о р г а н и ч е с к и х к и с 

л о т и их м е т а б о л и т о в в к р о в и и л и м о ч е . 

П р и и з о в а л е р и а н о в о й а ц и д е м и и п р е о б 

л а д а н и е в к л и н и ч е с к о й к а р т и н е т я ж е л о й де

г и д р а т а ц и и и и з м е н е н и я в с о д е р ж а н и и ф о р 

м е н н ы х э л е м е н т о в к р о в и м о г у т и м и т и р о 

вать с е п с и с , что б ы в а е т п р и ч и н о й д и а г н о 

с т и ч е с к и х о ш и б о к . П о в т о р н а я р в о т а у д е т е й 

р а н н е г о в о з р а с т а з а с т а в л я е т и с к л ю ч а т ь п и -

л о р о с т е н о з , п о р о к р а з в и т и я к и ш е ч н и к а . 

Лечение. В е д у щ и м м е т о д о м л е ч е н и я яв

л я е т с я д и е т о т е р а п и я [ 6 0 ] . О с н о в н о й п р и н 

ц и п н а з н а ч а е м о й д и е т ы - о г р а н и ч е н и е по

с т у п л е н и я л е й ц и н а д о м и н и м а л ь н о й с у т о ч 

н о й п о т р е б н о с т и , что д о с т и г а е т с я п у т е м ис

п о л ь з о в а н и я б е л о к с о д е р ж а щ и х п р о д у к т о в 

н и з к о й б и о л о г и ч е с к о й ц е н н о с т и ( р а с т и 

т е л ь н о г о п р о и с х о ж е н и я ) . П о т р е б л я е м ы й 

б е л о к р а с п р е д е л я е т с я в р а ц и о н е р а в н о 

м е р н о в т е ч е н и е д н я . К а л о р и й н о с т ь о б е с 

п е ч и в а е т с я в с о о т в е т с т в и и с р е к о м е н д у е 

м ы м и в о з р а с т н ы м и н о р м а м и з а с ч е т п р и 

м е н е н и я в ы с о к о к а л о р и й н ы х д о б а в о к и м а 

л о б е л к о в ы х к р а х м а л с о д е р ж а щ и х п р о д у к 

т о в . Д л я в о с п о л н е н и я д е ф и ц и т а б е л к а и не

з а м е н и м ы х а м и н о к и с л о т в р а ц и о н в к л ю ч а 

е т с я с п е ц и а л ь н а я с м е с ь L - а м и н о к и с л о т , н е 

с о д е р ж а щ а я л е й ц и н а . О б щ и й б е л о к в су

т о ч н о м р а ц и о н е ( с у ч е т о м б е л к а с м е с и ) н е 

п р е в ы ш а е т 1-1,5 г/кг м а с с ы р е б е н к а в за

в и с и м о с т и от е г о в о з р а с т а и т о л е р а н т н о с т и 

к л е й ц и н у . 
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В к о м п л е к с е м е д и к а м е н т о з н о г о л е ч е 

н и я и с п о л ь з у е т с я г л и ц и н ( п р и т я ж е л о й 

ф о р м е до 1 г в с у т ) и п р е п а р а т ы L - к а р н и -

т и н а и з р а с ч е т а 7 5 - 1 0 0 мг/кг. П р и н е о б х о 

д и м о с т и н а з н а ч а е т с я п р о т и в о с у д о р о ж н а я 

т е р а п и я . 

4.1.1.12. Метилмалоновая ацидемия 

М е т и л м а л о н о в а я а ц и д е м и я в п е р в ы е б ы 

л а и д е н т и ф и ц и р о в а н а V . G . O b e r h o l z e r e t a l . 

в 1 9 6 7 г. [ 6 1 ] . Ч а с т о т а п а т о л о г и и с о с т а в л я 

ет 1 : 50 ООО н о в о р о ж д е н н ы х , п о л о в и н а 

в с е х с л у ч а е в п р е д с т а в л е н а В 1 2 - з а в и с и м ы -

м и ф о р м а м и . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в 

н ы й . П р и ч и н о й р а з в и т и я з а б о л е в а н и я я в 

л я е т с я б л о к и р о в а н и е о б м е н а п р о п и о н а т о в 

н а у р о в н е п е р е х о д а м е т и л м а л о н и л - К о А в 

с у к ц и н и л - К о А . П р е д ш е с т в е н н и к а м и п р о 

п и о н а т о в в о р г а н и з м е с л у ж а т н е к о т о р ы е 

а м и н о к и с л о т ы ( и з о л е й ц и н , в а л и н , т р е о 

н и н , м е т и о н и н ) , ж и р н ы е к и с л о т ы с н е ч е т 

н ы м ч и с л о м а т о м о в у г л е р о д а и х о л е с т е 

р и н . М е т а б о л и ч е с к и й б л о к м о ж е т б ы т ь 

о б у с л о в л е н д е ф и ц и т о м В 1 2 - з а в и с и м о й м е -

т и л м а л о н и л - К о А к а р б о н и л м у т а з ы и В 1 2 -не-

з а в и с и м о й м е т и л м а л о н и л - К о А р а ц е м а з ы 

( в п о с л е д н и е г о д ы с в я з ь з а б о л е в а н и я с н е 

д о с т а т о ч н о с т ь ю п о с л е д н е г о э н з и м а п о д 

в е р г а е т с я с о м н е н и ю ) . Н а с л е д с т в е н н ы й д е 

ф е к т м о ж е т з а к л ю ч а т ь с я в и з м е н е н и и ак

т и в н о с т и а п о э н з и м а ( В 1 2 - н е з а в и с и м ы е 

ф о р м ы ) и л и в н а р у ш е н и и п р о ц е с с о в с и н 

т е з а , т р а н с п о р т а , а к т и в а ц и и к о ф е р м е н т а -

5 ' - д е з о к с и а д е н о з и л к о б а л а м и н а ( В 1 2 - з а в и -

с и м ы е ф о р м ы ) . У с т а н о в л е н а г е н н а я л о к а 

л и з а ц и я г е н е т и ч е с к и г е т е р о г е н н ы х ф о р м 

п а т о л о г и и [ 6 2 - 6 4 ] : 

• м е т и л м а л о н о в а я а ц и д е м и я , о б у с л о в 

л е н н а я д е ф и ц и т о м м е т и л м а л о н и л - К о А 

к а р б о н и л м у т а з ы - 6 р 2 1 ; 

• В 1 2 - з а в и с и м а я м е т и л м а л о н о в а я а ц и 

д е м и я , в ы з в а н н а я д е ф е к т о м с и н т е з а а д е 

н о з и л к о б а л а м и н а ( т и п ы А и В) - 4 q 3 1 . 1 -

q 3 1 . 2 , 1 2 q 2 4 , с о о т в е т с т в е н н о ; 

• В 1 2 - з а в и с и м а я м е т и л м а л о н о в а я а ц и 

д е м и я с г о м о ц и с т и н у р и е й , с в я з а н н а я с д е 

ф е к т о м с и н т е з а а д е н о з и л к о б а л а м и н а ( т и 

пы С, D и Е) - 1 q 4 3 ( т и п С ) , 5 р 1 5 . 3 - р 1 5 . 2 

( т и п Е); г е н , о т в е т с т в е н н ы й з а т и п D н е к а р 

т и р о в а н . 

П а т о г е н е з м е т и л м а л о н о в о й а ц и д е м и й 

с в я з ы в а ю т с н а р у ш е н и е м о б м е н а п р о п и о -

н о в ы х п р о и з в о д н ы х , н а к о п л е н и е м а м и н о 

к и с л о т , ж и р н ы х к и с л о т с н е ч е т н ы м ч и с л о м 

у г л е р о д н ы х а т о м о в и и х т о к с и ч н ы х п р о и з 

в о д н ы х . П о в ы ш е н н ы й к а т а б о л и з м э т и х с о 

е д и н е н и й п р и в о д и т к т я ж е л о м у к е т о а ц и -

д о з у , с о п р о в о ж д а ю щ е м у с я г и п е р а м м о н и е -

м и е й , в т о р и ч н ы м д е ф и ц и т о м к а р н и т и н а и 

д р у г и м и р а с с т р о й с т в а м и . 

Клиническая характеристика. Б о 

л е з н ь о т л и ч а е т с я о с т р о р а з в и в а ю щ е й с я 

с и м п т о м а т и к о й и п р и с т у п о о б р а з н ы м т е ч е 

н и е м . П е р в ы е с и м п т о м ы о б ы ч н о п о я в л я ю т 

с я н а п е р в о м м е с я ц е ж и з н и , р е ж е , в б о л е е 

п о з д н и е с р о к и и в ы р а ж а ю т с я в р а з в и т и и 

у п о р н о й р в о т ы , а н о р е к с и и , д е г и д р а т а ц и и , 

в я л о с т и , с о н л и в о с т и , г е н е р а л и з о в а н н о й 

м ы ш е ч н о й г и п о т о н и и , н а р у ш е н и й ф у н к ц и и 

д ы х а н и я ( о д ы ш к а , а п н о э ) , з а д е р ж к и с т а т и -

к о - м о т о р н о г о и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я , 

в о з м о ж н ы и н с у л ь т о п о д о б н ы е э п и з о д ы [ 6 5 ] . 

В б о л е е с т а р ш е м в о з р а с т е , п о м и м о з н а 

ч и т е л ь н о й з а д е р ж к и п с и х о р е ч е в о г о и м о 

т о р н о г о р а з в и т и я , у д е т е й о т м е ч а е т с я н е в 

р о л о г и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а ( х о р е о а т е т о з , 

с у д о р о г и ) , п о р а ж е н и е п о ч е к п о т и п у т у б у -

л о и н т е р с т и ц и а л ь н о г о н е ф р и т а с а р т е р и 

а л ь н о й г и п е р т е н з и е й и п о ч е ч н о й н е д о с т а 

т о ч н о с т ь ю , э р и т е м а т о з н ы й д е р м а т и т , в от

д е л ь н ы х с л у ч а я х - п а н к р е а т и т и к а р д и о м и -

о п а т и я [ 6 6 ] . 

Ф о р м ы м е т и л м а л о н о в о й а ц и д е м и й , с о 

ч е т а ю щ е й с я с г о м о ц и с т и н у р и е й , о п и с а н ы 

в р а з д е л е 4 . 1 . 1 . 8 . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. Л а б о р а т о р н ы е п р и з н а к и 

з а б о л е в а н и я п р о я в л я ю т с я в р а з в и т и и т я 

ж е л о г о к е т о а ц и д о з а , г и п е р г л и ц и н е м и и , г и -

п е р а м м о н и е м и и , у в е л и ч е н и и с о д е р ж а н и я 

в к р о в и м о ч е в о й к и с л о т ы , н е й т р о - и т р о м -

б о ц и т о п е н и и . П о в ы ш е н а э к с к р е ц и я с м о -
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ч о й м е т и л м а л о н о в о й , 3 - г и д р о к с и п р о п и о н о -

в о й , 3 - г и д р о к с и - п - в а л е р и а н о в о й к и с л о т , 

м е т и л ц и т р а т а [ 6 7 ] . 

П р и к о м п ь ю т е р н о м и м а г н и т н о - р е з о 

н а н с н о м т о м о г р а ф и ч е с к о м и с с л е д о в а н и я х 

в ы я в л я ю т с я х а р а к т е р н ы е н а р у ш е н и я , 

с х о д н ы е с н а б л ю д а е м ы м и п р и п р о п и о н о -

в о й а ц и д е м и и : а т р о ф и я к о р к о в ы х о т д е л о в 

г о л о в н о г о м о з г а , у м е р е н н о е р а с ш и р е н и е 

ж е л у д о ч к о в , у т о л щ е н и е б о р о з д , н е д о с т а 

т о ч н о с т ь м и е л и н и з а ц и и , и з м е н е н и е и н т е н 

с и в н о с т и с и г н а л а в о б л а с т и б а з а л ь н ы х 

г а н г л и е в [ 6 8 ] . В р е з у л ь т а т е п а т о м о р ф о л о -

г и ч е с к о г о и с с л е д о в а н и я в т к а н и г о л о в н о г о 

м о з г а б о л ь н ы х о б н а р у ж е н ы в а к у о л и з а ц и я 

и с п о н г и о з н ы е и з м е н е н и я б е л о г о и с е р о г о 

в е щ е с т в , н е к р о т и ч е с к и е и г е м о р р а г и ч е 

с к и е о ч а г и в м о з ж е ч к е , с т в о л е и д р у г и х 

о б л а с т я х м о з г а . 

Диагноз у с т а н а в л и в а е т с я на о с н о в а н и и 

к л и н и ч е с к и х д а н н ы х в с о ч е т а н и и с х а р а к 

т е р н ы м и м е т а б о л и ч е с к и м и к р и з а м и и т и 

п и ч н ы м и и з м е н е н и я м и с о с т а в а о р г а н и ч е 

с к и х к и с л о т м о ч и . В о з м о ж н о о п р е д е л е н и е 

а к т и в н о с т и м е т и л м а л о н и л - К о А к а р б о н и л -

м у т а з ы в ф и б р о б л а с т а х . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с д р у г и м и з а б о л е в а н и я м и г р у п п ы 

о р г а н и ч е с к и х а ц и д е м и и н а о с н о в а н и и изу

ч е н и я с п е к т р а о р г а н и ч е с к и х к и с л о т , с о д е р 

ж а щ и х с я в к р о в и и л и в м о ч е . В с в я з и с н а 

л и ч и е м х а р а к т е р н ы х и з м е н е н и й М Р Т - к а р -

т и н ы г о л о в н о г о м о з г а , м е т и л м а л о н о в у ю 

а ц и д е м и ю т р е б у е т с я д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь 

о т п о д о с т р о й н е к р о т и з и р у ю щ е й э н ц е ф а л о -

м и о п а т и и Л е я . 

Лечение В 1 2 - р е з и с т е н т н ы х ф о р м б о л е з 

ни о с у щ е с т в л я е т с я к о м п л е к с н о с п р и м е н е 

н и е м д и е т о т е р а п и и , к а р н и т и н а , а н т и б а к т е 

р и а л ь н ы х п р е п а р а т о в . О с н о в н о й п р и н ц и п 

д и е т о т е р а п и и з а к л ю ч а е т с я в р е з к о м о г р а 

н и ч е н и и б е л к а - до 0 , 7 5 - 1 , 4 г/кг с о б я з а 

т е л ь н ы м д о п о л н и т е л ь н ы м в в е д е н и е м н е з а 

м е н и м ы х L - а м и н о к и с л о т ( к р о м е и з о л е й ц и -

н а , в а л и н а , м е т и о н и н а и т р е о н и н а ) , в и т а 

м и н о в и м и к р о э л е м е н т о в . Д л я о б л е г ч е н и я 

в с к а р м л и в а н и я д е т е й р а н н е г о в о з р а с т а 

ш и р о к о п р и м е н я е т с я з о н д о в о е п и т а н и е . 

П р и р а з в и т и и о с т р ы х м е т а б о л и ч е с к и х к р и 

з о в и с п о л ь з у ю т с я м е т о д ы и н т е н с и в н о г о 

л е ч е н и я , в ч а с т н о с т и , г е м о ф и л ь т р а ц и я [ 6 ] . 

Д о п о л н и т е л ь н ы м с п о с о б о м к о р р е к ц и и 

о б м е н а п р о п и о н а т о в я в л я е т с я а н т и б а к т е 

р и а л ь н а я т е р а п и я ( м е т р о н и д а з о л в д о з е 

1 1 м г / к г / с у т з а о д и н п р и е м в т е ч е н и е 

2 н е д ) , п о д а в л я ю щ а я к и ш е ч н у ю ф л о р у , ко

т о р а я п р о д у ц и р у е т п р о п и о н о в ы е п р о и з в о д 

н ы е . Д л я к о р р е к ц и и в т о р и ч н о г о д е ф и ц и т а 

к а р н и т и н а и в ы в е д е н и я н а к а п л и в а ю щ и х с я 

а ц и л - р а д и к а л о в н а д л и т е л ь н ы е с р о к и н а 

з н а ч а ю т п р е п а р а т ы L - к а р н и т и н а о т 5 0 д о 

100 мг/кг. 

Д л я л е ч е н и я В , 2 - з а в и с и м ы х ф о р м м е 

т и л м а л о н о в о й а ц и д е м и и и с п о л ь з у ю т с я 

в ы с о к и е д о з ы ( д о 1 5 м г / с у т ) р а з л и ч н ы х 

п р е п а р а т о в э т о г о в и т а м и н а ( а д е н о з и л к о -

б а л а м и н , г и д р о к с и к о б а л а м и н и д р . ) , в в о 

д и м ы е в н у т р и м ы ш е ч н о и л и п е р о р а л ь н о . 

В п е р в ы е м е с я ц ы ж и з н и д е т и н у ж д а ю т с я 

в о г р а н и ч е н и и п р и е м а б е л к а с п и щ е й , н о 

с в о з р а с т о м б е л к о в а я т о л е р а н т н о с т ь м о 

ж е т п о в ы ш а т ь с я , ч т о п о з в о л я е т р а с ш и 

р и т ь п и щ е в о й р а ц и о н . Д о п о л н и т е л ь н о в 

к у р с л е ч е н и я в в о д я т L - к а р н и т и н . Н а и л у ч 

ш и е р е з у л ь т а т ы п о л у ч е н ы в с л у ч а е п р е -

н а т а л ь н о г о в ы я в л е н и я з а б о л е в а н и я и н а 

ч а л а л е ч е н и я в ы с о к и м и д о з а м и в и т а м и н а 

В 1 2 ( 2 2 м г / с у т ) в т р е т ь е м т р и м е с т р е б е р е 

м е н н о с т и . 

4.1.1.13. Пропионовая ацидемия 

П р о п и о н о в а я а ц и д е м и я в п е р в ы е о п и с а 

на F . A . H o m m e s et a l . в 1 9 6 8 г. [ 6 9 ] . Ее ч а с 

т о т а , п о - в и д и м о м у , с о с т а в л я е т о к о л о 

1 : 3 5 0 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х . О д н а к о в Сау

д о в с к о й А р а в и и ч а с т о т а з а б о л е в а н и я с р е 

ди н о в о р о ж д е н н ы х д о с т и г а е т 1 : 2 0 0 0 [ 7 0 ] . 

В Г р е н л а н д и и в ы я в л е н а н е о б ы ч н о в ы с о к а я 

п о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а н о с и т е л ь с т в а п а т о 

л о г и и - 5 % [ 7 1 ] . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я п а т о л о г и и - а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы й . З а б о л е в а н и е о т л и ч а е т с я г е 

н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т ь ю . В ы д е л я ю т 

д в е к л и н и ч е с к и с х о д н ы е ф о р м ы б о л е з н и 
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(тип I и т и п II), о б у с л о в л е н н ы е д е ф и ц и т о м 

а - и л и р - с у б ъ е д и н и ц п р о п и о н и л - К о А к а р -

б о к с и л а з ы , у ч а с т в у ю щ е й в м е т а б о л и з м е 

р я д а а м и н о к и с л о т ( и з о л е й ц и н а , в а л и н а , 

т р е о н и н а , м е т и о н и н а ) , ж и р н ы х к и с л о т с не

ч е т н ы м ч и с л о м у г л е р о д н ы х а т о м о в и х о л е 

с т е р и н а . Г е н , к о д и р у ю щ и й а к т и в н о с т ь 

г х - с у б ъ е д и н и ц ы л о к а л и з о в а н н а д л и н н о м 

п л е ч е х р о м о с о м ы 13, в с е г м е н т е q 3 2 , а 

( 3 - с у б ъ е д и н и ц ы - н а д л и н н о м п л е ч е х р о м о 

с о м ы 3, в с е г м е н т е q 2 1 - q 2 2 . 

П а т о г е н е з п р о п и о н о в о й а ц и д е м и й с х о 

д е н с п а т о г е н е з о м м е т и л м а л о н о в о й а ц и д е 

м и й : н а к о п л е н и е п р о п и о н а т о в , ж и р н ы х к и 

с л о т с н е ч е т н ы м ч и с л о м у г л е р о д н ы х а т о 

м о в , р а з в и т и е т я ж е л о г о к е т о а ц и д о з а , в т о 

р и ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и к а р н и т и н а [ 5 7 ] . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е о т л и ч а е т с я о с т р ы м р а з в и т и е м в п е р 

в ы е д н и ж и з н и ( р е ж е - в п е р в ы е м е с я ц ы 

ж и з н и ) , п р о т е к а е т п р и с т у п о о б р а з н о [ 5 4 ] . 

Н а ч а л ь н ы е п р и з н а к и - р в о т а , д е г и д р а т а 

ц и я , о т к а з о т е д ы , с н и ж е н и е м а с с ы т е л а , 

и н ф а н т и л ь н ы е с п а з м ы , д ы х а т е л ь н ы е р а с 

с т р о й с т в а ( т а х и п н о э , с м е н я ю щ е е с я а п н о э ) , 

г е н е р а л и з о в а н н а я м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , 

г и п е р р е ф л е к с и я , в я л о с т ь , с о н л и в о с т ь , ко

м а т о з н ы е с о с т о я н и я . В о з м о ж н о р а з в и т и е 

в н у т р и ч е р е п н ы х к р о в о и з л и я н и й , о с т р о г о 

п а н к р е а т и т а и к а р д и о м и о п а т и и [ 7 2 ] . В неко

т о р ы х с л у ч а я х о б р а щ а е т н а с е б я в н и м а н и е 

с в о е о б р а з н о е л и ц о б о л ь н ы х : о д у т л о в а т ы е 

щ е к и , у в е л и ч е н н а я в е р х н я я г у б а . Л е т а л ь 

ность в р а н н е м в о з р а с т е д о х о д и т д о 4 0 % . 

Д е т и о т с т а ю т в ф и з и ч е с к о м и п с и х о м о 

т о р н о м р а з в и т и и , ч а с т о б о л е ю т р е с п и р а 

т о р н ы м и и ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н ы м и и н ф е к 

ц и о н н ы м и з а б о л е в а н и я м и (до 8 0 % д е т е й ) , 

у 7 3 п а ц и е н т о в н а б л ю д а е т с я э р и т е м а т о з -

н ы й д е р м а т и т [ 7 0 ] . В к л и н и ч е с к о й к а р т и н е 

з а б о л е в а н и я у б о л ь н ы х с т а р ш е г о в о з р а с т а 

п р е в а л и р у ю т у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь , м и к 

р о ц е ф а л и я , р е з и с т е н т н а я с и м п т о м а т и ч е 

ская э п и л е п с и я , с п а с т и ч е с к и й т е т р а п а р е з . 

Лабораторные и функциональные ис

следования. Для п р о п и о н о в о й а ц и д е м и й 

т и п и ч н ы м е т а б о л и ч е с к и е к р и з ы , к о т о р ы е 

п р о т е к а ю т в в и д е т я ж е л о г о к е т о а ц и д о з а 

и с о п р о в о ж д а ю т с я г и п е р а м м о н и е м и е й , г и -

п е р г л и ц и н е м и е й , с н и ж е н и е м у р о в н я г л ю к о 

зы в к р о в и , л е й к о - и т р о м б о ц и т о п е н и е й . П о 

в ы ш е н а э к с к р е ц и я с м о ч о й 3 - г и д р о к с и п р о -

п и о н о в о й к и с л о т ы , м е т и л ц и т р а т а , т и г л и л -

г л и ц и н а , п р о п и о н и л г л и ц и н а , 3 - г и д р о к с и -

м а с л я н о й , 3 - г и д р о к с и - п - в а л е р и а н о в о й кис

л о т и н е к о т о р ы х д р у г и х п р о и з в о д н ы х . В к р о 

в и о п р е д е л я е т с я в ы с о к о е с о д е р ж а н и е п р о 

п и о н о в о й к и с л о т ы , г л и ц и н а и л и з и н а [67] . 

К о м п ь ю т е р н о е и м а г н и т н о - р е з о н а н с н о е 

т о м о г р а ф и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я в ы я в л я ю т 

п р и з н а к и а т р о ф и и к о р к о в ы х о т д е л о в г о 

л о в н о г о м о з г а , р а с ш и р е н и е л и к в о р н ы х 

п р о с т р а н с т в , н а р у ш е н и е м и е л и н и з а ц и и , 

и з м е н е н и я в о б л а с т и б а з а л ь н ы х г а н г л и е в 

[ 6 8 ] . П р и п а т о м о р ф о л о г и ч е с к о м и с с л е д о 

в а н и и в т к а н и г о л о в н о г о м о з г а б о л ь н ы х о б 

н а р у ж и в а ю т с я в а к у о л и з а ц и я и с п о н г и о з -

ная д е г е н е р а ц и я б е л о г о в е щ е с т в а и б а 

з а л ь н ы х г а н г л и е в , в а с к у л я р и з а ц и я с о т е 

к о м э н д о т е л и а л ь н ы х к л е т о к , а т а к ж е о с т 

р ы е г и п о к с и ч е с к и - и ш е м и ч е с к и е п о в р е ж 

д е н и я в т а л а м у с е , х в о с т а т о м я д р е , б л е д 

н о м ш а р е , с к о р л у п е . 

Д и а г н о з у с т а н а в л и в а е т с я н а о с н о в а н и и 

с о в о к у п н о с т и к л и н и ч е с к и х д а н н ы х , х а р а к 

т е р н ы х п р и с т у п о в к е т о а ц и д о з а и т и п и ч н ы х 

и з м е н е н и й с п е к т р а о р г а н и ч е с к и х к и с л о т , 

с о д е р ж а щ и х с я в м о ч е . В о з м о ж н о в ы я в л е 

н и е д е ф и ц и т а п р о п и о н и л - К о А к а р б о к с и л а -

зы в к у л ь т у р е ф и б р о б л а с т о в . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с д р у г и м и з а б о л е в а н и я м и г р у п п ы 

о р г а н и ч е с к и х а ц и д е м и й н а о с н о в а н и и и с 

с л е д о в а н и я с о с т а в а о р г а н и ч е с к и х к и с л о т , 

с о д е р ж а щ и х с я в к р о в и и л и в м о ч е . Н а л и 

ч и е и з м е н е н и й М Р Т - к а р т и н ы г о л о в н о г о 

м о з г а , о с о б е н н о в о б л а с т и б а з а л ь н ы х г а н 

г л и е в , з а с т а в л я е т о с у щ е с т в л я т ь д и ф ф е 

р е н ц и а л ь н ы й д и а г н о з с п о д о с т р о й н е к р о -

т и з и р у ю щ е й э н ц е ф а л о м и о п а т и е й Л е я . 

У п о р н а я п о в т о р я ю щ а я с я р в о т а в р а н н е м 

в о з р а с т е д а е т о с н о в а н и е и с к л ю ч а т ь п и л о -

р о с т е н о з , п о р о к р а з в и т и я к и ш е ч н и к а . 

Лечение. О с н о в у л е ч е н и я с о с т а в л я е т 

д и е т о т е р а п и я , р е з к о о г р а н и ч и в а ю щ а я по

с т у п л е н и е а м и н о к и с л о т - и з о л е й ц и н а , в а -
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л и н а , т р е о н и н а и м е т и о н и н а д о м и н и м а л ь 

н о й с у т о ч н о й п о т р е б н о с т и . В р е з у л ь т а т е 

с о д е р ж а н и е б е л к а в р а ц и о н е с н и ж а е т с я д о 

0 , 5 - 1 , 5 г/кг, в з а в и с и м о с т и от и н д и в и д у 

а л ь н о й т о л е р а н т н о с т и . О б я з а т е л ь н а я к о р 

р е к ц и я р а ц и о н а о с у щ е с т в л я е т с я п у т е м н а 

з н а ч е н и я с п е ц и а л ь н ы х п и т а т е л ь н ы х с м е 

с е й , с о д е р ж а щ и х в с е д р у г и е L - а м и н о к и с -

л о т ы , а т а к ж е м и н е р а л ь н ы е в е щ е с т в а , м и 

к р о э л е м е н т ы и в и т а м и н ы . К о л и ч е с т в о п р и 

н и м а е м о й с м е с и р а с с ч и т ы в а е т с я т а к и м о б 

р а з о м , ч т о б ы с о д е р ж а н и е с у м м а р н о г о б е л 

ка в с у т о ч н о м р а ц и о н е д о с т и г л о 2 г/кг м а с 

с ы т е л а . К а л о р и й н о с т ь п и т а н и я с о с т а в л я е т 

3 4 - 4 2 ккал/кг. Д л я в с к а р м л и в а н и я д е т е й 

п е р в ы х н е д е л ь и м е с я ц е в ж и з н и н е р е д к о 

п р и м е н я е т с я з о н д о в о е к о р м л е н и е , в от

д е л ь н ы х с л у ч а я х н а к л а д ы в а е т с я г а с т р о -

с т о м а . 

Д о п о л н и т е л ь н о е м е д и к а м е н т о з н о е л е 

ч е н и е в к л ю ч а е т п р е п а р а т ы L - к а р н и т и н а 

(до 1 0 0 мг/кг/сут) с ц е л ь ю б о р ь б ы с к а р н и -

т и н о в о й н е д о с т а т о ч н о с т ь ю , к у р с ы м е т р о -

н и д а з о л а д л я п о д а в л е н и я к и ш е ч н о й ф л о 

р ы , п р о д у ц и р у ю щ е й п р о п и о н а т ы в п р о ц е с 

с е с в о е й ж и з н е д е я т е л ь н о с т и ( 1 0 - 1 5 мг/кг в 

т е ч е н и е 2 н е д ) . В о т д е л ь н ы х с л у ч а я х п р о 

д е м о н с т р и р о в а н а к л и н и ч е с к а я э ф ф е к т и в 

н о с т ь т р а н с п л а н т а ц и и п е ч е н и [ 5 7 ] . 

4.1.1.14 Болезнь «кленового сиропа» 

В п е р в ы е б о л е з н ь « к л е н о в о г о с и р о п а » 

( л е й ц и н о з ) о п и с а л и J . M e n k e s et a l . в 1 9 5 4 г. 

[ 7 3 ] . Ч а с т о т а п а т о л о г и и в н е к о т о р ы х с т р а 

н а х Е в р о п ы с о с т а в л я е т 1 : 1 2 0 0 0 0 н о в о р о 

ж д е н н ы х , в С Ш А - 1 : 2 9 0 0 0 0 . 

Генетические данные и патогенез. Т и п 

н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й . 

З а б о л е в а н и е в ы з в а н о д е ф и ц и т о м д е г и д р о -

г е н а з ы к е т о к и с л о т с р а з в е т в л е н н о й ц е п ь ю , 

ф у н к ц и о н и р у ю щ е й н а в т о р о м э т а п е к а т а 

б о л и з м а т р е х а м и н о к и с л о т - л е й ц и н а , и з о -

л е й ц и н а и в а л и н а . П а т о л о г и я о т л и ч а е т с я 

г е н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т ь ю , т а к к а к д е -

г и д р о г е н а з а к е т о к и с л о т с р а з в е т в л е н н о й 

ц е п ь ю с о с т о и т из 4 с у б ъ е д и н и ц (Е,-а, Е,-(3, 

Е 2 и Е3), к а ж д а я из к о т о р ы х к о д и р у е т с я от

д е л ь н ы м г е н о м . Их л о к а л и з а ц и я : 1 9 q 1 3 . 1 -

q 1 3 . 2 , 6 р 2 2 - р 2 1 , 1 р 3 1 , 7 q 3 1 - q 3 2 , с о о т в е т с т 

в е н н о , [ 7 4 , 7 5 ] . 

П а т о г е н е з з а б о л е в а н и я , п о - в и д и м о м у , 

с в я з а н с н а к о п л е н и е м р а з в е т в л е н н о - ц е п о -

ч е ч н ы х а м и н о к и с л о т , и х п р о и з в о д н ы х и д е 

ф и ц и т о м д р у г и х н е й т р а л ь н ы х а м и н о к и с 

л о т - а л а н и н а , г л и ц и н а , г л у т а м и н а и д р . Не 

и с к л ю ч е н о , ч т о в а ж н у ю р о л ь в п а т о г е н е з е 

н е в р о л о г и ч е с к и х р а с с т р о й с т в и г р а ю т р а з 

в и в а ю щ и е с я н а р у ш е н и я ф у н к ц и и м и т о х о н -

д р и а л ь н о й д ы х а т е л ь н о й ц е п и и о к и с л и 

т е л ь н о г о ф о с ф о р и л и р о в а н и я [ 7 6 ] . 

Клиническая характеристика. К л и н и 

ч е с к о е т е ч е н и е б о л е з н и « к л е н о в о г о с и р о 

п а » и м е е т ч е т ы р е в а р и а н т а : к л а с с и ч е с к и й 

( т я ж е л о п р о т е к а ю щ и й и н а и б о л е е ч а с т о 

в с т р е ч а ю щ и й с я ) , и н т е р м и т т и р у ю щ и й , п р о 

м е ж у т о ч н ы й и т и а м и н - з а в и с и м ы й . 

П е р в ы е с и м п т о м ы к л а с с и ч е с к о й ф о р м ы 

з а б о л е в а н и я п о я в л я ю т с я н а п е р в о й н е д е л е 

ж и з н и р е б е н к а . О с т р о , б е з в и д и м ы х п р и ч и н 

у х у д ш а е т с я о б щ е е с о с т о я н и е , о т м е ч а ю т с я 

г е н е р а л и з о в а н н ы е с у д о р о г и , п о в ы ш е н н а я 

в о з б у д и м о с т ь , р е з к и й к р и к , о т к а з о т п и щ и , 

у п о р н а я р в о т а , м ы ш е ч н а я г и п е р т о н и я , р а з 

в и в а ю т с я п р и з н а к и о б е з в о ж и в а н и я . З а т е м 

в о з б у ж д е н и е с м е н я е т с я в я л о с т ь ю , у г н е т е 

н и е м ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы , в о з 

м о ж н ы к о м а т о з н ы е с о с т о я н и я . П е р и о д ы 

м ы ш е ч н о г о г и п е р т о н у с а ч е р е д у ю т с я с в ы 

р а ж е н н о й г и п о т о н и е й . Н а к о ж е п о я в л я ю т с я 

э р и т е м а т о з н ы е в ы с ы п а н и я . О б р а щ а е т н а 

с е б я в н и м а н и е н е о б ы ч н ы й а р о м а т и ч е с к и й 

з а п а х м о ч и , о п и с а н н ы й как з а п а х к л е н о в о 

г о с и р о п а . З а б о л е в а н и е п р о т е к а е т о ч е н ь 

т я ж е л о и н е р е д к о п р и в о д и т к л е т а л ь н о м у 

и с х о д у , о с н о в н о й п р и ч и н о й с м е р т и в т а к о м 

с л у ч а е с л у ж и т о т е к м о з г а [ 6 5 ] . 

Д е т и р е з к о о т с т а ю т в п с и х о м о т о р н о м 

р а з в и т и и . В н е в р о л о г и ч е с к о м с т а т у с е о п 

р е д е л я ю т с я м ы ш е ч н а я д и с т о н и я , п и р а м и д 

н ы е н а р у ш е н и я , с у д о р о ж н ы й с и н д р о м . 

В с в я з и с р а з в и в а ю щ и м с я и м м у н о д е ф и ц и 

т о м о т м е ч а е т с я с к л о н н о с т ь к п о в т о р н ы м 

и н ф е к ц и о н н ы м з а б о л е в а н и я м . У о т д е л ь 

н ы х п а ц и е н т о в н а б л ю д а л и п а н к р е а т и т . 
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И н т е р м и т т и р у ю щ а я ф о р м а б о л е з н и х а 

р а к т е р и з у е т с я в ы р а ж е н н ы м п р и с т у п о о б 

р а з н ы м т е ч е н и е м . О б о с т р е н и е п р о в о ц и р у 

е т с я и н т е р к у р р е н т н ы м з а б о л е в а н и е м , х и 

р у р г и ч е с к и м в м е ш а т е л ь с т в о м , п р и е м о м 

б о л ь ш и х к о л и ч е с т в б е л к а и д р у г и м и ф а к 

т о р а м и . В м е ж п р и с т у п н о м п е р и о д е ч а с т о 

н е о б н а р у ж и в а е т с я н и к а к о й к л и н и ч е с к о й 

с и м п т о м а т и к и . 

П р о м е ж у т о ч н а я ф о р м а о т л и ч а е т с я ме

н е е з л о к а ч е с т в е н н ы м т е ч е н и е м б е з в ы р а 

ж е н н ы х п р и с т у п о в . Б о л ь н ы е о т с т а ю т в п с и 

х о м о т о р н о м р а з в и т и и , у н и х о т м е ч а ю т с я 

с у д о р о г и , м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я . 

Т и а м и н - з а в и с и м а я ф о р м а б о л е з н и п о 

с в о и м п р о я в л е н и я м и т е ч е н и ю с х о д н а с и н -

т е р м и т т и р у ю щ и м и л и п р о м е ж у т о ч н ы м в а 

р и а н т а м и , х о т я в с т р е ч а е т с я р е ж е . П р и 

э т о м в а р и а н т е з а б о л е в а н и е о б ы ч н о р а з в и 

в а е т с я п о с л е н е о н а т а л ь н о г о п е р и о д а . 

Лабораторные и функциональные ис

следования. П р и б о л е з н и « к л е н о в о г о с и 

ропа» о с н о в н ы е о б м е н н ы е р а с с т р о й с т в а 

х а р а к т е р и з у ю т с я а ц и д о з о м , к е т о з о м , в ы 

с о к и м с о д е р ж а н и е м м о л о ч н о й к и с л о т ы в 

к р о в и , с к л о н н о с т ь ю к г и п о г л и к е м и и . В к р о 

ви и м о ч е н а к а п л и в а ю т с я а м и н о к и с л о т ы с 

р а з в е т в л е н н о й ц е п ь ю ( л е й ц и н , и з о л е й ц и н , 

в а л и н ) . В к р о в и с н и ж е н о с о д е р ж а н и е а л а 

н и н а , г л и ц и н а . С м о ч о й э к с к р е т и р у ю т с я 

2 - к е т о и з о в а л е р и а н о в а я , 2 - г и д р о к с и и з о к а -

п р о н о в а я , 2 - г и д р о к с и - З - м е т и л - п - в а л е р и а -

н о в а я , 2 - к е т о и з о к а п р о н о в а я и д р у г и е о р г а 

н и ч е с к и е к и с л о т ы . П р и с у т с т в и е в м о ч е 

этих п р о и з в о д н ы х о б у с л о в л и в а е т н е о б ы ч 

ный з а п а х , а т а к ж е п о л о ж и т е л ь н у ю п р о б у с 

р е а к т и в о м Ф е л л и н г а и л и 2 , 4 - д и н и т р о ф е -

н и л г и д р а з и н о м . А к т и в н о с т ь к л ю ч е в о г о 

ф е р м е н т а д е г и д р о г е н а з ы к е т о к и с л о т с 

р а з в е т в л е н н о й ц е п ь ю в л е й к о ц и т а х и ф и б -

р о б л а с т а х б о л ь н ы х п р и к л а с с и ч е с к о м в а 

р и а н т е б о л е з н и с о с т а в л я е т м е н е е 2 % о т 

н о р м а л ь н ы х з н а ч е н и й , п р и и н т е р м и т т и р у -

ю щ е м , п р о м е ж у т о ч н о м и т и а м и н - з а в и с и 

мом в а р и а н т а х - 5 - 2 0 % , 3 - 3 0 % и о к о л о 

4 0 % о т н о р м ы , с о о т в е т с т в е н н о , [ 5 8 ] . 

М а г н и т н о - р е з о н а н с н о е т о м о г р а ф и ч е 

ское и с с л е д о в а н и е г о л о в н о г о м о з г а в ы я в 

л я е т п р и з н а к и д и ф ф у з н о г о о т е к а м о з г о в о й 

т к а н и ( о с о б е н н о в о с т р ы й п е р и о д ) , и з м е н е 

н и е б е л о г о в е щ е с т в а м о з г а , м о з ж е ч к а и 

б а з а л ь н ы х г а н г л и е в , в ч а с т н о с т и , б е л о г о 

ш а р а , т а л а м у с а , с т в о л а м о з г а , в н у т р е н н е й 

и н а р у ж н о й к а п с у л [ 7 7 , 7 8 ] . 

Д и а г н о з у с т а н а в л и в а е т с я п р и в ы я в л е 

н и и х а р а к т е р н ы х и з м е н е н и й с п е к т р а а м и 

н о к и с л о т и о р г а н и ч е с к и х к и с л о т в б и о л о 

г и ч е с к и х ж и д к о с т я х и п о д т в е р ж д а е т с я о б 

н а р у ж е н и е м д е ф е к т а д е г и д р о г е н а з ы ке

т о к и с л о т с р а з в е т в л е н н о й ц е п ь ю в л е й к о 

ц и т а х и ф и б р о б л а с т а х . В к а ч е с т в е о д н о г о 

и з д и а г н о с т и ч е с к и х м а р к е р о в п р е д л а г а е т 

с я и с п о л ь з о в а т ь с о о т н о ш е н и е м о л я р н ы х 

к о н ц е н т р а ц и й л е й ц и н а и а л а н и н а в к р о в и . 

У б о л ь н ы х д е т е й к о э ф ф и ц и е н т л е й -

ц и н / а л а н и н с о с т а в л я е т 1 , 3 - 1 2 , 4 , ч т о в 

2 - 2 0 р а з в ы ш е н о р м а л ь н ы х з н а ч е н и й 

( 0 , 1 - 0 , 5 ) . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с п о с л е д с т в и я м и п е р и н а т а л ь н о г о 

п о р а ж е н и я Ц Н С и с д р у г и м и ф о р м а м и о р 

г а н и ч е с к и х а ц и д е м и й . 

Лечение п е р в ы х т р е х в а р и а н т о в з а б о 

л е в а н и я о с н о в а н о н а п р и м е н е н и и м а л о 

б е л к о в о й э л и м и н а ц и о н н о й д и е т ы . О с н о в у 

д и е т и ч е с к о г о р а ц и о н а б о л ь н ы х с о с т а в л я ю т 

п р о д у к т ы р а с т и т е л ь н о г о п р о и с х о ж д е н и я . 

Д о п у с т и м о е к о л и ч е с т в о п о т р е б л я е м ы х с 

п и щ е й а м и н о к и с л о т с р а з в е т в л е н н о й у г л е 

р о д н о й ц е п ь ю р а с с ч и т ы в а е т с я , в з а в и с и 

м о с т и о т т о л е р а н т н о с т и о р г а н и з м а . У н о в о 

р о ж д е н н ы х с к л а с с и ч е с к о й ф о р м о й б о л е з 

н и « к л е н о в о г о с и р о п а » т о л е р а н т н о с т ь к 

л е й ц и н у с о с т а в л я е т 6 0 - 9 0 мг/кг/сут, н а 

п р о т я ж е н и и 1-го г о д а ж и з н и т о л е р а н т 

н о с т ь с н и ж а е т с я д о 4 0 м г / к г / с у т . Д е т и 2 - г о 

г о д а ж и з н и о б ы ч н о б л а г о п о л у ч н о у с в а и 

в а ю т п и щ е в о й р а ц и о н , с о д е р ж а щ и й 

2 0 - 3 0 м г л е й ц и н а н а к г м а с с ы т е л а . Т о л е 

р а н т н о с т ь к л е й ц и н у б о л ь н ы х б о л е е с т а р 

ш е г о в о з р а с т а и в з р о с л ы х с о с т а в л я е т , 

с о о т в е т с т в е н н о , 1 5 - 2 5 и 1 0 - 1 5 м г / к г / с у т . 

К а л о р и й н о с т ь с у т о ч н о г о р а ц и о н а б о л ь 

н ы х д о л ж н а д о с т и г а т ь 1 2 0 - 1 5 0 к к а л / к г у 

н о в о р о ж д е н н ы х , 8 0 - 1 0 0 к к а л / к г - у д е т е й 

и 4 0 - 5 0 к к а л / к г - у в з р о с л ы х [ 5 8 ] . 
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Д л я в о с п о л н е н и я д е ф и ц и т а б е л к а б о л ь 

н ы м н а з н а ч а ю т с п е ц и а л ь н ы е л е ч е б н ы е 

с м е с и , л и ш е н н ы е л е й ц и н а , и з о л е й ц и н а и 

в а л и н а , н о с о д е р ж а щ и е о с т а л ь н ы е н е з а 

м е н и м ы е а м и н о к и с л о т ы . О б ъ е м л е ч е б н о й 

с м е с и о п р е д е л я ю т , и с х о д я и з п о т р е б н о с т и 

р е б е н к а в д о п о л н и т е л ь н о м в в е д е н и и б е л 

к а , ч т о б ы е г о о б щ е е к о л и ч е с т в о ( в к л ю ч а я 

б е л о к н а т у р а л ь н ы х п р о д у к т о в ) с о с т а в л я л о 

о к о л о 2 г/кг/сут. 

Об а д е к в а т н о с т и л е ч е б н о г о п и т а н и я , в 

п е р в у ю о ч е р е д ь , судят по у р о в н ю л е й ц и н а в 

к р о в и : он д о л ж е н н а х о д и т ь с я в п р е д е л а х 

1 0 0 - 3 0 0 мкмоль/л ( н о р м а 5 0 - 1 6 0 мкмоль/л). 

О п а с н о как у в е л и ч е н и е , т а к и р е з к о е с н и ж е 

н и е с о д е р ж а н и я л е й ц и н а в к р о в и . 

П о м и м о контроля уровня л е й ц и н а , необхо

д и м о следить за с о д е р ж а н и е м в крови других 

аминокислот. О п т и м а л ь н ы й уровень изолей

цина и валина у детей с болезнью «кленового 

сиропа» составляет 2 0 0 - 4 0 0 мкмоль/л, алани-

на - 2 7 5 - 4 5 0 мкмоль/л. Н и з к и й у р о в е н ь у к а 

з а н н ы х а м и н о к и с л о т в к р о в и с в и д е т е л ь с т в у 

ет о д е ф и ц и т е б е л к а , с о п р о в о ж д а ю щ и м с я 

с н и ж е н и е м а п п е т и т а , с о н л и в о с т ь ю , в ы з ы в а 

ю щ и м р а з в и т и е э н т е р о п а т и и , э р и т е м а т о з н о -

г о д е р м а т и т а , з а д е р ж к у ф и з и ч е с к о г о р а з в и 

т и я б о л ь н ы х . С ц е л ь ю п р е д у п р е ж д е н и я э т и х 

с о с т о я н и й д е т я м , как п р а в и л о , н а з н а ч а ю т о т 

50 до 150 мг и з о л е й ц и н а и в а л и н а в сут, в 

з а в и с и м о с т и от п о к а з а т е л е й в к р о в и . 

Д о п о л н и т е л ь н а я л е к а р с т в е н н а я т е р а 

п и я в к л ю ч а е т п р е п а р а т ы L - к а р н и т и н а 

( 2 0 - 4 0 м г / к г / с у т ) , т и а м и н , л и п о е в у ю к и с л о 

ту в ф и з и о л о г и ч е с к и х д о з а х , н о о т р о п н ы е и 

с о с у д и с т ы е с р е д с т в а . 

Д и е т о т е р а п и я н а и б о л е е э ф ф е к т и в н а в 

с л у ч а е р а н н е г о н а з н а ч е н и я - с п е р в ы х 

д н е й и л и н е д е л ь ж и з н и . О с т р ы е с о с т о я н и я 

в т е ч е н и е б о л е з н и , о с о б е н н о в п е р и о д е но

в о р о ж д е н н о е ™ , т р е б у ю т п р и м е н е н и я к о м 

п л е к с а и н т е н с и в н ы х л е ч е б н ы х м е р о п р и я 

т и й , и з к о т о р ы х н а и б о л е е в а ж н о в н у т р и 

в е н н о е в в е д е н и е с о л е в ы х р а с т в о р о в , п о д 

д е р ж и в а ю щ и х о с м о л я р н о с т ь и у р о в е н ь н а 

т р и я в к р о в и [ 5 8 ] . П р о в о д я т с я т а к ж е п р о ц е 

д у р ы з а м е н н о г о п е р е л и в а н и я к р о в и , г е м о -

ф и л ь т р а ц и и , п е р и т о н е а л ь н о г о д и а л и з а . 

А л ь т е р н а т и в н ы м с п о с о б о м л е ч е н и я я в 

л я е т с я т р а н с п л а н т а ц и я п е ч е н и . П е р е с а д к а 

э т о г о о р г а н а з н а ч и т е л ь н о п о в ы ш а е т т о л е 

р а н т н о с т ь б о л ь н ы х к л е й ц и н у и д а е т в о з 

м о ж н о с т ь с у щ е с т в е н н о р а с ш и р и т ь п и щ е 

в о й р а ц и о н . 

Т и а м и н - з а в и с и м а я ф о р м а п о д д а е т с я л е 

ч е н и ю в и т а м и н о м В ь д о з а к о т о р о г о о б ы ч н о 

п р е в ы ш а е т 100 м г в сут. О п и с а н ы с л у ч а и 

э ф ф е к т и в н о й т е р а п и и б о л е е н и з к и м и д о з а 

ми в и т а м и н а В, - о к о л о 30 мг в с у т [65] . 

4.1.1.15. Глутаровая ацидемия I типа 

Г л у т а р о в а я а ц и д е м и я I т и п а о п и с а н а 

S . G o o d m a n et a l . в 1 9 7 4 г. [ 7 9 ] . Ч а с т о т а з а 

б о л е в а н и я в е в р о п е й с к о й п о п у л я ц и и с о с т а 

в л я е т 1 : 40 0 0 0 [ 8 0 ] . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н ы й . Ген л о к а л и з о в а н н а к о р о т к о м п л е ч е 

х р о м о с о м ы 19, в л о к у с е 1 9 р 1 3 . 2 . П р и г е н е 

а л о г и ч е с к о м а н а л и з е н е р е д к о о б р а щ а е т 

н а с е б я в н и м а н и е н а л и ч и е у п р о б а н д а р о д 

с т в е н н и к о в , с т р а д а ю щ и х э п и л е п с и е й и м а 

к р о ц е ф а л и е й . 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о д е ф е к т о м глу-

т а р и л - К о А д е г и д р о г е н а з ы , п р и н и м а ю щ е й 

у ч а с т и е в о б м е н е а м и н о к и с л о т л и з и н а , гид-

р о к с и л и з и н а и т р и п т о ф а н а . П а т о г е н е з пато

л о г и и , п о - в и д и м о м у , с в я з а н с н а к о п л е н и е м 

глутарил-КоА, в т о р и ч н ы м и н г и б и р о в а н и е м 

с и н т е з а у - а м и н о м а с л я н о й к и с л о т ы , д е ф и ц и 

т о м L-карнитина и н а р у ш е н и я м Ф А Д - з а в и -

с и м ы х п р о ц е с с о в э л е к т р о н н о г о т р а н с п о р т а . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е о б ы ч н о в ы я в л я е т с я в в о з р а с т е о т 

2 м е с до 3 л е т , х о т я у в е л и ч е н и е р а з м е р о в 

г о л о в ы п р и м е р н о у 4 0 % д е т е й с г л у т а р о в о й 

а ц и д е м и е й I т и п а о т м е ч а е т с я с р о ж д е н и я , а 

у 7 0 % - с п е р и о д а н о в о р о ж д е н н о с т и . В ы д е 

л я ю т о с т р о е и п о д о с т р о е т е ч е н и е б о л е з н и . 

О с т р о е т е ч е н и е б о л е з н и н а б л ю д а е т с я у 

б о л ь ш и н с т в а (до 7 5 % ) б о л ь н ы х . Н а ч а л ь н ы е 

к л и н и ч е с к и е с и м п т о м ы о б н а р у ж и в а ю т с я н а 

ф о н е и н т е р к у р р е н т н о г о и н ф е к ц и о н н о г о з а 

б о л е в а н и я в в и д е э н ц е ф а л и т о п о д о б н ы х 

п р о я в л е н и й ( л и х о р а д к а , б е с п о к о й с т в о , по-
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в ы ш е н н а я р а з д р а ж и т е л ь н о с т ь , т о н и к о - к л о -

н и ч е с к и е с у д о р о г и , н а р у ш е н и е с о з н а н и я , 

о б щ а я с л а б о с т ь , с о н л и в о с т ь , р а с с т р о й с т в а 

с о с а н и я и г л о т а н и я ) . Д а л е е п р о и с х о д и т б ы 

с т р ы й р е г р е с с р а н е е п р и о б р е т е н н ы х н а в ы 

к о в , р е з к о н а р у ш а е т с я м ы ш е ч н ы й т о н у с , 

м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я ч е р е д у е т с я с г и п е р т о 

н и е й в п л о т ь д о р и г и д н о с т и . Р а з в и в а е т с я 

т е т р а п а р е з , п о я в л я ю т с я х о р е и ф о р м н ы е не

п р о и з в о л ь н ы е д в и ж е н и я м ы ш ц л и ц а , т у л о 

в и щ а , к о н е ч н о с т е й . С м е р т н о с т ь в о с т р ы й 

п е р и о д с о с т а в л я е т о к о л о 1 5 % [ 5 4 ] . 

П р и б л и з и т е л ь н о в 2 5 % н а б л ю д е н и й з а 

б о л е в а н и е р а з в и в а е т с я п о д о с т р о . В э т и х 

с л у ч а я х с п е р в ы х н е д е л ь ж и з н и о т м е ч а е т 

с я м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , с м е н я ю щ а я с я д и -

с т о н и е й , н а б л ю д а е т с я н а р у ш е н и е м о т о р 

н о г о р а з в и т и я , ф о р м и р у е т с я с п а с т и ч е с к и й 

п а р а л и ч с х о р е о а т е т о з о м . В о з м о ж н ы э п и 

з о д ы г и п е р т е р м и и и р в о т ы . 

В р а з в е р н у т о й с т а д и и б о л е з н и у боль

ш и н с т в а д е т е й о т м е ч а е т с я м а к р о ц е ф а л и я 

( 7 0 - 9 0 % б о л ь н ы х ) . О с н о в н ы е п р о я в л е н и я 

м о ж н о о х а р а к т е р и з о в а т ь как д и с т о н и ч е с к и -

д и с к и н е т и ч е с к и й с и н д р о м с т у л о в и щ н о й г и 

п о т о н и е й , г и п е р т о н у с о м к о н е ч н о с т е й и хо

р е о а т е т о з о м . О т м е ч а е т с я д и с с о ц и а ц и я ме

ж д у з н а ч и т е л ь н ы м и д в и г а т е л ь н ы м и р а с 

с т р о й с т в а м и и у м е р е н н ы м п о р а ж е н и е м и н 

т е л л е к т у а л ь н о й с ф е р ы . С н и ж е н и е и н т е л л е 

к т а о п р е д е л я е т с я н е б о л е е ч е м у 4 0 % боль

ных, о д н а к о , у б о л ь ш и н с т в а д е т е й в ы р а ж е 

н а д и з а р т р и я . Б о л ь н ы м с в о й с т в е н н ы в е г е 

т а т и в н ы е н а р у ш е н и я : о б и л ь н а я п о т л и в о с т ь , 

и н о г д а г и п е р т е р м и ч е с к и е к р и з ы . У ч а с т и 

п а ц и е н т о в о т м е ч а е т с я у в е л и ч е н и е р а з м е 

р о в п е ч е н и с н а р у ш е н и е м ф у н к ц и и . С е р ь е з 

н ы м о с л о ж н е н и е м п а т о л о г и и с л у ж а т с у б д у -

р а л ь н ы е к р о в о и з л и я н и я и л и к р о в о и з л и я н и я 

в с е т ч а т к у . В в о з р а с т е с т а р ш е 5 л е т з а б о л е 

в а н и е м а л о п р о г р е с с и р у е т [ 8 0 ] . 

Т я ж е с т ь к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й б о л е з 

н и к о р р е л и р у е т с ч а с т о т о й э н ц е ф а л и т и ч е -

с к и х к р и з о в . В с т а р ш е м в о з р а с т е т я ж е л о е 

п о р а ж е н и е н е р в н о й с и с т е м ы н а б л ю д а е т с я 

у 8 0 % п а ц и е н т о в , т о г д а к а к у 1 0 % - в ы я в 

л я ю т с я у м е р е н н ы е э к с т р а п и р а м и д н ы е р а с 

с т р о й с т в а , а у 1 0 % д е т е й с г л у т а р о в о й а ц и -

д е м и е й I т и п а к л и н и ч е с к и е с и м п т о м ы п о л 

н о с т ь ю о т с у т с т в у ю т [ 8 1 ] . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. У б о л ь н ы х с г л у т а р о в о й 

а ц и д е м и е й I т и п а о т м е ч а ю т с я у м е р е н н ы е 

о б м е н н ы е н а р у ш е н и я : м е т а б о л и ч е с к и й 

а ц и д о з , к е т о з , н и з к о е с о д е р ж а н и е г л ю к о з ы 

и с в о б о д н о г о L - к а р н и т и н а , м о ж е т р е г и с т 

р и р о в а т ь с я н е б о л ь ш о е у в е л и ч е н и е у р о в н я 

а м м и а к а в к р о в и . В м о ч е о б н а р у ж и в а е т с я 

в ы с о к а я э к с к р е ц и я г л у т а р о в о й , 3 - г и д р о -

к с и г л у т а р о в о й к и с л о т и г л у т а р и л к а р н и т и -

н а . В к р о в и о б ы ч н о о п р е д е л я е т с я п о в ы 

ш е н н ы й у р о в е н ь 2 - а м и н о а д и п и н о в о й к и с 

л о т ы , с а х а р о п и н а , и н о г д а а л а н и н а , г л и ц и 

н а , г л у т а м и н о в о й , м о л о ч н о й и п и р о в и н о -

г р а д н о й к и с л о т . В л и к в о р е с н и ж е н у р о в е н ь 

у - а м и н о м а с л я н о й к и с л о т ы . 

К о м п ь ю т е р н о е и м а г н и т н о - р е з о н а н с н о е 

т о м о г р а ф и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я г о л о в н о г о 

м о з г а в ы я в л я ю т х а р а к т е р н ы е и з м е н е н и я : 

р а с ш и р е н и е ж е л у д о ч к о в о й с и с т е м ы , с и л ь -

в и е в а в о д о п р о в о д а и д р у г и х л и к в о р о с о д е р -

ж а щ и х п р о с т р а н с т в , г е н е р а л и з о в а н н у ю ат

р о ф и ю б е л о г о в е щ е с т в а с п р и з н а к а м и на

р у ш е н н о й м и е л и н и з а ц и и , ф о к а л ь н ы е у ч а с т 

ки а т р о ф и и в о б л а с т и л о б н о - в и с о ч н ы х д о 

л е й , с н и ж е н и е п л о т н о с т и б е л о г о в е щ е с т в а 

м о з г а , х в о с т а т о г о и ч е ч е в и ц е о б р а з н о г о 

я д е р , и н о г д а с у б д у р а л ь н ы е г е м а т о м ы . Д и ф 

ф у з н о е с н и ж е н и е п л о т н о с т и б е л о г о в е щ е 

с т в а , ф о к а л ь н а я а т р о ф и я л о б н о - в и с о ч н ы х 

о т д е л о в и с у б д у р а л ь н ы е г е м а т о м ы я в л я ю т 

с я р а н н и м и п р и з н а к а м и б о л е з н и . О н и ф о р 

м и р у ю т с я в н у т р и у т р о б н о и л и в п е р в ы е ме

с я ц ы ж и з н и р е б е н к а . П р и м о р ф о л о г и ч е с к о м 

и с с л е д о в а н и и г о л о в н о г о м о з г а о п р е д е л я ю т 

ся з н а ч и т е л ь н а я а т р о ф и я т к а н и м о з г а и 

м о з ж е ч к а , в е н т р и к у л о м е г а л и я , а с т р о ц и т о з , 

в а к у о л и з а ц и я б е л о г о в е щ е с т в а , о с о б е н н о 

в ы р а ж е н н а я в в и с о ч н ы х , п е р и в е н т р и к у л я р -

ных, з а т ы л о ч н ы х о б л а с т я х и в с к о р л у п е . 

Д и а г н о з о с н о в ы в а е т с я н а в ы я в л е н и и 

в ы с о к о й э к с к р е ц и и с м о ч о й г л у т а р о в о й , 

3 - г и д р о к с и г л у т а р о в о й к и с л о т и м о ж е т б ы т ь 

п о д т в е р ж д е н о п р е д е л е н и е м н и з к о й а к т и в 

н о с т и г л у т а р и л - К о А д е г и д р о г е н а з ы в ф и б -

р о б л а с т а х к о ж и и л и л и м ф о ц и т а х . 

97 



Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с э н ц е ф а л и т о м , х о р е е й , с и н д р о 

м о м Р е й е , э н ц е ф а л о м и о п а т и е й Л е я . Д л я 

и с к л ю ч е н и я г л у т а р о в о й а ц и д е м и и I т и п а 

о б с л е д о в а н и ю , в п е р в у ю о ч е р е д ь , п о д л е 

ж а т д е т и с м а к р о ц е ф а л и е й , о с т р о и л и п о -

д о с т р о м а н и ф е с т и р у ю щ и м и д в и г а т е л ь н ы 

м и н а р у ш е н и я м и , д и с т о н и е й , з а д е р ж к о й 

р а з в и т и я , х о р е о а т е т о з о м и п р и з н а к а м и 

л о б н о - в и с о ч н о й а т р о ф и и н а к о м п ь ю т е р н о й 

и л и м а г н и т н о - р е з о н а н с н о й т о м о г р а м м а х . 

Лечение г л у т а р о в о й а ц и д е м и и I т и п а 

в к л ю ч а е т д и е т и ч е с к у ю и л е к а р с т в е н н у ю 

т е р а п и ю . Б о л ь н ы м р е к о м е н д у е т с я м а л о 

б е л к о в а я д и е т а (до 1 г/кг б е л к а ) с о г р а 

н и ч е н и е м в с у т о ч н о м р а ц и о н е л и з и н а 

( 4 0 - 6 0 мг/кг) и т р и п т о ф а н а ( 1 5 - 4 0 м г / к г ) . 

Д о п о л н и т е л ь н о д е т и п о л у ч а ю т р и б о ф л а 

в и н ( к о ф а к т о р г л у т а р и л - К о А д е г и д р о г е н а -

з ы ) в д о з е до 100 мг в с у т (в о т д е л ь н ы х с л у 

ч а я х д о 2 0 0 м г ) , L - к а р н и т и н о т 5 0 д о 

1 0 0 мг/кг/сут, б а к л о ф е н ( а н а л о г у - а м и н о -

м а с л я н о й к и с л о т ы ) 1-2 мг/кг [ 5 4 ] . 

4.1.1.16. Множественный дефицит 
карбоксилаз 

В п е р в ы е с о о б щ е н и я о б о л ь н ы х р а н н е г о 

в о з р а с т а , с т р а д а ю щ и х т я ж е л ы м п о р а ж е н и 

ем н е р в н о й с и с т е м ы , в с о ч е т а н и и с к о ж н ы 

м и п р о я в л е н и я м и , п о я в и л и с ь в л и т е р а т у р е 

в н а ч а л е 70-х г о д о в XX в е к а . В с в я з и с в ы 

с о к о й э к с к р е ц и е й о р г а н и ч е с к и х к и с л о т , в 

о б м е н е к о т о р ы х п р и н и м а ю т у ч а с т и е б и о -

т и н - з а в и с и м ы е к а р б о к с и л а з ы ( а ц е т и л - К о А 

к а р б о к с и л а з а , п и р у в а т к а р б о к с и л а з а , п р о -

п и о н и л - К о А к а р б о к с и л а з а и 3 - м е т и л к р о т о -

н и л - К о А к а р б о к с и л а з а ) , п а т о л о г и я п о л у ч и 

л а н а и м е н о в а н и е « м н о ж е с т в е н н ы й д е ф и 

ц и т к а р б о к с и л а з » . П р и э т о м н а о с н о в а н и и 

с р о к о в м а н и ф е с т а ц и и б ы л и в ы д е л е н ы н е 

о н а т а л ь н а я и п о з д н я я ф о р м ы з а б о л е в а н и я . 

В 1 9 8 1 г. B.Burr i et a l . [82] и в 1 9 8 3 г. B.Wolf 

e t a l . [83] у с т а н о в и л и п е р в и ч н ы е ф е р м е н т 

н ы е д е ф е к т ы , х а р а к т е р н ы е д л я э т и х ф о р м 

п а т о л о г и и , п р е д с т а в л я ю щ и х с о б о й г е н е т и 

ч е с к и г е т е р о г е н н ы е с о с т о я н и я ( т а б л . 

4 . 1 . 1 . 8 ) : н е о н а т а л ь н а я ф о р м а м н о ж е с т в е н 

н о г о д е ф и ц и т а к а р б о к с и л а з ( д е ф и ц и т с и н -

т е т а з ы г о л о к а р б о к с и л а з ) и п о з д н я я ф о р м а 

( д е ф и ц и т б и о т и н и д а з ы ) . 

Ч а с т о т а н е о н а т а л ь н о й ф о р м ы м н о ж е с т 

в е н н о г о д е ф и ц и т а к а р б о к с и л а з н е у с т а н о в 

л е н а . Ч а с т о т а п о з д н е й ф о р м ы , п о - в и д и м о 

му, с о с т а в л я е т 1 : 24 0 0 0 - 1 : 35 0 0 0 н о в о 

р о ж д е н н ы х . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я п а т о л о г и и - а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы й . Л о к а л и з а ц и я г е н о в у к а з а н а 

в т а б л и ц е 4.1.1.8. З а б о л е в а н и я о б у с л о в л е 

н ы д е ф и ц и т о м ф е р м е н т о в , о б е с п е ч и в а ю 

щ и х ф у н к ц и о н и р о в а н и е р я д а к а р б о к с и 

л а з - а ц е т и л - К о А к а р б о к с и л а з ы , п и р у в а т -

к а р б о к с и л а з ы , п р о п и о н и л - К о А к а р б о к с и 

л а з ы и 3 - м е т и л к р о т о н и л - К о А к а р б о к с и л а 

з ы , у ч а с т в у ю щ и х в п р о ц е с с а х г л ю к о н е о г е -

н е з а , о б м е н е н е к о т о р ы х а м и н о к и с л о т - м е 

т и о н и н а , т р е о н и н а , л е й ц и н а , и з о л е й ц и н а и 

в а л и н а , ж и р н ы х к и с л о т и х о л е с т е р и н а . 

С и н т е т а з а г о л о к а р б о к с и л а з к а т а л и з и р у е т 

п р и с о е д и н е н и е б и о т и н а к а п о к а р б о к с и л а -

з е и о б р а з о в а н и е а к т и в н о г о э н з и м а . Б и о -

т и н и д а з а о б е с п е ч и в а е т в о с с т а н о в л е н и е 

с в о б о д н о г о б и о т и н а и д е л а е т е г о п р и г о д 

н ы м д л я с в я з ы в а н и я с а п о к а р б о к с и л а з о й . 

Клиническая характеристика. Н е о н а 

т а л ь н а я ф о р м а м н о ж е с т в е н н о г о д е ф и ц и т а 

к а р б о к с и л а з н е р е д к о д е б ю т и р у е т с п е р в ы х 

д н е й ж и з н и . Л и ш ь в о т д е л ь н ы х с л у ч а я х п е р 

в ы е п р и з н а к и п о я в л я ю т с я п о з ж е п я т и м е с я ч 

н о г о в о з р а с т а . М а н и ф е с т а ц и я п о з д н е й ф о р 

мы з а б о л е в а н и я о б ы ч н о п р о и с х о д и т в п е р 

в о м п о л у г о д и и ж и з н и (не р а н е е 2-недельно-

г о в о з р а с т а ) , и н о г д а - н а 2 - 3 г о д у ж и з н и . 

К л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я о т л и ч а ю т с я в ы р а 

ж е н н о й т я ж е с т ь ю , о с н о в у с и м п т о м о к о м п л е -

к с а п р е д с т а в л я е т с о ч е т а н и е п о р а ж е н и й 

н е р в н о й с и с т е м ы и к о ж и ( т а б л . 4.1.1.8). 

Лабораторные и функциональные ис

следования. Т я ж е с т ь с о с т о я н и я б о л ь н ы х 

о б у с л о в л е н а , г л а в н ы м о б р а з о м , м е т а б о л и 

ч е с к и м а ц и д о з о м , с о п р о в о ж д а ю щ и м с я 

к е т о з о м , м о л о ч н о й и п и р о в и н о г р а д н о й 

а ц и д е м и е й , н и з к и м у р о в н е м г л ю к о з ы в 

к р о в и . И н о г д а о п р е д е л я е т с я в ы с о к о е с о 

д е р ж а н и е в к р о в и а л а н и н а и а м м и а к а . 
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В м о ч е п о в ы ш е н а э к с к р е ц и я о р г а н и ч е 

с к и х к и с л о т : 3 - г и д р о к с и и з о в а л е р и а н о в о й , 

3 - г и д р о к с и - п - в а л е р и а н о в о й , 3 - м е т и л к р о т о -

н о в о й , п р о п и о н о в о й , 3 - г и д р о к с и п р о п и о н о -

в о й , 2 - м е т и л - З - г и д р о к с и м а с л я н о й к и с л о т , 

м е т и л ц и т р а т а , 3 - м е т и л к р о т о н и л г л и ц и н а и 

н е к о т о р ы х д р у г и х п р о и з в о д н ы х [ 5 4 ] . 

К о м п ь ю т е р н о - т о м о г р а ф и ч е с к а я к а р т и н а 

г о л о в н о г о м о з г а о б н а р у ж и в а е т р а с ш и р е н и е 

ж е л у д о ч к о в о й с и с т е м ы и б о р о з д г о л о в н о г о 

м о з г а , д и ф ф у з н ы е и з м е н е н и я б е л о г о в е щ е 

с т в а с п р и з н а к а м и ц е р е б р а л ь н о й и ц е р е -

б е л л я р н о й а т р о ф и и , и н о г д а н а р у ш е н и я в 

о б л а с т и х в о с т а т о г о и ч е ч е в и ц е о б р а з н о г о 

я д е р п о т и п у г е м о р р а г и ч е с к о г о и н ф а р к т а . 

Д и а г н о з у с т а н а в л и в а е т с я н а о с н о в а н и и 

с о в о к у п н о с т и п е р е ч и с л е н н ы х к л и н и к о - б и о -

х и м и ч е с к и х д а н н ы х и п о д т в е р ж д а е т с я о п р е 

д е л е н и е м с н и ж е н н о й а к т и в н о с т и с и н т е т а з ы 

г о л о к а р б о к с и л а з и л и б и о т и н и д а з ы в к р о в и . 

Дифференциальная диагностика. Э т и 

с о с т о я н и я н е о б х о д и м о д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь 

с д р у г и м и ф о р м а м и о р г а н и ч е с к и х а ц и д е 

м и й , в п е р в у ю о ч е р е д ь , н а о с н о в а н и и и с 

с л е д о в а н и я э к с к р е ц и и о р г а н и ч е с к и х к и с 

л о т . Д л я р а з г р а н и ч е н и я н е о н а т а л ь н о й и 

п о з д н е й ф о р м м н о ж е с т в е н н о г о д е ф и ц и т а 

к а р б о к с и л а з и с п о л ь з у ю т с я и с с л е д о в а н и я 

к л ю ч е в ы х ф е р м е н т о в в к р о в и , а т а к ж е о п 

р е д е л е н и е а к т и в н о с т и б и о т и н - з а в и с и м ы х 

к а р б о к с и л а з в ф и б р о б л а с т а х , в ы р а щ и в а е 

м ы х в б е д н о й б и о т и н о м с р е д е : п р и н е о н а 

т а л ь н о й ф о р м е и х а к т и в н о с т ь н и з к а я , а 

п р и п о з д н е й - н о р м а л ь н а я . 

Лечение. З а б о л е в а н и я х о р о ш о п о д д а ю т 

с я л е ч е н и ю б и о т и н о м в с р е д н е й д о з е 

1 0 мг/сут ( 5 - 4 0 мг/сут). П р и т я ж е л о м с о с т о я 

н и и д е т е й д о з ы м о г у т у в е л и ч и в а т ь с я д о 

1 0 0 - 1 5 0 мг/сут. П о ж и з н е н н ы м п о к а з а н и я м 

п р е п а р а т в в о д и т с я п а р е н т е р а л ь н о . Д л и т е л ь 

ное н а б л ю д е н и е з а б о л ь н ы м и , п о л у ч а ю щ и 

м и п о д д е р ж и в а ю щ у ю т е р а п и ю б и о т и н о м в 

д о з е от 2,5 до 10 мг/сут, не в ы я в и л о у н и х к а 

ких-либо н е б л а г о п р и я т н ы х п о с л е д с т в и й . До

п о л н и т е л ь н о д е т я м н а з н а ч а е т с я L-карнитин 

(до 5 0 мг/кг/сут). С в о е в р е м е н н о е л е ч е н и е 

о б у с л о в л и в а е т б ы с т р о е и с т о й к о е у л у ч ш е 

ние с о с т о я н и я б о л ь н ы х и о б е с п е ч и в а е т б л а 

г о п р и я т н ы й п р о г н о з и х р а з в и т и я [84]. 

4.1.1.17. Другие органические 
ацидемий 

С в е д е н и я о н е к о т о р ы х д р у г и х н а с л е д с т 

в е н н ы х н а р у ш е н и я х о б м е н а о р г а н и ч е с к и х 

к и с л о т п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 4.1.1.9. Э т и з а 

б о л е в а н и я б ы л и о п и с а н ы в 70-х г о д а х XX ве

ка. Ч а с т о т а 3 - м е т и л к р о т о н и л г л и ц и н у р и и в 

А в с т р а л и и , Г е р м а н и и и С Ш А к о л е б л е т с я о т 

1 : 27 0 0 0 до 1 : 52 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х [85]. 

Ч а с т о т а 3 - м е т и л г л у т а р о в о й и З-гидрокси-3-

м е т и л г л у т а р о в о й а ц и д е м и й н е у с т а н о в л е н а . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и й - а у т о с о м -

Н о з о л о г и ч е с к а я ф о р м а Л о к а л и з а ц и я гена Д е ф е к т н ы й ф е р м е н т К л и н и ч е с к и е п р и з н а к и 

Неонатальная форма 21q22.1 Синтетаза голокарбоксилаз Рвота, отказ от еды, 
тонико-клонические судороги, 
миоклонии, мышечная гипотония, 
вялость, сонливость, летаргия, 
дыхательные расстройства, 
эритематозный дерматит, 
отставание физического 
и психомоторного развития 

Поздняя форма Зр25 Биотинидаза Тонико-клонические судороги, 
миоклонии, мышечная гипотония, 
атаксия, задержка психомоторного 
развития, угнетение центральной 
нервной системы, коматозные 
состояния, себорейный дерматит, 
выпадение волос, иногда атрофия 
зрительных нервов, тугоухость, 
кандидоз, «кошачий» запах мочи 
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Н о з о л о г и ч е с к а я Л о к а л и з а ц и я Д е ф е к т н ы й К л и н и ч е с к и е О б м е н н ы е 
ф о р м а гена ф е р м е н т п р и з н а к и н а р у ш е н и я 

З-Метилкротонил- 3q25-q27 З-Метикротонил- Рвота, отказ от еды, Кетоацидоз, гипогликемия, 

глицинурия, 5q12-q13 КоА дегидратация, угнетение ЦНС, снижение содержания 

тип 1, тип II карбоксилаза летаргия, тонико-клонические глюкозы, карнитина 

(а- и р- судороги, мышечная в крови, увеличение 

субъединицы) гипотония, отставание уровня молочной кислоты, 

психомоторного развития иногда валина, изолейцина 

и лейцина. Высокая почечная 

экскреция 3-гидроксиизо-

валериановой кислоты, 

3-метилкротонилглицина 

З-Метилглу- Хромо З-Метилглутаконил- Отставание психомоторного Ацидоз, гипогликемия. 

таконовая сома 9 КоА и речевого развития, судороги, Высокая почечная 

ацидемия,тип 1 гидратаза мозжечковая атаксия, экскреция 

спастический парапарез, 3-метилглутаконовой 

хореоатетоз, атрофия и 3-метилглутаровой кислот 

зрительных нервов, 

иногда летаргия 

З-Гидрокси- 1 pter-рЗЗ З-Метилглутаконил- Тонико-клонические судороги, Ацидоз, гипогликемия, 

3-метилглутаровая КоА мышечная гипотония, увеличение активности 

ацидемия лиаза вялость, сонливость, трансаминаз, содержания 

угнетение ЦНС, аммиака, молочной 

дыхательные нарушения, и пировиноградной 

рвота, дегидратация, кислот в крови. 

увеличение печени, Высокая почечная 

отставание психомоторного экскреция 3-гидроксиизо-

развития валериановой, 

3-метилглутаровой, 

3-метилглутаконовой 

и 3-гидрокси-

3-метилглутаровой кислот 

н о - р е ц е с с и в н ы й . Л о к а л и з а ц и я м у т а н т н ы х 

г е н о в и к л ю ч е в ы е ф е р м е н т н ы е д е ф е к т ы 

у к а з а н ы в т а б л . 4 . 1 . 1 . 9 . О б с у ж д а е м ы е 

ф о р м ы п а т о л о г и и с в я з а н ы с н а р у ш е н и е м 

р а з л и ч н ы х э т а п о в м е т а б о л и з м а л е й ц и н а . 

П а т о г е н е т и ч е с к и е о с о б е н н о с т и з а б о л е в а 

н и й м а л о и з у ч е н ы . П о - в и д и м о м у , с у щ е с т 

в е н н о е з н а ч е н и е и м е е т и з б ы т о ч н о е н а к о п 

л е н и е п р о д у к т о в н е п р а в и л ь н о г о о б м е н а 

( 3 - г и д р о к с и и з о в а л е р и а н о в о й к и с л о т ы , 

3 - м е т и л к р о т о н и л - К о А , 3 - м е т и л г л у т а к о н и л -

К о А , 3 - г и д р о к с и - З - м е т и л г л у т а р и л - К о А ) , 

к о т о р ы е в ы в о д я т с я и з о р г а н и з м а в в и д е 

г л и ц и н о в ы х и к а р н и т и н о в ы х к о н ъ ю г а т о в , 

ч т о в е д е т к и с т о щ е н и ю э н д о г е н н ы х з а п а 

с о в к а р н и т и н а . Н е д о с т а т о ч н о с т ь п о с л е д 

н е г о о б у с л о в л и в а е т н а р у ш е н и е п р о ц е с с о в 

т р а н с п о р т а и о к и с л е н и я ж и р н ы х к и с л о т и 

с п о с о б с т в у е т р а з в и т и ю г и п о г л и к е м и и [ 8 6 ] . 

Клиническая характеристика п а т о л о 

г и и п р е д с т а в л е н а в т а б л и ц е 4.1.1.9. С р о к и 

м а н и ф е с т а ц и и з а б о л е в а н и й в а р и а б е л ь н ы . 

О б ы ч н о п е р в ы е п р и з н а к и п о я в л я ю т с я в 

п е р в о м п о л у г о д и и ж и з н и , и н о г д а с р а з у п о с 

л е р о ж д е н и я . В р е д к и х с л у ч а я х б о л е з н ь м а 

н и ф е с т и р у е т у д е т е й с т а р ш е г о в о з р а с т а . 

Лабораторные и функциональные ис

следования. О с н о в н ы е о б м е н н ы е н а р у ш е 

н и я , х а р а к т е р н ы е д л я д а н н ы х з а б о л е в а 

н и й , - а ц и д о з и г и п о г л и к е м и я . С м о ч о й э к с -

к р е т и р у ю т с я о р г а н и ч е с к и е к и с л о т ы , я в л я 

ю щ и е с я д е р и в а т а м и л е й ц и н а и е г о м е т а б о 

л и т о в ( т а б л . 4 . 1 . 1 . 9 ) . Д и а г н о з м о ж е т б ы т ь 

у с т а н о в л е н п у т е м о п р е д е л е н и я с п е ц и ф и 

ч е с к о й о р г а н и ч е с к о й а ц и д у р и и и в ы я в л е 

н и я н и з к о й а к т и в н о с т и с о о т в е т с т в у ю щ и х 

ф е р м е н т о в ( 3 - м е т и л к р о т о н и л - К о А к а р б о к 

с и л а з ы , 3 - м е т и л г л у т а к о н и л - К о А г и д р а т а -

з ы , 3 - г и д р о к с и - З - м е т и л г л у т а р и л - К о А л и а -

з ы ) в л и м ф о ц и т а х и л и ф и б р о б л а с т а х . 

Дифференциальная диагностика. З а 

б о л е в а н и я н е о б х о д и м о д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь 

Таблица 4 1 1 9 . Другие наследственные органические ацидемии 
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с д р у г и м и ф о р м а м и о р г а н и ч е с к и х а ц и д е 

м и й ; З - г и д р о к с и - З - м е т и л г л у т а р о в у ю а ц и д е -

м и ю с л е д у е т и с к л ю ч а т ь у д е т е й с с и н д р о 

м о м Р е й е ( э н ц е ф а л о г е п а т о п а т и е й ) [87] . 

Лечение з а б о л е в а н и й р а з р а б о т а н о н е 

д о с т а т о ч н о . П р е д л о ж е н а д и е т о т е р а п и я , о г 

р а н и ч и в а ю щ а я п о с т у п л е н и е б е л к а с п и 

щ е й д о 1,2-1,7 г/кг/сут и л е й ц и н а д о м и н и 

м а л ь н о й с у т о ч н о й п о т р е б н о с т и ( о к о л о 

6 0 мг/кг м а с с ы у д е т е й п е р в о г о г о д а ж и з н и , 

6 0 0 м г / с у т у д е т е й с т а р ш е 1 г.). Б о л ь н ы м с 

З - г и д р о к с и - З - м е т и л г л у т а р о в о й а ц и д е м и е й 

р е к о м е н д у е т с я д о п о л н и т е л ь н о о г р а н и ч и 

в а т ь п р и е м ж и р о в (1,4 г/кг/сут и л и 2 5 % о б 

щ е й к а л о р и й н о с т и р а ц и о н а ) . Д е т я м н а з н а 

ч а ю т L - к а р н и т и н 7 5 - 1 0 0 мг/кг и г л и ц и н в 

д о з е о т 1 0 0 д о 2 5 0 мг/кг ( в р а н н е м в о з р а с 

т е ) . Д л я л е ч е н и я б о л ь н ы х с 3 - м е т и л к р о т о -

н и л г л и ц и н у р и е й и с п о л ь з у ю т б и о т и н 

1 0 - 2 0 мг/сут. 

9. Niederwieser A., Ponzone A., Curtius Н.С. 

Differential diagnosis of tetrahydrobiopterin defi

ciency. J Inner Metab Dis 1985; 8(Suppl 1): 

34-8. 

10. Dianzani I., de Sanctis L, Smooker P.M., et al. 

Dihydropteridine reductase deficiency: physical 

structure of the QDPR gene, identification of two 

new mutations and genotype-phenotype correla

tions. Hum Mutat 1998; 12: 267-73. 

H.Tanguay R.M., Valet J.P., Lescault A., et al. 

Different molecular basis for fumarylacetoacetate 

hydrolase deficiency in the two clinical forms of 

hereditary tyrosinemia (type I). Am J Hum Genet 

1990; 47: 308-16. 

12. Van Sprosen F.J., Smit G.P.A., Wijburg F.A., et al. 

Tyrosinaemia type I: considerations of treatment 

strategy and experiences with risk assessment, 

diet and transplantation. J Inher Metab Dis 1995; 

18:111-4. 
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4 . 1 . 2 . Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и 

у г л е в о д н о г о о б м е н а 

Общая характеристика 

У г л е в о д ы , и г р а ю щ и е б о л ь ш у ю р о л ь 

в э н е р г о о б е с п е ч е н и и р о с т а и р а з в и т и я д е 

т е й , п о с т у п а ю т в о р г а н и з м г л а в н ы м о б р а 

з о м с п и щ е й в в и д е м о н о с а х а р и д о в ( г л ю к о 

з а , ф р у к т о з а , г а л а к т о з а и д р . ) , д и с а х а р и -

д о в ( с а х а р о з а , м а л ь т о з а , и з о м а л ь т о з а 

и др.) и л и , ч а щ е , в в и д е п о л и с а х а р и д о в 

( к р а х м а л , ц е л л ю л о з а ) , в с а с ы в а н и е к о т о р ы х 

п р о и с х о д и т п о с л е п р е д в а р и т е л ь н о г о г и д р о 

л и з а п о д в л и я н и е м с о о т в е т с т в у ю щ и х ф е р 

м е н т о в ( с а х а р а з а , м а л ь т а з а , л а к т а з а , и др.) 

[ 1 ] . Г и д р о л и з к р а х м а л а н а ч и н а е т с я в р о т о 

в о й п о л о с т и п о д д е й с т в и е м а м и л а з ы с л ю 

н ы . О д н а к о р а с п а д к р а х м а л а п о д в л и я н и е м 

а м и л а з ы п р о д о л ж а е т с я и в т о н к о м к и ш е ч 

н и к е . Ф е р м е н т ы к и ш е ч н и к а д е й с т в у ю т н а 

о п р е д е л е н н ы е т и п ы х и м и ч е с к и х с в я з е й 

в м о л е к у л а х у г л е в о д о в : л а к т а з а - на 1 -аль-

ф а - 4 с в я з и в м о л е к у л е л а к т о з ы с о б р а з о в а 

н и е м о д н о й м о л е к у л ы г л ю к о з ы и о д н о й м о 

л е к у л ы г а л а к т о з ы ; с а х а р а з а - на а л ь ф а - 1 - 2 

с в я з и в м о л е к у л е с а х а р о з ы с о б р а з о в а н и 

е м о д н о й м о л е к у л ы г л ю к о з ы и о д н о й м о л е 

к у л ы ф р у к т о з ы ; м а л ь т а з а , в к л ю ч а я н е 

с к о л ь к о и з о ф е р м е н т о в , - на альфа-1-1 и л и 

1 -альфа-6 с в я з и - с о б р а з о в а н и е м д в у х м о 

л е к у л г л ю к о з ы и т.д. 

С к о р о с т ь г и д р о л и з а з а в и с и т о т р Н , т е м 

п е р а т у р ы с р е д ы и и н г и б и т о р о в р е а к ц и и . 

Так, о п т и м у м р Н д л я п р о я в л е н и я а к т и в н о 

с т и л а к т а з ы 5 - 8 , с а х а р а з ы и м а л ь т а з ы - до 

6. В к а ч е с т в е и н г и б и т о р о в м о г у т в ы с т у п а т ь 

м о ч е в и н а , г е п а р и н , S H - г р у п п ы , а р о м а т и ч е 

с к и е к и с л о т ы , и о н ы м е т а л л о в ( р т у т ь , з о л о 

т о , к а д м и й , с в и н е ц и д р . ) . А к т и в н о с т ь ф е р 

м е н т о в в ы р а ж а е т с я в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а 

ев в м к м о л ь с о о т в е т с т в у ю щ е г о г и д р о л и з а 

та на 1 г б е л к а в м и н . 

Г и д р о л и з д и с а х а р и д о в о с у щ е с т в л я е т с я , 

г л а в н ы м о б р а з о м , н а п о в е р х н о с т и к и ш е ч 

н о й с т е н к и ( п р и с т е н о ч н о е п и щ е в а р е н и е ) . 

О б р а з о в а в ш и е с я в п р о ц е с с е г и д р о л и з а 

м о н о с а х а р и д ы , а т а к ж е м о н о с а х а р и д ы , по

с т у п и в ш и е с п и щ е й , в с а с ы в а ю т с я в к и ш е ч 

н и к е ( в о б л а с т и щ е т о ч н о й к а е м к и ) . 

В с а с ы в а н и е Сахаров в к и ш е ч н и к е я в л я 

е т с я с п е ц и ф и ч е с к и м и а к т и в н ы м п р о ц е с 

с о м . С к о р о с т ь в с а с ы в а н и я д л я р а з н ы х Са

х а р о в н е о д и н а к о в а . А к т и в н ы й т р а н с п о р т 

о б е с п е ч и в а е т в с а с ы в а н и е Сахаров т о л ь к о 

D-ряда. Г л ю к о з а и г а л а к т о з а п е р е н о с я т с я 

а к т и в н о , н о ф р у к т о з а н е п о д в е р г а е т с я ак

т и в н о м у т р а н с п о р т у . П р о н и к н о в е н и е Саха

р о в в н у т р ь к л е т к и о с у щ е с т в л я е т с я с п о м о 

щ ь ю с л о ж н ы х м е х а н и з м о в , в к о т о р ы х ф у н 

д а м е н т а л ь н о е з н а ч е н и е п р и н а д л е ж и т и н 

с у л и н у . Э т о т п е п т и д н ы й г о р м о н ( М = 5,8 

кДа) с п о с о б с т в у е т а к т и в н о м у п о с т у п л е н и ю 

г л ю к о з ы и г а л а к т о з ы в к л е т к и , но не ф р у к 

т о з ы . Г и п е р г л и к е м и я , к о т о р а я н а б л ю д а е т 

с я п р и с а х а р н о м д и а б е т е , о т ч а с т и о б ъ я с н я 

е т с я н а р у ш е н и е м т р а н с п о р т а г л ю к о з ы в 

к л е т к и . 

Г л ю к о з а р е з о р б и р у е т с я ч е р е з к л е т о ч 

н у ю м е м б р а н у п у т е м а к т и в н о г о т р а н с п о р т а 

с п о м о щ ь ю с п е ц и ф и ч е с к и х б е л к о в : д л я 

г л ю к о з ы - г л ю к о з о т р а н с п о р т н о г о б е л к а 

G L U T 1 и г а л а к т о з ы - п у т е м т а к н а з ы в а е 

м о г о « н а с о с а » . Ф р у к т о з а в с а с ы в а е т с я пу

т е м д и ф ф у з и и и н е т р е б у е т з а т р а т э н е р 

г и и , о д н а к о е е р е з о р б ц и я о с у щ е с т в л я е т с я 

б ы с т р е е , ч е м D - к с и л о з ы . 

Н а р у ш е н и е п р о ц е с с о в в с а с ы в а н и я м о 

н о с а х а р и д о в и д и с а х а р и д о в м о ж е т н о с и т ь 

н а с л е д с т в е н н ы й х а р а к т е р и л и в ы з ы в а т ь с я 

п р и о б р е т е н н ы м и ф а к т о р а м и ( и н ф е к ц и и , 

в о с п а л и т е л ь н ы е п р о ц е с с ы , п р и е м л е к а р с т 

в е н н ы х п р е п а р а т о в и д р . ) . 

4.1.2.1. Основные пути 
метаболизма углеводов 

Г л ю к о з а - г л а в н ы й и б ы с т р ы й и с т о ч н и к 

э н е р г и и в д е т с к о м о р г а н и з м е . О н а м е т а б о -

л и з и р у е т с я д о п и р у в а т а в п р о ц е с с е г л и к о 

л и з а в ц и т о з о л е , т р а н с п о р т и р у е т с я в м и т о 

х о н д р и и и п о л н о с т ь ю о к и с л я е т с я в ц и к л е 

К р е б с а с о б р а з о в а н и е м б о л ь ш и х к о л и 

ч е с т в э н е р г и и . О б р а т и м ы й п р о ц е с с п р е 

в р а щ е н и я п и р у в а т а в л а к т а т п р о и с х о д и т з а 

с ч е т а н а э р о б н о г о г л и к о л и з а . П р и г л ю к о н е -
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о г е н е з е п и р у в а т к а р б о к и с л и р у е т с я п р и 

у ч а с т и и п и р у в а т к а р б о к и с л а з ы д о о к с а л о -

а ц е т а т а , к о т о р ы й т р а н с п о р т и р у е т с я ч е р е з 

м а л а т н ы й ш у н т в цитозоль и и с п о л ь з у е т с я 

д л я с и н т е з а глюкозо-6 ф о с ф а т а . Э т о т про

цесс к а т а л и з и р у е т с я 2 ф е р м е н т а м и : ф о с ф о -

е н о и л п и р у в а т к а р б о к с и л а з о й (РЕРСК) и ф р у -

к т о з о - 1 , 6 - д и ф о с ф о к и н а з о й ( а л ь д о л а з а А ) . 

П р е в р а щ е н и е г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а т а в г л ю к о 

зу п р о и с х о д и т в э н д о п л а з м а т и ч е с к о м р е т и -

к у л у м е с в о в л е ч е н и е м в э т и п р о ц е с с ы н е 

с к о л ь к и х т р а н с п о р т н ы х с и с т е м в д о п о л н е 

н и е к ф е р м е н т у - г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а т а з е 

( G - 6 - P a s e ) . Г л и к о л и з к а т а л и з и р у е т с я 

1 3 ф е р м е н т а м и [ 2 ] . П р и м е р н о 5 - 6 % г л ю -

к о з о - 6 - ф о с ф а т а о к и с л я е т с я н а п у т и , т а к 

н а з ы в а е м о г о , « г е к с о з о м о н о ф о с ф а т н о г о 

ш у н т а » : в р е з у л ь т а т е п о с л е д о в а т е л ь н ы х 

р е а к ц и й п е н т о з о ф о с ф а т п р е в р а щ а е т с я в о 

ф р у к т о з о ф о с ф а т и л и г л и ц е р а л а л ь д е г и д - 3 -

ф о с ф а т , к о т о р ы е с н о в а у т и л и з и р у ю т с я в 

ц е п и р е а к ц и й г л и к о л и з а . 

Г л ю к о з а т р а н с п о р т и р у е т с я г л ю к о т р а н с -

п о р т н ы м б е л к о м ( G L U T 2 ) в р-клетки п о д 

ж е л у д о ч н о й ж е л е з ы и в с т у п а е т в г л и к о л и з 

ч е р е з г л ю к о к и н а з у ( л и м и т и р у ю щ и й ф е р 

м е н т ) . В р е з у л ь т а т е п о в ы ш е н и я с о о т н о ш е 

н и я А Т Ф / А Д Ф т р и г е р р ы э к з о ц и т о з а и н с у 

л и н а ч е р е з к о м п л е к с н ы й м е х а н и з м в о в л е 

ч е н и я з а в е р ш е н и я К - А Т Ф а з н ы х к а н а л о в 

( д е п о л я р и з у е т к л е т о ч н у ю м е м б р а н у , а к т и 

в и р у е т п о т е н ц и а л - з а в и с и м ы е С а " - к а н а л ы 

и в х о д С а + + ) . В н у т р и к л е т о ч н о е о т н о ш е н и е 

А Т Ф / А Д Ф м о ж е т т а к ж е п о в ы ш а т ь с я с по

в ы ш е н и е м о к и с л е н и я г л у т а м а т а в 2-кето-

г л ю т а р а т , о п о с р е д о в а н н о г о г л у т а м а т д е -

г и д р о г е н а з о й ( G L D H ) , и э т и м ж е п у т е м 

л е й ц и н , к а к а л л о с т е р и ч е с к и й а к т и в а т о р 

G L D H , м о ж е т т а к ж е п о в ы ш а т ь с е к р е ц и ю 

и н с у л и н а ( с х е м а 4 . 1 . 2 . 1 ) . 

Г л и ц е р о л - З - ф о с ф а т я в л я е т с я с у б с т р а 

т о м д л я с и н т е з а т р и г л и ц е р и д о в , ф о с ф о -

л и п и д о в и д р у г и х г л и к о л и п и д о в . О н с в я 

з а н с п р о ц е с с а м и г л и к о л и з а ч е р е з д и г и д -

р о о к с и а ц е т о н - ф о с ф а т ; р е а к ц и я г л и ц е -

р о л - 3 - ф о с ф а т д е г и д р о г е н а з ы к а т а л и з и р у 

е т с я р а з л и ч н ы м и ф е р м е н т а м и в м и т о х о н 

д р и я х ( Ф А Д - з а в и с и м ы е , н е о б р а т и м ы е ) , 

ц и т о з о л е и п е р о к с и с о м а х ( Н А Д ' - з а в и с и -

м ы е , о б р а т и м ы е ) ( г л и ц е р о л - 3 - ф о с ф а т н ы й 

ш у н т ) . Г л и ц е р о л - З - ф о с ф а т т а к ж е о б р а з у 

е т с я п у т е м о п о с р е д о в а н н о й а к т и в а ц и и 

г л и ц е р о к и н а з о й г л и ц е р о л а в п е ч е н и , п о ч 

к а х и с л и з и с т о й о б о л о ч к е ж е л у д о ч н о - к и 

ш е ч н о г о т р а к т а . 

И с т о ч н и к о м ф р у к т о з ы с л у ж и т с т о л о в ы й 

с а х а р ( с а х а р о з а ) , к о т о р ы й я в л я е т с я д и с а х а -

р и д о м ( г л ю к о з о - ф р у к т о з о - с а х а р и д ) и с о 

д е р ж и т с я в б о л ь ш и х к о л и ч е с т в а х во ф р у к 

т а х и р а з л и ч н ы х о в о щ а х . Ф р у к т ы , с а х а р о з а 

и с о р б и т о л м е т а б о л и з и р у ю т с я , г л а в н ы м о б 

р а з о м , ч е р е з ф р у к т о з у . Н е о б р а т и м ы й п р о 

ц е с с ф о с ф о р и л и р о в а н и я ф р у к т о з ы ф р у к -

т о к и н а з о й п р и в о д и т к о б р а з о в а н и ю ф р у к -

т о з о - 1 - ф о с ф а т а , к о т о р ы й р а с щ е п л я е т с я 

а л ь д о л а з о й В ф о с ф о р и л и р о в а н н ы х С 3 -ме-

т а б о л и т о в , к о т о р ы е в к л ю ч а ю т с я в г л и к о л и з 

и л и г л ю к о н е о г е н е з ( с х е м а 4.1.2.2) . 

И с т о ч н и к а м и г а л а к т о з ы я в л я ю т с я м о 

л о к о и м о л о ч н ы е п р о д у к т ы . В к и ш е ч н и к е 

л а к т о з а р а с щ е п л я е т с я п о д в л и я н и е м л а к -

т а з ы н а г а л а к т о з у и г л ю к о з у , к о т о р ы е 

в с а с ы в а ю т с я в к р о в ь . Д а л ь н е й ш и е п р е 

в р а щ е н и я г а л а к т о з ы д о у р и д и л д и ф о с -

ф о г л ю к о з ы ( У Д Ф - г л ю к о з а ) п р о и с х о д я т 

п о д в л и я н и е м т р е х ф е р м е н т о в : н а ч а л ь 

н ы е э т а п ы р а с щ е п л е н и я г а л а к т о з ы о с у 

щ е с т в л я ю т с я в п е ч е н и п о д в л и я н и е м 

ф е р м е н т а - (1) г а л а к т о к и н а з ы ( п е ч е н о ч 

н а я г а л а к т о к и н а з а ) ; (2) г а л а к т о з о - 1 - ф о с -

ф а т - у р и д и л т р а н с ф е р а з ы ( G A L T ) ; (3) у р и -

Схема 4.1.2.1. Метаболизм г л ю к о з ы . 
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д и л д и ф о с ф а т - г а л а к т о з о - 4 - э п и м е р а з ы , 

к о т о р а я с о д е р ж и т с я в о в с е х к л е т к а х . П о 

э т о м у у р и д и л д и ф о с ф а т - г а л а к т о з а м о ж е т 

с и н т е з и р о в а т ь с я в о в с е х к л е т к а х з а с ч е т 

г л и к о з и л и р о в а н и я м а к р о м о л е к у л и л и о б 

р а з о в а н и я л а к т о з ы . Д е ф е к т о б м е н а г а л а 

к т о з ы п р и в о д и т к н а к о п л е н и ю т о к с и ч е 

с к о г о с о е д и н е н и я - г а л а к т и т о л а - и р а з 

в и т и ю к а т а р а к т ы п р и е г о а к к у м у л и р о в а 

н и и в х р у с т а л и к е ( с х е м а 4 . 1 . 2 . 3 ) . 

С и н т е з г л и к о г е н а и з г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а -

т а и е г о н а к о п л е н и е п р о и с х о д я т п р е и м у щ е 

с т в е н н о в п е ч е н и и м ы ш ц а х . Б о л е з н и н а к о 

п л е н и я м о г у т б ы т ь о б у с л о в л е н ы д е ф е к т а 

м и ф е р м е н т о в г л и к о г е н - с и н т а з а ( г л и к о г е н -

с и н т а з ы и ф е р м е н т о в р а з в е т в л е н и я ) , г л и -

к о г е н о л и з а ( т к а н е с п е ц и ф и ч е с к и е ф о с ф о -

р и л а з ы , д е ф е к т ы ф е р м е н т о в « н е р а з в е т в -

л е н н ы х » , л и з о с о м а л ь н ы е г л ю к о з и д а з ы ) и 

г л и к о л и з а ( ф о с ф о ф р у к т о к и н а з ы и д р . ) 

( с х е м а 4 . 1 . 2 . 4 ) . 

У б о л ь н ы х с н а р у ш е н н ы м о б м е н о м г а л а 

к т о з ы и л и ф р у к т о з ы к л и н и ч е с к а я к а р т и н а 

р а з в и в а е т с я л и ш ь в с л у ч а я х , к о г д а в п и щ е 

в о й р а ц и о н п о с т у п а е т л а к т о з а ( г р у д н о е м о 

л о к о , к о р о в ь е м о л о к о и м о л о ч н ы е п р о д у к 

т ы ) и л и ф р у к т о з а / с а х а р о з а . П е р в ы м л а б о 

р а т о р н ы м п р и з н а к о м з а б о л е в а н и й м о ж е т 

с л у ж и т ь т е с т м о ч и н а р е д у ц и р у ю щ и е в е 

щ е с т в а . Г а л а к т о з е м и я м о ж е т т а к ж е о п р е 

д е л я т ь с я п р и н е о н а т а л ь н о м с к р и н и н г е , 

п р о в о д и м о м в о м н о г и х с т р а н а х м и р а . Гала-

к т о з о - 1 - ф о с ф а т (Gal-1-Р) и ф р у к т о з о - 1 -

ф о с ф а т (Fru-1-Р), к о т о р ы е н а к а п л и в а ю т с я 

п р и к л а с с и ч е с к о й г а л а к т о з е м и и и л и н а 

с л е д с т в е н н о й н е п е р е н о с и м о с т и ф р у к т о з ы , 

с о о т в е т с т в е н н о , я в л я ю т с я т о к с и ч е с к и м и 

с о е д и н е н и я м и , о с о б е н н о д л я п е ч е н и , п о ч е к 

и м о з г а . 

4.1.2.2. Галактоземия 

Г а л а к т о з е м и я - н а с л е д с т в е н н о е н а р у 

ш е н и е о б м е н а у г л е в о д о в , с в я з а н н о е с н е 

п о л н ы м р а с п а д о м л а к т о з ы и н а к о п л е н и 

ем в т к а н я х и к р о в и г а л а к т о з ы , г а л а к т о -

з о - 1 - ф о с ф а т а и г а л а к т и т о л а , о б л а д а ю 

щ и х т о к с и ч е с к и м д е й с т в и е м . З а б о л е в а 

н и е р а з в и в а е т с я в р е з у л ь т а т е в р о ж д е н 

н о й н е д о с т а т о ч н о с т и о д н о г о ф е р м е н т а 

и л и о т с у т с т в и я ф е р м е н т о в , п р и н и м а ю 

щ и х у ч а с т и е в м е т а б о л и з м е г а л а к т о з ы 

( с х е м а 4 . 1 . 2 . 3 . ) . 

В ы д е л я ю т к л а с с и ч е с к и е ф о р м ы г а л а к 

т о з е м и и и б о л е е р е д к и е ф о р м ы , с в я з а н 

н ы е с д е ф и ц и т о м д р у г и х ф е р м е н т о в , у ч а 

с т в у ю щ и х в о б м е н е г а л а к т о з ы . 

4.1.2.2.1. Классическая галактоземия 

З а б о л е в а н и е в ы з ы в а е т с я н е д о с т а т о ч 

н о с т ь ю к л ю ч е в о г о ф е р м е н т а м е т а б о л и з м а 

г а л а к т о з ы - г а л а к т о з о - 1 - ф о с ф а т - у р и д и л -

т р а н с ф е р а з ы . П е р в о е д е т а л ь н о е о п и с а н и е 

С х е м а 4 . 1 . 2 . 4 . Гликогенолиз. 
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г а л а к т о з е м и и б ы л о д а н о F . G o p p e r t в 

1 9 1 7 г. у р е б е н к а с г е п а т о м е г а л и е й , ж е л 

т у х о й , з а д е р ж к о й р а з в и т и я , а л ь б у м и н у р и 

ей и п о в ы ш е н н о й э к с к р е ц и е й с а х а р а с м о -

ч о й [ 3 ] . П о с л е и с к л ю ч е н и я г а л а к т о з ы и з 

д и е т ы в с е с и м п т о м ы з а б о л е в а н и я н о р м а 

л и з о в а л и с ь . 

Г е н е т и ч е с к и е данные, патогенез, 

классификация. В о с н о в е з а б о л е в а н и я 

л е ж и т м у т а ц и я г е н а г а л а к т о з о - 1 - ф о с ф а т -

у р и д и л т р а н с ф е р а з ы ( г е н G A L T ) и д е ф и ц и т 

ф е р м е н т а . Л о к а л и з а ц и я г е н н о г о д е ф е к т а 

н а х р о м о с о м е 9 . В ы д е л я ю т н е с к о л ь к о т и 

п о в м у т а ц и й . Ч а с т о т а г а л а к т о з е м и и в Ев

р о п е 1 : 18 0 0 0 - 1 : 180 ООО, в с р е д н е м 

1 : 4 7 ООО [ 4 ] . 

С у щ е с т в у е т н е с к о л ь к о т и п о в г а л а к т о з е 

м и и , с в я з а н н ы х с д е ф и ц и т о м р а з л и ч н ы х 

ф е р м е н т о в . К л а с с и ч е с к а я г а л а к т о з е м и я 

с в я з а н а с д е ф и ц и т о м г а л а к т о з о - 1 - ф о с -

ф а т - у р и д и л т р а н с ф е р а з ы ( г е н з а б о л е в а 

н и я - г е н G A L T - л о к а л и з о в а н на к о р о т к о м 

п л е ч е х р о м о с о м ы 9 ( 9 р 1 3 ) ) . М о г у т б ы т ь 

ф о р м ы б о л е з н и с п р о м е ж у т о ч н ы м у р о в 

н е м ф е р м е н т а ( т и п ы Д у а р т е , н е г р и т я н с к и й 

т и п и д р . ) . Г а л а к т о з е м и я , с в я з а н н а я с д е 

ф и ц и т о м г а л а к т о к и н а з ы , о б у с л о в л е н а м у 

т а ц и е й г е н а г а л а к т о к и н а з ы , р а с п о л о ж е н 

н о г о н а д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 1 7 ( 1 7 

q 2 1 - q 2 2 ) , с д е ф и ц и т о м г а л а к т о э п и м и р а з ы -

с м у т а ц и е й г е н а э т о г о ф е р м е н т а , л о к а л и 

з о в а н н о г о н а к о р о т к о м п л е ч е х р о м о с о м ы 1 

( 1 p 3 2 - p t e r ) . Н а и б о л е е ч а с т ы м и т и п а м и му

т а ц и й , п р и в о д я щ и х к р а з в и т и ю г а л а к т о з е 

м и и я в л я ю т с я : Q 1 8 8 R , K 2 8 5 N , S 1 4 3 L , 1 3 2 N , 

R 1 2 3 G . 

З н а н и е л о к а л и з а ц и й г е н о в н а р у ш е н н о г о 

м е т а б о л и з м а г а л а к т о з ы и т и п о в м у т а ц и й 

и м е е т в а ж н о е з н а ч е н и е д л я м е д и к о - г е н е 

т и ч е с к о г о п р о г н о з а и в ы б о р а т а к т и к и л е 

ч е б н ы х м е р о п р и я т и й . 

В р е з у л ь т а т е д е ф и ц и т а ф е р м е н т о в п р и 

к о р м л е н и и р е б е н к а м о л о к о м о к а з ы в а е т с я 

б л о к и р о в а н н о й р е а к ц и я п о с л е д о в а т е л ь 

н о г о р а с щ е п л е н и я о д н о г о и з к о м п о н е н т о в 

м о л о ч н о г о с а х а р а - г а л а к т о з ы . К л ю ч е 

в ы е ф е р м е н т ы м е т а б о л и з м а г а л а к т о з ы 

п р и с у т с т в у ю т в п е ч е н и н о р м а л ь н о г о п л о 

д а , н а ч и н а я с 1 0 - н е д е л ь н о г о с р о к а г е с т а -

ц и и . В р е з у л ь т а т е д е ф и ц и т а ф е р м е н т о в в 

к л е т к а х б о л ь н о г о о р г а н и з м а н а к а п л и в а 

ю т с я в в ы с о к и х к о н ц е н т р а ц и я х т о к с и ч е 

с к и е с о е д и н е н и я , р а з в и в а е т с я э н д о г е н 

н а я и н т о к с и к а ц и я , п р и в о д я щ а я к т я ж е 

л ы м п о с л е д с т в и я м . П о р а ж а ю т с я г о л о в 

н о й м о з г , п е ч е н ь , х р у с т а л и к г л а з а , ж е л у 

д о ч н о - к и ш е ч н ы й т р а к т . 

Клиническая картина. П е р в ы е к л и н и 

ч е с к и е п р о я в л е н и я з а б о л е в а н и я о б ы ч н о 

н а ч и н а ю т с я н а 3 - 4 - й д е н ь ж и з н и р е б е н к а : 

р в о т а , д и а р е я , ж е л т у х а , н а р у ш е н и е п е ч е 

н о ч н ы х ф у н к ц и й , с е п с и с , к о т о р ы й м о ж е т 

п р и в е с т и к с м е р т и в с л е д с т в и е п е ч е н о ч н о й 

и л и п о ч е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и , р а з в и т и е 

д в у х с т о р о н н е й к а т а р а к т ы . К л и н и ч е с к и е 

с и м п т о м ы н о с я т п р о г р е с с и р у ю щ и й х а р а к 

т е р п о с л е н а ч а л а п р и е м а м о л о к а и л и м о 

л о ч н ы х п р о д у к т о в . 

В ы д е л я ю т д в а к л и н и ч е с к и х в а р и а н т а 

з а б о л е в а н и я : в а р и а н т а л л е л я Д у а р т е I ( м у 

т а ц и и N 3 1 4 D + L 2 1 8 L , д е л е ц и я в 5 U T R г е 

н а ) , в ы з ы в а ю щ и й д е ф и ц и т а к т и в н о с т и 

ф е р м е н т а , и в а р и а н т Д у а р т е I I ( м у т а ц и и 

N 3 1 4 D + G A L T - г е н а ) . Ч а с т о т а а л л е л я б о л е е 

1 0 % . О д н а к о э т о т к л и н и ч е с к и й в а р и а н т с о 

п р о в о ж д а е т с я т о л ь к о 5 0 % с н и ж е н и е м ак

т и в н о с т и ф е р м е н т а и н е т р е б у е т д и е т и ч е 

с к о г о л е ч е н и я . 

Н е д и а г н о с т и р о в а н н ы е и н е л е ч е н н ы е 

с л у ч а и г а л а к т о з е м и и п р и в о д я т к н е о б р а 

т и м ы м и з м е н е н и я м с р а з в и т и е м г л у б о к и х 

и н в а л и д и з и р у ю щ и х р а с с т р о й с т в и л и г и б е 

л и б о л ь н о г о р е б е н к а [ 5 ] . П о м е р е р о с т а р е 

б е н к а ч а с т о н а б л ю д а е т с я л е г к а я з а д е р ж к а 

н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я , к о т о р а я с 

в о з р а с т о м м о ж е т п р о г р е с с и р о в а т ь , а т а к 

с и я , т р е м о р , д и с ф у н к ц и я г о н а д , н а р у ш е 

н и е п у б е р т а т н о г о р а з в и т и я ( б о л е е ч е м у 

8 0 % д е в о ч е к ) [ 6 ] . С н и ж е н и е п о к а з а т е л е й 

Ю н е р е д к о в ы я в л я е т с я у У а от ч и с л а м у ж 

ч и н и у 1/3 ж е н щ и н , с т р а д а ю щ и х г а л а к т о з е -

м и е й . Ч а с т о о п р е д е л я ю т с я с и м п т о м ы п о 

в р е ж д е н и я т у б у л я р н о г о а п п а р а т а п о ч е к : 

п о я в л е н и е г л ю к о з ы в м о ч е , а л ь б у м и н у р и и , 

а м и н о а ц и д у р и и , р е д у ц и р у ю щ и х с у б с т а н 

ц и й ( в м о ч е ) . 
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П р и п р о в е д е н и и M P T г о л о в н о г о м о з г а 

п а т о л о г и ч е с к и е н а р у ш е н и я о б ы ч н о н е о п 

р е д е л я ю т с я , м о г у т и м е т ь м е с т о н е с п е ц и 

ф и ч е с к и е и з м е н е н и я . 

Н е с м о т р я н а т о , ч т о з а б о л е в а н и е и з 

в е с т н о д а в н о , л и ш ь б л а г о д а р я р а з в и т и ю 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й с л у ж б ы с т а л о в о з 

м о ж н ы м с в о е в р е м е н н о в ы я в л я т ь д е т е й с 

э т о й п а т о л о г и е й и , что о с о б е н н о в а ж н о , 

о к а з ы в а т ь и м э ф ф е к т и в н у ю п о м о щ ь , п о з 

в о л я ю щ у ю п р е д у п р е д и т ь р а з в и т и е м е т а б о 

л и ч е с к и х р а с с т р о й с т в у р е б е н к а . 

Диагностика г а л а к т о з е м и и б а з и р у е т с я 

н а д а н н ы х к л и н и к о - б и о х и м и ч е с к о г о о б с л е 

д о в а н и я р е б е н к а , р е з у л ь т а т а х н е о н а т а л ь -

н о г о с к р и н и н г а , к о т о р ы й п о з в о л я е т п о я в и в 

ш и е с я с и м п т о м ы п о д в е р г н у т ь о б р а т н о м у 

р а з в и т и ю , а т а к ж е в р е з у л ь т а т е о п р е д е л е 

н и я а к т и в н о с т и ф е р м е н т а и п о и с к а г е н н ы х 

м у т а ц и й ( м у т а ц и о н н ы й а н а л и з ) . У р о в е н ь 

а к т и в н о с т и G A L T у б о л ь н ы х о б ы ч н о н и з к и й , 

и с о с т а в л я е т 0 - 3 , 6 8 мкмоль/час/г НЬ. 

Течение заболевания и осложнения. 

Н е с м о т р я н а н е о н а т а л ь н ы й с к р и н и н г и р а н 

н е е л е ч е н и е , к л а с с и ч е с к а я г а л а к т о з е м и я 

м о ж е т о с л о ж н я т ь с я р а з л и ч н о й с т е п е н ь ю 

в ы р а ж е н н о с т и н е в р о л о г и ч е с к и м и ( т о н к а я 

м о т о р и к а , а т а к с и я ) и э н д о к р и н н ы м и нару

ш е н и я м и [ 6 ] . Н е к о т о р ы е и с с л е д о в а т е л и , ис

п о л ь з у я м е т о д ы р а д и о а к т и в н ы х и з о т о п о в 

( 1 - С - г а л а к т о з о - 1 - ф о с ф а т ) и п р о в е д я о ц е н 

к у т е ч е н и я з а б о л е в а н и я п р и д л и т е л ь н о м 

к а т а м н е з е , о т м е ч а ю т , что у б о л ь н ы х с клас

с и ч е с к о й г а л а к т о з е м и е й э ф ф е к т о т с т р о 

г о й д и е т ы ( м а к с и м у м 4 0 м г г а л а к т о з ы в с у т ) 

не в с е г д а б ы в а е т д о с т а т о ч н ы м в р е з у л ь т а 

т е у с и л е н и я э н д о г е н н о г о с и н т е з а г а л а к т о 

зы (до 1 г в сут) и п о в ы ш е н и я у р о в н я г а л а -

к т о з о - 1 - ф о с ф а т а в э р и т р о ц и т а х [7, 8 ] . 

4.1.2.2.2. Другие формы галактоземии 

Г а л а к т о з е м и я , с в я з а н н а я с д е ф и ц и 

т о м г а л а к т о к и н а з ы , я в л я е т с я а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы м з а б о л е в а н и е м . 

Клинические проявления х а р а к т е р и 

з у ю т с я б ы с т р ы м р а з в и т и е м ц е н т р а л ь н о й 

к а т а р а к т ы , к о т о р а я н о с и т п р о г р е с с и р у ю 

щ и й х а р а к т е р . О д н а к о к а т а р а к т а м о ж е т но

с и т ь о б р а т и м ы й х а р а к т е р д а ж е в п е р в ы е 

н е д е л и ж и з н и р е б е н к а . 

Лечение д а н н о й ф о р м ы з а б о л е в а н и я 

в к л ю ч а е т н а з н а ч е н и е д и е т ы , л и ш е н н о й л а 

к т о з ы ( м о л о к о и м о л о ч н ы е п р о д у к т ы ) . 

Г а л а к т о з е м и я в с л е д с т в и е д е ф и ц и т а 

у р и д и л д и ф о с ф а т - г а л а к т о з о - 4 - э п и м и р а -

з ы ( G A L E ; Е С 5.1.3.2) - р е д к о е а у т о с о м н о -

р е ц е с и в н о е з а б о л е в а н и е . О п и с а н ы д в е е г о 

ф о р м ы : г е н е р а л и з о в а н н а я с т я ж е л о й к л и 

н и ч е с к о й к а р т и н о й з а б о л е в а н и я ( в с т р е ч а 

е т с я р е ж е , ч е м в т о р а я ф о р м а ) и д о б р о к а 

ч е с т в е н н а я п е р и ф е р и ч е с к а я ф о р м а , к о т о 

р а я о г р а н и ч и в а е т с я и з м е н е н и е м э р и т р о ц и 

т о в . Р а з д е л е н и е у с л о в н о е , т а к к а к в п о с 

л е д н и е г о д ы о п и с ы в а ю т с я п о з д н и е к а т а р а 

к т ы и у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь и п р и п е р и 

ф е р и ч е с к и х ф о р м а х . 

У р о в е н ь а к т и в н о с т и у р и д и л д и ф о с ф а т -

г а л а к т о з о - 4 - э п и м и р а з ы у б о л ь н ы х с н и ж е н 

д о 7 - 1 0 мкмоль/ч/г Н Ь ( п р и н о р м е 1 9 - 3 5 

мкмоль/ч/г НЬ). У р о в н и G A L - 1 -Р, G A L T и г а 

л а к т о к и н а з ы в н о р м е . 

В к л и н и ч е с к о й к а р т и н е з а б о л е в а н и я , 

к а к п р а в и л о , н е о п р е д е л я ю т с я к а к и е - л и б о 

н е й р о м о т о р н ы е и п с и х и ч е с к и е н а р у ш е н и я . 

Ф у н к ц и я п о ч е к и п е ч е н и н е н а р у ш е н а . 

С л у х с о х р а н е н . В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в н е 

в о з н и к а е т п р о б л е м с о б у ч е н и е м . О д н а к о 

в о з м о ж н о р а з в и т и е п о з д н е й к а т а р а к т ы ( в 

7 - 9 - л е т н е м в о з р а с т е ) ; у ж е н щ и н м о ж е т н а 

б л ю д а т ь с я а м е н о р е я с г и п е р г о н а д о т р о п -

н ы м г и п о г о н а д и з м о м , а т р о ф и я я и ч н и к о в 

[ 5 ] . М н о г о л е т н и е к а т а м н е с т и ч е с к и е н а б л ю 

д е н и я з а п о д о б н ы м и б о л ь н ы м и в н а с т о я 

щ е е в р е м я п о к а о т с у т с т в у ю т . 

Лечение. Е д и н с т в е н н ы м п а т о г е н е т и 

ч е с к и о б о с н о в а н н ы м м е т о д о м л е ч е н и я 

б о л ь н ы х с г а л а к т о з е м и е й с л у ж и т д и е т о 

т е р а п и я , о с н о в н ы м п р и н ц и п о м к о т о р о й 

я в л я е т с я у с т р а н е н и е и з п и щ и р е б е н к а с 

г а л а к т о з е м и е й м о л о ч н о г о с а х а р а [ 9 , 1 0 ] . 

П о с л е у с т а н о в л е н и я д и а г н о з а в г р у д н о м 

в о з р а с т е н а з н а ч а е т с я б е з л а к т о з н а я д и е 

т а , к о т о р а я в т а к о м в и д е и л и с у м е н ь ш е 

н и е м г а л а к т о з ы с о х р а н я е т с я в т е ч е н и е 

в с е й ж и з н и . 
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П р и с о о т в е т с т в у ю щ е й д и е т и ч е с к о й 

к о р р е к ц и и , н е с м о т р я н а о т с у т с т в и е и л и 

н и з к и й у р о в е н ь ф е р м е н т а , р а з в и т и е к л и 

н и ч е с к и х п р о я в л е н и й п а т о л о г и и м о ж е т 

б ы т ь п р е д о т в р а щ е н о и л и и х в ы р а ж е н 

н о с т ь б у д е т з н а ч и т е л ь н о с н и ж е н а . В э т и х 

с л у ч а я х р е б е н о к о с т а е т с я п р е д р а с п о л о 

ж е н н ы м к г а л а к т о з е м и и , н о к л и н и ч е с к и 

о н а н е п р о я в и т с я . Д о п о я в л е н и я с п е ц и а 

л и з и р о в а н н ы х п р о д у к т о в , л и ш е н н ы х л а к 

т о з ы и п р е д н а з н а ч е н н ы х д л я в с к а р м л и в а 

н и я э т о й к а т е г о р и и д е т е й , д л я о с у щ е с т в 

л е н и я н а п р а к т и к е э т о г о п р и н ц и п а р е б е н 

к а с г а л а к т о з е м и е й л и ш а л и м а т е р и н с к о г о 

м о л о к а и л ю б о й м о л о ч н о й п и щ и , п ы т а я с ь 

з а м е н и т ь е е м и н д а л ь н ы м и л и с о е в ы м м о 

л о к о м , р а н о н а з н а ч а т ь о в о щ и , п р и г о т о в 

л е н н ы е н а в о д е к а ш и . О д н а к о ж е л а е м ы х 

р е з у л ь т а т о в д о с т и ч ь н е у д а в а л о с ь , и в ы 

х а ж и в а н и е т а к и х д е т е й о с т а в а л о с ь т р у д 

н о й з а д а ч е й , т а к к а к , и с к л ю ч а я м о л о к о и з 

р а ц и о н а б о л ь н о г о р е б е н к а , е г о о б е д н я л и 

н е т о л ь к о л а к т о з о й , н о и н е о б х о д и м ы м и 

д л я р а с т у щ е г о о р г а н и з м а э л е м е н т а м и -

м о л о ч н ы м и б е л к а м и , ж и р а м и и д р у г и м и 

и н г р е д и е н т а м и , к о т о р ы е н а х о д я т с я в м о 

л о к е в л е г к о у с в о я е м о м д л я г р у д н о г о р е 

б е н к а в и д е . Н а ф о н е т а к о й д и е т ы б ы с т р о 

н а с т у п а л о и с т о щ е н и е , и и с х о д з а б о л е в а 

н и я о с т а в а л с я н е б л а г о п р и я т н ы м . 

Н а з н а ч е н и е и п о с т р о е н и е л е ч е б н о й д и 

е т ы д л я д е т е й с г а л а к т о з е м и е й о т л и ч а е т 

с я з н а ч и т е л ь н ы м и т р у д н о с т я м и , с в я з а н 

н ы м и , с о д н о й с т о р о н ы , с л и ш е н и е м б о л ь 

н о г о р е б е н к а м о л о ч н о й п и щ и , в к л ю ч а я 

г р у д н о е м о л о к о , с д р у г о й - с н е о б х о д и м о 

с т ь ю н а ч а т ь л е ч е б н о е п и т а н и е у ж е с п е 

р и о д а н о в о р о ж д е н н о с т и , т о е с т ь е щ е д о 

р а з в и т и я к л и н и ч е с к и х с и м п т о м о в б о л е з 

н и в с и л у т я ж е л ы х п о с л е д с т в и й д л я о р г а 

н и з м а , е с л и р а н о н е н а з н а ч и т ь а д е к в а т 

н у ю д и е т у . 

Д и е т а п р о в о д и т с я в с о о т в е т с т в и и с у к а 

з а н и я м и , р е к о м е н д о в а н н ы м и Н И И п и т а н и я 

Р А М Н [ 1 0 - 1 2 ] . 

Р а з р а б о т к а и в н е д р е н и е с п е ц и а л ь н ы х 

д и е т и ч е с к и х п р о д у к т о в , в к о т о р ы х о т с у т с т 

в у е т л а к т о з а и л и н а х о д и т с я в к р а й н е м а 

л ы х к о л и ч е с т в а х и п р е д н а з н а ч е н н ы х в к а 

ч е с т в е з а м е н и т е л е й г р у д н о г о м о л о к а , с о з 

д а л и р е а л ь н ы е в о з м о ж н о с т и д л я п р о в е д е 

н и я э ф ф е к т и в н о г о д и е т и ч е с к о г о л е ч е н и я . 

И м е ю щ и е с я с в е д е н и я о п р о д у к т а х н а 

о с н о в е с о и д л я л е ч е б н о г о п и т а н и я д е т е й 

н е д а ю т о с н о в а н и я с ч и т а т ь и х а д е к в а т н ы 

м и п р и э т о й п а т о л о г и и о б м е н а . О с н о в н ы м 

в о з р а ж е н и е м я в л я е т с я н а л и ч и е в с о е а - г а -

л а к т о з и д а с т а х и о з ы , к о т о р ы й п р и п о п а д а 

н и и в о р г а н и з м р е б е н к а м о ж е т б ы т ь и с т о ч 

н и к о м г а л а к т о з ы . 

У г р у д н ы х д е т е й б е з л а к т о з н а я д и е т а я в 

л я е т с я ж и з н е н н о н е о б х о д и м о й . О д н а к о д и 

е т а - б е з л а к т о з н а я и с о г р а н и ч е н и е м г а л а 

к т о з ы - д о л ж н а с о б л ю д а т ь с я в т е ч е н и е 

в с е й ж и з н и , п р и э т о м п р и е м г а л а к т о з ы н е 

д о л ж е н п р е в ы ш а т ь о п р е д е л е н н ы х з н а ч е 

н и й : г р у д н ы е д е т и - 5 0 - 2 0 0 мг/сут, д е т и 

м л а д ш е г о в о з р а с т а - 1 5 0 - 2 0 0 мг/сут, д е т и 

ш к о л ь н о г о в о з р а с т а - 2 0 0 - 3 0 0 мг/сут, п о д 

р о с т к и 2 5 0 - 4 0 0 м г / с у т , в з р о с л ы е -

3 0 0 - 5 0 0 мг/сут. 

П и т а н и е б о л ь н ы х д о л ж н о б ы т ь н а т у р а л ь 

н ы м , с о д е р ж а т ь п о л н ы й н а б о р м и н е р а л ь 

н ы х в е щ е с т в и в и т а м и н о в . О с о б о е в н и м а 

н и е о б р а щ а е т с я н а д о с т а т о ч н о е п о с т у п л е 

н и е к а л ь ц и я и е г о с о д е р ж а н и е в д и е т и ч е 

с к и х п р о д у к т а х . В с о о т в е т с т в и и с в о з р а с 

т о м м н о г и е а в т о р ы р е к о м е н д у ю т д о п о л н я т ь 

д и е т у м н о г и м и е с т е с т в е н н ы м и п р о д у к т а м и 

( м я с о , р ы б а , п т и ц а , я й ц а , о л и в к о в о е м а с л о , 

т о п л е н о е с в и н о е с а л о , р а з л и ч н ы е к р у п ы , 

ф р у к т ы и о в о щ и , с о к и , с а х а р , д ж е м , м е д ) , 

к о т о р ы е п о з в о л я ю т з н а ч и т е л ь н о р а з н о о б 

р а з и т ь р а ц и о н . К р о м е м о л о ч н ы х п р о д у к т о в 

и п р о д у к т о в , в с о с т а в к о т о р ы х в х о д и т м о л о 

ко, з а п р е щ а е т с я в к л ю ч е н и е в д и е т у г о р о х а , 

б о б о в , ч е ч е в и ц ы , с о и и с о е в о г о м о л о к а , м о 

л о д о г о к а р т о ф е л я , к а к а о , ш о к о л а д а , п е ч е 

ни и д р у г и х с у б п р о д у к т о в в с в я з и с п р и с у т 

с т в и е м в н и х г а л а к т о з и д о в . У с п е х д и е т о т е 

р а п и и з а в и с и т о т р а н н е г о , с п е р в ы х д н е й 

ж и з н и б о л ь н о г о р е б е н к а , н а з н а ч е н и я л е 

ч е б н о й д и е т ы ; о т н а л и ч и я п о л н о ц е н н о г о з а 

м е н и т е л я ж е н с к о г о м о л о к а , с в о б о д н о г о о т 

л а к т о з ы ; о т с а м о й м е т о д и к и в с к а р м л и в а 

н и я с о б я з а т е л ь н ы м в к л ю ч е н и е м по м е р е 

1 1 1 



р о с т а р е б е н к а р а з н о о б р а з н ы х п р о д у к т о в , 

к о т о р ы е р а з р е ш а ю т с я д л я и с п о л ь з о в а н и я в 

п и т а н и и п р и э т о й п а т о л о г и и . С у щ е с т в е н н о е 

з н а ч е н и е и м е е т п р о в е д е н и е а н т е н а т а л ь н о й 

п р о ф и л а к т и к и м е т а б о л и ч е с к и х р а с 

с т р о й с т в у п л о д а и р е б е н к а , ч т о д о с т и г а е т 

с я о г р а н и ч е н и е м у п о т р е б л е н и я м о л о ч н ы х 

п р о д у к т о в б е р е м е н н о й ж е н щ и н о й , у к о т о 

р о й и м е е т с я в ы с о к и й р и с к р о ж д е н и я р е б е н 

ка с г а л а к т о з е м и е й . 

Д л я о к а з а н и я с п е ц и а л и з и р о в а н н о й по

м о щ и д е т я м с г а л а к т о з е м и е й И н с т и т у т о м 

п и т а н и я Р А М Н б ы л р а з р а б о т а н о т е ч е с т 

в е н н ы й л е ч е б н ы й м о л о ч н ы й п р о д у к т , л и 

ш е н н ы й л а к т о з ы [ 1 0 ] . Э т а с м е с ь , л и ш е н н а я 

л а к т о з ы и с о х р а н я ю щ а я д р у г и е п о л е з н ы е 

к о м п о н е н т ы м о л о к а ( б е л к и , ж и р ы , м и н е 

р а л ь н ы е в е щ е с т в а , в и т а м и н ы ) , п о з в о л я е т 

в с к а р м л и в а т ь г р у д н о г о р е б е н к а . С у х а я 

б е з л а к т о з н а я с м е с ь п р е д с т а в л я е т с о б о й 

п о р о ш о к , н а п о м и н а ю щ и й п о в н е ш н е м у в и 

д у и в к у с у с у х о е м о л о к о . П р и г о т о в л е н и е 

ж и д к о й с м е с и о ч е н ь п р о с т о е . П о р о ш о к в 

о п р е д е л е н н о й п р о п о р ц и и р а з в о д и т с я в т е 

п л о й к и п я ч е н о й в о д е , д о в о д и т с я д о к и п е 

н и я . С м е с ь р а з л и в а е т с я в с т е р и л ь н ы е бу

т ы л о ч к и и п о с л е о х л а ж д е н и я м о ж е т у п о т 

р е б л я т ь с я д л я к о р м л е н и я р е б е н к а . С о с т а в 

б е з л а к т о з н о й с м е с и р а с с ч и т а н н а у д о в л е 

т в о р е н и е п и щ е в ы х п о т р е б н о с т е й д е т е й , 

н а ч и н а я с п е р и о д а н о в о р о ж д е н н о с т и . Д е т и 

о б ы ч н о б ы с т р о а д а п т и р у ю т с я к э т о м у п р о 

д у к т у , п р и б а в л я ю т в в е с е и р о с т е , и м е ю т 

у с т о й ч и в о н о р м а л ь н ы й с т у л . 

Б е з л а к т о з н а я с м е с ь я в л я е т с я о с н о в н ы м 

п р о д у к т о м п и т а н и я и у п о т р е б л я е т с я в м е 

с т о м о л о к а с а м о с т о я т е л ь н о , а т а к ж е м о ж е т 

д о б а в л я т ь с я в к а ш и , о в о щ н ы е п ю р е , с у п ы 

и д р у г и е б л ю д а в о в р е м я и х п р и г о т о в л е 

н и я . В те же с р о к и , ч т о и з д о р о в ы м д е т я м , 

в р а ц и о н в в о д я т с я ф р у к т о в ы е с о к и и п ю р е , 

о в о щ н ы е п ю р е , р а з л и ч н ы е к а ш и ( р и с о в а я , 

г р е ч н е в а я , о в с я н а я , м а н н а я ) , р а с т и т е л ь н о е 

м а с л о , ж е л т о к , м я с о ( г о в я д и н а , к у р ы ) , м я с 

н о й б у л ь о н , р ы б а , х л е б , с а х а р . В р е з у л ь т а 

т е п р о в о д и м о й д и е т ы у д а е т с я п р е д у п р е 

д и т ь н а с т у п л е н и е м е т а б о л и ч е с к и х р а с 

с т р о й с т в и п р е д о т в р а т и т ь р а з в и т и е б о л е з 

ни у д е т е й с в р о ж д е н н о й а н о м а л и е й о б м е 

н а г а л а к т о з ы . 

Д л я л е ч е н и я г а л а к т о з е м и и и с п о л ь з у ю т 

с я т а к ж е з а р у б е ж н ы е с м е с и . С р е д и н и х 

М а м е к с б е з л а к т о з н ы й ( М а м е к с L a c t o s e -

Free) , к о т о р ы й п р е д с т а в л я е т с о б о й с у х у ю 

д е т с к у ю м о л о ч н у ю с м е с ь , л и ш е н н у ю л а к 

т о з ы . У г л е в о д ы п р е д с т а в л е н ы м а л ь д е к с т -

р и н а м и , к о т о р ы е л е г к о в с а с ы в а ю т с я и у с 

в а и в а ю т с я . С м е с ь с о д е р ж и т б е л к и , ж и р ы , 

у г л е в о д ы , б е т а - к а р о т и н , т а у р и н , ф о с ф о л и -

п и д ы , п о л и н е н а с ы щ е н н ы е ж и р н ы е к и с л о 

т ы , в и т а м и н ы и м и н е р а л ы . П о р о ш о к , с о г 

л а с н о т а б л и ц е к о р м л е н и я в з а в и с и м о с т и 

о т в о з р а с т а р е б е н к а , п р е д в а р и т е л ь н о р а з 

в о д и т с я в о д о й , и р е б е н о к к о р м и т с я и з бу

т ы л о ч к и . 

С п е ц и а л и з и р о в а н н а я м о л о ч н а я с м е с ь 

М а м е к с п р е д н а з н а ч е н а д л я в с к а р м л и в а н и я 

г р у д н ы х д е т е й с р о ж д е н и я д о 1 2 м е с . 

Н у т р и л о н н и з к о л а к т о з н ы й - п о л н о ц е н н а я 

д е т с к а я м о л о ч н а я с м е с ь с н и з к и м с о д е р ж а 

н и е м л а к т о з ы . С м е с ь п р и м е н я е т с я д л я 

в с к а р м л и в а н и я д е т е й с р о ж д е н и я . В с м е с и 

Н у т р и л о н н и з к о л а к т о з н ы й у г л е в о д н ы й к о м 

п о н е н т н а 2 0 % п р е д с т а в л е н л а к т о з о й . Л а к 

т о з а в э т о й с м е с и ч а с т и ч н о з а м е н е н а куку

р у з н о й п а т о к о й , к о т о р а я с н и ж а е т о с м о л я р -

н о с т ь , что о ч е н ь в а ж н о д л я р е б е н к а , с т р а д а 

ю щ е г о д и а р е е й . С м е с ь и с п о л ь з у е т с я п р и 

с н и ж е н и и а к т и в н о с т и л а к т а з ы в к и ш е ч н и к е . 

В с л у ч а е в ы я в л е н и я у р е б е н к а н у л е в о й ак

т и в н о с т и ф е р м е н т а н е о б х о д и м о п е р е х о д и т ь 

н а б е з л а к т о з н у ю д и е т у . П р и э т о м м о ж н о ис

п о л ь з о в а т ь д е т с к у ю с о е в у ю с м е с ь Н у т р и -

с о я - о н а н е с о д е р ж и т к о м п о н е н т о в м о л о к а , 

в т о м ч и с л е л а к т о з ы . 

Д л я л е ч е б н о г о п и т а н и я д е т е й с г а л а к т о 

з е м и е й и л а к т а з н о й н е д о с т а т о ч н о с т ь ю 

п р и м е н я ю т с я т а к ж е б е з л а к т о з н ы е п р о д у к 

т ы : А Л - 1 1 0 , Б е б е л а к - Ф Л , Э л ь д о л а к - Ф , П о р -

т а г е н ; н и з к о л а к т о з н ы е : Н и з к о л а к т о з н о е 

м о л о к о , Н у т р и м и л к н и з к о л а к т о з н ы й , Х у м а -

н а Л П , Х у м а н а - Л П + С Ц Т , И з о к а л , Н у т р и -

з о н , Э н ш у э . 

О с н о в н ы м м е т о д о м к о н т р о л я з а л е ч е н и 

е м д е т е й с г а л а к т о з е м и е й я в л я е т с я п р о б а 

Б е н е д и к т а с м о ч о й . К о н т р о л ь з а с о д е р ж а -
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н и е м г а л а к т о з ы в к р о в и о с у щ е с т в л я е т с я 

м и к р о б и о л о г и ч е с к и м т е с т о м . 

Н о р м а л ь н о е р а з в и т и е д е т е й , п о л у ч а в 

ш и х б е з л а к т о з н у ю д и е т у , с в и д е т е л ь с т в у 

е т о т о м , ч т о р е а л ь н о с у щ е с т в у е т в о з 

м о ж н о с т ь с о з д а н и я д л я н и х о п т и м а л ь н ы х 

у с л о в и й п и т а н и я , к о т о р о е о б л а д а е т в ы с о 

к о й т е р а п е в т и ч е с к о й э ф ф е к т и в н о с т ь ю и 

п о з в о л я е т о с у щ е с т в л я т ь п а т о г е н е т и ч е 

с к и й п о д х о д п р и о к а з а н и и с п е ц и а л и з и р о 

в а н н о й п о м о щ и д е т я м с г а л а к т о з е м и е й . 

В м е с т е с т е м п р о в е д е н н ы й з а п о с л е д н и е 

г о д ы а н а л и з к а т а м н е с т и ч е с к и х н а б л ю д е 

н и й п о к а з а л , ч т о у д е т е й м о ж е т н а б л ю 

д а т ь с я п о в ы ш е н н о е э н д о г е н н о е о б р а з о 

в а н и е г а л а к т о з ы и у в е л и ч е н и е е е с о д е р 

ж а н и я в к р о в и б о л ь н ы х , н а х о д я щ и х с я н а 

д и е т е [ 7 ] . В с в я з и с э т и м р е к о м е н д у ю т с я 

т щ а т е л ь н о е и д л и т е л ь н о е к л и н и ч е с к о е 

н а б л ю д е н и е з а б о л ь н ы м и с г а л а к т о з е м и 

е й и с и с т е м а т и ч е с к и й к о н т р о л ь з а у р о в 

н е м г а л а к т о з ы в к р о в и . 

4.1.2.3. Наследственная 
непереносимость фруктозы 

З а б о л е в а н и е с в я з а н о с д е ф и ц и т о м ф е р 

м е н т а а л ь д о л а з ы В ( ф р у к т о з о - 1 , 6 - д и ф о с -

ф а т - а л ь д о л а з ы ) ( Е . С . 2 . 1 . 2 . 1 3 ) , к о т о р ы й к а 

т а л и з и р у е т п р е в р а щ е н и е ф р у к т о з о - 1 - ф о с 

ф а т а в д и г и д р о к с и а ц е т о н ф о с ф а т и D-гли-

ц е р а л ь д е г и д . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Ген а л ь д о л а з ы В ( A L D O B ) л о к а л и з о в а н на 

х р о м о с о м е 9 ( 9 q 2 2 . 3 ) , п р и э т о м р а з в и т и е 

б о л е з н и с в я з а н о с н а и б о л е е ч а с т о й м у т а 

ц и й у г о м о з и г о т А 1 4 9 Р в г е н е а л ь д о л а з ы В 

[ 1 3 ] . Ген а л ь д о л а з ы В с о с т о и т из 9 э к з о н о в , 

8 и з к о т о р ы х к о д и р у ю т ( п е р в ы й э к з о н н е 

т р а н с л и р у е т с я ) б е л о к , с о д е р ж а щ и й 3 6 4 

а м и н о к и с л о т ы [ 1 4 ] . 

К н а с т о я щ е м у в р е м е н и о п и с а н ы б о л е е 

2 0 т и п о в м у т а ц и й , в е д у щ и х к с и н д р о м у не

п е р е н о с и м о с т и ф р у к т о з ы . Т я ж е с т ь з а б о л е 

в а н и я н е з а в и с и т о т т и п о в м у т а ц и й [ 1 5 ] . 

С а м ы м и ч а с т ы м и м у т а ц и я м и в З а п а д н о й 

Е в р о п е и С е в е р н о й А м е р и к е я в л я ю т с я му

т а ц и и А 1 4 9 Р и A 1 7 4 D в э к з о н е 5, к о т о р ы е 

с о с т а в л я ю т б о л е е 7 0 % в с е х с л у ч а е в з а б о 

л е в а н и я [ 1 6 , 1 7 ] . 

Ч а с т о т а г е т е р о з и г о т п о А 1 4 9 Р у н о в о р о 

ж д е н н ы х в В е л и к о б р и т а н и и с о с т а в л я е т 

1,3%, а г о м о з и г о т - 0 , 0 2 % с р е д и в с е х н о в о 

р о ж д е н н ы х [ 1 8 ] . 

П а т о г е н е з з а б о л е в а н и я с в я з а н с н а к о п 

л е н и е м в к р о в и ф р у к т о з ы в с л е д с т в и е д е 

ф и ц и т а ф е р м е н т а , к о т о р ы й я в л я е т с я к р и 

т и ч е с к и м в м е т а б о л и з м е с а х а р а . П р и е г о 

д е ф и ц и т е у г о м о з и г о т п о м у т а ц и я м а л ь д о 

л а з ы В н а б л ю д а е т с я т о к с и ч е с к и й э ф ф е к т 

в с л е д с т в и е у м е н ь ш е н и я в н у т р и к л е т о ч н о г о 

А Т Ф , и н г и б и р о в а н и я г л и к о г е н о л и з а , р а з в и 

в а ю т с я г и п о г л и к е м и я и т я ж е л ы е ж е л у д о ч 

н о - к и ш е ч н ы е с и м п т о м ы п о с л е п р и е м а 

ф р у к т о з ы и л и р о д с т в е н н ы х С а х а р о в [ 1 9 ] . 

Клинические проявления. П е р в ы е 

с и м п т о м ы ч а с т о н а б л ю д а ю т с я п о с л е о т н я 

т и я о т г р у д и и л и в в е д е н и я ф р у к т о в ы х п и 

щ е в ы х д о б а в о к , п р и э т о м с р а з у п о с л е 

п р и е м а ф р у к т о з ы н а ч и н а е т с я р в о т а , р а з 

в и в а ю т с я а п а т и я , к о м а , п р о г р е с с и р у ю щ е е 

с н и ж е н и е п е ч е н о ч н ы х ф у н к ц и й с г е п а т о -

с п л е н о м е г а л и е й , т я ж е л а я г и п о г л и к е м и я , 

с у д о р о г и , о б н а р у ж и в а ю т р е н а л ь н ы е ( т у -

б у л я р н ы е ) д и с ф у н к ц и и , д и с т р о ф и ч е с к и е 

и з м е н е н и я п е ч е н и . П о я в л я е т с я о т в р а щ е 

н и е к ф р у к т о з о с о д е р ж а щ и м п р о д у к т а м и 

с л а д о с т я м . 

Диагностика б а з и р у е т с я на в ы я в л е н и и 

н е д о с т а т к а ф е р м е н т а а л ь д о л а з ы В ( ф р у к 

т о з о - 1 , 6 - д и ф о с ф а т - а л ь д о л а з ы ) , а к т и в 

н о с т ь к о т о р о г о с н и ж а е т с я д о 0 - 6 % о т н о р 

м ы , а т а к ж е и з м е н е н и й н е к о т о р ы х б и о х и 

м и ч е с к и х п о к а з а т е л е й : п о в ы ш е н и я ф р у к 

т о з ы в к р о в и , г и п о ф о с ф а т е м и и , р е н а л ь -

н ы х ( т у б у л я р н ы х ) д и с ф у н к ц и й ( г л ю к о з у -

р и я , а л ь б у м и н у р и я , а м и н о а ц и д у р и я ) , о б н а 

р у ж е н и и в м о ч е р е д у ц и р у ю щ и х с у б с т а н 

ц и й . О п р е д е л е н и е а к т и в н о с т и ф е р м е н т а 

п р о в о д и т с я в б и о п т а т а х п е ч е н и . М о л е к у -

л я р н о - г е н е т и ч е с к и й а н а л и з и в ы я в л е н и е 

м у т а ц и й в г е н е з а б о л е в а н и я в ы п о л н я ю т с я 

н а л и м ф о ц и т а х п е р и ф е р и ч е с к о й к р о в и . 

К р о м е т о г о , п о д т в е р ж д а е т д и а г н о з п о л о 

ж и т е л ь н ы й э ф ф е к т о т и с к л ю ч е н и я ф р у к 

т о з ы и з д и е т ы . 
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Лечение. Р е к о м е н д у е т с я с т р о г а я б е з -

ф р у к т о з н а я и л и с о з н а ч и т е л ь н ы м о г р а н и 

ч е н и е м ф р у к т о з ы д и е т а . Н а з н а ч а ю т к о м п 

л е к с в и т а м и н о в ( г р у п п ы В , С , т о к о ф е р о л , 

р е т и н о л , к а л ь ц и ф е р о л ) . 

4.1.2.3.1. Врожденная фруктозурия 

П а т о л о г и я , с в я з а н н а я с д е ф и ц и т о м 

ф р у к т о к и н а з ы . Ч а с т о о б н а р у ж и в а е т с я к а к 

с л у ч а й н а я н а х о д к а . К л и н и ч е с к а я с и м п т о 

м а т и к а м о ж е т о т с у т с т в о в а т ь . Л е ч е н и я н е 

т р е б у е т с я . 

4.1.2.3.2. Дефицит фруктозо-1,6-

дифосфатазы (альдолазы А) 

(FBPD) 

З а б о л е в а н и е с в я з а н о с н е д о с т а т к о м 

ф е р м е н т а а л ь д о л а з ы А в с л е д с т в и е м у т а 

ц и и г е н а д а н н о г о э н з и м а [ 2 0 ] . 

Клиническая симптоматика х а р а к т е 

р и з у е т с я п о в т о р н ы м и э п и з о д а м и г и п о г л и 

к е м и и , г и п е р в е н т и л я ц и и и л а к т а т - а ц и д о з а , 

о с о б е н н о н а т о щ а к и л и п р и п р и с о е д и н е н и и 

и н ф е к ц и и , с у д о р о г а м и , ч а щ е т о н и к о - к л о н и -

ч е с к о г о х а р а к т е р а с п о т е р е й с о з н а н и я , ш о -

к о п о д о б н ы м и с о с т о я н и я м и . В р а н н е м д е т 

с т в е д о у с т а н о в л е н и я д и а г н о з а о т м е ч а е т с я 

в ы с о к а я л е т а л ь н о с т ь . 

Лечение в к л ю ч а е т н а з н а ч е н и е д и е т ы , 

л и ш е н н о й ф р у к т о з ы и с о р б и т а ( з а м е н и 

т е л ь с а х а р а , с о д е р ж и т с я в п л о д а х р я б и н ы , 

м о р с к и х в о д о р о с л я х ) . 

4.1.2.4. Непереносимость лактозы 

Н а с л е д с т в е н н а я н е п е р е н о с и м о с т ь л а 

к т о з ы - з а б о л е в а н и е , с в я з а н н о е с н а р у ш е 

н и е м в с а с ы в а н и я л а к т о з ы м а т е р и н с к о г о 

и л и к о р о в ь е г о м о л о к а . 

Г д и е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н о м у т и п у . Для в с а с ы в а н и я л а к т о з ы в 

т о н к о й к и ш к е н е о б х о д и м о , ч т о б ы о н а г и д р о -

л и з о в а л а с ь п о д в л и я н и е м с п е ц и ф и ч е с к о г о 

ф е р м е н т а - л а к т а з ы , к о т о р а я л о к а л и з у е т с я 

в щ е т о ч н о й к а е м к е э п и т е л и а л ь н ы х клеток 

к и ш е ч н и к а . Л а к т о з а является д и с а х а р и д о м 

( г а л а к т о з а + г л ю к о з а ) и с о д е р ж и т с я в м о л о к е 

всех м л е к о п и т а ю щ и х . Ген л а к т а з ы к а р т и р о 

ван на х р о м о с о м е 2 в л о к у с е 2 q 2 1 [ 2 1 , 2 2 ] . 

Клинические проявления. П е р в ы е с и м 

п т о м ы з а б о л е в а н и я о б н а р у ж и в а ю т с я о б ы ч 

н о в п е р в ы е н е д е л и ж и з н и р е б е н к а : п о я в л я 

ю т с я р в о т а , д и а р е я , м е т е о р и з м с р а з в и т и 

ем о б е з в о ж и в а н и я и г и п о т р о ф и и . У л и ц с 

н и з к о й л а к т а з н о й н е д о с т а т о ч н о с т ь ю п о с л е 

у п о т р е б л е н и я м о л о к а у в е л и ч е н и я г л ю к о з ы 

в к р о в и л и б о в о в с е н е п р о и с х о д и т , л и б о о н о 

н е з н а ч и т е л ь н о . У т а к и х л ю д е й п о с л е п р и е 

ма 2 5 - 5 0 г л а к т о з ы (1 л к о р о в ь е г о м о л о к а 

с о д е р ж и т 4 5 - 5 0 г л а к т о з ы ) р а з в и в а е т с я 

к л и н и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а н е п е р е н о с и м о 

с т и . О н а в к л ю ч а е т д и а р е ю , с х в а т к о о б р а з 

н ы е б о л и в ж и в о т е , м е т е о р и з м . П р и у п о т 

р е б л е н и и м а л ы х к о л и ч е с т в м о л о к а и м о 

л о ч н ы х п р о д у к т о в , в к о т о р ы х б о л ь ш а я 

ч а с т ь л а к т о з ы г и д р о л и з о в а н а ( й о г у р т и л и 

п р о с т о к в а ш а ) , к л и н и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а 

м и н и м а л ь н а и л и в о в с е о т с у т с т в у е т . 

Диагностика б а з и р у е т с я на к л и н и ч е 

с к и х д а н н ы х , р е з у л ь т а т а х б и о х и м и ч е с к и х 

и с с л е д о в а н и й , о п р е д е л е н и и а к т и в н о с т и 

л а к т а з ы в б и о п т а т а х с л и з и с т о й о б о л о ч к и 

к и ш е ч н и к а ( а к т и в н о с т ь э н з и м а с н и ж е н а д о 

5 - 1 0 % о т н о р м ы ) . 

Лечение о с н о в а н о н а п р и м е н е н и и б е з -

л а к т о з н о й д и е т ы , в в е д е н и и н е д о с т а ю щ и х 

ф е р м е н т о в . 

4.1.2.5. Гликогенозы 

Г л и к о г е н о з ы - г р у п п а н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й у г л е в о д н о г о о б м е н а , х а р а к т е р и 

з у ю щ а я с я и з б ы т о ч н ы м н а к о п л е н и е м г л и 

к о г е н а в р а з л и ч н ы х о р г а н а х и т к а н я х . 

Б о л е з н и н а к о п л е н и я г л и к о г е н а ( G l y c o g e n 

S t o r a g e D i s e a s e s ; G S D ) к л и н и ч е с к и о б ы ч н о 

п р о я в л я ю т с я н а к о п л е н и е м г л и к о г е н а в к а 

к о м - л и б о о р г а н е ( н а п р и м е р , в п е ч е н и - и з о 

л и р о в а н н а я г е п а т о м е г а л и я ) и н а р у ш е н и е м 

ф у н к ц и й с о о т в е т с т в у ю щ е г о о р г а н а ( п е ч е н и , 

м ы ш ц - м и о п а т и я ) и л и г и п о г л и к е м и е й . 

В з а в и с и м о с т и о т д е ф е к т а ф е р м е н т а 

( ч а с т о о р г а н о с п е ц и ф и ч е с к о г о ) , с и м п т о м ы 
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м о г у т б ы т ь п е р в и ч н ы м и с о с т о р о н ы п е ч е н и 

( т и п ы I, 1116, IV, VI , IX), м ы ш е ч н о й с и с т е м ы 

( т и п ы V, VII) и л и с м е ш а н н ы м и ( т и п ы II, Ша). 

В с е б о л е з н и н а к о п л е н и я г л и к о г е н а , з а 

и с к л ю ч е н и е м н е к о т о р ы х ф о р м т и п а V I 

( Х - с ц е п л е н н ы й ) , и м е ю т а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н ы й т и п н а с л е д о в а н и я . 

В п е р в ы е б о л ь н о й с г л и к о г е н о з о м б ы л 

о п и с а н в 1 9 1 0 г. A.Lerevoui leet. В 1 9 2 8 г. 

S . v a n Creveld о п и с а л к л и н и ч е с к у ю к а р т и н у 

г л и к о г е н о з а I т и п а , а в 1 9 2 9 г. Е. v o n Gierke 

п р е д с т а в и л п а т о л о г о а н а т о м и ч е с к у ю к а р т и 

н у э т о г о з а б о л е в а н и я , у с т а н о в и в п р и н е м на

к о п л е н и е г л и к о г е н а в п е ч е н и и почках. Пер

в о е э н з и м о л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е глико

г е н о з а б ы л о п р о в е д е н о I .Pompe в 1 9 5 2 г. 

О б щ а я п о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а г л и к о г е -

н о з о в с о с т а в л я е т п р и м е р н о 1 : 20 ООО [ 2 3 ] . 

Д и а г н о з п о д т в е р ж д а е т с я б и о п с и е й ( с и с 

п о л ь з о в а н и е м э н з и м а т и ч е с к и х и с с л е д о в а 

н и й , а н а л и з а м у т а ц и й ) , с п е ц и ф и ч е с к и х н а 

г р у з о ч н ы х т е с т о в ( с ф р у к т о з о й , г а л а к т о з о й , 

г л ю к о з о й ) п р и п о д о з р е н и и н а п а т о л о г и ю 

г л и к о г е н о в о г о о б м е н а . Р а н н я я д и а г н о с т и к а 

з а б о л е в а н и я о с л о ж н я е т с я в ы р а ж е н н ы м 

к л и н и ч е с к и м п о л и м о р ф и з м о м п а т о л о г и и . 

Г л и к о г е н о з I т и п а ( с и н о н и м ы : б о л е з н ь 

Г и р к е ; с и н д р о м Г и р к е - В а н К р е в е л ь д а ; г л и 

к о г е н о з г е п а т о н е ф р о м е г а л ь н ы й ) - з а б о л е 

в а н и е , о б у с л о в л е н н о е д е ф и ц и т о м г л ю к о -

з о - 6 - ф о с ф а т а з ы и л и т р а н с п о р т н о й с и с т е 

мы в э н д о п л а з м а т и ч е с к о м р е т и к у л у м е пе

ч е н и и п о ч е к . Г л и к о г е н о з т и п IA в ы з ы в а е т 

ся м у т а ц и я м и в г е н е г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а т а -

з ы , к а р т и р о в а н н о г о н а х р о м о с о м е 17. Ген 

с о д е р ж и т 5 э к з о н о в и к о д и р у е т с и н т е з г и д 

р о ф о б н о г о б е л к а и з 3 5 7 а м и н о к и с л о т н ы х 

о с т а т к о в [ 2 4 ] . Г л и к о г е н о з т и п а IB с в я з а н с 

н а с л е д с т в е н н ы м д е ф е к т о м п е р е н о с ч и к а 

г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а т а [ 2 5 ] . 

П р и п е р е ч и с л е н н ы х т и п а х б о л е з н и н а к о 

п л е н и е г л и к о г е н а п р о и с х о д и т г л а в н ы м о б 

р а з о м в п е ч е н и и п о ч к а х . 

Клиническая картина з а б о л е в а н и я п р о 

я в л я е т с я г и п о г л и к е м и ч е с к и м и с у д о р о г а м и , 

р е ц и д и в а м и г и п о г л и к е м и и с а ц и д о з о м . 

Б о л ь н ы е и м е ю т с в о е о б р а з н о е - « к у к о л ь н о е 

л и ц о » (doll f a c e ) , о т м е ч а ю т с я о ж и р е н и е ту

л о в и щ а н а ф о н е п о н и ж е н н о г о п и т а н и я , м ы 

ш е ч н а я а т р о ф и я , н и з к и й р о с т , с к л о н н о с т ь к 

к р о в о т е ч е н и я м , г е п а т о м е г а л и я , н е ф р о м е -

г а л и я . З а б о л е в а н и е в ы я в л я е т с я у д е т е й 

3 - 6 - м е с я ч н о г о в о з р а с т а , и н о г д а п о з ж е . 

В ы д е л я ю т н е с к о л ь к о в а р и а н т о в з а б о л е 

в а н и я : т и п ы IA, IB, В, С, D; IB/C с н е й т р о п е -

н и е й (до 1 5 0 0 к л е т о к и н и ж е в 1 м к л ) , д и с 

ф у н к ц и е й л е й к о ц и т о в , с н и ж е н и е м ф а г о ц и 

т о з а , р е ц и д и в и р у ю щ и м и б а к т е р и а л ь н ы м и 

и н ф е к ц и я м и , д и а р е е й , р а з в и т и е м б о л е з н и 

К р о н а . Г л и к о г е н о з т и п а I B у д е т е й ч а с т о с о 

п р о в о ж д а е т с я , н а р я д у с з а д е р ж к о й р о с т а , 

г и п е р т р и г л и ц е р и д е м и е й , г и п е р х о л е с т е р и -

н е м и е й , г и п е р у р и к е м и е й , п о в ы ш е н и е м а р 

т е р и а л ь н о г о д а в л е н и я , а т а к ж е р а з в и т и е м 

п о ч е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и и а н е м и и [ 2 6 ] . 

Диагностика б а з и р у е т с я на в ы я в л е н и и 

г и п о г л и к е м и и , п о в ы ш е н и и с о д е р ж а н и я в 

к р о в и л а к т а т а , т р и г л и ц е р и д о в , м о ч е в о й к и 

с л о т ы , а к т и в н о с т и т р а н с а м и н а з , о р г а н и ч е 

с к о й а ц и д у р и и ( 2 - к е т о г л у т а р о в а я и д р . ) . П р и 

п р о в е д е н и и н а г р у з о ч н ы х т е с т о в с г л ю к о з о й 

о п р е д е л я е т с я с н и ж е н и е у р о в н я л а к т а т а . Ис

п о л ь з у е т с я а н а л и з м у т а ц и й . П р о в о д и т с я о п 

р е д е л е н и е а к т и в н о с т и ф е р м е н т о в в б и о п т а -

тах п е ч е н и . В а р и а н т I A ч а с т о с о п р о в о ж д а е т 

ся г и п е р л и п и д е м и е й и п а н к р е а т и т о м [27] . 

Лечение. Э т и о т р о п н а я т е р а п и я ( г е н о т е -

р а п и я ) г л и к о г е н о з о в н а х о д и т с я в с т а д и и 

э к с п е р и м е н т а л ь н ы х р а з р а б о т о к [ 2 8 ] . И с х о 

д я и з п а т о г е н е т и ч е с к и х м е х а н и з м о в р а з 

в и т и я п а т о л о г и и , с л е д у е т и з б е г а т ь г и п о г 

л и к е м и и п у т е м п о с т о я н н о г о п р и е м а у г л е 

в о д о в . Р е к о м е н д у ю т с я ч а с т ы е п р и е м ы п и 

щ и ( к а ж д ы е 2 - 4 ч) , и с п о л ь з о в а н и е в п и щ е 

м е д л е н н о а б с о р б и р у ю щ и х с я у г л е в о д о в 

( п о л и м е р ы г л ю к о з ы / м а л ь т о з о д е к с т р и н ы , 

к р а х м а л ) , и с к л ю ч а я с а х а р о з у ; о г р а н и ч е н 

н о е у п о т р е б л е н и е п и щ е в ы х п р о д у к т о в , с о 

д е р ж а щ и х ф р у к т о з у ( о в о щ и , ф р у к т ы ) . 

П р о т и в о п о к а з а н ы с о д е р ж а щ и е л а к т о з у 

м о л о ч н ы е п р о д у к т ы с и х з а м е н о й с о е с о -

д е р ж а щ и м и в с о ч е т а н и и с к а л ь ц и е м . У м а 

л е н ь к и х д е т е й в н о ч н о е в р е м я п о с т о я н н ы й 

( б о л е е 1 0 ч ) п р и е м ч е р е з з о н д п о л и м е р о в 

г л ю к о з ы / м а л ь т о з о д е к с т р и н ы н а ч и н а е т с я 

к а к м о ж н о р а н ь ш е п о с л е п о с л е д н е г о д н е в -
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н о г о п р и е м а п и щ и . У в з р о с л ы х и с п о л ь з у 

е т с я с ы р о й к у к у р у з н ы й к р а х м а л и , п о п о 

к а з а н и я м , а л л о п у р и н о л . Д л я л е ч е н и я т и п а 

IB/C п р и м е н я ю т н е й п о д е п 2 - 3 м к г / к г / с у т 

п/к ( н е и с п о л ь з у е т с я п р и н а л и ч и и м и е л о -

д и с п л а з и и , п о д т в е р ж д е н н о й б и о п с и е й ) . У 

б о л ь н ы х с IA т и п о м п о л о ж и т е л ь н о е в о з 

д е й с т в и е н а п о к а з а т е л и х о л е с т е р и н а и 

т р и г л и ц е р и д о в о к а з ы в а л п р и е м с т а т и н о в 

( ф е н о ф и б р а т , м а к с е п ) в с о ч е т а н и и с ф и б -

р а т о м и р ы б ь и м ж и р о м , ч т о о д н о в р е м е н н о 

п р е д у п р е ж д а л о р а з в и т и е п а н к р е а т и т а и л и 

у м е н ь ш а л о е г о п р о я в л е н и я [ 2 8 ] . 

Р е к о м е н д у е т с я м о н и т о р и р о в а н и е у р о в 

ня г л ю к о з ы в к р о в и с ц е л ь ю п о д д е р ж а н и я 

у р о в н я с а х а р а в к р о в и в т е ч е н и е д н я б о л е е 

4,4 м м о л ь / л ( б о л е е 8 0 м г % ) . Э т о д а е т в о з 

м о ж н о с т ь п о н и з и т ь у р о в е н ь л а к т а т а , т р и 

г л и ц е р и д о в , м о ч е в о й к и с л о т ы в к р о в и , а 

т а к ж е н о р м а л и з о в а т ь ф у н к ц и ю п е ч е н и . Ре

к о м е н д у е т с я п р о в о д и т ь е ж е г о д н о е и с с л е 

д о в а н и е У З И п е ч е н и , ф у н к ц и о н а л ь н о г о с о 

с т о я н и я п о ч е к . 

О с л о ж н е н и я г л и к о г е н о з о в - о п у х о л и 

п е ч е н и , о с т е о п о р о з , п о ч е ч н а я н е д о с т а 

т о ч н о с т ь р а з в и в а ю т с я п о с л е 2 - 3 д е к а д ы 

ж и з н и . 

Г л и к о г е н о з , т и п I I ( б о л е з н ь П о м п е ; г е 

н е р а л и з о в а н н ы й г л и к о г е н о з ) - б о л е з н ь н а 

к о п л е н и я г л и к о г е н а , о б у с л о в л е н н а я д е ф е 

к т о м к и с л о й л и з о с о м а л ь н о й м а л ь т а з ы 

( а - г л ю к о з и д а з ы ) , что п р и в о д и т к л и з о с о м -

н ы м н а р у ш е н и я м и н а к о п л е н и ю э ф и р о в хо

л е с т е р и н а и т р и г л и ц е р и д о в . В п р о ц е с с в о 

в л е к а ю т с я м н о г и е о р г а н ы и с и с т е м ы . 

Клиническая картина. У г р у д н ы х д е 

т е й н а б л ю д а ю т с я о т с т а в а н и е в р а з в и т и и , 

г и п о т р о ф и я , м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , д ы х а 

т е л ь н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь , с е р д е ч н а я н е д о 

с т а т о ч н о с т ь . З а б о л е в а н и е в б о л ь ш и н с т в е 

с л у ч а е в и м е е т ф а т а л ь н ы й и с х о д н а 

п е р в о м г о д у ж и з н и в с л е д с т в и е р а с 

с т р о й с т в Ц Н С . П р и ю в е н и л ь н ы х ф о р м а х , 

и м е ю щ и х м е д л е н н о п р о г р е с с и р у ю щ е е т е 

ч е н и е , о б н а р у ж и в а ю т с я м ы ш е ч н а я г и п о т о 

н и я , м ы ш е ч н а я с л а б о с т ь ( з а с ч е т с к е л е т 

н ы х м ы ш ц ) , з а д е р ж к а р о с т а . И н о г д а р а н 

н и й а т е р о с к л е р о з . 

Диагностика б а з и р у е т с я на п р о в е д е н и и 

к о м п л е к с н ы х и с с л е д о в а н и й с о п р е д е л е н и 

е м п а т о л о г и ч е с к и х в и д о в о л и г о с а х а р о в в 

м о ч е , в а к у о л и з и р о в а н н ы х л и м ф о ц и т о в , т и 

п и ч н ы х и з м е н е н и я х Э х о - К Г и Э К Г , и с с л е 

д о в а н и и ф е р м е н т о в ( в м ы ш ц а х , ф и б р о б л а -

с т а х ) , а н а л и з е м у т а ц и й . 

Лечение симптоматическое. П о к а з а 

н ы ф и з и о т е р а п и я , о б о г а щ е н н а я б е л к о м 

п и щ а с д о б а в л е н и е м а л а н и н а и л е й ц и н а , 

ф е р м е н т о з а м е щ а ю щ а я т е р а п и я . 

Б о л е з н ь н а к о п л е н и я г л и к о г е н а , т и п III 

( б о л е з н ь К о р и - Ф о р б с а ; л и м и т д е к с т р и -

ноз) - з а б о л е в а н и е , о б у с л о в л е н н о е д е ф и 

ц и т о м ф е р м е н т а а м и л о - 1 , 6 - г л ю к о з и д а з ы 

( г л и к о г е н в е т в я щ и й ф е р м е н т ) . П р и э т о м з а 

б о л е в а н и и в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с в о 

в л е к а ю т с я п е ч е н ь , с е р д ц е , м ы ш ц ы . К л и н и 

ч е с к а я к а р т и н а з а б о л е в а н и я с х о д н а с п р о 

я в л е н и я м и г л и к о г е н о з а т и п а I , н о б о л е е 

у м е р е н н а я п о в ы р а ж е н н о с т и к л и н и ч е с к и х 

п р о я в л е н и й . Н а б л ю д а ю т с я г е п а т о м е г а л и я , 

м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , г и п е р т р о ф и я о т 

д е л ь н ы х м ы ш е ч н ы х г р у п п . Ф у н к ц и я п о ч е к 

не н а р у ш е н а . Т и п Ша - х а р а к т е р и з у е т с я 

п р о г р е с с и р у ю щ е й к а р д и о м и о п а т и е й с н а 

р у ш е н и е м п р о в о д и м о с т и . Т и п у Ш б - с в о й 

с т в е н н о т о л ь к о п о р а ж е н и е п е ч е н и , и р е д к о 

н а б л ю д а е т с я т у б у л о п а т и я . 

Диагностика б а з и р у е т с я на р е з у л ь т а т а х 

к о м п л е к с н о г о о б с л е д о в а н и я р е б е н к а и в ы 

я в л е н и и в е д у щ и х б и о х и м и ч е с к и х п р и з н а 

к о в : с н и ж е н и и г л ю к о з ы в к р о в и и а м и н о к и с 

л о т ( а л а н и н а , л е й ц и н а , и з о л е й ц и н а , в а л и -

на) в п л а з м е , у в е л и ч е н и и а к т и в н о с т и т р а н -

с а м и н а з , х о л е с т е р и н а . Н а г р у з к а г л ю к о з о й 

п р и в о д и т к у в е л и ч е н и ю л а к т а т а в к р о в и . 

И с с л е д у ю т с о д е р ж а н и е ф е р м е н т о в в л е й 

к о ц и т а х , ф и б р о б л а с т а х , п е ч е н и , м ы ш ц а х . 

Лечение п р е д п о л а г а е т ч а с т ы й п р и е м 

у г л е в о д о в д л я п р е д у п р е ж д е н и я г и п о г л и 

к е м и и . 

Б о л е з н ь н а к о п л е н и я г л и к о г е н а , т и п I V 

( б о л е з н ь А н д е р с е н а ; а м и л о п е к т и д о з ; г л и 

к о г е н о з д и ф ф у з н ы й с ц и р р о з о м п е ч е н и ) . 

В о с н о в е з а б о л е в а н и я л е ж и т д е ф и ц и т г л и -

к о г е н в е т в я щ е г о ф е р м е н т а - амило-1,4—> 

6 - а - г л ю к о з и л т р а н с ф е р а з ы ( 1 , 4 - г л ю к а н - 6 а -
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г л ю к о з и л т р а н с ф е р а з ы ) . З а б о л е в а н и е х а 

р а к т е р и з у е т с я в о в л е ч е н и е м в п р о ц е с с пе

ч е н и и м ы ш ц . 

В клинической картине з а б о л е в а н и я на 

п е р в ы й п л а н в ы с т у п а ю т б о л ь ш и х р а з м е р о в 

п е ч е н ь , п р и з н а к и ц и р р о з а п е ч е н и , п е ч е н о ч 

ная н е д о с т а т о ч н о с т ь , ж е л т у х а , с п л е н о м е г а -

л и я . Ф а т а л ь н ы й и с х о д ч а щ е к 4 г о д а м . 

Диагностика о с н о в а н а н а п р о в е д е н и и 

б и о п с и и п е ч е н и , и с с л е д о в а н и и ф е р м е н т о в 

в л е й к о ц и т а х , ф и б р о б л а с т а х , б и о п т а т а х 

п е ч е н и и м ы ш ц . 

Терапия м о ж е т б ы т ь э ф ф е к т и в н о й п р и 

п р о в е д е н и и т р а н с п л а н т а ц и и п е ч е н и . 

Б о л е з н ь н а к о п л е н и я г л и к о г е н а , т и п V 

( б о л е з н ь М а к А р д л а ; б о л е з н ь М а к А р д -

л а - Ш м и д а - П и р с о н а ; м и о ф о с ф о р и л а з н а я 

н е д о с т а т о ч н о с т ь ) и т и п VI I ( б о л е з н ь Т а р у и ) . 

Р а з в и т и е г л и к о г е н о з а т и п а V с в я з а н о с 

д е ф и ц и т о м м ы ш е ч н о й ф о с ф о р и л а з ы , т и п а 

VII - м ы ш е ч н о й ф о с ф о ф р у к т о к и н а з ы и д р . 

Клиническая картина п р о я в л я е т с я в 

м ы ш е ч н о й с л а б о с т и , у с т а л о с т и п р и в ы п о л 

н е н и и м ы ш е ч н ы х у п р а ж н е н и й , б ы с т р о й 

у т о м л я е м о с т и , м ы ш е ч н ы х с п а з м а х , т а х и 

к а р д и и . Г л и к о г е н о з т и п а V ч а щ е н а б л ю д а 

е т с я в п о д р о с т к о в о м в о з р а с т е , VII т и п а - в 

д е т с к о м в о з р а с т е . 

Диагностика б а з и р у е т с я на о п р е д е л е 

н и и в с ы в о р о т к е к р о в и у в е л и ч е н и я с о д е р 

ж а н и я м о ч е в о й к и с л о т ы и к с а н т и н о к с и д а -

з ы , о б н а р у ж е н и и м и о г л о б и н у р и и , у в е л и ч е 

н и и у р о в н я а м м и а к а п р и в ы п о л н е н и и и ш е -

м и ч е с к и х т е с т о в , о т с у т с т в и и у в е л и ч е н и я 

л а к т а т а п о с л е ф и з и ч е с к о й н а г р у з к и . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с б о л е з н я м и , с в я з а н н ы м и с д е ф е к 

т о м о к и с л е н и я д л и н н о ц е п о ч е ч н ы х ж и р н ы х 

к и с л о т ; м и т о х о н д р и а л ь н ы м и д е ф е к т а м и 

д ы х а т е л ь н о й ц е п и ; д е ф и ц и т о м м ы ш е ч н о й 

А М Ф - д е з а м и н а з ы . 

Лечение не р а з р а б о т а н о ; р е к о м е н д у е т с я 

и з б е г а т ь и з б ы т о ч н ы х м ы ш е ч н ы х н а г р у з о к . 

Б о л е з н и н а к о п л е н и я г л и к о г е н а , т и п V I 

( б о л е з н ь Х е р с а ; г е п а т о ф о с ф о р и л а з н а я н е 

д о с т а т о ч н о с т ь ) и т и п I X ( б о л е з н ь Х а ч а ) . 

Т и п V I о б у с л о в л е н д е ф и ц и т о м п е ч е н о ч 

н о й ф о с ф о р и л а з ы , IX т и п - п е ч е н о ч н о й к и -

н а з ы ф о с ф о р и л а з ы . Г е н е т и ч е с к и е д а н н ы е : 

в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в - Х - с ц е п л е н н о е н а 

с л е д о в а н и е ( с у б ъ е д и н и ц ы п е ч е н о ч н о й ф о 

с ф о р и л а з ы ) , п р и д р у г и х ф о р м а х а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н о е . 

Клинически заболевание проявляет

ся: г е п а т о м е г а л и е й , у м е р е н н о й и ч а с т о 

б е с с и м п т о м н о й г и п о г л и к е м и е й , а н о р е к с и -

е й ; п р и I X т и п е м е ж д у 2 - 1 0 г о д а м и ч а с т о 

н а б л ю д а е т с я з а д е р ж к а р о с т а с п о с л е д у ю 

щ и м у с к о р е н и е м р о с т а и д о с т и ж е н и е м 

н о р м ы . З а д е р ж к у р о с т а о б ъ я с н я ю т в л и я н и 

е м г и п о г л и к е м и и н а ф у н к ц и ю э н д о к р и н н ы х 

ж е л е з , и т а к к а к п о т р е б н о с т ь в г л ю к о з е с 

в о з р а с т о м н а 1 к г м а с с ы т е л а у м е н ь ш а е т 

с я , а д е ф е к т ф е р м е н т а о с т а е т с я , т о , в е р о 

я т н о , э т о и с н и м а е т в л и я н и е г и п о г л и к е м и и 

н а р о с т о в ы е п р о ц е с с ы [ 2 9 ] . К л и н и ч е с к а я 

с и м п т о м а т и к а м о ж е т у л у ч ш а т ь с я в п у б е р 

т а т н о м в о з р а с т е . 

Диагностика п о д т в е р ж д а е т с я р е з у л ь 

т а т а м и б и о х и м и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й , о б 

н а р у ж и в а ю щ и х с н и ж е н и е с о д е р ж а н и я 

г л ю к о з ы в к р о в и , у в е л и ч е н и е у р о в н я л а к 

т а т а , т р а н с а м и н а з ; н а г р у з к а г л ю к о з о й в ы 

з ы в а е т у в е л и ч е н и е л а к т а т а ; п о м о г а е т у с 

т а н о в л е н и ю д и а г н о з а и с с л е д о в а н и е ф е р 

м е н т о в в э р и т р о ц и т а х , л е й к о ц и т а х , м ы ш 

ц а х , п е ч е н и . 

Лечение. Б о л ь н ы е ч а с т о н е н у ж д а ю т с я 

в т е р а п и и , о д н а к о с л е д у е т и з б е г а т ь г и п о 

г л и к е м и и . 

Г л и к о г е н о з VI I т и п а - з а б о л е в а н и е о б у 

с л о в л е н о н е д о с т а т о ч н о с т ь ю м ы ш е ч н о й 

ф о с ф о ф р у к т о к и н а з ы . 

Клинические проявления х а р а к т е р и 

з у ю т с я м и о п а т и ч е с к и м с и н д р о м о м ( м е т а 

б о л и ч е с к а я м и о п а т и я ) , р а з в и т и е м г е п а т о -

м е г а л и и . 

Лечение с и м п т о м а т и ч е с к о е . 

Г л и к о г е н о з V I I I т и п а ( б о л е з н ь Т о м с о -

на) в ы з ы в а е т с я д е ф и ц и т о м и л и п о л н ы м 

о т с у т с т в и е м а к т и в н о с т и ф о с ф о г л ю к о м у -

т а з ы п е ч е н и . П о к л и н и ч е с к о й к а р т и н е н а 

п о м и н а е т г л и к о г е н о з V т и п а ( м ы ш е ч н а я 

с л а б о с т ь , у т о м л я е м о с т ь и о т с у т с т в и е г и -

п е р л а к т а ц и д е м и и п о с л е ф и з и ч е с к о й н а 

г р у з к и ) . В б и о п т а т а х м ы ш ц в ы я в л я е т с я 
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н и з к и й у р о в е н ь а к т и в н о с т и ф о с ф о ф р у к -

т о к и н а з ы у б о л ь н ы х . 

Лечение с и м п т о м а т и ч е с к о е . П р о г н о з 

б л а г о п р и я т н ы й . 

Г л и к о г е н о з , т и п I X ( Х а ч а ) - Х - с ц е п л е н -

н о е з а б о л е в а н и е , о б ы ч н о д о б р о к а ч е с т 

в е н н о е . В э р и т р о ц и т а х н е в с е г д а в ы я в л я 

е т с я с н и ж е н и е ф е р м е н т а к и н а з ы ф о с ф о -

р и л а з ы п е ч е н и , в т о в р е м я к а к с н и ж е н и е 

е г о а к т и в н о с т и о б н а р у ж и в а е т с я в п е ч е 

н о ч н ы х к л е т к а х ( д о 2 5 - 3 0 ЕД/г т к а н и ) ( в 

н о р м е в п е ч е н и а к т и в н о с т ь р а в н а 

5 5 - 1 1 2 , 8 ЕД/г п е ч е н о ч н о й т к а н и ) . В э р и т 

р о ц и т а х - 6 , 3 - 1 2 , 4 ЕД/г НЬ [ 3 0 ] . 

Б о л е з н ь н а к о п л е н и я г л и к о г е н а , т и п X . 

В о с н о в е л е ж и т д е ф и ц и т г л и к о г е н с и н т а з ы . 

Э т о р е д к о е н а с л е д с т в е н н о е н а р у ш е н и е о б 

м е н а у г л е в о д о в . В л и т е р а т у р е о п и с а н о 

о к о л о 2 0 с л у ч а е в [ 3 1 ] . 

Клинические проявления х а р а к т е р и 

з у ю т с я р а з в и т и е м г и п о г л и к е м и и н а т о щ а к , 

р е ц и д и в и р у ю щ и м и э п и з о д а м и г и п о г л и к е 

м и и с к е т о з о м , к е т о н у р и е й , у в е л и ч е н и е м 

л а к т а т а ; у в е л и ч е н и е в н у т р е н н и х о р г а н о в 

о т с у т с т в у е т . 

П р и л а б о р а т о р н о м о б с л е д о в а н и и в ы я в 

л я е т с я н и з к и й у р о в е н ь г л и к о г е н а в к р о в и . 

О к о н ч а т е л ь н ы й д и а г н о з п о д т в е р ж д а е т с я 

и с с л е д о в а н и е м а к т и в н о с т и г л и к о г е н с и н т е -

т а з ы в б и о п т а т а х п е ч е н и . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с д р у г и м и ф о р м а м и к е т о т и ч е с к о й г и 

п о г л и к е м и и . 

Б о л е з н ь н а к о п л е н и я г л и к о г е н а , т и п X I 

( б о л е з н ь Ф а н к о н и - Б и к е л я ) ( F B S ) . З а б о л е 

в а н и е о п и с а н о в 1 9 4 9 г. A . F a n c o n i и 

H.Bickel [ 3 2 ] . 

А у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о е з а б о л е в а н и е , 

с в я з а н н о е с м у т а ц и я м и в г е н е , к о д и р у ю 

щ е м п е р е н о с ч и к - 2 г л ю к о з ы ( G L U T 2 ) 

[ 3 3 , 3 4 ] . В о с н о в е з а б о л е в а н и я л е ж и т д е 

ф е к т п е р е н о с ч и к а г л ю к о з ы ( G L U T 2 ) и з э н -

т е р о ц и т о в и г е п а т о ц и т о в и н а к о п л е н и е г л и 

к о г е н а в п е ч е н и и п о ч к а х . 

Клинически заболевание проявляет

с я с и м п т о м а м и т у б у л о п а т и и ( р а х и т о п о д о б -

н ы е и з м е н е н и я с к е л е т а , н и з к и й р о с т ) , 

м а л ь а б с о р б ц и и ( д и а р е я ) , г е п а т о / н е ф р о -

м е г а л и и , г и п е р г л и к е м и и , г а л а к т о з е м и и , 

з н а ч и т е л ь н о й г л ю к о з у р и и . 

Диагноз п о д т в е р ж д а е т с я д а н н ы м и б и о 

х и м и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й , и с п о л ь з у е м ы х 

и п р и д р у г и х ф о р м а х г л и к о г е н о з о в , а т а к ж е 

р е з у л ь т а т а м и а н а л и з а т и п о в м у т а ц и й ( г о 

м о з и г о т ы п о G L U T 2 и c . 4 4 9 d e l Т ) . 

Лечение с и м п т о м а т и ч е с к о е . 
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4 . 1 . 3 . Н а с л е д с т в е н н ы е н а р у ш е н и я 

л и п и д н о г о о б м е н а 

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н а я д и а г н о с т и к а 

и п р и н ц и п ы л е ч е н и я 

Общая характеристика липидов и 
их физиологическое значение 

Липиды - в а ж н а я с о с т а в н а я ч а с т ь о р г а 

н и з м а . В п р и р о д е л и п и д ы п р е д с т а в л е н ы 

г е т е р о г е н н о й г р у п п о й о р г а н и ч е с к и х с о е д и 

н е н и й , к о т о р ы е р а з н о о б р а з н ы п о х и м и ч е 

с к о м у с т р о е н и ю , ф и з и к о - х и м и ч е с к и м с в о й 

с т в а м и ф у н к ц и и . 

Ж и р ы , п о п а д а ю щ и е в о р г а н и з м с п и 

щ е й и с и н т е з и р у е м ы е в п е ч е н и и ж и р о в о й 

т к а н и , т р а н с п о р т и р у ю т с я в о р г а н и з м е в 

п л а з м е к р о в и . О с н о в н у ю ч а с т ь л и п и д о в 

к р о в и с о с т а в л я ю т т р и г л и ц е р и д ы и х о л е 

с т е р и н . К р о м е т о г о , л и п и д ы в п л а з м е 

п р е д с т а в л е н ы ж и р н ы м и к и с л о т а м и и ф о с -

ф о л и п и д а м и . 

Триглицериды с о с т о я т из г л и ц е р и н а , 

э т е р и ф и ц и р о в а н н о г о т р е м я ж и р н ы м и к и с 

л о т а м и с д л и н н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю . 

Т р и г л и ц е р и д ы п р и с у т с т в у ю т в п и щ е в ы х 

ж и р а х и м о г у т с и н т е з и р о в а т ь с я в п е ч е н и и 

ж и р о в о й т к а н и , о б е с п е ч и в а я о р г а н и з м 

э н е р г и е й . 

Холестерин я в л я е т с я в а ж н ы м э л е м е н 

т о м м е м б р а н н о й с т р у к т у р ы , п р е д ш е с т в е н 

н и к о м с т е р о и д н ы х г о р м о н о в и ж е л ч н ы х к и 

с л о т . Он п р и с у т с т в у е т в п и щ е в ы х ж и р а х и 

м о ж е т с и н т е з и р о в а т ь с я м н о г и м и т к а н я м и , 

в к л ю ч а я п е ч е н ь . Х о л е с т е р и н э к с к р е т и р у е т -

ся с ж е л ч ь ю л и б о в н е и з м е н н о м в и д е , л и б о 

в в и д е п р о д у к т о в е г о м е т а б о л и з м а - ж е л ч 

н ы х к и с л о т . 

Фосфолипиды п е р д с т а в л я ю т с о б о й с о 

е д и н е н и я , с х о д н ы е с т р и г л и ц е р и д а м и , с 

т е м р а з л и ч и е м , ч т о о д и н и з о с т а т к о в ж и р 

н ы х к и с л о т з а м е щ е н ф о с ф а т о м и а з о т и 

с т ы м о с н о в а н и е м . Ф о с ф о л и п и д ы в х о д я т в 

с о с т а в м е м б р а н к л е т о к , у ч а с т в у ю т в т р а н с 

п о р т е ж и р о в , о б р а з у я н а р у ж н ы й с л о й л и -

п о п р о т е и н о в , с н и ж а ю т у р о в е н ь х о л е с т е р и 

на к р о в и и п р е п я т с т в у ю т е г о о т л о ж е н и ю в 

с т е н к а х с о с у д о в [ 1 ] . 

Основные этапы метаболизма 

липопротеинов 

П о с к о л ь к у л и п и д ы н е р а с т в о р и м ы в в о 

д е , и х т р а н с п о р т в в о д н о й с р е д е о с у щ е с т 

в л я е т с я п у т е м о б р а з о в а н и я к о м п л е к с о в с 

б е л к а м и . О с н о в н ы м п е р е н о с ч и к о м с в о 

б о д н ы х ж и р н ы х к и с л о т я в л я е т с я а л ь б у 

м и н , в т о в р е м я к а к д р у г и е л и п и д ы ц и р к у 

л и р у ю т в с о с т а в е л и п о п р о т е и н о в - к о м п 

л е к с о в л и п и д о в с о с п е ц и ф и ч е с к и м и б е л 

к а м и - а п о п р о т е и н а м и . Л и п о п р о т е и н ы с о 

д е р ж а т н е п о л я р н ы й с т е р ж е н ь и з т р и г л и ц е 

р и д о в и э ф и р о в х о л е с т е р и н а , о к р у ж е н н ы й 

п о в е р х н о с т н ы м с л о е м п о л я р н ы х с о е д и н е 

н и й - ф о с ф о л и п и д о в , х о л е с т е р и н а и а п о -

л и п о п р о т е и н о в . П о с л е д н и е и г р а ю т в а ж 

н у ю р о л ь к а к в с т р у к т у р е , т а к и в м е т а б о 

л и з м е л и п о п р о т е и н о в . И х ф у н к ц и и п р е д 

с т а в л е н ы в т а б л . 4 . 1 . 3 . 1 . 

Н а с ч и т ы в а ю т ч е т ы р е о с н о в н ы х к л а с с а 

л и п о п р о т е и н о в , к о т о р ы е к л а с с и ф и ц и р у ю т 

н а о с н о в е и х п л о т н о с т и , в ы я в л я е м о й п р и 

у л ь т р а ц е н т р и ф у г и р о в а н и и : 

1 ) х и л о м и к р о н ы ( Х М ) ; 

2 ) л и п о п р о т е и н ы о ч е н ь н и з к о й п л о т н о 

с т и ( Л П О Н П ) ; 

3 ) л и п о п р о т е и н ы н и з к о й п л о т н о с т и 

( Л П Н П ) ; 

4 ) л и п о р п о т е и н ы в ы с о к о й п л о т н о с т и 

( Л П В П ) . 

С о с т а в ц и р к у л и р у ю щ и х л и п о п р о т е и н о в 

н е с т а т и ч е н , и м е ж д у и х ч а с т и ц а м и п р о и с 

х о д и т и н т е н с и в н ы й о б м е н к о м п о н е н т а м и -

л и п и д а м и и б е л к а м и . 

К л а с с и ф и к а ц и я л и п о п р о т е и н о в и и х с о 

с т а в п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 4 . 1 . 3 . 2 . 

Х и л о м и к р о н ы ( Х М ) и л и п о п р о т е и н ы 

о ч е н ь н и з к о й п л о т н о с т и о б р а з у ю т с я в 

а п п а р а т е Г о л ь д ж и э н т е р о ц и т о в и г е п а т о -

ц и т о в и п р е д с т а в л я ю т с о б о й б о г а т ы е 

т р и г л и ц е р и д а м и л и п о п р о т е и н ы . Х и л о м и к 

р о н ы о б р а з у ю т с я и з э к з о г е н н ы х п и щ е в ы х 

ж и р о в ( н а 9 0 % и з т р и г л и ц е р и д о в , н о т а к 

ж е и з х о л е с т е р и н а ) , а б с о р б и р о в а н н ы х в 

к и ш е ч н и к е и с л у ж а т и х о с н о в н о й т р а н с 

п о р т н о й ф о р м о й . Х о т я о с н о в н а я ф у н к ц и я 

Х М с о с т о и т в т р а н с п о р т е п и щ е в ы х т р и г -
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А п о л и п о п р о т е и н Ф у н к ц и я 

А-1 Структурная в ЛПВП 
Кофактор лецитин-
холестерин-
ацилтрансферазы 

А-Н Структурная в ЛПВП 
Активатор липазы печени 

В-100 Структурная в ЛПНП и ЛПОНП 
Связывание с рецепторами 

В-48 Структурная в хиломикронах 
C-I Кофактор лецитин-холестерин-

ацилтрансферазы? 
C-II Активатор липопротеинлипазы 
C-III Ингибитор липопротеинлипазы 
Е Связывание с рецепторами 

л и ц е р и д о в , о н и т а к ж е д о с т а в л я ю т в п е 

ч е н ь п и щ е в о й х о л е с т е р и н и ж и р о р а с т в о 

р и м ы е в и т а м и н ы . В н о р м е х и л о м и к р о н ы 

н е у д а е т с я о б н а р у ж и т ь в п л а з м е п р и г о 

л о д а н и и б о л е е 1 2 ч . О н и с и н т е з и р у ю т с я в 

б о л ь ш о м к о л и ч е с т в е п о с л е е д ы , п о п а д а 

ю т в л и м ф а т и ч е с к у ю с и с т е м у и д о с т и г а 

ю т с и с т е м н о й ц и р к у л я ц и и ч е р е з г р у д н о й 

п р о т о к . 

Л и п о п р о т е и н ы о ч е н ь н и з к о й п л о т н о с т и 

о б р а з у ю т с я в п е ч е н и и з т р и г л и ц е р и д о в , 

с и н т е з и р о в а н н ы х de novo и л и п у т е м п о 

в т о р н о й э т е р и ф и к а ц и и с в о б о д н ы х ж и р 

н ы х к и с л о т . Л П О Н П я в л я ю т с я о с н о в н о й 

т р а н с п о р т н о й ф о р м о й э н д о г е н н ы х т р и г л и 

ц е р и д о в , к о т о р ы м и с н а б ж а ю т п е р и ф е р и 

ч е с к и е т к а н и . 

АпоС-И - к о ф а к т о р ф е р м е н т а л и п о п р о 

т е и н л и п а з ы , р а с п о л о ж е н н о й н а в н у т р е н 

н е й п о в е р х н о с т и э н д о т е л и я к а п и л л я р о в , 

и г р а е т в а ж н у ю р о л ь в р а з р у ш е н и и х и л о м и -

к р о н о в и Л П О Н П . Л и п о п р о т е и н л и п а з а р а с 

щ е п л я е т т р и г л и ц е р и д ы н а г л и ц е р о л и с в о 

б о д н ы е ж и р н ы е к и с л о т ы , к о т о р ы е и с п о л ь 

з у ю т с я т к а н я м и в к а ч е с т в е э н е р г е т и ч е с к и х 

с у б с т р а т о в и л и , п о с л е и х п о в т о р н о й э т е р и 

ф и к а ц и и в т р и г л и ц е р и д ы , д е п о н и р у ю т с я 

к а к э н е р г е т и ч е с к и е з а п а с ы . О с т а т к и х и л о -

м и к р о н о в п о п а д а ю т в п е ч е н ь с п о м о щ ь ю 

А п о Е - р е ц е п т о р о в и м е т а б о л и з и р у ю т с я . 

Л П О Н П п р е в р а щ а ю т с я в л и п о п р о т е и н ы 

п р о м е ж у т о ч н о й п л о т н о с т и ( Л П П П ) , к о т о -

Л и п о - С р е д н и й А п о п р о т е и н ы И с т о ч н и к Основная Состав 
п р о т е и н д и а м е т р ф у н к ц и я 

(нм) триглицериды холестерин фосфолипиды белок 

ХМ 500 А, В-48, С, Е Кишечник Транспорт 
экзогенных 
триглицеридов 
из кишечника 
в перифери
ческие ткани 

9 0 % 5% 4 % 1 % 

ЛПОНП 43 В-100, С, Е Печень Транспорт 
эндогенных 
триглицеридов 
из печени 
к другим тканям 

65% 15% 10% 10% 

ЛППП* 27 В-100, Е Катаболизм 
ЛПОНП 

Предшественник 
ЛПНП 

2 0 % 2 5 % 3 5 % 2 0 % 

ЛПНП 22 В-100 Катаболизм 
ЛПОНП 
через ЛППП 

Транспорт 
холестерина 
из печени 
в перифери
ческие ткани 

5% 5 0 % 2 5 % 2 0 % 

ЛПВП 8 А,С, Е Печень, 
кишечник, 
катаболизм 

Обратный 
транспорт 
холестерина 

5% 2 0 % 2 5 % 5 0 % 

ХМ и ЛПОНП от перифери-
ческих тканей 
в печень, откуда он 
может выводиться 

'Липопротеины промежуточной плотности. 
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Таблица 4.1.3.1. Ф у н к ц и и основных аполипопротеинов 

Таблица 4.1.3.2. Классификация и характеристики липопротеинов 



р ы е п р и с у т с т в у ю т в к р о в и л и ш ь в н е з н а ч и 

т е л ь н о й к о н ц е н т р а ц и и , п о с к о л ь к у б ы с т р о 

у д а л я ю т с я и л и п р е в р а щ а ю т с я в б о г а т ы е 

х о л е с т е р и н о м л и п о п р о т е и н ы н и з к о й п л о т 

н о с т и ( Л П Н П ) . Е с л и п о с л е д н и е н е и с п о л ь 

з у ю т с я п е р и ф е р и ч е с к и м и т к а н я м и , т о з а 

х в а т ы в а ю т с я к л е т к а м и п е ч е н и с п о м о щ ь ю 

Л П Н П - р е ц е п т о р о в . 

Л и п о п р о т е и н ы н и з к о й п л о т н о с т и 

( Л П Н П ) я в л я ю т с я г л а в н ы м и п е р е н о с ч и к а 

м и э ф и р о в х о л е с т е р и н а в в и д е п л о т н ы х 

ч а с т и ц . Л П Н П м о г у т п е р е х о д и т ь ч е р е з с о 

е д и н е н и я м е ж д у к л е т к а м и э н д о т е л и я к а 

п и л л я р о в и с в я з ы в а т ь с я с р е ц е п т о р а м и 

Л П Н П н а к л е т о ч н ы х м е м б р а н а х п р и п о м о 

щ и А п о В - 1 0 0 . З а т е м о н и п о п а д а ю т в н у т р ь 

к л е т к и , р а з р у ш а ю т с я к и с л о й л и п а з о й в 

л и з о с о м а х с о с в о б о ж д е н и е м с в о б о д н о г о 

х о л е с т е р и н а . Л П Н П м о г у т п о г л о щ а т ь с я в 

к р о в и м а к р о ф а г а м и п о с р е д с т в о м р е ц е п 

т о р о в - л о в у ш е к . Э т о т п р о ц е с с у с и л и в а е т 

с я п р и у в е л и ч е н и и к о н ц е н т р а ц и и Л П Н П 

и л и п р и и х м о д и ф и к а ц и и , н а п р и м е р , 

о к и с л е н и и . П о г л о щ е н и е Л П Н П м а к р о ф а 

г а м и в с т е н к е а р т е р и й я в л я е т с я в а ж н ы м 

з в е н о м в п а т о г е н е з е а т е р о с к л е р о з а . К о г 

д а м а к р о ф а г и п е р е г р у ж е н ы э ф и р а м и х о 

л е с т е р и н а , о н и п р е в р а щ а ю т с я в « п е н и 

с т ы е к л е т к и » - к л а с с и ч е с к и й к о м п о н е н т 

а т е р о м а т о з н ы х б л я ш е к . 

Л и п о п р о т е и н ы в ы с о к о й п л о т н о с т и 

( Л П В П ) с и н т е з и р у ю т с я в п е ч е н и и , в 

м е н ь ш е й с т е п е н и , в к л е т к а х т о н к о г о к и 

ш е ч н и к а в ф о р м е п р е д ш е с т в е н н и к а , и м е 

ю щ е г о ф о р м у д и с к а . П о п а д а я в ц и р к у л я 

ц и ю , д и с к п р и о б р е т а е т с ф е р и ч е с к у ю ф о р 

м у . С п о м о щ ь ю А п о A-I и А п о A-IV Л П В П 

а к т и в и р у ю т ф е р м е н т л е ц и т и н х о л и н а ц и л -

т р а н с ф е р а з у ( Л Х А Т ) , к о т о р а я к а т а л и з и 

р у е т о б р а з о в а н и е э ф и р о в х о л е с т е р и н а . 

Л П В П в ы п о л н я ю т д в е в а ж н ы е ф у н к ц и и : 

я в л я ю т с я и с т о ч н и к о м а п о п р о т е и н о в д л я 

Х М и Л П О Н П и о п о с р е д у ю т о б р а т н ы й 

т р а н с п о р т х о л е с т е р и н а , з а х в а т ы в а я х о л е 

с т е р и н и з с т а р е ю щ и х к л е т о к и д р у г и х л и -

п о п р о т е и н о в и п е р е н о с я е г о в о с т а т о ч н ы е 

ч а с т и ц ы , п о г л о щ а е м ы е п е ч е н ь ю . Х о л е 

с т е р и н э к с к р е т и р у е т с я п е ч е н ь ю в с о с т а в е 

ж е л ч и , к а к в ф о р м е с в о б о д н о г о х о л е с т е 

р и н а , т а к и в ф о р м е ж е л ч н ы х к и с л о т . 

О с н о в н ы е о с о б е н н о с т и о б м е н а л и п о -

п р о т е и н о в с л е д у ю щ и е : 

• п о с т у п а ю щ и е с п и щ е й т р и г л и ц е р и д ы 

п е р е н о с я т с я в с о с т а в е х и л о м и к р о н о в в 

т к а н и , где с л у ж а т и с т о ч н и к о м э н е р г и и и л и 

д е п о н и р у ю т с я ; 

• с и н т е з и р у е м ы е в п е ч е н и э н д о г е н н ы е 

т р и г л и ц е р и д ы т р а н с п о р т и р у ю т с я в т к а н и в 

в и д е Л П О Н П и т а к ж е и с п о л ь з у ю т с я в каче

с т в е и с т о ч н и к а э н е р г и и и л и д е п о н и р у ю т с я ; 

• с и н т е з и р о в а н н ы й в п е ч е н и х о л е с т е 

р и н п е р е н о с и т с я в т к а н и в с о с т а в е Л П Н П , 

к о т о р ы е п р о и с х о д я т и з Л П О Н П ; с о д е р ж а 

щ и й с я в п и щ е х о л е с т е р и н п о с т у п а е т в пе

ч е н ь в с о с т а в е о с т а т к о в Х М ; 

• Л П В П п о л у ч а ю т х о л е с т е р и н и з п е р и 

ф е р и ч е с к и х к л е т о к и д р у г и х л и п о п р о т е и -

н о в ; х о л е с т е р и н з а т е м э т е р и ф и ц и р у е т с я с 

п о м о щ ь ю ф е р м е н т а Л Х А Т ( л е ц и т и н х о л и н -

а ц и л т р а н с ф е р а з ы ) ; э ф и р ы х о л е с т е р и н а 

п е р е н о с я т с я в с о с т а в е о с т а т о ч н ы х ч а с т и ц 

в п е ч е н ь , о т к у д а х о л е с т е р и н э к с к р е т и р у е т 

ся [2, 3 ] . 

Расстройства метаболизма липидов 

Г и п е р л и п и д е м и и о т н о с я т с я к ч и с л у с а 

м ы х р а с п р о с т р а н е н н ы х н а р у ш е н и й м е т а 

б о л и з м а л и п и д о в . 

Классификация. В з а в и с и м о с т и от т о 

г о , к а к и е т и п ы л и п о п р о т е и н о в ы х ч а с т и ц 

н а х о д я т с я в и з б ы т к е , г и п е р л и п и д е м и и п о д 

р а з д е л я ю т н а ш е с т ь ф е н о т и п о в [5] ( т а б л . 

4 . 1 . 3 . 3 ) . Э т а к л а с с и ф и к а ц и я В О З н е с о о т 

в е т с т в у е т с п е ц и ф и ч е с к и м ф о р м а м с о с у д и 

с т о й п а т о л о г и и ( т а б л . 4 . 1 . 3 . 4 ) . У п а ц и е н т о в 

с о д н о й и т о й же н о з о л о г и е й м о г у т б ы т ь 

р а з л и ч н ы е т и п ы г и п е р л и п и д е м и и ( п о к л а с 

с и ф и к а ц и и В О З ) . В т о ж е в р е м я о д и н и т о т 

ж е в а р и а н т и з б ы т к а л и п о п р о т е и н а м о ж е т 

н а б л ю д а т ь с я п р и р а з л и ч н ы х н а с л е д с т в е н 

н ы х ф о р м а х п а т о л о г и и . Э т а к л а с с и ф и к а 

ц и я и м е е т е щ е о д и н н е д о с т а т о к : т и п г и п е р 

л и п и д е м и и у п а ц и е н т а м о ж е т и з м е н и т ь с я в 

р е з у л ь т а т е д и е т ы и л и м е д и к а м е н т о з н о г о 

л е ч е н и я [ 4 ] . 
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Тип г и п е р л и п о - Б и о х и м и ч е с к и е К л и н и ч е с к а я П а т о л о г и ч е с к а я 

п р о т е и н е м и и к р и т е р и и с и м п т о м а т и к а а н а т о м и я 

1-й - гиперхило 1. Плазма натощак Ведущими симптомами Возможны эруптивные 

микронемия содержит ХМ, после являются: ксантомы. 

стояния в холодильнике спленомегалия, В пунктатах печени, 

в течение 16-24 ч абдоминальные колики, селезенки, костного 

образует сливкообразный нередко панкреатиты мозга содержатся 

слой пенистые клетки 

2. ЛПОНП нормальные 

или незначительно 

повышены 

3. Активность 

липопротеинлипазы 

снижена 

Уровень СЖК низкий 

11-й - семейная Увеличение уровня Атеросклероз Рано определяются 

гиперхолестеринемия ЛПНП, холестерина коронарных артерий, атеросклеротические 

Подтип На Нормальная концентрация ревматоидные боли изменения сосудов 

ЛПОНП, ЛПВП в суставах Ксантомы сухожилий, 

ладоней,стоп 

Подтип lib - Резкое увеличение ЛПНП, Избыточная масса тела, Самые тяжелые 

гипербеталипопротеинемия холестерина, увеличение жировая дистрофия атеросклеротические 

с гиперпребеталипо- ЛПОНП печени, сахарный диабет, изменения сосудов 

протеинемией атеросклероз 

111-й - гиперлипопротеинемия Высокое содержание Проявление заболевания Атеросклеротические 

с флотирующими триглицеридов,холестерина, в раннем детском изменения коронарных 

липопротеинами наличие аномального возрасте, появление артерий 

беталипопротеина ксантом на ладонях, 

с высоким содержанием в местах давления 

триглицеридов одежды, жировая 

дистрофия печени 

IV-й - гиперпребета- Увеличение ЛПОНП, Проявляется в молодом Массивное 

липопротеинемия нормальный уровень ЛПНП, и среднем возрасте облитерирующее 

отсутствие ХМ Ксантомы бывают редко поражение коронарных 

Гепатомегалия, сахарный сосудов, аорты, 

диабет, ожирение сонных артерий 

V-й - гиперпребета- Повышение содержания Атеросклероз сосудов, Эруптивные ксантомы, 

липопротеинемия пребеталипопротеинов, ожирение, панкреатит дегенеративные 

и гиперхиломикронемия хиломикронемия натощак, изменения сосудов 

высокий уровень 

триглицеридов 

Г и п е р л и п и д е м и и м о г у т б ы т ь л и б о п е р 

в и ч н ы м и , т о е с т ь г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о 

в а н н ы м и , л и б о в т о р и ч н ы м и , в о з н и к а ю щ и м и 

в с л е д с т в и е р я д а д р у г и х с о с т о я н и й и л и д е й 

с т в и я н е к о т о р ы х л е к а р с т в . П р и и с к л ю ч е н и и 

э т и х с о с т о я н и й и п р и н а л и ч и и с е м е й н о г о 

а н а м н е з а , м о ж н о п р е д п о л а г а т ь д и а г н о з 

п е р в и ч н о й г и п е р л и п и д е м и и . 

Вторичные гиперлипидемии я в л я ю т с я 

р а с п р о с т р а н е н н ы м с о с т о я н и е м . О н и у с т р а 

н я ю т с я в р е з у л ь т а т е у с п е ш н о й т е р а п и и о с 

н о в н о г о з а б о л е в а н и я . 

Тип хм ЛПОНП ЛПНП Х о л е с т е р и н Т р и г л и ц е р и д ы 

I повышены N N N высокие 

На - N высокие высокий N 

lib - повышены повышены повышен повышены 

III - широкая (3-полоса широкая р-полоса повышен повышены 

IV - повышены N N или повышен повышены 

V повышены повышены N N или повышен высокие 
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Таблица 4 1.3.3 Классификация гиперпротеинемий (по D.S.Fredrickson et al.) [25] 

Таблица 4.1.3.4. Классификация гиперлипопротеинемий по ВОЗ 



В ы з ы в а т ь и л и у с и л и в а т ь г и п е р л и п и д е -

м и ю м о г у т о ж и р е н и е , с а х а р н ы й д и а б е т , г и 

п о т и р е о з , н е ф р о т и ч е с к и й с и н д р о м , х р о н и 

ч е с к а я п о ч е ч н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь , х о л е -

с т а з , н е к о т о р ы е л е к а р с т в е н н ы е в е щ е с т в а , 

в к л ю ч а я т и а з и д ы , (3-блокаторы, н е о б л а д а 

ю щ и е с и м п а т о м и м е т и ч е с к о й а к т и в н о с т ь ю , 

и к о р т и к о с т е р о и д ы . 

Первичные гиперлипидемии о б у с л о в л е 

н ы р а з л и ч н ы м и г е н е т и ч е с к и м и д е ф е к т а м и . 

С е м е й н а я г и п е р х о л е с т е р и н е м и я - н а и 

б о л е е т я ж е л а я ф о р м а п е р в и ч н о й г и п е р л и 

п и д е м и и . 

4.1.3.1. Гиперхолестеринемия 

Г и п е р х о л е с т е р и н е м и я , в ы з в а н н а я п о в ы 

ш е н и е м к о н ц е н т р а ц и и Л П Н П , я в л я е т с я 

в а ж н ы м ф а к т о р о м р и с к а в о з н и к н о в е н и я 

и ш е м и ч е с к о й б о л е з н и с е р д ц а ( И Б С ) . П р и 

р о ж д е н и и к о н ц е н т р а ц и я х о л е с т е р и н а в 

п л а з м е о ч е н ь н и з к а я - м е н е е 2,6 м м о л ь / л . 

В п е р в ы й г о д ж и з н и н а б л ю д а е т с я б ы с т р о е 

у в е л и ч е н и е е г о к о н ц е н т р а ц и и , н о о б щ а я 

к о н ц е н т р а ц и я в д е т с т в е о б ы ч н о н е п р е в ы 

ш а е т 4,1 м м о л ь / л . О д н а к о э п и д е м и о л о г и 

ч е с к и е и с с л е д о в а н и я п о к а з ы в а ю т , ч т о 

р и с к р а з в и т и я И Б С з н а ч и т е л ь н о в о з р а с т а 

е т п р и к о н ц е н т р а ц и я х х о л е с т е р и н а , п р е в ы 

ш а ю щ и х 5,2 м м о л ь / л . 

Семейная гиперхолестеринемия 

(гиперлипопротеинемия тип НА, 

дефект рецепторов к ЛПНП) 

С е м е й н а я г и п е р х о л е с т е р и н е м и я - г и -

п е р л и п и д е м и я в с л е д с т в и е а н о м а л и й ре

ц е п т о р а к Л П Н П х а р а к т е р и з у е т с я о ч е н ь 

в ы с о к и м и к о н ц е н т р а ц и я м и х о л е с т е р и н а в 

п л а з м е с р а н н е г о д е т с т в а . 

Н а о с н о в а н и и к о ж н ы х и з м е н е н и й ( к с а н -

т о м а т о з ) з а б о л е в а н и е б ы л о и з в е с т н о у ж е в 

XIX в е к е . F r e d r i c k s o n e t a l . ( 1 9 6 7 ) в ы д е л и л и 

пять т и п о в г и п е р л и п о п р о т е и н е м и й , с р е д и 

к о т о р ы х с е м е й н а я г и п е р х о л е с т е р и н е м и я 

б ы л а о т н е с е н а к г и п е р л и п о п р о т е и н е м и й 

в т о р о г о т и п а [ 5 ] . 

Ч а с т о т а г е т е р о з и г о т в п о п у л я ц и и 1 : 5 0 0 . 

Генетические данные и патогенез. 

В о с н о в е з а б о л е в а н и я л е ж и т д е ф е к т г е н а 

р е ц е п т о р а к Л П Н П ( L D L R - l o w d e n s i t y 

l i p o p r o t e i n r e c e p t o r g e n e ) , л о к а л и з о в а н н о г о 

в 1 9 p 1 3 . 2 . З а б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я а у т о -

с о м н о к о д о м и н а н т н о [ 6 ] . 

В н о р м е Л П Н П с в я з ы в а ю т с я р е ц е п т о р а 

м и к л е т о ч н ы х м е м б р а н , п о п а д а ю т в клет

ку, з а т е м в л и з о с о м ы , г д е п р о т е и н д е г р а 

д и р у е т , а х о л е с т е р и н с т а н о в и т с я с п о с о б 

н ы м п о д а в л я т ь а к т и в н о с т ь м и к р о с о м а л ь -

н о г о э н з и м а , л и м и т и р у ю щ е г о у р о в е н ь с и н 

т е з а х о л е с т е р и н а З - г и д р о к с и - З - м е т и л г л у -

т а р и л - К о А - р е д у к т а з ы ( H M G C o A - r e d u c -

t a s e ) . П р и з а б о л е в а н и и и м е е т м е с т о д е 

ф е к т с в я з ы в а н и я х о л е с т е р и н а в с л е д с т в и е 

н а р у ш е н и я ф у н к ц и и р е ц е п т о р о в с о д н о 

в р е м е н н о й р е ц и п р о к н о й с т и м у л я ц и е й с и н 

т е з а э н д о г е н н о г о х о л е с т е р и н а . 

У г е т е р о з и г о т , н а к о т о р ы х п р и х о д и т с я 

п р и м е р н о 0 , 2 % н а с е л е н и я , к о н ц е н т р а ц и я 

о б щ е г о х о л е с т е р и н а о б ы ч н о н а х о д и т с я в 

п р е д е л а х 7 , 8 - 1 2 м м о л ь / л . У г о м о з и г о т 

( ч а с т о т а в о б щ е й п о п у л я ц и и 1 : 1 ООО ООО) 

в о о б щ е о т с у т с т в у е т с в я з ы в а н и е Л П Н П с 

р е ц е п т о р а м и , и к о н ц е н т р а ц и я х о л е с т е р и 

н а в п л а з м е м о ж е т п о в ы ш а т ь с я д о 2 0 

м м о л ь / л . У т а к и х л ю д е й в д е т с т в е р а з в и 

в а е т с я и ш е м и ч е с к а я б о л е з н ь с е р д ц а , и 

б е з н а д л е ж а щ е г о л е ч е н и я о н и р е д к о д о 

ж и в а ю т д о в з р о с л о г о в о з р а с т а . У г е т е р о 

з и г о т т е н д е н ц и я к р а з в и т и ю И Б С н а б л ю 

д а е т с я п р и м е р н о н а 2 0 л е т р а н ь ш е , ч е м у 

н а с е л е н и я в ц е л о м . 

В а ж н е й ш и м и м о р ф о л о г и ч е с к и м и п р и 

з н а к а м и г и п е р х о л е с т е р и н е м и и я в л я ю т с я 

р а н о в о з н и к а ю щ и е а т е р о с к л е р о т и ч е с к и е 

и з м е н е н и я с о с у д о в . У г о м о з и г о т м о ж н о 

н а б л ю д а т ь р а с п р о с т р а н е н н ы е к с а н т о м а -

т о з н ы е и з м е н е н и я в э н д о к а р д е и с е р д е ч 

н ы х к л а п а н а х , а в н е к о т о р ы х с л у ч а я х р а з 

в и в а е т с я с т е н о з а о р т ы , о б у с л о в л е н н ы й 

к с а н т о м а м и . 

Клинические проявления. У г е т е р о 

з и г о т з а б о л е в а н и е п р о я в л я е т с я н а 3 - 4 

д е с я т и л е т и и ж и з н и , а г о м о з и г о т ы з а б о л е 

в а ю т у ж е в д е т с к о м в о з р а с т е . К л и н и ч е 

с к и м и с и м п т о м а м и я в л я ю т с я п р е ж д е в р е -
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м е н н ы й а т е р о с к л е р о з , к а р д и о в а с к у л я р -

н ы е б о л е з н и , в т о м ч и с л е р а н н е е р а з в и 

т и е и н ф а р к т а м и о к а р д а . К х а р а к т е р н ы м 

п р и з н а к а м о т н о с я т с я с у х о ж и л ь н ы е к с а н 

т о м ы , к о т о р ы е л о к а л и з у ю т с я п р е и м у щ е 

с т в е н н о н а а х и л л о в о м с у х о ж и л и и и с у х о 

ж и л и я х р а з г и б а т е л е й л а д о н е й и с т о п . 

П р и в ы с о к о м у р о в н е х о л е с т е р и н а м о г у т 

о б р а з о в ы в а т ь с я т у б е р о з н ы е к с а н т о м ы н а 

к о л е н я х и л о к т я х . Х а р а к т е р н ы п е р и о р б и -

т а л ь н ы е к с а н т о м ы , а т а к ж е т а к н а з ы в а е 

м а я « р о г о в и ч н а я а р к а » . 

Диагноз п о д т в е р ж д а е т с я о б н а р у ж е н и 

е м в ы с о к о г о у р о в н я х о л е с т е р и н а в п л а з м е 

к р о в и , с о с т а в л я ю щ е г о у г е т е р о з и г о т о к о л о 

3 0 0 м г / д л , а у г о м о з и г о т п р е в ы ш а ю щ е г о 

6 0 0 м г / д л . С о д е р ж а н и е т р и г л и ц е р и д о в ос

т а е т с я н о р м а л ь н ы м , а к о л и ч е с т в о Л П В П 

с н и ж е н о . М о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и е и с 

с л е д о в а н и я п о з в о л я ю т о б н а р у ж и т ь м у т а 

ц и и с о о т в е т с т в у ю щ и х г е н о в . А н а л и з р о д о 

с л о в н ы х в ы я в л я е т к а р д и о в а с к у л я р н ы е з а 

б о л е в а н и я у р о д с т в е н н и к о в . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с с и т о с т е р о л е м и е й . 

Лечение и м е е т ж и з н е н н о в а ж н о е з н а ч е 

н и е д л я п а ц и е н т о в с с е м е й н о й г и п е р х о л е -

с т е р и н е м и е й . П о к а з а н а д и е т а с н и з к и м с о 

д е р ж а н и е м х о л е с т е р и н а ( м е н е е 3 0 0 

мг/день) и н а с ы щ е н н ы х ж и р о в . П о с л е д 

н и е м о г у т б ы т ь з а м е н е н ы н е н а с ы щ е н н ы 

м и ж и р а м и . П р и с е м е й н о й г и п е р х о л е с т е -

р и н е м и и о д н о й д и е т ы ч а с т о б ы в а е т д о с 

т а т о ч н о , ч т о б ы н о р м а л и з о в а т ь с о д е р ж а 

н и е х о л е с т е р и н а . К о н ц е н т р а ц и я о б щ е г о 

х о л е с т е р и н а б о л е е 7,8 м м о л ь / л и л и о т н о 

ш е н и е х о л е с т е р и н а Л П В П к о б щ е м у х о л е 

с т е р и н у з а в ы ч е т о м Л П В П , к о т о р о е с о 

с т а в л я е т м е н е е 0 , 2 , ч а с т о я в л я ю т с я к р и 

т е р и я м и д л я п р и м е н е н и я л е к а р с т в е н н о й 

т е р а п и и . Е с л и п р и с у т с т в у ю т д о п о л н и 

т е л ь н ы е ф а к т о р ы р и с к а и у б о л ь н о г о д и 

а г н о с т и р о в а н а И Б С , т о л е к а р с т в е н н а я 

к о р р е к ц и я п о к а з а н а и п р и б о л е е н и з к и х 

к о н ц е н т р а ц и я х х о л е с т е р и н а . 

П р е п а р а т ы , и с п о л ь з у е м ы е д л я л е ч е н и я 

г и п е р х о л е с т е р и н е м и и , в к л ю ч а ю т с т а т и н ы 

( с и м г а л ( п р а в а с т а т и н ) , л о в а с т а т и н , з о к о р 

( с и м в а с т а т и н ) , р а з у в а с т и н - « с у п е р с т а -

т и н » и д р . ) и с е к в е с т р а н т ы ж е л ч н ы х к и с 

л о т ( к о л е с т и п о л , х о л е с т и р а м и н ) . С т а т и н ы 

с н и ж а ю т в н у т р и к л е т о ч н ы й с и н т е з х о л е 

с т е р и н а и в р е з у л ь т а т е у с и л и в а ю т э к с 

п р е с с и ю р е ц е п т о р о в Л П Н П и п о н и ж а ю т и х 

к о н ц е н т р а ц и ю в п л а з м е . С е к в е с т р а н т ы 

ж е л ч н ы х к и с л о т с в я з ы в а ю т п о с л е д н и е , 

о б р а з у я к о м п л е к с , к о т о р ы й в ы в о д и т с я и з 

о р г а н и з м а с к а л о м , а т а к ж е п р и в о д и т к 

у м е н ь ш е н и ю в с а с ы в а н и я в к и ш е ч н и к е 

ж е л ч н ы х к и с л о т и х о л е с т е р и н а . В р е з у л ь 

т а т е п о в ы ш а е т с я с и н т е з ж е л ч н ы х к и с л о т 

и з х о л е с т е р и н а в п е ч е н и , ч т о в ы з ы в а е т 

с н и ж е н и е у р о в н я о б щ е г о х о л е с т е р и н а и 

Л П Н П в п л а з м е к р о в и . П р и в ы р а ж е н н ы х 

ф о р м а х г и п е р х о л е с т е р и н е м и и с т а т и н ы и 

с е к в е с т р а н т ы ж е л ч н ы х к и с л о т м о ж н о н а 

з н а ч а т ь о д н о в р е м е н н о . Г о м о з и г о т ы с с е 

м е й н о й г и п е р х о л е с т е р и н е м и е й и н о г д а н е 

а д е к в а т н о р е а г и р у ю т н а л е к а р с т в е н н у ю 

т е р а п и ю . В э т и х с л у ч а я х п о к а з а н о у д а л е 

н и е и з к р о в и Л П Н П п у т е м а ф е р е з а и л и 

в с п о м о г а т е л ь н о г о ш у н т и р о в а н и я п о д 

в з д о ш н о й к и ш к и л и б о п р и м е н е н и е т р а н с 

п л а н т а ц и и п е ч е н и . 

Профилактика п р е д п о л а г а е т п р е н а -

т а л ь н у ю д и а г н о с т и к у з а б о л е в а н и я п у т е м 

м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й 

м у т а ц и й г е н а L D L R у п л о д а . 

Семейный дефицит АпоВ-100 

(гиперхолестеринемия семейная, тип В) 

С е м е й н ы й д е ф и ц и т А п о В - 1 0 0 - п р е д 

с т а в л я е т с о б о й г и п е р х о л е с т е р и н е м и ю , 

в о з н и к а ю щ у ю в с л е д с т в и е д е ф е к т а а п о -

п р о т е и н а В-100. 

В 1 9 7 5 г. M . H i g g i n s et a l . [7] о п и с а л и от

ца и д о ч ь с г и п е р х о л е с т е р и н е м и е й , в о з н и к 

ш е й в с л е д с т в и е а н о м а л и и Л П Н П , к о т о р ы е 

не м о г л и в з а и м о д е й с т в о в а т ь с р е ц е п т о р а 

ми к Л П Н П . 

В о с н о в е э т о г о з а б о л е в а н и я л е ж а т 

м и с с е н с - м у т а ц и и г е н а а п о п р о т е и н а В - 1 0 0 

в л о к у с е 2 р 2 4 , в ч а с т н о с т и , м у т а ц и я 

R 3 5 0 0 Q . Н а с л е д о в а н и е а у т о с о м н о е к о д о -

м и н а н т н о е [ 8 ] . 
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В р е з у л ь т а т е м у т а ц и и в о з н и к а е т д е 

ф е к т в Л П Н П - с в я з ы в а ю щ е м д о м е н е а п о -

п р о т е и н а В - 1 0 0 , к о т о р ы й н е м о ж е т с в я з ы 

в а т ь с я с Л П Н П - р е ц е п т о р о м . О б н а р у ж и в а 

е т с я н а р у ш е н и е п о г л о щ е н и я и к а т а б о л и з 

м а Л П Н П , к о н ц е н т р а ц и я к о т о р ы х в п л а з 

ме в о з р а с т а е т , ч т о и п р и в о д и т к ф е н о т и 

пу, с х о д н о м у с с е м е й н о й г и п е р х о л е с т е р и -

н е м и е й . 

Клинические проявления и д е н т и ч н ы 

о п и с а н н о м у в ы ш е д е ф и ц и т у р е ц е п т о р о в к 

Л П Н П . О д н а к о у г о м о з и г о т р и с к к а р д и о в а -

с к у л я р н ы х б о л е з н е й т а к о й ж е , к а к у г е т е 

р о з и г о т , т а к к а к ф у н к ц и я А п о В - 1 0 0 ч а с т и ч 

н о з а м е щ а е т с я А п о Е . 

Диагностика о с н о в а н а н а в ы я в л е н и и 

г и п е р х о л е с т е р и н е м и и в с о ч е т а н и и с н о р 

м а л ь н о й а к т и в н о с т ь ю р е ц е п т о р о в к 

Л П Н П . П р и м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и х 

и с с л е д о в а н и я х в ы я в л я е т с я д е ф е к т г е н а 

А п о В - 1 0 0 . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с д р у г и м и в и д а м и г и п е р х о л е с т е р и 

н е м и и , а и м е н н о с д е ф е к т о м р е ц е п т о р о в к 

Л П Н П . П р и с е м е й н о м д е ф и ц и т е А п о В - 1 0 0 

у р о в е н ь о б щ е г о х о л е с т е р и н а , х о л е с т е р и н а 

л и п о п р о т е и н о в н и з к о й п л о т н о с т и и с к л о н 

н о с т ь к к а р д и о в а с к у л я р н ы м б о л е з н я м не

с к о л ь к о н и ж е , ч е м п р и с е м е й н о й г и п е р х о 

л е с т е р и н е м и и в с л е д с т в и е д е ф е к т а Л П Н П -

р е ц е п т о р о в . 

Лечение и д е н т и ч н о т а к о в о м у п р и д е ф и 

ц и т е р е ц е п т о р о в к Л П Н П . 

Профилактика п о в т о р н ы х с л у ч а е в з а 

б о л е в а н и я в с е м ь я х в о з м о ж н а п у т е м п р е -

н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и м у т а ц и й г е н а а п о -

п р о т е и н а В-100 у п л о д а . 

Ситостеролемия 

С и т о с т е р о л е м и я - з а б о л е в а н и е , с о п р о 

в о ж д а ю щ е е с я в ы с о к и м у р о в н е м х о л е с т е 

р и н а и р а с т и т е л ь н ы х с т е р о л о в в к р о в и . 

A . B h a t t a c h a r y y a a n d W . C o n n o r ( 1 9 7 4 ) [9] 

о п и с а л и д в у х с е с т е р с к с а н т о м а т о з о м и п о 

в ы ш е н н ы м у р о в н е м р а с т и т е л ь н ы х с т е р о 

л о в - с и т о с т е р о л а , к а м п е с т е р о л а и с т и г м а -

с т е р о л а в к р о в и . К а к в о з м о ж н ы й м е х а н и з м 

б о л е з н и а в т о р ы п р е д п о л о ж и л и а н о м а л ь н о 

в ы с о к и й у р о в е н ь р е з о р б ц и и э т и х с т е р о л о в 

в к и ш е ч н и к е . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а з а б о л е в а н и я не

и з в е с т н а . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

С и т о с т е р о л е м и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о 

н а с л е д у е м о е з а б о л е в а н и е в с л е д с т в и е му

т а ц и и г е н о в A B C G 8 и л и A B C G 5 ( a d e n o s i n e 

t r i p h o s p h a t e - b i n d i n g c a s s e t t e г е н о в ) , о б а 

и з к о т о р ы х л о к а л и з о в а н ы н а х р о м о с о м е 2 

в л о к у с е 2 р 2 1 . Э т и г е н ы к о д и р у ю т т р а н с 

п о р т н ы е б е л к и , к о т о р ы е о г р а н и ч и в а ю т ре

з о р б ц и ю в к и ш е ч н и к е с т е р о л о в и с т и м у л и 

р у ю т и х э к с к р е ц и ю с ж е л ч ь ю [ 1 0 ] . 

В н о р м е о т 5 0 д о 6 0 % х о л е с т е р и н а п и 

щ и а б с о р б и р у е т с я в к и ш е ч н и к е . У б о л ь 

н ы х с и т о с т е р о л е м и е й п о в ы ш е н а р е з о р б 

ц и я в к и ш е ч н и к е х о л е с т е р и н а и д р у г и х 

с т е р о л о в , в т о м ч и с л е р а с т и т е л ь н о г о п р о 

и с х о ж д е н и я ( г л а в н ы м о б р а з о м , с и т о с т е 

р о л а ) и с о д е р ж а щ и х с я в р ы б а х , а т а к ж е 

с н и ж е н а и х э к с к р е ц и я с ж е л ч ь ю , ч т о п р и 

в о д и т к п о в ы ш е н и ю у р о в н я с т е р о л о в в 

к р о в и . Б и о с и н т е з х о л е с т е р и н а в п е ч е н и 

з н а ч и т е л ь н о с н и ж е н . 

Клинические проявления в ы р а ж а ю т с я 

в р а з в и т и и р а н н е г о к с а н т о м а т о з а в о б л а с 

т и с у х о ж и л и й , л а д о н е й , ж а л о б а х н а б о л и в 

с у с т а в а х , п р е ж д е в р е м е н н о м р а з в и т и и а т е 

р о с к л е р о з а . Н е р е д к о о б н а р у ж и в а ю т с я г е 

м о л и з и х р о н и ч е с к а я г е м о л и т и ч е с к а я а н е 

м и я . Э т и с и м п т о м ы у с и л и в а ю т с я п р и в в е 

д е н и и в д и е т у б о л ь ш о г о к о л и ч е с т в а р а с т и 

т е л ь н ы х ж и р о в и л и п о л и н е н а с ы щ е н н ы х 

ж и р н ы х к и с л о т . 

Диагностика о с н о в а н а н а о п р е д е л е н и и 

п о в ы ш е н н о г о с о д е р ж а н и я в п л а з м е р а с т и 

т е л ь н ы х с т е р о л о в и х о л е с т е р и н а . О д н а к о у 

ч а с т и б о л ь н ы х у р о в е н ь х о л е с т е р и н а м о ж е т 

б ы т ь н о р м а л ь н ы м . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с г и п е р х о л е с т е р и н е м и я м и д р у г о г о 

п р о и с х о ж д е н и я . 

Лечение. З а к л ю ч а е т с я в с н и ж е н и и по

т р е б л е н и я р а с т и т е л ь н ы х ж и р о в , р ы б ы . 

Профилактика з а б о л е в а н и я не р а з р а 

б о т а н а . 
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Редкие формы гиперхолестеринемии 

Болезнь Вольмана 

Б о л е з н ь В о л ь м а н а - л и з о с о м н а я б о 

л е з н ь н а к о п л е н и я э ф и р о в х о л е с т е р и н а . 

M . W o l m a n et al. в 1961 г. о п и с а л и 3 с и б с о в 

от р о д с т в е н н о г о б р а к а , п о г и б ш и х в 3-месяч

н о м в о з р а с т е в результате н а р у ш е н и я п и т а 

ния ( м а л ь а б с о р б ц и я в к и ш е ч н и к е ) [ 1 1 , 12]. 

В п е ч е н и , с е л е з е н к е , л и м ф а т и ч е с к и х узлах, 

л е г к и х , н а д п о ч е ч н и к а х б ы л и н а й д е н ы ксан-

т о м а т о з н ы е и з м е н е н и я . В н а д п о ч е ч н и к а х 

о б н а р у ж е н ы к а л ь ц и ф и к а т ы . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а з а б о л е в а н и я не

и з в е с т н а . 

Л и з о с о м н а я к и с л а я л и п а з а , и з в е с т н а я 

т а к ж е , к а к к и с л а я г и д р о л а з а э ф и р о в х о 

л е с т е р и н а , к о д и р у е т с я г е н о м LIPA, р а с п о 

л о ж е н н ы м н а х р о м о с о м е 1 0 в л о к у с е 

1 0 q 2 4 - q 2 5 . М у т а ц и и э т о г о г е н а п р и в о д я т 

к р а з в и т и ю д а н н о г о з а б о л е в а н и я [ 1 3 ] . 

Д е ф и ц и т а к т и в н о с т и к и с л о й л и п а з ы в ы 

з ы в а е т п р о г р е с с и р у ю щ у ю а к к у м у л я ц и ю 

т р и г л и ц е р и д о в и э ф и р о в х о л е с т е р и н а в л и -

з о с о м а х и т к а н я х б о л ь н ы х . В о в н у т р е н н и х 

о р г а н а х н а х о д я т з н а ч и т е л ь н о е н а к о п л е н и е 

х о л е с т е р и н а , п е н и с т ы х к л е т о к , в т о м ч и с л е 

в а к у о л и з и р о в а н н ы е л и м ф о ц и т ы , к а к п р и 

б о л е з н и Н и м а н н а - П и к а . Т и п и ч н а д и ф ф у з 

ная к а л ь ц и ф и к а ц и я н а д п о ч е ч н и к о в . 

Классификация. В ы д е л я ю т д в а а л л е л ь 

н ы х в а р и а н т а з а б о л е в а н и я : т я ж е л у ю и н 

ф а н т и л ь н у ю ф о р м у и л е г к у ю ф о р м у л и з о -

с о м н о й б о л е з н и н а к о п л е н и я э ф и р о в холе

с т е р и н а с п о з д н и м н а ч а л о м . Т е р м и н «бо

л е з н ь В о л ь м а н а » ч а щ е и с п о л ь з у ю т п р и м е 

н и т е л ь н о к и н ф а н т и л ь н о й ф о р м е п а т о л о 

г и и . П р и б о л е з н и В о л ь м а н а а к т и в н о с т ь к и 

с л о й л и п а з ы в ф и б р о б л а с т а х с н и ж е н а в 

2 0 0 и б о л е е р а з . П р и п о з д н е й ф о р м е б о л е з 

н и н а к о п л е н и я э ф и р о в х о л е с т е р и н а а к т и в 

н о с т ь д а н н о г о ф е р м е н т а с н и ж е н а в 5 0 - 1 0 0 

р а з [ 1 1 ] . 

Клинические проявления и н ф а н т и л ь 

н о й ф о р м ы н е с п е ц и ф и ч н ы и в к л ю ч а ю т 

н и з к у ю п р и б а в к у в в е с е , р в о т у , д и а р е ю , г е -

п а т о - и с п л е н о м е г а л и ю с л е т а л ь н ы м и с х о 

д о м о б ы ч н о в в о з р а с т е 2 - 4 м е с . П р и п о з д 

н е й ф о р м е т е ч е н и е з а б о л е в а н и я б о л е е 

л е г к о е . В п е р в ы е м е с я ц ы ж и з н и е щ е н е т 

к л и н и ч е с к и х п р и з н а к о в , з а и с к л ю ч е н и е м 

у м е р е н н о г о у в е л и ч е н и я п е ч е н и и с е л е з е н 

к и . В д а л ь н е й ш е м в р е з у л ь т а т е п р о г р е с с и 

р у ю щ е й г е п а т о - и с п л е н о м е г а л и и и р а з в и 

т и я ф и б р о з а п е ч е н и о б н а р у ж и в а ю т в а р и 

к о з н о е р а с ш и р е н и е в е н п и щ е в о д а . У б о л ь 

н ы х в ы я в л я е т с я р а н н и й а т е р о с к л е р о з . Л е 

т а л ь н ы й и с х о д н а с т у п а е т к к о н ц у п е р в о г о 

и л и н а в т о р о м д е с я т и л е т и и ж и з н и . 

Диагностика з а к л ю ч а е т с я в о б н а р у ж е 

н и и г и п е р х о л е с т е р и н е м и и и с н и ж е н и и ак

т и в н о с т и л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а к и с л о й 

л и п а з ы в ф и б р о б л а с т а х . М о л е к у л я р н о - г е -

н е т и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я в ы я в л я ю т р а з 

л и ч н ы е м у т а ц и и г е н а LIPA. 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с л и з о с о м н ы м и б о л е з н я м и н а к о п 

л е н и я , в ч а с т н о с т и , б о л е з н ь ю Н и м а н н а -

П и к а . 

Лечение с н е б о л ь ш и м к л и н и ч е с к и м 

э ф ф е к т о м з а к л ю ч а е т с я в п р и м е н е н и и 

п р е п а р а т о в , с н и ж а ю щ и х у р о в е н ь х о л е 

с т е р и н а . 

Профилактика п р е д п о л а г а е т п р о в е д е 

н и е п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и п у т е м в ы 

я в л е н и я н и з к о й а к т и в н о с т и к и с л о й л и п а з ы 

в к у л ь т и в и р о в а н н ы х а м н и о ц и т а х . 

«Общая» (полигенная) 

гиперхолестеринемия 

П р и п о л и г е н н о й г и п е р х о л е с т е р и н е м и и 

к о н ц е н т р а ц и я х о л е с т е р и н а в п л а з м е н е 

т а к в ы с о к а , к а к п р и с е м е й н о й г и п е р х о л е 

с т е р и н е м и и , и на н е е в б о л ь ш е й с т е п е н и 

в л и я ю т ф а к т о р ы о к р у ж а ю щ е й с р е д ы , т а 

к и е к а к д и е т а . Д а н н а я п а т о л о г и я и м е е т 

з н а ч е н и е о п я т ь же в с в я з и с р и с к о м р а з 

в и т и я и ш е м и ч е с к о й б о л е з н и с е р д ц а . О д 

н а к о п р и п о л и г е н н о й г и п е р х о л е с т е р и н е 

м и и ч а с т о п р и в о д и т к у с п е х у о д н о л и ш ь 

л е ч е н и е с п о м о щ ь ю д и е т ы , в р е з у л ь т а т е 

ч е г о п р и м е н е н и я п р е п а р а т о в , п о н и ж а ю 

щ и х к о н ц е н т р а ц и ю л и п и д о в , м о ж е т и н е 

п о т р е б о в а т ь с я . 
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4.1.3.2. Смешанные формы 
гиперлипопротеинемий 

Семейная дизбетагиперлипо-

протеинемия (гиперлипидемия III типа) 

С е м е й н а я д и з б е т а г и п е р л и п о п р о т е и -

н е м и я - з а б о л е в а н и е и з г р у п п ы с м е ш а н 

н ы х г и п е р л и п и д е м и й , п р о я в л я ю щ е е с я в ы 

с о к и м у р о в н е м х о л е с т е р и н а и т р и г л и ц е р и 

д о в и р а з в и в а ю щ е е с я в с л е д с т в и е а н о м а 

л и и а п о п р о т е и н а Е. 

В с о о т в е т с т в и и с к л а с с и ф и к а ц и е й 

D. F r e d r i c k s o n et al. ( 1 9 6 7 ) [ 5 ] , з а б о л е в а н и е 

б ы л о в п е р в ы е в ы д е л е н о в с а м о с т о я т е л ь 

н у ю н о з о л о г и ч е с к у ю ф о р м у и о х а р а к т е р и 

з о в а н о к а к г и п е р л и п о п р о т е и н е м и я т р е т ь е 

г о т и п а . 

Ч а с т о т а з а б о л е в а н и я - 1 : 5 0 0 0 . 

В о с н о в е з а б о л е в а н и я л е ж и т п о л и м о р 

ф и з м А п о Е ( а п о п р о т е и н а , в х о д я щ е г о в с о 

с т а в л и п о п р о т е и н о в о ч е н ь н и з к о й п л о т н о 

с т и ) в п о п у л я ц и и . Ген, к о д и р у ю щ и й а п о -

п р о т е и н Е, к а р т и р о в а н на х р о м о с о м е 19, в 

л о к у с е 1 9 q 1 3 . 2 . [ 1 4 , 1 5 ] . И з в е с т н ы н е с к о л ь 

к о и з о ф о р м а п о п р о т е и н а Е , н а и б о л е е р а с 

п р о с т р а н е н н ы м и я в л я ю т с я и з о ф о р м ы 

А п о Е 2 , А п о Е З и А п о Е 4 , к о т о р ы е н е с к о л ь к о 

о т л и ч а ю т с я д р у г о т д р у г а п о п о с л е д о в а 

т е л ь н о с т и а м и н о к и с л о т [ 1 5 ] . С а м ы й р а с 

п р о с т р а н е н н ы й ф е н о т и п н а з в а н ЕЗ/ЕЗ. 

Б о л ь ш и н с т в о б о л ь н ы х с с е м е й н о й д и з б е -

т а л и п о п р о т е и н е м и е й о т н о с я т с я к г о м о з и 

г о т а м п о Е 2 и з о ф о р м е . П а т о л о г и я н а с л е д у 

е т с я а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о . О д н а к о у час

т и п а ц и е н т о в з а б о л е в а н и е р а з в и в а е т с я в 

р е з у л ь т а т е р а з л и ч н ы х м у т а ц и й в г е н е а п о 

п р о т е и н а Е, п р и в о д я щ и х к д и с ф у н к ц и и ре-

ц е п т о р - с в я з ы в а ю щ е г о д о м е н а э т о г о б е л к а . 

В т а к о м с л у ч а е н а б л ю д а е т с я а у т о с о м н о -

д о м и н а л т н о е н а с л е д о в а н и е . 

Патогенез. В н о р м е о с т а т к и х и л о м и к р о -

н о в и л и п о п р о т е и н о в о ч е н ь н и з к о й п л о т н о 

с т и б ы с т р о у д а л я ю т с я и з ц и р к у л я ц и и пу

т е м о п о с р е д о в а н н о г о р е ц е п т о р а м и э н д о -

ц и т о з а к л е т к а м и п е ч е н и . Н а л и ч и е у п р о -

б а н д а д е ф е к т а а п о п р о т е и н а Е и л и ф е н о т и 

п а Е2/Е2 п р и в о д и т к у х у д ш е н и ю п о г л о щ е 

н и я п е ч е н ь ю л и п о п р о т е и н о в п р о м е ж у т о ч 

н о й п л о т н о с т и и о с т а т к о в х и л о м и к р о н о в и 

а к к у м у л я ц и и х о л е с т е р и н а и т р и г л и ц е р и 

д о в , ч т о п р е д р а с п о л а г а е т к к с а н т о м а т о з у и 

а т е р о с к л е р о з у . К ф а к т о р а м , с п о с о б с т в у ю 

щ и м п р о я в л е н и ю з а б о л е в а н и я , о т н о с я т с я 

о ж и р е н и е , г и п о т и р е о з , д и а б е т . 

Клинические проявления. З а б о л е в а 

н и е о б н а р у ж и в а е т с я у ж е в р а н н е м д е т с к о м 

в о з р а с т е . Э т о с о с т о я н и е к л и н и ч е с к и х а р а 

к т е р и з у е т с я о т л о ж е н и я м и ж и р а в с к л а д к а х 

л а д о н е й и м е с т а х с д а в л е н и я к о л ь ц а м и и 

д р у г и м и у к р а ш е н и я м и , а т а к ж е с у х о ж и л ь 

н ы м и и б у г р и с т ы м и к с а н т о м а м и , к о т о р ы е 

ч а щ е п о я в л я ю т с я н а д в ы п у к л о с т я м и кос

т е й и и м е ю т к р а с н о в а т ы й и л и о р а н ж е в ы й 

ц в е т . О д н а к о п р и с у т с т с т в и е э т и х к о ж н ы х 

с и м п т о м о в н а б л ю д а е т с я н е в с е г д а . У п а ц и 

е н т о в в ы с о к р и с к в о з н и к н о в е н и я н е т о л ь к о 

И Б С , но и з а б о л е в а н и й п е р и ф е р и ч е с к и х и 

м о з г о в ы х с о с у д о в . Х а р а к т е р н о р а з в и т и е у 

м о л о д ы х л ю д е й о ж и р е н и я . Ч а с т о п р и э т о м 

т и п е г и п е р л и п и д е м и й н а б л ю д а ю т с я д и а 

б е т , ж и р о в а я д и с т р о ф и я п е ч е н и и г и п е р -

у р и к е м и я . 

Диагностика. П р и э л е к т р о ф о р е з е с ы в о 

р о т к и к р о в и н а л и п и д о г р а м м е в ы я в л я е т с я 

ш и р о к а я В-полоса, в о з н и к а ю щ а я и з - з а из

б ы т к а Л П П П и о с т а т к о в х и л о м и к р о н о в , п о э 

т о м у д а н н а я п а т о л о г и я и м е е т а л ь т е р н а т и в 

н о е н а з в а н и е - о с т а т о ч н а я г и п е р л и п о п р о т е 

и н е м и я . К о н ц е н т р а ц и и о б щ е г о х о л е с т е р и н а 

и т р и г л и ц е р и д о в в к р о в и п о в ы ш е н ы . 

Дифференциальная диагностика 

п р о в о д и т с я с т и п а м и Па и l ib г и п е р л и п о 

п р о т е и н е м и й , о т к о т о р ы х з а б о л е в а н и е от

л и ч а е т с я в ы р а ж е н н ы м в л и я н и е м д и е т и ч е 

с к о г о п и т а н и я н а у р о в н и х о л е с т е р и н а и 

т р и г л и ц е р и д о в . 

Лечение. П о с к о л ь к у д е ф е к т п р и д а н н о м 

з а б о л е в а н и и з а т р а г и в а е т т р а н с п о р т н у ю 

с и с т е м у э к з о г е н н о г о х о л е с т е р и н а , т о с т е 

п е н ь х о л е с т е р и н е м и и в о м н о г о м з а в и с и т 

о т х а р а к т е р а п и т а н и я . П р и м е н е н и е д и е т ы с 

н и з к и м с о д е р ж а н и е м х о л е с т е р и н а я в л я е т 

с я э ф ф е к т и в н ы м . Е с л и л е к а р с т в е н н о е ле

ч е н и е ж и з н е н н о н е о б х о д и м о в с л у ч а я х се

м е й н о й г и п е р х о л е с т е р и н е м и и , т о п р и д а н -
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н о й п а т о л о г и и , к а к и п р и д р у г о й у м е р е н н о й 

г и п е р л и п и д е м и и , в о з м о ж н ы й р и с к о т п р и 

м е н е н и я л е к а р с т в м о ж е т п р е в ы с и т ь р и с к , 

с в я з а н н ы й с с а м о й б о л е з н ь ю . Н е о б х о д и м о 

л е ч и т ь л ю б о е с о с т о я н и е , с п о с о б н о е у с у г у 

б и т ь г и п е р л и п и д е м и ю . У в с е х п а ц и е н т о в 

с л е д у е т с т р е м и т ь с я д о с т и г н у т ь о п т и м а л ь 

н о й м а с с ы т е л а . 

Профилактика о с н о в а н а на п р е н а т а л ь -

н о й д и а г н о с т и к е ф е н о т и п а Е2/Е2 и д р у г и х 

м у т а ц и й г е н а а п о п р о т е и н а Е с п о м о щ ь ю 

м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й . 

Семейная комбинированная 

гиперлипопро теинемия 

С е м е й н а я к о м б и н и р о в а н н а я г и п е р л и -

п о п р о т е и н е м и я - ч а с т о в с т р е ч а ю щ е е с я ге

н е т и ч е с к и г е т е р о г е н н о е з а б о л е в а н и е , х а р а 

к т е р и з у ю щ е е с я г и п е р п р о д у к ц и е й Л П О Н П . 

В п е р в ы е J . G o l d s t e i n e t a l . [ 1 9 7 3 ] п р и м е 

н и л и т е р м и н « с е м е й н а я к о м б и н и р о в а н н а я 

г и п е р л и п о п р о т е и н е м и я » к н а и б о л е е р а с 

п р о с т р а н е н н о й ф о р м е г и п е р л и п и д е м и и , 

в с т р е ч а ю щ е й с я у б о л ь н ы х , п е р е н е с ш и х и н 

ф а р к т м и о к а р д а . А в т о р ы х а р а к т е р и з о в а л и 

п а т о л о г и ю как п о в ы ш е н и е у р о в н я т р и г л и 

ц е р и д о в л и б о х о л е с т е р и н а и л и о б о и х п о к а 

з а т е л е й у ч л е н о в о д н о й с е м ь и [ 1 6 ] . 

Ч а с т о т а з а б о л е в а н и я с о с т а в л я е т о к о л о 

1 : 3 0 0 , а в С Ш А - до 1 % в п о п у л я ц и и . П р и 

н я т о с ч и т а т ь , что д а н н а я п а т о л о г и я о т в е т 

с т в е н н а з а п р е ж д е в р е м е н н о е р а з в и т и е 

а т е р о с к л е р о з а к о р о н а р н ы х а р т е р и й в 1 0 % 

е г о с л у ч а е в . 

Н а с л е д о в а н и е п а т о л о г и и а у т о с о м н о - д о -

м и н а н т н о е . Г е н е т и ч е с к а я о с н о в а е е к о м п 

л е к с н а я . В с а м ы х п о с л е д н и х и с с л е д о в а н и я х 

P.Pajukanta (2004) п о к а з а н о , что з а б о л е в а 

ние, п о - в и д и м о м у , с в я з а н о с г е н о м U S F 1 , ко

т о р ы й к о д и р у е т upstream stimulatory factor-1 

и к а р т и р о в а н в л о к у с е 1q21-q23 160 [17]. 

С о с т о я н и е я в л я е т с я с л е д с т в и е м п е р е 

п р о и з в о д с т в а А п о В п е ч е н и , ч т о в е д е т к 

у с и л е н и ю с е к р е ц и и Л П О Н П и у в е л и ч е н и ю 

о б р а з о в а н и я Л П Н П и з Л П О Н П . 

Клинические проявления в д е т с к о м 

в о з р а с т е в с т р е ч а ю т с я л и ш ь у 1 0 - 2 0 % 

б о л ь н ы х . У о с т а л ь н ы х к л и н и ч е с к а я с и м 

п т о м а т и к а о б н а р у ж и в а е т с я п о з д н е е . Х а р а 

к т е р н ы к о ж н ы е п р о я в л е н и я г и п е р л и п и д е 

м и и ( э р у п т и в н ы е к с а н т о м ы ) , н а б л ю д а е т с я 

в ы с о к и й р и с к р а з в и т и я И Б С . 

Диагностика о с н о в а н а на к л и н и ч е с к и х 

д а н н ы х ( д и а г н о з ч а с т о б ы в а е т п р е д п о л о ж и 

т е л ь н ы м ) , а т а к ж е в ы я в л е н и и в к р о в и в ы с о 

ких к о н ц е н т р а ц и й х о л е с т е р и н а , т р и г л и ц е р и 

д о в , л и п о п р о т е и н о в о ч е н ь н и з к о й и н и з к о й 

п л о т н о с т и . С р е д и р о д с т в е н н и к о в п р о б а н д а , 

п о д в е р ж е н н ы х э т о й п а т о л о г и и , у о д н о й т р е 

т и п о в ы ш е н ы Л П Н П , у о д н о й т р е т и о б н а р у 

ж и в а ю т в ы с о к о е с о д е р ж а н и е Л П О Н П и е щ е 

о д н а т р е т ь и м е е т и з б ы т о к о б о и х т и п о в л и 

п о п р о т е и н о в . У с а м о г о п р о б а н д а в р а з н ы е 

п е р и о д ы в р е м е н и х а р а к т е р и з м е н е н и й л и 

п и д о в к р о в и в а р ь и р у е т . П о э т о м у з а б о л е в а 

н и е б ы л о н а з в а н о о т д е л ь н ы м и и с с л е д о в а 

т е л я м и « х а м е л е о н о м л и п и д о л о г и и » . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с с е м е й н о й г и п е р х о л е с т е р и н е м и 

е й и с е м е й н о й т р и г л и ц е р и д е м и е й . 

Эффективное лечение з а к л ю ч а е т с я в 

д и е т о т е р а п и и с н и з к и м с о д е р ж а н и е м ж и 

р о в и у г л е в о д о в . П р и м е н я ю т с я с т а т и н ы . 

Профилактика не р а з р а б о т а н а . 

Другие смешанные формы 

гиперлипопротеинемии 

Дефицит печеночной липазы 

Д е ф и ц и т п е ч е н о ч н о й л и п а з ы - з а б о 

л е в а н и е и з г р у п п ы с м е ш а н н ы х г и п е р л и п и 

д е м и и , р а з в и в а ю щ е е с я в с л е д с т в и е а н о 

м а л и и ф е р м е н т а п е ч е н о ч н о й т р и г л и ц е -

р и д л и п а з ы . 

W . B r e c k e n r i d g e e t a l . ( 1 9 8 2 ) о п и с а л и д в у х 

б р а т ь е в с н и з к о й - м е н е е 2% от н о р м ы -

а к т и в н о с т ь ю п е ч е н о ч н о й т р и г л и ц е р и д л и -

п а з ы , и ш е м и ч е с к о й б о л е з н ь ю с е р д ц а и 

к с а н т о м а м и н а к о ж е [ 1 8 ] . 

З а б о л е в а н и е р е д к о е . Ч а с т о т а н е у с т а н о 

в л е н а . 

Патология с в я з а н а с м у т а ц и я м и г е н а 

п е ч е н о ч н о й т р и г л и ц е р и д л и п а з ы ( H T G L ) , 

к о т о р ы й л о к а л и з о в а н в на х р о м о с о м е 15, в 

у ч а с т к е 1 5 q 2 1 - q 2 3 [ 1 9 ] . 
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Патогенез. П е ч е н о ч н а я л и п а з а и г р а е т 

в а ж н у ю р о л ь в р е г у л я ц и и у р о в н я л и п и д о в 

п л а з м ы . Д е ф и ц и т п е ч е н о ч н о й л и п а з ы п р и 

в о д и т к п о я в л е н и ю а н о м а л ь н ы х , б о г а т ы х 

т р и г л и ц е р и д а м и Л П О Н П , Л П Н П и Л П В П . 

Клинические проявления. С р е д и к о ж 

н ы х п р о я в л е н и й в с т р е ч а ю т с я э р у п т и в н ы е и 

п а л ь м а р н ы е к с а н т о м ы . Р а н о р а з в и в а е т с я 

а т е р о с к л е р о з . 

Диагностика з а к л ю ч а е т с я в в ы я в л е н и и 

г и п е р т и р и г л и ц е р и д е м и и и г и п е р х о л е с т е р и -

н е м и и . Д и ф ф е р е н ц и а л ь н а я д и а г н о с т и к а 

п р о в о д и т с я с д р у г и м и с м е ш а н н ы м и г и п е р -

л и п и д е м и я м и . 

Лечение з а к л ю ч а е т с я в п р и м е н е н и и д и 

е т ы с п о н и ж е н н ы м с о д е р ж а н и е м ж и р о в . 

П о к а з а н ы п р е п а р а т ы , с н и ж а ю щ и е у р о в е н ь 

л и п и д о в . 

Профилактика не р а з р а б о т а н а . 

4.1.3.3. Гипертриглицеридемии 

Семейная хиломикронемия 

(гиперлипопротеинемия I типа) 

С е м е й н а я х и л о м и к р о н е м и я - н а с л е д 

с т в е н н о е з а б о л е в а н и е , п р и к о т о р о м н а 

б л ю д а е т с я м а с с и в н а я х и л о м и к р о н е м и я н а 

ф о н е н о р м а л ь н о й д и е т ы . 

Патология б ы л а в п е р в ы е о п и с а н а д е р 

м а т о л о г а м и М . B u r g e r и O.Grutz в 1 9 3 2 г. 

П о з ж е R.Havel и R . S . G o r d o n ( 1 9 6 0 ) о т к р ы л и 

д е ф и ц и т л и п о п р о т е и н л и п а з ы к а к о с н о в у 

д а н н о г о с о с т о я н и я [20, 2 1 ] . Д р у г а я п р и ч и н а 

с е м е й н о й х и л о м и к р о н е м и и - д е ф е к т АпоС-П 

- в ы я в л е н а W . B r e c k e n r i d g e et a l . в 1 9 7 8 г. 

З а б о л е в а н и е о т н о с и т е л ь н о р е д к о е . Ч а с 

т о т а н е у с т а н о в л е н а . 

Этиология и патогенез. Х и л о м и к р о н е 

м и я г о л о д а н и я я в л я е т с я п р и з н а к о м д в у х 

ф о р м г и п е р л и п и д е м и й , н а с л е д у е м ы х п о 

а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у . П р и о д н о й 

и з н и х н а б л ю д а е т с я д е ф и ц и т л и п о п р о т е и н 

л и п а з ы , а п р и д р у г о й - н е д о с т а т о ч н о с т ь 

АпоС-П, а п о п р о т е и н а , к о т о р ы й н е о б х о д и м 

д л я а к т и в а ц и и э т о г о ф е р м е н т а . Р е з у л ь т а 

т о м в к а ж д о м с л у ч а е я в л я е т с я н а р у ш е н и е 

р а з р у ш е н и я т р и г л и ц е р и д о в , в х о д я щ и х в 

с о с т а в х и л о м и к р о н о в и к л и р е н с а х и л о м и к -

р о н о в и з к р о в и . Ген л и п о п р о т е и н л и п а з ы 

(LPL) к а р т и р о в а н в л о к у с е 8 р 2 2 , а г е н а п о 

п р о т е и н а С-Н ( А Р О С 2 ) л о к а л и з о в а н н а х р о 

м о с о м е 1 9 ( 1 9 q 1 3 . 2 ) [ 1 9 ] . 

Классификация. В з а в и с и м о с т и от 

э т и о л о г и и в г р у п п е х и л о м и к р о н е м и и в ы д е 

л я ю т г и п е р л и п о п р о т е и н е м и ю I A т и п а (де

ф и ц и т л и п о п р о т е и н л и п а з ы ) и IB т и п а (не

д о с т а т о ч н о с т ь а п о п р о т е и н а С-П). П о к л и н и 

ч е с к и м и б и о х и м и ч е с к и м п о к а з а т е л я м э т и 

д в а с о с т о я н и я н е о т л и ч и м ы . 

Клинические проявления. О б ы ч н о п а 

т о л о г и я п р о я в л я е т с я в д е т с т в е . И з в е с т н ы 

с л у ч а и е е д и а г н о с т и к и у н о в о р о ж д е н н ы х . 

З а б о л е в а н и е х а р а к т е р и з у е т с я в ы с ы п а ю 

щ и м и ( э р у п т и в н ы м и ) к с а н т о м а м и , г е п а т о -

и с п л е н о м е г а л и е й и п о в т о р я ю щ и м и с я п р и 

с т у п а м и б о л е й в ж и в о т е , т о ш н о т ы и р в о т ы 

в с л е д с т в и е р е ц и д и в и р у ю щ е г о п а н к р е а т и 

т а - о с н о в н о г о о с л о ж н е н и я б о л е з н и . И з - з а 

а б д о м и н а л ь н ы х к р и з о в п а ц и е н т ы ч а с т о 

о ш и б о ч н о п о д в е р г а ю т с я л а п а р о т о м и и п о 

п о д о з р е н и ю н а « о с т р ы й ж и в о т » . О б ы ч н о у 

б о л ь н ы х н е н а б л ю д а е т с я у с к о р е н и я а т е р о -

с к л е р о т и ч е с к о г о п р о ц е с с а . 

Диагностика. П р и о с м о т р е с ы в о р о т к а 

и м е е т м о л о ч н о - м у т н ы й ц в е т . П о с л е с т о я 

н и я с ы в о р о т к а д е л и т с я н а д в а с л о я : в е р х 

н и й - к р е м о п о д о б н ы й с л о й х и л о м и к р о н о в , 

н и ж н и й - п р о з р а ч н ы й . У р о в е н ь т р и г л и ц е 

р и д о в з н а ч и т е л ь н о п о в ы ш е н , а с о д е р ж а 

н и е х о л е с т е р и н а п о в ы ш е н о у м е р е н н о . П р и 

э л е к т р о ф о р е з е с ы в о р о т к и к р о в и о б н а р у 

ж и в а е т с я ш и р о к а я п о л о с а х и л о м и к р о н о в в 

т о ч к е с т а р т а . В ы я в л я е т с я с н и ж е н и е а к т и в 

н о с т и л и п о п р о т е и н л и п а з ы л и б о р е д у к ц и я 

АпоС-П. У б о л ь н ы х с д е ф и ц и т о м л и п о п р о 

т е и н л и п а з ы п р и с у т с т в у е т с л а б о и л и у м е 

р е н н о в ы р а ж е н н ы й г е м о л и з . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с с е м е й н о й к о м б и н и р о в а н н о й г и -

п е р л и п и д е м и е й . 

Лечение в к л ю ч а е т д и е т у с н и з к и м с о д е р 

ж а н и е м ж и р о в , з а м е н у ж и р о в т р и г л и ц е р и д а 

м и н а о с н о в е с р е д н е ц е п о ч е ч н ы х ж и р н ы х к и 

слот. Т а к и е ж и р ы в с а с ы в а ю т с я в к р о в ь пря-
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мо из к и ш е ч н и к а и п о э т о м у не о б р а з у ю т х и -

л о м и к р о н ы . П о с л е 1 0 - 1 4 д н е й д и е т и ч е с к о г о 

л е ч е н и я н а с т у п а е т н о р м а л и з а ц и я о б щ е г о 

с о с т о я н и я и л а б о р а т о р н ы х п о к а з а т е л е й . 

С л е д у е т и з б е г а т ь назначения г о р м о н о в (сте

р о и д н ы х , э с т р о г е н о в ) . П р и д е ф и ц и т е АпоС-П, 

е г о н а з н а ч а ю т в качестве з а м е с т и т е л ь н о й 

т е р а п и и . В о с т р ы х с л у ч а я х а б д о м и н а л ь н ы х 

б о л е й п р и м е н я ю т а ф е р е з л и п и д о в . 

Профилактика о с н о в а н а на п р е н а т а л ь -

н о й д и а г н о с т и к е м у т а ц и й в г е н а х L P L и 

А Р О С 2 . 

Семейная гипертриглицеридемия 

(гиперлипопротеинемия IV типа) 

С е м е й н а я г и п е р т р и г л и ц е р и д е м и я -

н а с л е д с т в е н н а я г и п е р л и п и д е м и я . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а з а б о л е в а н и я с о 

с т а в л я е т п р и м е р н о 1 : 6 0 0 . 

Этиология. Н а с л е д о в а н и е з а б о л е в а 

ния - а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о е . М о л е к у л я р 

ная о с н о в а п а т о л о г и и о с т а е т с я н е я с н о й . 

П р е д п о л а г а е т с я , ч т о г и п е р т р и г л и ц е р и д е 

м и я а с с о ц и и р о в а н а с м у т а ц и е й в г е н е а п о 

п р о т е и н а А 5 ( А Р О А 5 ) . Э т о т г е н и г р а е т в а ж 

н у ю р о л ь в о п р е д е л е н и и к о н ц е н т р а ц и и 

т р и г л и ц е р и д о в в п л а з м е . J . K u o et a l . ( 2 0 0 3 ) 

о п и с а н н о в ы й в а р и а н т A P O A 5 - G 5 5 3 T , ко

т о р ы й а с с о ц и и р о в а н с г и п е р т р и г л и ц е р и д е -

м и е й . Э т о т в а р и а н т п р и в о д и т к з а м е н е ц и -

с т е и н а н а г л и ц и н в м о л е к у л е А п о А [ 2 2 ] . 

Патогенез з а б о л е в а н и я с в я з а н с и з б ы т 

к о м Л П О Н П в п л а з м е . О т м е ч а е т с я у с и л е 

н и е с и н т е з а в п е ч е н и Л П О Н П . П р и п а т о -

м о р ф о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и о б н а р у 

ж и в а ю т м а с с и в н о е о б л и т е р и р у ю щ е е п о р а 

ж е н и е к о р о н а р н ы х с о с у д о в , а о р т ы , с о н н ы х 

и п о д в з д о ш н ы х а р т е р и й . И з б ы т о ч н а я м а с 

с а т е л а и д и е т а , б о г а т а я у г л е в о д а м и , с п о 

с о б с т в у ю т п р о я в л е н и ю з а б о л е в а н и я . 

С к у д н а я клиническая симптоматика 

в ы я в л я е т с я в м о л о д о м и с р е д н е м в о з р а с т е . 

Р е д к о н а б л ю д а ю т с я в ы с ы п а ю щ и е к с а н т о -

мы и р е т и н а л ь н а я л и п е м и я . П о ч т и во в с е х 

с л у ч а я х п а л ь п и р у е т с я п е ч е н ь п л о т н о э л а -

с т и ч е с к о й к о н с и с т е н ц и и с т у п ы м к р а е м -

п р и з н а к о ж и р е н и я п е ч е н и . О т м е ч а е т с я 

р и с к р а з в и т и я и ш е м и ч е с к о й б о л е з н и с е р д 

ц а . У б о л ь н ы х с о ч е н ь т я ж е л о й ф о р м о й б о 

л е з н и п р и к о н ц е н т р а ц и я х т р и г л и ц е р и д о в в 

п л а з м е , п р е в ы ш а ю щ и х 1 0 м м о л ь / л , з а б о л е 

в а н и е м о ж е т о с л о ж н и т ь с я п а н к р е а т и т о м . 

О б ы ч н о у б о л ь н ы х р а з в и в а е т с я у м е р е н н о е 

о ж и р е н и е , х а р а к т е р н а о с о б е н н а я в ы р а ж е н 

н о с т ь ж и р о в о й п р о с л о й к и на л и ц е и в о б л а 

с т и ш е и ( т и п л и ц а Л у и Ф и л и п п а ) . 

Диагноз п о д т в е р ж д а е т с я о б н а р у ж е н и 

е м в ы с о к о й к о н ц е н т р а ц и и т р и г л и ц е р и д о в в 

с о ч е т а н и и с н о р м а л ь н ы м и л и с л е г к а п о в ы 

ш е н н ы м у р о в н е м х о л е с т е р и н а . П р и э л е к т 

р о ф о р е з е с ы в о р о т к и к р о в и у в е л и ч е н о с о 

д е р ж а н и е Л П О Н П п р и н о р м а л ь н о й и л и п о 

н и ж е н н о й к о н ц е н т р а ц и и Л П В П и Л П Н П . У 

т р е т и б о л ь н ы х в ы я в л я ю т с я в ы с о к и е з н а ч е 

н и я т и м о л о в о й п р о б ы , т р а н с а м и н а з . Н а р у 

ш е н а т о л е р а н т н о с т ь к г л ю к о з е . П о в ы ш е н о 

с о д е р ж а н и е м о ч е в о й к и с л о т ы в к р о в и . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с с е м е й н о й к о м б и н и р о в а н н о й г и -

п е р л и п о п р о т е и н е м и е й , с а х а р н ы м д и а б е 

т о м , с и н д р о м о м К у ш и н г а , г и п о т и р е о з о м . 

Эффективное лечение д о с т и г а е т с я в 

результате н а з н а ч е н и я д и е т ы с о г р а н и ч е н и 

е м ж и р а , к о р р е к ц и и с о п у т с т в у ю щ и х з а б о л е 

в а н и й (таких как д и а б е т , г и п е р у р и к е м и я ) и 

к о н т р о л я з а м а с с о й т е л а . И з л е к а р с т в е н н ы х 

с р е д с т в и с п о л ь з у ю т с я ф и б р а т ы , п р о и з в о д 

н ы е н и к о т и н о в о й к и с л о т ы и р ы б и й ж и р . Ф и 

б р а т ы у с и л и в а ю т к а т а б о л и з м Л П О Н П . П р о 

и з в о д н ы е н и к о т и н о в о й к и с л о т ы п о д а в л я ю т 

с и н т е з Л П О Н П и м о г у т т а к ж е у м е н ь ш и т ь 

с о д е р ж а н и е Л П Н П . Р ы б и й ж и р , б о г а т ы й 

о м е г а - 3 - п о л и н е н а с ы щ е н н ы м и ж и р н ы м и к и 

с л о т а м и , с н и ж а е т с и н т е з Л П О Н П . 

Профилактика не р а з р а б о т а н а . 

4.1.3.4. Нарушения метаболизма 
липопротеинов высокой 
плотности 

Дефицит аполипопротеина А-1 

Д е ф и ц и т а п о л и п о п р о т е и н а А-1 - н а 

с л е д с т в е н н ы й д е ф и ц и т л и п о п р о т е и н о в в ы -
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с о к о й п л о т н о с т и , в о з н и к а ю щ и й в с л е д с т 

в и е м у т а ц и и г е н а а п о л и п о п р о т е и н а А-1. 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а з а б о л е в а н и я не

и з в е с т н а . 

В о с н о в е з а б о л е в а н и я л е ж а т р а з л и ч н ы е 

м у т а ц и и г е н а а п о л и п о п р о т е и н а А-1 ( A P O A I ) , 

к о т о р ы й р а с п о л о ж е н в л о к у с е 1 1 q 2 3 [ 2 3 ] . 

А п о л и п о п р о т е и н А-l в н о р м е с о д е р ж и т 

ся в п л а з м е в в ы с о к о й к о н ц е н т р а ц и и 

1 , 0 - 1 , 5 м г / м л . А п о А - l я в л я е т с я к о ф а к т о 

р о м ф е р м е н т а Л Х А Т , о т в е т с т в е н н о г о з а 

ф о р м и р о в а н и е б о л ь ш и н с т в а э ф и р о в хо

л е с т е р и н а . К р о м е т о г о , А п о А - l с п о с о б с т 

в у е т у д а л е н и ю э ф и р о в х о л е с т е р и н а и з 

к л е т о к . М е с т а м и с и н т е з а А п о А - l я в л я ю т с я 

п е ч е н ь и т о н к и й к и ш е ч н и к . 

Клинические проявления х а р а к т е р и 

з у ю т с я р а н н и м р а з в и т и е м а т е р о с к л е р о з а , 

п о я в л е н и е м к с а н т о м , п о м у т н е н и е м р о г о в и 

ц ы . Ч а с т о п а т о л о г и я б ы в а е т а с с о ц и и р о в а 

н а с с е м е й н ы м а м и л о и д о з о м . 

Диагноз п о д т в е р ж д а е т с я н и з к и м с о д е р 

ж а н и е м Л П В П и А п о А - l в с ы в о р о т к е к р о в и . 

С п о м о щ ь ю Д Н К - п р о б о б н а р у ж и в а ю т м у т а 

ц и ю г е н а A P O A I [ 3 3 ] . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с б о л е з н я м и Т а н ж е р , « р ы б ь и х глаз». 

Лечение з а к л ю ч а е т с я в п р и м е н е н и и а н -

т и а т е р о г е н н о й д и е т ы , п о з в о л я ю щ е й 

у м е н ь ш и т ь р и с к р а з в и т и я а т е р о с к л е р о з а . 

Профилактика не р а з р а б о т а н а . 

Болезнь Танжер (Tangier) 

Б о л е з н ь Т а н ж е р - н а и б о л е е р а с п р о 

с т р а н е н н а я ф о р м а н а с л е д с т в е н н о г о д е ф и 

ц и т а Л П В П , п р и в о д я щ е г о к н а к о п л е н и ю 

э ф и р о в х о л е с т е р и н а в р е т и к у л о э н д о т е л и -

а л ь н о й с и с т е м е . 

З а б о л е в а н и е п о л у ч и л о с в о е н а и м е н о в а 

н и е п о н а з в а н и ю о с т р о в а Т а н ж е р (Tangier) 

у в о с т о ч н о г о п о б е р е ж ь я А м е р и к и , н а к о т о 

р о м у п о т о м к о в п е р е с е л е н ц е в 1 6 8 6 г . б ы л и 

в ы я в л е н ы п е р в ы е б о л ь н ы е [ 2 5 ] . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а н е и з у ч е н а . 

Н а с л е д о в а н и е а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о е . 

З а б о л е в а н и е в ы з ы в а е т с я м у т а ц и я м и г е н а 

А В С 1 ( A T P - b i n d i n g c a s s e t t e g e n e ) , р а с п о л а 

г а ю щ е г о с я в л о к у с е 9 q 3 1 ( M . B o d z i o c h , 

1 9 9 9 ) [ 2 6 ] . П о м и м о б о л е з н и Т а н ж е р , м у т а 

ц и и д а н н о г о г е н а в ы з ы в а ю т д р у г о е з а б о л е 

в а н и е - с е м е й н ы й д е ф и ц и т Л П В П , к о т о р ы й 

я в л я е т с я а л л е л ь н ы м б о л е з н и Т а н ж е р . 

Ген А В С 1 к о д и р у е т п р о т е и н ATP-bind ing 

c a s s e t t e t ransporter 1, в н о р м е п о м о г а ю щ и й 

к л е т к а м о с в о б о ж д а т ь с я о т и з б ы т к а х о л е с т е 

р и н а , к о т о р ы й з а т е м з а х в а т ы в а е т с я Л П В П -

ч а с т и ц а м и к р о в и и с к р о в ь ю п е р е н о с и т с я в 

п е ч е н ь . У б о л ь н ы х с м у т а ц и е й г е н а А В С 1 

н а р у ш е н а э л и м и н а ц и я и з к л е т о к х о л е с т е р и 

н а , п р и в о д я щ а я к н а к о п л е н и ю э ф и р о в холе

с т е р и н а в р е т и к у л о э н д о т е л и а л ь н ы х т к а н я х . 

Клинические проявления з а к л ю ч а ю т с я 

в в ы я в л е н и и г и п е р п л а з и р о в а н н ы х м и н д а л и н 

с е р о - ж е л т о г о и л и о р а н ж е в о г о ц в е т о в , г е п а -

то- и с п л е н г о м е г а л и и , у в е л и ч е н и и л и м ф а т и 

ческих у з л о в в с л е д с т в и е н а к о п л е н и я в них 

э ф и р о в х о л е с т е р и н а . В с т р е ч а ю т с я р а с с т р о й 

с т в а с т у л а , а т а к ж е р е т и н и т и п о м у т н е н и е ро

г о в и ц ы . М о г у т р а з в и в а т ь с я п о л и н е й р о п а т и я 

(слабость, п а р е с т е з и и , птоз, в е г е т а т и в н а я 

д и с ф у н к ц и я ) , а т а к с и я . У ч а щ е н и я а т е р о с к л е 

р о з а п р и д а н н о й п а т о л о г и и н е о т м е ч е н о . 

Диагноз п о д т в е р ж д а е т с я о б н а р у ж е н и 

ем в к р о в и н и з к и х к о н ц е н т р а ц и й Л П В П и 

A n o A l в с о ч е т а н и и с в ы с о к и м у р о в н е м 

т р и г л и ц е р и д о в . К о н ц е н т р а ц и я х о л е с т е р и н а 

н о р м а л ь н а я и л и с н и ж е н а . В к р о в и в с т р е ч а 

ю т с я п е н и с т ы е к л е т к и ( м а к р о ф а г и ) . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с б о л е з н ь ю « р ы б ь и х г л а з » , д е ф и 

ц и т о м а п о л и п о п р о т е и н а AI , с е м е й н ы м д е 

ф и ц и т о м Л П В П , с и р и н г о м и е л и е й . 

Лечение и п р о ф и л а к т и к а не р а з р а б о 

т а н ы . 

Болезнь «рыбьих глаз» 

(дислипопротеинемическая 

корнеальная дистрофия) 

Б о л е з н ь « р ы б ь и х г л а з » - з а б о л е в а н и е 

в р е з у л ь т а т е н а с л е д с т в е н н о г о д е ф е к т а 

ф е р м е н т а а л ь ф а - Л Х А Т ( а л ь ф а - л е ц и т и н -

х о л е с т е р и н а ц и л р а н с ф е р а з а ) . 

В 1 9 7 9 г. L.Carlson и B.Phi l ipson о п и с а л и 

м у ж ч и н у и е г о т р е х д о ч е р е й с з а б о л е в а н и -
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е м , н а з в а н н ы м в с е л е н и и , где о н и п р о ж и в а 

л и , « б о л е з н ь ю р ы б ь и х глаз» и з - з а и з м е н е 

н и й р о г о в и ц ы , к о т о р ы е н а п о м и н а л и г л а з а 

в а р е н о й р ы б ы [27] . Н а р у ш е н и е з р е н и я б ы л о 

е д и н с т в е н н ы м к л и н и ч е с к и м п р о я в л е н и е м . 

В т о м же г о д у L.Carlson ( 1 9 7 9 ) с о о б щ и л о 

в т о р о м с л у ч а е з а б о л е в а н и я у 7 0 - л е т н е й па

ц и е н т к и , у к о т о р о й п о м у т н е н и е р о г о в и ц ы 

б ы л о з а м е ч е н о к 20 г о д а м , но о н а п р о р а б о 

т а л а п а р и к м а х е р о м д о 6 5 - л е т н е г о в о з р а с т а . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а н е и з в е с т н а . 

В о с н о в е б о л е з н и л е ж и т д е ф е к т г е н а л е 

ц и т и н / х о л е с т е р и н а ц и л т р а н с ф е р а з ы л и п о -

п р о т е и н о в в ы с о к о й п л о т н о с т и ( L C A T A ) , 

р а с п о л о ж е н н о г о в л о к у с е 1 6 q 2 2 . 1 [ 2 8 ] . Н а с 

л е д о в а н и е а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о е . 

В с л е д с т в и е м у т а ц и й о д н о и м е н н о г о г е н а 

в о з н и к а е т д е ф и ц и т ф е р м е н т а л е ц и т и н / х о 

л е с т е р и н а ц и л т р а н с ф е р а з ы , с п е ц и ф и ч н о й 

д л я л и п о п р о т е и н о в в ы с о к о й п л о т н о с т и 

( а л ь ф а - Л Х А Т ) . В р е з у л ь т а т е Л П В П с о д е р 

ж а т л и ш ь о к о л о 2 0 % э ф и р о в х о л е с т е р и н а 

п о о т н о ш е н и ю к о б щ е м у х о л е с т е р и н у , п о 

с р а в н е н и ю с 7 5 - 8 0 % в к о н т р о л е . 

Клинически заболевание проявляется 

п о м у т н е н и е м р о г о в и ц ы , п р о г р е с с и р у ю щ е й 

н е ф р о п а т и е й с р а з в и т и е м п о ч е ч н о й н е д о с 

т а т о ч н о с т и , г и п о х р о м н о й а н е м и е й . В л а б о 

р а т о р н ы х п о к а з а т е л я х о т м е ч а ю т с я с н и ж е 

н и е Л П В П и А п о А , п о в ы ш е н и е у р о в н я т р и г -

л и ц е р и д о в и с о о т н о ш е н и я с в о б о д н ы й холе

с т е р и н / о б щ и й х о л е с т е р и н б о л е е 0,7. 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с б о л е з н ь ю Т а н ж е р а и б о л е з н ь ю 

Н о р у м а . 

Лечение с и м п т о м а т и ч е с к о е . 

Профилактика не р а з р а б о т а н а . 

4.1.3.5. Нарушения метаболизма 
липопротеинов низкой 
плотности и триглицеридов 

Семейная абеталипопротеинемия 

С е м е й н а я а б е т а л и п о п р о т е и н е м и я -

н а с л е д с т в е н н ы й д е ф е к т м и к р о с о м а л ь н о г о 

т р а н с п о р т н о г о п р о т е и н а т р и г л и ц е р и д о в 

( m i c r o s o m a l t r i g l y c e r i d e t r a n s f e r p r o t e i n , 

M T P ) , в е д у щ е г о к н а р у ш е н и ю о б р а з о в а н и я 

х и л о м и к р о н о в и Л П Н П и р а з в и т и ю а б е т а -

л и п о п р о т е и н е м и и . 

П а т о л о г и я в п е р в ы е о п и с а н а в 1 9 5 0 г. 

F . B a s s e n и A . K o r n z w e i g [ 2 9 ] . А в т о р ы н а 

б л ю д а л и 1 8 - л е т н ю ю д е в о ч к у с к л и н и ч е с к и 

м и п р о я в л е н и я м и , н а п о м и н а ю щ и м и а т а к 

с и ю Ф р и д р е й х а , а т а к ж е с п и г м е н т н ы м ре

т и н и т о м , с т е а т о р е е й и э р и т р о ц и т а м и 

« с т р а н н о й » ф о р м ы . Д е с я т ь л е т с п у с т я п р и 

д а н н о м з а б о л е в а н и и б ы л о в ы я в л е н о о т с у т 

с т в и е б е т а - л и п о п р о т е и н о в . 

Ч а с т о т а в п о п у л я ц и и не и з у ч е н а . 

Н а с л е д о в а н и е а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о е . 

З а б о л е в а н и е в о з н и к а е т в с л е д с т в и е д е ф е 

к т а м и к р о с о м а л ь н о г о т р а н с п о р т н о г о п р о 

т е и н а т р и г л и ц е р и д о в , к о т о р ы й к о д и р у е т с я 

о д н о и м е н н ы м г е н о м М Т Р , р а с п о л о ж е н н ы м 

в л о к у с е 4 q 2 2 - q 2 4 [ 3 0 ] . 

П р о т е и н М Т Р к а т а л и з и р у е т т р а н с п о р т 

т р и г л и ц е р и д о в , э ф и р о в х о л е с т е р и н а и ф о -

с ф о л и п и д о в с п о в е р х н о с т и л и п о п р о т е и 

н о в . Э т о т б е л о к и з о л и р о в а н и з п е ч е н и и 

т о н к о г о к и ш е ч н и к а . А к т и в н о с т ь д а н н о г о 

п р о т е и н а о т с у т с т в у е т у п а ц и е н т о в с а б е т а -

л и п о п р о т е и н е м и е й . Н а р у ш е н и е т р а н с п о р 

т а т р и г л и ц е р и д о в в э н д о п л а з м а т и ч е с к и й 

р е т и к у л у м в е д е т к н а р у ш е н и ю о б р а з о в а 

н и я А п о В - с о д е р ж а щ и х л и п о п р о т е и н о в . 

В о р с и н к и и э п и т е л и а л ь н ы е к л е т к и с л и з и 

с т о й о б о л о ч к и к и ш е ч н и к а и м е ю т н о р м а л ь 

н о е с т р о е н и е , н о с о д е р ж а т б е с ч и с л е н н о е 

м н о ж е с т в о ж и р о в ы х к а п е л е к . С л е д с т в и е м 

н а р у ш е н и я т р а н с п о р т а т р и г л и ц е р и д о в я в 

л я е т с я д е ф и ц и т в о р г а н и з м е э с с е н ц и а л ь -

н ы х ж и р н ы х к и с л о т и ж и р о р а с т в о р и м ы х 

в и т а м и н о в . 

П р и а у т о п с и и и в б и о п т а т а х п е р и ф е р и 

ч е с к и х н е р в о в о б н а р у ж и в а е т с я в ы р а ж е н 

н а я ц е н т р а л ь н а я и п е р и ф е р и ч е с к а я д е м и е -

л и н и з а ц и я . 

Клинические проявления. У г а с а н и е 

с у х о ж и л ь н ы х р е ф л е к с о в ч а с т о б ы в а е т п е р 

в ы м с и м п т о м о м и в ы я в л я е т с я у ж е н а в т о 

р о м г о д у ж и з н и . В р а з в е р н у т о й с т а д и и н а и 

б о л е е я р к о в ы р а ж е н с и н д р о м м а л ь а б с о р б -

ц и и ж и р о в с о с т е а т о р е е й и п р о г р е с с и р у ю -
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щ е й д и с т р о ф и е й , о д н о в р е м е н н о р а з в и в а 

ю т с я п и г м е н т н ы й р е т и н и т и а т а к с и ч е с к а я 

н е в р о п а т и я . П о х о д к а с т а н о в и т с я а т а к т и ч е -

с к о й , п о я в л я ю т с я н и с т а г м , д и з д и а д о х о к и -

н е з ы , н а р у ш е н и я о щ у щ е н и я п р о с т р а н с т 

в е н н о г о п о л о ж е н и я т е л а и в и б р а ц и о н н о й 

ч у в с т в и т е л ь н о с т и . Н а б л ю д а е т с я т а к ж е у м 

с т в е н н а я о т с т а л о с т ь . В с т р е ч а ю т с я н а р у 

ш е н и я п е р и ф е р и ч е с к о й м у с к у л а т у р ы п о 

т и п у м и о п а т и и . О с л о ж н е н и я м и п и г м е н т н о 

г о р е т и н и т а б ы в а ю т с к о т о м а и с л е п о т а . 

Диагностика. О с н о в а н а на к л и н и ч е с к и х 

д а н н ы х и р е з у л ь т а т а х л а б о р а т о р н о г о о б 

с л е д о в а н и я . П р и м и к р о с к о п и и э л е м е н т о в 

к р о в и н а п о в е р х н о с т и э р и т р о ц и т о в о б н а р у 

ж и в а ю т с я ш и п о в и д н ы е в ы б у х а н и я . Э т и в и 

д о и з м е н е н н ы е э р и т р о ц и т ы н а з ы в а ю т с я 

а к а н т о ц и т а м и . П р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ж и з н и 

э р и т р о ц и т о в у к о р о ч е н а , п о э т о м у р а з в и в а 

е т с я а н е м и я . У р о в е н ь х о л е с т е р и н а и т р и г -

л и ц е р и д о в о ч е н ь н и з к и й . В п л а з м е к р о в и 

о т с у т с т в у ю т Х М , Л П О Н П и Л П Н П . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с г и п о б е т а л и п о п р о т е и н е м и е й , а т а 

к с и е й Ф р и д р е й х а . 

Лечение з а к л ю ч а е т с я в о г р а н и ч е н и и п и 

щ е в ы х ж и р о в и н а з н а ч е н и и т р и г л и ц е р и д о в 

с о с р е д н е й д л и н о й ц е п и , ж и р н ы е к и с л о т ы 

к о т о р ы х , н е р а з р у ш а я с ь , м о г у т в с а с ы в а т ь 

ся в с и с т е м у в о р о т н о й в е н ы , что в е д е т к 

у м е н ь ш е н и ю с т е а т о р е и и п о т е р и м а с с ы т е 

л а . Н е в р о л о г и ч е с к и й и г е м а т о л о г и ч е с к и й 

с т а т у с ы п р и э т о м н е м е н я ю т с я . В б о л ь ш и х 

д о з а х н а з н а ч а ю т с я п о л и н е н а с ы щ е н н ы е 

ж и р н ы е к и с л о т ы и ж и р о р а с т в о р и м ы е в и т а 

м и н ы ( в и т а м и н Е в д о з е 100 мг/кг/день) 

[ 3 1 ] . П р и г и п о т р о м б и н е м и и п о к а з а н в и т а 

м и н К. В р е з у л ь т а т е п р и м е н е н и я б о л ь ш и х 

д о з в и т а м и н а Е у д а е т с я к о р р е к т и р о в а т ь 

у с и л е н н ы й г е м о л и з . 

Профилактика не р а з р а б о т а н а . 

Семейная гипобеталипопротеинемия 

С е м е й н а я г и п о б е т а л и п о п р о т е и н е м и я 

с в я з а н а с н а с л е д с т в е н н ы м д е ф е к т о м а п о 

п р о т е и н а В, п р и в о д я щ и м к н и з к и м у у р о в 

ню б е т а л и п о п р о т е и н о в в к р о в и . 

D.Ste inberg e t a l . ( 1 9 7 9 ) в п е р в ы е о п и с а л и 

с е м ь ю с н о в о й ф о р м о й б е т а л и п о п р о т е и н е -

м и и , х а р а к т е р и з у ю щ е й с я с л а б о в ы р а ж е н -

н о й м а л ь а б с о р б ц и е й ж и р о в , н и з к и м у р о в 

н е м х о л е с т е р и н а Л П Н П , н о р м а л ь н ы м с о 

д е р ж а н и е м т р и г л и ц е р и д о в , н и з к и м у р о в 

н е м Л П В П в к р о в и и д е ф е к т о м к л и р е н с а 

х и л о м и к р о н о в . П р о б а н д , 6 7 - л е т н и й к а п и т а н 

в о т с т а в к е , н е и м е л п а т о л о г и ч е с к и х с и м 

п т о м о в и п р и в л е к в н и м а н и е в р а ч е й и з - з а 

ч р е з в ы ч а й н о н и з к о г о о б щ е г о х о л е с т е р и н а 

с ы в о р о т к и - 4 7 м г / м л . М а т ь , д в а с и б с а п р о -

б а н д а и д в е е г о д о ч е р и т а к ж е и м е л и г и п о -

б е т а л и п о п р о т е и н е м и ю . П о з д н е е в э т о й с е 

м ь е б ы л а о б н а р у ж е н а а н о м а л и я А п о В . 

Н а с л е д о в а н и е з а б о л е в а н и я а у т о с о м -

н о е к о д о м и н а н т н о е . Г е н о м , о т в е т с т в е н 

н ы м з а е г о р а з в и т и е , я в л я е т с я г е н А Р О В , 

р а с п о л о ж е н н ы й в л о к у с е 2 р 2 4 . В о т л и ч и е 

о т с е м е й н о й г и п е р х о л е с т е р и н е м и и т и п а 

В , п р и к о т о р о й м у т а ц и и в о з н и к а ю т в 

Л П Н П - с в я з ы в а ю щ е м д о м е н е а п о п р о т е и н а 

В-100 ( в р е з у л ь т а т е ч е г о о н н е м о ж е т с в я 

з ы в а т ь с я с Л П Н П - р е ц е п т о р а м и ) , п р и г и п о -

б е т а л и п о п р о т е и н е м и и м у т а ц и и и м е ю т 

д р у г у ю л о к а л и з а ц и ю в н у т р и т о г о ж е г е н а . 

Т а к и м о б р а з о м , с е м е й н а я г и п е р х о л е с т е -

р и н е м и я т и п а В и с е м е й н а я г и п о б е т а л и п о 

п р о т е и н е м и я я в л я ю т с я а л л е л ь н ы м и в а р и 

а н т а м и . 

А п о л и п о п р о т е и н В - о с н о в н о й л и п о п р о -

т е и н х и л о м и к р о н о в и Л П Н П . О н в с т р е ч а 

е т с я в п л а з м е в д в у х о с н о в н ы х ф о р м а х -

А п о В - 1 0 0 ( с и н т е з и р у е т с я в п е ч е н и и с о 

д е р ж и т 4 5 6 3 а м и н о к и с л о т н ы х о с т а т к а ) и 

А п о В - 4 8 ( с и н т е з и р у е т с я в к и ш е ч н и к е и с о 

д е р ж и т 2 1 5 1 а м и н о к и с л о т н ы й о с т а т о к ) . 

О б е ф о р м ы к о д и р у ю т с я о д н и м и т е м ж е г е 

н о м . О д н а к о п р о ц е с с с о з р е в а н и я м а т р и ч 

н о й м Р Н К я в л я е т с я о р г а н о с п е ц и ф и ч н ы м . 

В к и ш е ч н и к е , в о т л и ч и е от п е ч е н и , в н е е 

в в о д и т с я с т о п - к о д о н , п о э т о м у А п о В - 4 8 ко

р о ч е А п о В - 1 0 0 . В с е м ь я х с г и п о б е т а л и п о 

п р о т е и н е м и е й н а х о д я т р а з л и ч н ы е а н о 

м а л ь н ы е в а р и а н т ы а п о п р о т е и н а В . Т а к к а к 

а п о л и п о п р о т е и н В а н о м а л е н , н и х и л о м и к -

р о н ы , н и л и п о п р о т е и н ы о ч е н ь н и з к о й п л о т 

н о с т и н е м о г у т п о л н о ц е н н о с ф о р м и р о в а т ь -
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с я в с л и з и с т о й о б о л о ч к е к и ш е ч н и к а , т а к 

что д а ж е п о с л е п р и е м а о ч е н ь ж и р н о й п и 

щ и н е в о з н и к а е т х и л о м и к р о н е м и и [ 3 2 ] . 

Клинические проявления с х о д н ы с 

к л и н и ч е с к и м и с и м п т о м а м и у б о л ь н ы х с 

а б е т а л и п о п р о т е и н е м и е й у г о м о з и г о т , од

н а к о з а б о л е в а н и е п р о т е к а е т з н а ч и т е л ь н о 

л е г ч е . У г е т е р о з и г о т з а б о л е в а н и е ч а щ е 

п р о т е к а е т м а л о - и л и б е с с и м п т о м н о . 

Диагноз п о д т в е р ж д а е т с я о б н а р у ж е н и 

е м в к р о в и н и з к о г о у р о в н я х о л е с т е р и н а , 

т р и г р и г л и ц е р и д о в и а н о м а л ь н ы х ф о р м 

а п о п р о т е и н а В. С л е д у е т о т м е т и т ь , ч т о в 

к р о в и б о л ь н ы х п р и с у т с т в у ю т Х М , Л П О Н П и 

Л П Н П , н о в н и з к и х к о н ц е н т р а ц и я х . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с а б е т а л и п о п р о т е и н е м и е й . 

Лечение а н а л о г и ч н о л е ч е н и ю п р и а б е -

т а л и п о п р о т е и н е м и и . 

Профилактика не р а з р а б о т а н а . 

Болезнь Андерсена 

Б о л е з н ь А н д е р с е н а - н а с л е д с т в е н н о е 

з а б о л е в а н и е , х а р а к т е р и з у ю щ е е с я н а р у ш е 

н и е м а б с о р б ц и и ж и р о в в к и ш е ч н и к е . 

M . B o u m a et a l . в 1 9 8 6 г. о п и с а л и 7 с л у 

ч а е в з а б о л е в а н и я в 5 с е м ь я х . У в с е х п а 

ц и е н т о в в д е т с к о м в о з р а с т е б ы л и т я ж е 

л а я д и а р е я и р а з н а я с т е п е н ь з а д е р ж к и 

р о с т а . Д и а г н о з б ы л у с т а н о в л е н п у т е м о б 

н а р у ж е н и я в б и о п т а т а х с л и з и с т о й о б о -
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л о ч к и к и ш е ч н и к а п е р е г р у ж е н н ы х ж и р о м 

э н т е р о ц и т о в [ 3 3 ] . 

П р е д п о л а г а е т с я , что з а б о л е в а н и е в ы з в а 

н о м у т а ц и я м и г е н а S A R A 2 , к о д и р у ю щ е г о 

ф е р м е н т S a r i - ГТФ-азу, к о т о р ы й у ч а с т в у е т 

в о б р а з о в а н и и х и л о м и к р о н о в в к л е т к а х с л и 

з и с т о й к и ш е ч н и к а . Ген S A R A 2 р а с п о л о ж е н 

на х р о м о с о м е 5 в л о к у с е 5 q 3 1 . 1 . З а б о л е в а 

ние н а с л е д у е т с я а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о [34]. 

П р и э т о й п а т о л о г и и н а р у ш е н а с б о р к а 

х и л о м и к р о н о в в э н т е р о ц и т а х , ч т о п р и в о д и т 

к р а с с т р о й с т в у а б с о р б ц и и ж и р о в в к и ш е ч 

н и к е . 

Клинические проявления х а р а к т е р и 

з у ю т с я п р и з н а к а м и м а л ь а б с о р б ц и и ж и р о в , 

д и а р е е й , н а р у ш е н и е м р о с т а , р е к у р р е н т н ы 

м и и н ф е к ц и я м и , к л и н и ч е с к и м и с и м п т о м а 

м и н е д о с т а т о ч н о с т и ж и р о р а с т в о р и м ы х в и 

т а м и н о в А, Е, D, К. 

Диагноз п о д т в е р ж д а е т с я о б н а р у ж е н и 

е м н и з к о г о у р о в н я х о л е с т е р и н а , т р и г л и ц е 

р и д о в , А п о А - l и А п о В в с ы в о р о т к е к р о в и . В 

б и о п т а т а х с л и з и с т о й о б о л о ч к и к и ш е ч н и к а 

в э н т е р о ц и т а х о б н а р у ж и в а е т с я м н о ж е с т в о 

л и п и д н ы х к а п е л ь . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с а б е т а л и п о п р о т е и н е м и е й , г и п о -

б е т а л и п о п р о т е и н е м и е й . 

Лечение з а к л ю ч а е т с я в п р и м е н е н и и д и 
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4 . 1 . 4 . Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и , 

с в я з а н н ы е с н а р у ш е н и е м о б м е н а 

г о р м о н о в 

4.1.4.1. Наследственная 
недостаточность гормона 
роста 

Д е ф и ц и т г о р м о н а р о с т а м о ж е т р а з в и т ь 

ся в р е з у л ь т а т е д е й с т в и я к а к н а с л е д с т в е н 

н ы х , т а к и э к з о г е н н ы х ф а к т о р о в . П о п у л я 

ц и о н н а я ч а с т о т а н е д о с т а т о ч н о с т и г о р м о н а 

р о с т а с о с т а в л я е т 1:15 ООО. Г е н е т и ч е с к и д е 

т е р м и н и р о в а н н а я с о м а т о т р о п н а я н е д о с т а 

т о ч н о с т ь с в я з а н а с д е ф е к т а м и с и н т е з а и 

с е к р е ц и и г о р м о н а р о с т а и л и н а р у ш е н и я м и 

ч у в с т в и т е л ь н о с т и с п е ц и ф и ч е с к и х р е ц е п т о 

р о в п е р и ф е р и ч е с к и х т к а н е й . Э т а г р у п п а 

п а т о л о г и и г е н е т и ч е с к и г е т е р о г е н н а и 

в к л ю ч а е т б о л е е 1 0 с а м о с т о я т е л ь н ы х н о з о 

л о г и ч е с к и х ф о р м [ 1 , 2 ] . 

4.1.4.1.1. Дефицит гормона роста I типа 

И з о л и р о в а н н ы й д е ф и ц и т г о р м о н а р о с т а 

I т и п а ( п р и м о р д и а л ь н ы й н а н и з м I т и п а , п и -

т у и т а р н ы й д в а р ф и з м , и л и к а р л и к о в о с т ь I 

т и п а ) б ы л в п е р в ы е в ы д е л е н и з г р у п п ы з а 

б о л е в а н и й , о б ъ е д и н е н н ы х т е р м и н о м « г и -

п о ф и з а р н ы й н а н и з м » , D . R i m o i n et a l . в 

1 9 6 6 г. Р а з л и ч а ю т 2 п о д т и п а п а т о л о г и и : IA 

и IB. Ч а с т о т а не у с т а н о в л е н а . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о н а р у ш е н и е м 

с и н т е з а с о м а т о т р о п н о г о г о р м о н а в с л е д с т 

в и е д е ф е к т а г е н а G H 1 ( g r o w t h h o r m o n e ) , 

р а с п о л о ж е н н о г о н а х р о м о с о м е 17, в р е г и 

о н е 1 7 q 2 2 - q 2 4 . Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о -

с о м н о - р е ц е с с и в н ы й . П р и I A т и п е б о л е з н и 

в ы я в л я ю т с я г е н н ы е м у т а ц и и , в л е к у щ и е з а 

с о б о й р е з к о е с н и ж е н и е ( в п л о т ь д о п о л н о г о 

о т с у т с т в и я ) ф у н к ц и и г е н а - д е л е ц и и , му

т а ц и и с н а р у ш е н и е м р а м к и с ч и т ы в а н и я г е 

н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и и н о н с е н с - м у т а 

ц и и . П р и I B т и п е н а б л ю д а ю т с я с п л а й с и н г -

м у т а ц и и , в е д у щ и е к м е н е е в ы р а ж е н н ы м 

р а с с т р о й с т в а м . 

Н е д о с т а т о ч н о с т ь г о р м о н а р о с т а о б у с л о 

в л и в а е т к о м п л е к с н а р у ш е н и й . Г л а в н ы м 

з в е н о м п а т о г е н е з а с л у ж и т о т с у т с т в и е с т и 

м у л я ц и и л и н е й н о г о р о с т а к о с т е й , д и ф ф е -

р е н ц и р о в к и и р о с т а в н у т р е н н и х о р г а н о в , а 

т а к ж е м ы ш е ч н о й с и с т е м ы . 

Клиническая характеристика. У б о л ь 

ш и н с т в а д е т е й п р и р о ж д е н и и о т м е ч а ю т с я 

н о р м а л ь н ы е м а с с о р о с т о в ы е п а р а м е т р ы , 

х о т я у б о л ь н ы х с IA т и п о м п а т о л о г и и м о ж е т 

н а б л ю д а т ь с я п р е н а т а л ь н а я з а д е р ж к а р о с 

та по о т н о ш е н и ю к м а с с е т е л а . У ж е к 

6 - 1 2 м е с ж и з н и у в с е х д е т е й с т а н о в и т с я 

о ч е в и д н ы м у м е н ь ш е н и е д л и н ы т е л а в с в я 

з и с н и з к и м и т е м п а м и р о с т а . П о м е р е 

в з р о с л е н и я д е ф и ц и т р о с т а п р о г р е с с и р у е т 

и б о л е е ч е м на 3 с т а н д а р т н ы х о т к л о н е н и я 

о т с т а е т о т с р е д н е п о п у л я ц и о н н ы х п о к а з а 

т е л е й р о с т а . П р и э т о м с к о р о с т ь у в е л и ч е 

н и я д л и н ы т е л а - н и ж е 3 п е р ц е н т и л я [ 1 - 3 ] . 

Д л я б о л ь н ы х х а р а к т е р н ы н о р м а л ь н ы е 

п р о п о р ц и и т е л а , м е л к и е ч е р т ы л и ц а , «ку

к о л ь н о е » л и ц о , з а п а в ш е е п е р е н о с ь е , т о н -
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к и е в о л о с ы , в ы с о к и й г о л о с , з а д е р ж к а с м е 

н ы з у б о в , м и к р о п е н и с . У м н о г и х д е т е й от

м е ч а е т с я о ж и р е н и е . П о л о в о е р а з в и т и е з а 

п а з д ы в а е т , о д н а к о , у б о л ь ш о й ч а с т и в з р о с 

л ы х п а ц и е н т о в о б н а р у ж и в а е т с я н о р м а л ь 

ная ф е р т и л ь н о с т ь . 

П р и I A т и п е б о л е з н и н а б л ю д а е т с я б о л е е 

т я ж е л а я с т е п е н ь д е ф и ц и т а р о с т а . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. Д л я б о л ь н ы х х а р а к т е р н а 

з а д е р ж к а к о с т н о г о в о з р а с т а п о о т н о ш е н и ю 

к п а с п о р т н о м у . О б ы ч н о з а д е р ж к а с о з р е в а 

н и я к о с т н о г о с к е л е т а с о о т в е т с т в у е т о т с т а 

в а н и ю д л и н ы т е л а . Н е р е д к о о т м е ч а е т с я г и 

п о г л и к е м и я н а т о щ а к . 

Б а з а л ь н ы й у р о в е н ь с о м а т о т р о п н о г о 

г о р м о н а в к р о в и н и з к и й . О д н а к о д л я в ы 

я в л е н и я д е ф и ц и т а г о р м о н а р о с т а о с н о в 

н о е д и а г н о с т и ч е с к о е з н а ч е н и е и м е е т о б 

н а р у ж е н и е е г о н и з к о г о с о д е р ж а н и я в к р о 

в и н а ф о н е с т и м у л и р у ю щ и х т е с т о в с к л о -

ф е л и н о м , и н с у л и н о м , L - а р г и н и н о м и д р . 

Е с л и п о с л е с т и м у л я ц и и у р о в е н ь с о м а т о 

т р о п н о г о г о р м о н а с о с т а в л я е т м е н е е 7 

н г / м л , э т о с в и д е т е л ь с т в у е т о п о л н о м д е 

ф и ц и т е , а у р о в е н ь от 7 до 10 н г / м л - о ч а 

с т и ч н о м д е ф и ц и т е г о р м о н а р о с т а . И н т е г 

р и р о в а н н о е з н а ч е н и е с у т о ч н о й с е к р е ц и и 

с о м а т о т р о п н о г о г о р м о н а у б о л ь н ы х с о с т а 

в л я е т м е н е е 3,2 н г / м л , н о ч н о й с е к р е ц и и -

м е н е е 0,7 н г / м л . 

Дифференциальная диагностика о с у 

щ е с т в л я е т с я с б о л ь ш о й г р у п п о й э к з о г е н н о 

о б у с л о в л е н н ы х з а б о л е в а н и й , х а р а к т е р и з у 

ю щ и х с я д е ф и ц и т о м г о р м о н а р о с т а ( т р а в 

м ы и и н ф е к ц и о н н ы е п о р а ж е н и я Ц Н С ) , п о 

р о к а м и р а з в и т и я и о п у х о л я м и Ц Н С ( к р а н и -

о ф а р и н г и о м а , д р у г и е о п у х о л и г и п о т а л а м у 

с а и г и п о ф и з а , с у п р а с е л л я р н ы е к и с т ы , 

а н е в р и з м ы с о с у д о в г и п о ф и з а ) , а т а к ж е с 

к о с т н ы м и д и с п л а з и я м и , х р о м о с о м н ы м и и 

г е н н ы м и с и н д р о м а м и , в е д у щ и м и к н и з к о 

р о с л о е ™ ( с и н д р о м ы Ш е р е ш е в с к о г о - Т е р -

н е р а , Р а с с е л а - С и л ь в е р а и д р . ) . 

Лечение. Д е т я м п р о в о д и т с я д л и т е л ь н а я 

( и н о г д а в т е ч е н и е в с е й ж и з н и ) т е р а п и я 

п р е п а р а т а м и г е н н о - и н ж е н е р н о г о г о р м о н а 

р о с т а ( Х у м а т р о п , Г е н о т р о п и н , Н о р д и т р о -

п и н , Б и о с о м а ) . О б ы ч н о р а з о в а я д о з а п р е 

п а р а т а с о с т а в л я е т 0 , 1 - 0 , 5 МЕ/кг. Л е к а р с т 

в о в в о д я т п о д к о ж н о с п о м о щ ь ю с п е ц и а л ь 

н ы х ш п р и ц - р у ч е к 6 - 7 р а з в н е д е л ю в в е 

ч е р н и е ч а с ы . Л е ч е н и е з а к а н ч и в а е т с я п о с 

л е з а к р ы т и я к о с т н ы х з о н р о с т а и л и в ре

з у л ь т а т е д о с т и ж е н и я п р и е м л е м ы х п о к а з а 

т е л е й д л и н ы т е л а [ 1 , 2 ] . У п а ц и е н т о в с IA 

т и п о м п а т о л о г и и н а ф о н е л е ч е н и я м о г у т 

о т м е ч а т ь с я н а к о п л е н и е а н т и т е л к с о м а т о -

т р о п н о м у г о р м о н у и н и з к а я э ф ф е к т и в 

н о с т ь т е р а п и и , ч т о о б у с л о в л е н о д е л е ц и е й 

G H 1 г е н а и п о л н ы м о т с у т с т в и е м с о б с т в е н 

н о г о г о р м о н а р о с т а [ 4 ] . 

4.1.4.1.2. Дефицит гормона роста II типа 

Э т о т т и п н а с л е д с т в е н н о г о и з о л и р о в а н 

н о г о д е ф и ц и т а г о р м о н а р о с т а б ы л о п и с а н 

в н а ч а л е XX в е к а . Ч а с т о т а не у с т а н о в л е н а . 

Генетические данные и патогенез. 

Т а к ж е , к а к и I т и п , I I т и п д е ф и ц и т а г о р м о 

н а р о с т а с в я з а н с н а р у ш е н и е м с и н т е з а с о 

м а т о т р о п н о г о г о р м о н а в с л е д с т в и е д е ф е к 

т а г е н а G H 1 ( g r o w t h h o r m o n e ) , р а с п о л о 

ж е н н о г о н а х р о м о с о м е 1 7 , в р е г и о н е 

1 7 q 2 2 - q 2 4 . В о т л и ч и е о т п е р в о г о т и п а , в т о 

р о й т и п н а с л е д у е т с я а у т о с о м н о - д о м и н а н т -

н о . П р е д п о л а г а е т с я , ч т о о т д е л ь н ы е в и д ы 

т о ч к о в ы х м у т а ц и й о б у с л о в л и в а ю т и н а к т и 

в а ц и ю в т о р о г о , н о р м а л ь н о г о а л л е л я G H 1 

г е н а , р а с п о л о ж е н н о г о н а г о м о л о г и ч н о й 

х р о м о с о м е . Х о т я м е х а н и з м э т о г о ф е н о м е 

н а н е и з в е с т е н [ 5 ] . 

Клиническая характеристика. К л и н и 

ч е с к и е п р и з н а к и б о л е з н и н е о т л и ч а ю т с я о т 

п р о я в л е н и й н а с л е д с т в е н н о г о д е ф и ц и т а 

г о р м о н а р о с т а I т и п а . 

Лабораторные исследования в ы я в л я 

ю т и з м е н е н и я , с в и д е т е л ь с т в у ю щ и е о н е д о 

с т а т о ч н о с т и с о м а т о т р о п и н а : н и з к и й у р о 

в е н ь г о р м о н а в к р о в и , в т о м ч и с л е п о с л е 

с т и м у л я ц и о н н ы х п р о б , о т с т а в а н и е к о с т н о 

г о в о з р а с т а . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с д р у г и м и ф о р м а м и э к з о г е н н о й и 

г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н о й н е д о с т а 

т о ч н о с т и г о р м о н а р о с т а . 
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Лечение. Б о л ь н ы м п о к а з а н а д л и т е л ь 

н а я т е р а п и я п р е п а р а т а м и р е к о м б и н а н т н о -

г о г о р м о н а р о с т а . 

4.1.4.1.3. Питуитарный дварфизм 

с нормальным уровнем 

иммунореактивного гормона 

роста и низким уровнем 

соматомединов (синдром 

Коварски) 

Э т о т в а р и а н т н а с л е д с т в е н н о г о и з о л и р о 

в а н н о г о д е ф и ц и т а г о р м о н а р о с т а б ы л 

в п е р в ы е о п и с а н A . A . K o w a r s k i et a l . в 1 9 7 8 г. 

[ 6 ] . Ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о д е ф е к т о м г е н а G H 1 

(growth h o r m o n e ) , р а с п о л о ж е н н о г о н а х р о м о 

с о м е 17, в р е г и о н е 1 7 q 2 2 - q 2 4 . Т и п н а с л е д о 

в а н и я а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й . П р и с и н д р о 

ме К о в а р с к и м у т а ц и я г е н а G H 1 п р и в о д и т к 

с и н т е з у а н о м а л ь н о г о , б и о л о г и ч е с к и н е э ф 

ф е к т и в н о г о с о м а т о т р о п н о г о г о р м о н а , н е 

с п о с о б н о г о о к а з а т ь в о з д е й с т в и е н а с п е ц и 

ф и ч е с к и е р е ц е п т о р ы и с т и м у л и р о в а т ь с и н 

т е з с о м а т о м е д и н о в ( и н с у л и н о п о д о б н ы х ф а 

к т о р о в р о с т а ) [7]. У б о л ь н ы х д о к а з а н ы нару

ш е н и я с т р у к т у р ы г о р м о н а р о с т а : в к р о в и д о 

9 0 % м о л е к у л п р е д с т а в л е н о в ф о р м е т е т р а -

и д и м е р о в (в н о р м е не б о л е е 2 5 - 4 0 % ) [ 1 , 7]. 

Клиническая характеристика. К л и н и 

ч е с к и е п р и з н а к и б о л е з н и п р а к т и ч е с к и н е 

о т л и ч а ю т с я о т п р о я в л е н и й о п и с а н н ы х в ы 

ш е в а р и а н т о в н а с л е д с т в е н н о г о д е ф и ц и т а 

г о р м о н а р о с т а . 

Лабораторные исследования. И м м у 

н о л о г и ч е с к и е м е т о д ы в ы я в л я ю т н о р м а л ь 

н ы й у р о в е н ь с о м а т о т р о п и н а в к р о в и . В то 

ж е в р е м я и з о э л е к т р и ч е с к о е ф о к у с и р о в а 

н и е у с т а н а в л и в а е т н а л и ч и е в к р о в и у б о л ь 

н ы х а н о м а л ь н о г о г о р м о н а р о с т а . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с д р у г и м и ф о р м а м и э к з о г е н н о й и 

г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н о й н е д о с т а 

т о ч н о с т и г о р м о н а р о с т а , а т а к ж е с х р о м о 

с о м н ы м и и г е н н ы м и с и н д р о м а м и , с о п р о в о 

ж д а ю щ и м и с я н и з к о р о с л о с т ь ю . 

Лечение. Б о л ь н ы м п р о в о д и т с я д л и 

т е л ь н а я т е р а п и я п р е п а р а т а м и р е к о м б и -

н а н т н о г о г о р м о н а р о с т а . О д н а к о и м е ю т с я 

с о о б щ е н и я о с л у ч а я х н и з к о й э ф ф е к т и в 

н о с т и т а к о г о л е ч е н и я , ч т о о б ъ я с н я е т с я 

к о н к у р е н т н ы м с в я з ы в а н и е м т р а н с п о р т н о 

г о п р о т е и н а и р е ц е п т о р о в к г о р м о н у р о с 

т а с о б с т в е н н ы м а н о м а л ь н ы м с о м а т о т р о -

п и н о м [ 7 ] . 

4.1.4.1.4. Синдром Ларона I типа 

(синдром нечувствительности 

к гормону роста) 

Д в а р ф и з м с в ы с о к и м у р о в н е м г о р м о н а 

р о с т а в к р о в и б ы л о п и с а н Z . L a r o n в 1 9 6 6 г. 

[ 8 ] . Ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . П р е и м у щ е с т 

в е н н о е п о р а ж е н и е л и ц к а к о г о - л и б о п о л а н е 

д о к а з а н о , х о т я в п о п у л я ц и и Э к в а д о р а в ы 

я в л е н о 1 0 - к р а т н о е п р е о б л а д а н и е ж е н щ и н 

с р е д и б о л ь н ы х с д а н н ы м с и н д р о м о м [ 9 ] . 

Гэнетические данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е с в я з а н о с д е ф е к т о м г е н а , к о д и 

р у ю щ е г о р е ц е п т о р ы к г о р м о н у р о с т а ( G H R , 

g r o w t h h o r m o n e r e c e p t o r ) . Ген л о к а л и з о в а н 

на к о р о т к о м п л е ч е х р о м о с о м ы 5 - 5 р 1 3 -

р 1 2 . Т и п н а с л е д о в а н и я а у т о с о м н о - р е ц е с 

с и в н ы й . О п и с а н ы о т д е л ь н ы е с е м ь и , д е м о н 

с т р и р у ю щ и е а у т о с о м н о - д о м и н а н т н у ю п е 

р е д а ч у п а т о л о г и и [ 1 0 ] . 

Р а з в и в а ю щ а я с я н е ч у в с т в и т е л ь н о с т ь ре

ц е п т о р о в к г о р м о н у р о с т а п р и в о д и т к н а р у 

ш е н и ю п р о д у к ц и и и н с у л и н о п о д о б н о г о ф а 

к т о р а р о с т а I , и л и с о м а т о м е д и н а С , ч е р е з 

к о т о р ы й о с у щ е с т в л я е т с я в л и я н и е г о р м о н а 

р о с т а н а к о с т н у ю и д р у г и е т к а н и . 

Клиническая характеристика. О с 

н о в н о й к л и н и ч е с к и й п р и з н а к - р е з к а я з а 

д е р ж к а р о с т а с р о ж д е н и я . О т с т а в а н и е к о 

с т н о г о в о з р а с т а в ы р а ж е н о в м е н ь ш е й 

с т е п е н и , ч е м п р и н а с л е д с т в е н н о м д е ф и 

ц и т е г о р м о н а р о с т а I и I I т и п о в . П о м и м о 

э т о г о , к а к п р а в и л о , о т м е ч а ю т с я г о л у б ы е 

с к л е р ы , д и с п л а з и я т а з о б е д р е н н ы х с у с т а 

в о в , о г р а н и ч е н и е р а з г и б а н и я в л о к т е в ы х 

с у с т а в а х , м а к р о к р а н и я п р и н е б о л ь ш и х 

р а з м е р а х л и ц а , у к о р о ч е н и е к о н е ч н о с т е й 

и ф а л а н г п а л ь ц е в , к а т а р а к т а , н и с т а г м , 

в ы с о к и й г о л о с , о ж и р е н и е . М о г у т н а б л ю 

д а т ь с я п о р о к и с е р д ц а , р а с щ е л и н а в е р х -

139 



н е й г у б ы . У п о л о в и н ы п а ц и е н т о в п о л о в о е 

с о з р е в а н и е п р о и с х о д и т в о т н о с и т е л ь н о 

н о р м а л ь н ы е с р о к и [ 2 , 1 1 ] . 

Лабораторные исследования. У р о в е н ь 

г о р м о н а р о с т а в к р о в и у д е т е й н о р м а л ь н ы й 

и л и п о в ы ш е н н ы й п р и с н и ж е н н о м у р о в н е 

и н с у л и н о п о д о б н о г о ф а к т о р а р о с т а I . В в е 

д е н и е э к з о г е н н о г о г о р м о н а р о с т а н е п р и 

в о д и т к у в е л и ч е н и ю в ы б р о с а и н с у л и н о п о 

д о б н о г о ф а к т о р а р о с т а I . В к р о в и с н и ж е н о 

с о д е р ж а н и е т р а н с п о р т н ы х с о м а т о т р о п и н -

с в я з ы в а ю щ и х б е л к о в (до 1 - 3 0 % о т н о р м ы ) . 

У б о л ь н ы х р а н н е г о в о з р а с т а н е р е д к о о т м е 

ч а е т с я г и п о г л и к е м и я . 

Критерии диагностики с и н д р о м а Л а -

р о н а : 1 ) к л и н и ч е с к и е п р и з н а к и н е д о с т а т о ч 

н о с т и г о р м о н а р о с т а ; 2 ) н о р м а л ь н ы й и л и 

п о в ы ш е н н ы й у р о в е н ь г о р м о н а р о с т а в к р о 

в и ; 3 ) н и з к и й у р о в е н ь в к р о в и и н с у л и н о п о 

д о б н о г о ф а к т о р а р о с т а I п р и о т с у т с т в и и 

р е а к ц и и н а в в е д е н и е э к з о г е н н о г о г о р м о н а 

р о с т а ; 4 ) н и з к и й у р о в е н ь с п е ц и ф и ч е с к и х 

т р а н с п о р т н ы х п р о т е и н о в . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с д р у г и м и ф о р м а м и н и з к о р о с л о -

с т и , с о п р о в о ж д а ю щ и м и с я н о р м а л ь н ы м и 

п о к а з а т е л я м и с е к р е ц и и г о р м о н а р о с т а 

( с и н д р о м о м Л а р о н а I I т и п а , д в а р ф и з м о м 

в с л е д с т в и е д е ф е к т а и н с у л и н о п о д о б н о г о 

ф а к т о р а р о с т а I). 

Лечение. П р е п а р а т ы г о р м о н а р о с т а 

б о л ь н ы м не н а з н а ч а ю т с я в с в я з и с их не

э ф ф е к т и в н о с т ь ю . П р о в е д е н н ы е д в о й н ы е 

с л е п ы е , п л а ц е б о - к о н т р о л и р у е м ы е и с с л е 

д о в а н и я п о к а з а л и э ф ф е к т и в н о с т ь и б е з о 

п а с н о с т ь п р и м е н е н и я р е к о м б и н а н т н ы х 

п р е п а р а т о в и н с у л и н о п о д о б н о г о ф а к т о р а 

р о с т а I [ 9 ] . 

4.1.4.1.5. Синдром Ларона II типа 

Э т о т в а р и а н т с и н д р о м а Л а р о н а в п е р в ы е 

о п и с а н C . R . B u c h a n a n et a l . в 1 9 9 1 г. [ 1 2 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е с в я з а н о с м у т а ц и е й г е н а 

S T A T 5 B , п р о д у к т к о т о р о г о у ч а с т в у е т в р а 

б о т е с л о ж н о й в н у т р и к л е т о ч н о й с и г н а л ь н о й 

с и с т е м ы . Л о к а л и з а ц и я г е н а - 1 7 q 1 1 . 2 . Т и п 

н а с л е д о в а н и я с и н д р о м а - а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н ы й . П а т о г е н е з б о л е з н и о б у с л о в л е н 

н а р у ш е н и е м п е р е д а ч и с и г н а л а с р е ц е п т о 

р о в г о р м о н а р о с т а и н е д о с т а т о ч н о с т ь ю о б 

р а з о в а н и я и н с у л и н о п о д о б н о г о ф а к т о р а 

р о с т а I [ 1 3 ] . 

Клиническая характеристика. О с н о в 

н ы е с и м п т о м ы з а б о л е в а н и я т е ж е , ч т о и 

п р и с и н д р о м е Л а р о н а I т и п а . 

Лабораторные исследования. У р о 

в е н ь г о р м о н а р о с т а в к р о в и у д е т е й н о р 

м а л ь н ы й и л и в ы с о к и й в с о ч е т а н и и с н и з 

к и м с о д е р ж а н и е м и н с у л и н о п о д о б н о г о ф а 

к т о р а р о с т а I . О т л и ч и е м о т с и н д р о м а Л а 

р о н а I т и п а я в л я е т с я н о р м а л ь н а я к о н ц е н т 

р а ц и я в к р о в и т р а н с п о р т н ы х п р о т е и н о в , 

с в я з ы в а ю щ и х г о р м о н р о с т а и и н с у л и н о п о -

д о б н ы й ф а к т о р р о с т а I . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с д р у г и м и ф о р м а м и н и з к о р о с л о -

с т и , с о п р о в о ж д а ю щ и м и с я н о р м а л ь н ы м и 

п о к а з а т е л я м и с е к р е ц и и г о р м о н а р о с т а 

( с и н д р о м о м Л а р о н а I т и п а , д в а р ф и з м о м 

в с л е д с т в и е д е ф е к т а и н с у л и н о п о д о б н о г о 

ф а к т о р а р о с т а I). 

Лечение. Д л я л е ч е н и я б о л ь н ы х и с п о л ь 

з у ю т с я р е к о м б и н а н т н ы е п р е п а р а т ы и н с у 

л и н о п о д о б н о г о ф а к т о р а р о с т а I . 

4.1.4.1.6. Питуитарный дварфизм 

вследствие дефекта 

инсулиноподобного фактора 

роста I 

Э т а ф о р м а н а с л е д с т в е н н о й н и з к о р о с л о -

с т и б ы л а в ы я в л е н а K . A . W o o d s в 1 9 9 6 г. 

[ 1 4 ] . З а б о л е в а н и е о п и с а н о в о д н о й с е м ь е . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

П а т о л о г и я о б у с л о в л е н а д е ф е к т о м г е н а 

IGF1 ( insul in- l ike g r o w t h f a c t o r I), к о т о р ы й 

к о д и р у е т с и н т е з и н с у л и н о п о д о б н о г о ф а к 

т о р а р о с т а I . Ген р а с п о л о ж е н н а д л и н н о м 

п л е ч е х р о м о с о м ы 1 2 - 1 2 q 2 2 - q 2 4 . 1 . Т и п 

н а с л е д о в а н и я б о л е з н и - а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н ы й . О с н о в н о е з в е н о п а т о г е н е з а -

к р а й н е н и з к а я п р о д у к ц и я и н с у л и н о п о д о б 

н о г о ф а к т о р а р о с т а I к л е т к а м и п е ч е н и и 

п о ч е к . 
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Клиническая характеристика: р е з к о 

в ы р а ж е н н а я п р о г р е с с и р у ю щ а я п р е н а т а л ь -

н а я и п о с т н а т а л ь н а я з а д е р ж к а р о с т а , с е н -

с о н е в р а л ь н а я г л у х о т а т я ж е л о й с т е п е н и , 

н а р у ш е н и е м о т о р н о г о р а з в и т и я , у м с т в е н 

н а я о т с т а л о с т ь , а н о м а л и и п о в е д е н и я . 

Лабораторные исследования: н о р 

м а л ь н ы й и л и в ы с о к и й у р о в е н ь г о р м о н а р о 

с т а в к р о в и , н и з к о е с о д е р ж а н и е и н с у л и н о -

п о д о б н о г о ф а к т о р а р о с т а I . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с д р у г и м и ф о р м а м и н и з к о р о с л о -

с т и , с о п р о в о ж д а ю щ и м и с я н о р м а л ь н ы м и 

п о к а з а т е л я м и с е к р е ц и и г о р м о н а р о с т а 

( с и н д р о м а м и Л а р о н а I и II т и п о в ) . 

Лечение. П р е п а р а т ы г о р м о н а р о с т а н е 

э ф ф е к т и в н ы . Д л я л е ч е н и я б о л ь н ы х и с 

п о л ь з у ю т с я р е к о м б и н а н т н ы е п р е п а р а т ы 

и н с у л и н о п о д о б н о г о ф а к т о р а р о с т а I [ 1 5 ] . 

4.1.4.1.7. Пангипопитуитаризм 

(питуитарный дварфизм III 

и IV типов, дварфизм 

Ханхарта) 

Н а с л е д с т в е н н ы е ф о р м ы п а н г и п о п и т у и т а -

р и з м а б ы л и в ы д е л е н ы V . M c K u s i c k и 

D . L R i m o i n в 1 9 6 7 г. Ч а с т о т а не у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. Э т а 

ф о р м а п а т о л о г и и п р е д с т а в л я е т с о б о й г е н е 

т и ч е с к и г е т е р о г е н н у ю г р у п п у з а б о л е в а н и й , 

о б у с л о в л е н н ы х д е ф е к т а м и г е н о в , к о н т р о 

л и р у ю щ и х р а з в и т и е и д и ф ф е р е н ц и р о в к у 

к л е т о к а д е н о г и п о ф и з а и л и о б е с п е ч и в а ю 

щ и х ф у н к ц и о н и р о в а н и е г е н о в , к о д и р у ю щ и х 

с и н т е з г о р м о н о в п е р е д н е й д о л и г и п о ф и з а 

[ 1 6 ] . М у т а ц и я г е н о в , п р е д с т а в л е н н ы х в т а б 

л и ц е 4 . 1 . 4 . 1 . , п р и в о д и т к м н о ж е с т в е н н о й 

н е д о с т а т о ч н о с т и т р о п н ы х г о р м о н о в а д е н о 

г и п о ф и з а , д е ф и ц и т у г о р м о н а р о с т а , г и п о 

ф у н к ц и и щ и т о в и д н о й ж е л е з ы , н а д п о ч е ч н и 

ков и г о н а д . Б о л ь ш и н с т в о ф о р м п а н г и п о п и -

т у и т а р и з м а н а с л е д у е т с я а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н о ( п и т у и т а р н ы й д в а р ф и з м III т и п а ) , хо

т я у с т а н о в л е н ы о т д е л ь н ы е м у т а ц и и , веду

щ и е к а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о й п е р е д а ч е 

б о л е з н и . И з в е с т е н с ц е п л е н н ы й с х р о м о с о 

м о й X в а р и а н т п а н г и п о п и т у и т а р и з м а ( п и т у 

и т а р н ы й д в а р ф и з м I V т и п а ) , н а с л е д у ю щ и й 

с я Х - с ц е п л е н н о - р е ц е с с и в н о . Л о к а л и з а ц и я 

г е н о в у к а з а н а в т а б л . 4 . 1 . 4 . 1 . 

В клинической картине з а б о л е в а н и я 

д о м и н и р у ю т п р и з н а к и д е ф и ц и т а т р о п н ы х 

г о р м о н о в г и п о ф и з а ( т а б л . 4 . 1 . 4 . 1 . ) . П о м и 

м о э т о г о , м о г у т н а б л ю д а т ь с я у м с т в е н н а я 

о т с т а л о с т ь , л и ц е в ы е а н о м а л и и , р и г и д 

н о с т ь ш е й н о г о о т д е л а п о з в о н о ч н и к а , н а р у 

ш е н и е з р е н и я [ 1 7 ] . 

Лабораторные исследования. О т м е ч а 

ется н и з к и й у р о в е н ь в к р о в и г о р м о н а р о с т а 

( в т о м ч и с л е , п о с л е с т и м у л и р у ю щ и х п р о б ) , 

п р о л а к т и н а , ф о л и к у л о с т и м у л и р у ю щ е г о , 

л ю т е и н и з и р у ю щ е г о , т и р е о с т и м у л и р у ю щ е г о 

и а д р е н о к о р т и к о т р о п н о г о г о р м о н о в ( т а б л . 

4.1.4.1.) . П р и н е к о т о р ы х ф о р м а х п а т о л о г и и 

п р и п р о в е д е н и и М Р Т в и з у а л и з и р у ю т с я д и з -

г е н е з и и г о л о в н о г о м о з г а ( а г е н е з и я п р о 

з р а ч н о й п е р е г о р о д к и и м о з о л и с т о г о т е л а ) , 

и з м е н е н и е п е р е д н е й д о л и г и п о ф и з а [ 1 8 ] . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с д р у г и м и ф о р м а м и н е д о с т а т о ч н о 

с т и т р о п н ы х г о р м о н о в г и п о ф и з а . 

Лечение. Д л я л е ч е н и я б о л ь н ы х и с 

п о л ь з у ю т с я р е к о м б и н а н т н ы е п р е п а р а т ы 

г о р м о н а р о с т а , L - т и р о к с и н , п о л о в ы е г о р 

м о н ы и д р . 

4.1.4.1.8. Другие наследственные 

болезни и синдромы, 

проявляющиеся дефицитом 

гормона роста 

Д р у г и е н а с л е д с т в е н н ы е з а б о л е в а н и я , с о 

п р о в о ж д а ю щ и е с я д е ф и ц и т о м г о р м о н а р о с 

т а , п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 4.1.4.2. [ 1 9 - 2 2 ] . 

4.1.4.2. Врожденный гипотиреоз 

В р о ж д е н н ы й г и п о т и р е о з п р е д с т а в л я е т 

с о б о й г е т е р о г е н н у ю г р у п п у з а б о л е в а н и й , 

о б у с л о в л е н н ы х р а з л и ч н ы м и н а р у ш е н и я м и 

как с а м о й щ и т о в и д н о й ж е л е з ы , т а к и г и п о -

т а л а м о - г и п о ф и з а р н о й с и с т е м ы в ц е л о м . 

Ч а с т о т а в р о ж д е н н о г о г и п о т и р е о з а , п о д а н 

н ы м м а с с о в о г о с к р и н и н г а , д о с т и г а е т 

1 : 4 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х [ 2 3 ] . С р е д и д е в о -
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Ген Ф у н к ц и я гена Л о к а л и з а ц и я 

гена 

О с н о в н ы е п р и з н а к и 

PIT1 (pituitary-specific Обеспечивает транскрипцию Зр11 Выраженная задержка роста 
transcription factor 1) генетической информации, 

кодируемой генами гормона 

роста GH и пролактина PRL 

с рождения, лицевые аномалии 

(выступающий лоб, гипоплазия 

средней части лица, короткий нос 

с низкой спинкой и широкими 

ноздрями, глубоко посаженные 

глаза); иногда тяжелая умственная 

отсталость; гипоплазия передней 

доли гипофиза, по данным MPT 

PROP1 Участвует в регуляции онтогенеза 5q Признаки прогрессирующего 
(prophet of PIT1) клеток аденогипофиза дефицита гормона роста, 

пролактина, лютеинизирующего, 

фоликулостимулирующего 

и тиреотропного гормонов; 

врожденная гипоплазия передней 

доли гипофиза, по данным MPT 

XESX1 Участвует в дифференцировке Зр21.2-р21.1 Септо-оптическая дисплазия: 

(homeobox gene тканей, развивающихся признаки сочетанной 

expressed in es cells) из кармана Ратке недостаточности гормонов передней 

доли гипофиза; отсутствие 

прозрачной перегородки, агенезия 

мозолистого тела; гипоплазия 

зрительных нервов 

LHX3 (lim homeobox Обеспечивает дифференцировку 9q34.3 Признаки недостаточности 

gene 3) клеток аденогипофиза 

о 

гормона роста и гонадотропина 

в первом десятилетии жизни, 

последующее снижение функции 

тиреотропного гормона и АКТГ; 

гипогликемия в неонатальном 

периоде; высокое стояние лопаток, 

короткая шея, ограничение ротации 

в шейном отделе позвоночника; 

увеличение размеров передней доли 

гипофиза на МРТ 

PHPX Не установлена Xq26.1-q27.3 Недостаточность гормонов коры 

(panhypopituitarism надпочечников, гипотиреоз, 

X-linked) - низкорослость, задержка полового 
ген не выделен развития, умеренная умственная 

отсталость, spina bifida 

ч е к з а б о л е в а н и е в с т р е ч а е т с я в 2 р а з а ч а 

щ е , ч е м с р е д и м а л ь ч и к о в . 

4.1.4.2.1. Дизгенезия щитовидной 

железы 

Э т о т т е р м и н о б ъ е д и н я е т н а и б о л е е ч а с 

т о в с т р е ч а ю щ у ю с я б о л ь ш у ю г р у п п у в р о ж 

д е н н ы х з а б о л е в а н и й щ и т о в и д н о й ж е л е з ы , 

с в я з а н н ы х с д е ф е к т о м е е с т р о е н и я ( а г е 

н е з и я , г и п о п л а з и я ) и л и л о к а л и з а ц и и ( д и с 

т о п и я ) [ 2 3 , 2 4 ] . Н а д о л ю э т и х ф о р м п а т о 

л о г и и п р и х о д и т с я д о 9 0 % в с е х с л у ч а е в 

в р о ж д е н н о г о г и п о т и р е о з а , и х ч а с т о т а с о 

с т а в л я е т не м е н е е ч е м 1 : 5 0 0 0 н о в о р о ж 

д е н н ы х [ 2 5 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Б о л ь ш и н с т в о с л у ч а е в д и з г е н е з и и щ и т о в и д 

н о й ж е л е з ы п р е д с т а в л е н ы с п о р а д и ч е с к и м и 

н е м е н д е л и р у ю щ и м и с о с т о я н и я м и , в о з н и к 

н о в е н и е к о т о р ы х с в я з а н о с д е й с т в и е м э п и 

г е н е т и ч е с к и х ф а к т о р о в и, в о з м о ж н о , обу

с л о в л е н о п о с т з и г о т и ч е с к и м и с о м а т и ч е с к и 

м и м у т а ц и я м и . О д н а к о у 2 % б о л ь н ы х п р о 

с л е ж и в а е т с я о т я г о щ е н н ы й п о в р о ж д е н н о м у 

г и п о т и р е о з у с е м е й н ы й а н а м н е з : у р о д с т в е н 

н и к о в п е р в о й с т е п е н и р о д с т в а о б н а р у ж и в а 

ю т с я э к т о п и я и л и а г е н е з и я щ и т о в и д н о й ж е -
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Таблица 4.1.4.2. Другие наследственные заболевания, с о п р о в о ж д а ю щ и е с я недостаточностью гормона роста 

Название Л о к а л и з а ц и я 

гена 

Тип н а с л е д о в а н и я П о р а ж е н и е д р у г и х о р г а н о в 

Синдром 7р13 Аутосомно- Гамартобластома в области 

Паллистера-Холла доминантный гипоталамуса, неперфорированный анус, 

постаксиальная полидактилия, расщелина гортани, 

дисплазия почек, аномалия легких, врожденный 

порок сердца, гипоплазия ногтей, укорочение 4-й 

метакарпальной кости, дисплазия тазобедренных 

суставов, внутриутробная задержка роста 

Агаммаглобулинемия Xq21.3-0,22 Х-сцепленный Повторные инфекционные заболевания верхних 

с изолированным рецессивный дыхательных путей и легких, сепсис, низкий рост, 

дефицитом задержка костного возраста и полового 

гормона роста созревания; дефицит гормона роста, низкий 

уровень иммуноглобулинов, нарушение функции 

В-лимфоцитов 

Синдром Не известна Предполагается, Задержка роста и костного возраста, нарушение 

Floating-Harbor* аутосомно- развития речи, треугольное лицо, широкий 

доминантный бульбовидный нос с высокой спинкой, глубоко 

посаженные глаза, короткий фильтр, тонкие губы, 

укорочение фаланг, искривление мизинцев, 

целиакия, иногда снижение интеллекта 

Низкий рост, 1q25 Предполагается, Дефицит гормона роста, тиреотропного 

дефекты аутосомно- и адренокортикотропного гормонов, уменьшение 

аденогипофиза доминантный турецкого седла, гипоплазия передней доли, 

и мозжечка, эктопия задней доли гипофиза, деформация 

малые размеры миндалин мозжечка 

турецкого седла 

Синдром SMMCI 7q36 Предполагается, Низкий рост, единственный центральный инцизор 

(solitary median аутосомно- на верхней челюсти, изолированный дефицит 

maxillary central доминантный гормона роста, иногда микрофтальм, колобома, 

incisor) атрезия хоан, стеноз носовых ходов, 

голопрозэнцефалия 

Синдром RHYNS Не известна Не установлен Пигментный ретинит, нефронофтиз, односторонний 

(retinitis pigmentosa, птоз века, энофтальм, кондуктивная тугоухость, 

hypopituitarism, дефицит гормона роста и тиреотропина, 

nephronophthisis, дисплазия скелета 

skeletal dysplasia) 

Питуитарный Не известна Не установлен Низкорослость, тугоухость сенсоневрального 

дварфизм происхождения, дефицит гормона роста 

с сенсоневральной и гонадотропинов 

тугоухостью 

Питуитарный Не известна Не установлен Низкорослость, дефицит гормона роста 

дварфизм и тиреотропина 

с расширением 

турецкого седла 

Врожденный Не известна Предполагается, Низкорослость, неонатальная гипогликемия, 

гипопитуитаризм аутосомно- гипоплазия половых органов, выступающий лоб; 

с несахарным рецессивный дефицит гормона роста, гонадотропинов, 

диабетом тиреотропина, тиреоидных гормонов 

центрального генеза и вазопрессина; резкая гипоплазия передней доли 

гипофиза, по данным МРТ 

Синдром Динксоя Не известна Аутосомно- Расщелина губы и неба, уплощение носа, 

рецессивный гипотелоризм, укорочение конечностей, аномалии 

пальцев (камптодактилия, флексорная 

деформация, перекрещенные пальцы), 

псевдогермафродитизм; необычные рентгено-

негативные выемки в области большеберцовой 

кости; гипопитуитаризм 

"Синдром Floating-Harbor назван в честь двух госпиталей - Boston Floating Hospital и Harbor General Hospital, 

в которых в 1973 г. впервые описаны больные с названным синдромом. 

143 



л е з ы , п р и ч е м о т м е ч е н а п р и м е р н о р а в н а я з а 

б о л е в а е м о с т ь л и ц о б о е г о п о л а . Результаты 

г е н е а л о г и ч е с к о г о а н а л и з а э т и х ф о р м пато

л о г и и п о з в о л я ю т п р е д п о л о ж и т ь а у т о с о м н о -

д о м и н а н т н о е н а с л е д о в а н и е с н и з к о й (около 

2 1 % ) п е н е т р а н т н о с т ь ю [26, 2 7 ] . 

И м е ю т с я д а н н ы е , что н а с л е д с т в е н н ы е 

ф о р м ы д и з г е н е з и и щ и т о в и д н о й ж е л е з ы 

о б у с л о в л е н ы м у т а ц и е й г е н а РАХ8, л о к а л и 

з о в а н н о г о на д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 2 -

2 q 1 2 - q 1 4 . Ген РАХ8 д е т е р м и н и р у е т о б р а з о 

в а н и е т и р о к с и н - п р о д у ц и р у ю щ и х ф о л л и к у 

л я р н ы х к л е т о к щ и т о в и д н о й ж е л е з ы . В т о ж е 

в р е м я н е и с к л ю ч е н о , что н е к о т о р ы е с л у ч а и 

з а б о л е в а н и я с и б с о в и м е ю т н е г е н е т и ч е 

с к о е , а и м м у н н о е п р о и с х о ж д е н и е и о б ъ я с н я 

ю т с я п р и с у т с т в и е м в м а т е р и н с к о й к р о в и ау-

т о а н т и т е л к т к а н и щ и т о в и д н о й ж е л е з ы . 

Клиническая характеристика. К р а н 

н и м п р и з н а к а м в р о ж д е н н о г о г и п о т и р е о з а 

о т н о с я т с я п е р е н о ш е н н а я б е р е м е н н о с т ь ; 

н е з р е л о с т ь н о в о р о ж д е н н о г о п р и д о н о ш е н 

н о й п о с р о к у б е р е м е н н о с т и ; б о л ь ш а я м а с 

с а т е л а п р и р о ж д е н и и ; о т е к и л и ц а , век, 

т ы л ь н ы х п о в е р х н о с т е й к и с т е й и с т о п ; г р у 

б ы й г о л о с , м а к р о г л о с с и я ; п о з д н е е о т х о ж -

д е н и е м е к о н и я ; н а р у ш е н н а я э п и т е л и з а ц и я 

п у п о ч н о й р а н к и ; д л и т е л ь н а я ж е л т у х а . В б о 

л е е с т а р ш е м в о з р а с т е н а б л ю д а ю т с я з а 

д е р ж к а п с и х о м о т о р н о г о и ф и з и ч е с к о г о 

р а з в и т и я , о б щ а я м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , 

с н и ж е н и е а п п е т и т а , м е т е о р и з м , з а д е р ж к а 

с т у л а , п у п о ч н а я г р ы ж а , с у х о с т ь и б л е д 

н о с т ь к о ж н ы х п о к р о в о в , л о м к о с т ь в о л о с , 

п о х о л о д а н и е к о н е ч н о с т е й , б р а д и к а р д и я , 

а р т е р и а л ь н а я г и п о т о н и я . Т и п и ч н а л и ц е в а я 

д и з м о р ф и я в в и д е г и п е р т е л о р и з м а г л а з , 

ш и р о к о й з а п а в ш е й п е р е н о с и ц ы . О т м е ч а 

е т с я п о з д н е е з а к р ы т и е р о д н и ч к а , н а р у ш а 

ю т с я с р о к и п р о р е з ы в а н и я и с м е н ы з у б о в . 

П о ч т и у 1 0 % б о л ь н ы х в ы я в л я ю т с я р а з л и ч 

н ы е в р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я [ 2 6 ] . 

Лабораторные исследования. В л а б о 

р а т о р н ы х п о к а з а т е л я х б о л ь н ы х о б н а р у ж и 

в а ю т с я н и з к и е у р о в н и в к р о в и т и р е о и д н ы х 

г о р м о н о в (Т 3 ( Т 4 ) п р и п о в ы ш е н н о м с о д е р 

ж а н и и т и р е о т р о п и н а , а т а к ж е а н е м и я , г и -

п е р х о л е с т е р и н е м и я . Р е н т г е н о л о г и ч е с к о е 

и с с л е д о в а н и е в ы я в л я е т о т с т а в а н и е кост

н о г о в о з р а с т а с а с и м м е т р и е й и н а р у ш е н и 

е м п о с л е д о в а т е л ь н о с т и п о я в л е н и я я д е р 

о к о с т е н е н и я . 

Массовое обследование новорожден

ных (скрининг). В ы с о к а я р а с п р о с т р а н е н 

н о с т ь в р о ж д е н н о г о г и п о т и р е о з а , т я ж е с т ь 

к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й п а т о л о г и и и в то 

ж е в р е м я н а л и ч и е м е т о д о в э ф ф е к т и в н о г о 

л е ч е н и я о б у с л о в и л и н е о б х о д и м о с т ь р а н н е й 

д и а г н о с т и к и з а б о л е в а н и я . В Р о с с и и в р о ж 

д е н н ы й г и п о т и р е о з ( а т а к ж е ф е н и л к е т о н у -

рия) в к л ю ч е н в п р о г р а м м у м а с с о в о г о о б с л е 

д о в а н и я н о в о р о ж д е н н ы х ( с к р и н и н г ) . У всех 

н о в о р о ж д е н н ы х н а 4 - 5 д е н ь ж и з н и п р о и з в о 

д и т с я з а б о р к р о в и н а х р о м а т о г р а ф и ч е с к у ю 

б у м а г у с о п р е д е л е н и е м у р о в н я т и р е о т р о п 

н о г о г о р м о н а . П о к а з а т е л ь в ы ш е 2 0 мкЕд/мл 

( и м м у н о д и а г н о с т и ч е с к а я с и с т е м а «Дель-

ф и я » ) с ч и т а е т с я п о р о г о в ы м . В з а в и с и м о с т и 

о т с т е п е н и п о в ы ш е н и я у р о в н я т и р е о т р о п и н а 

в к р о в и п р о в о д я т с я п о в т о р н о е и с с л е д о в а 

н и е тех ж е о б р а з ц о в к р о в и и л и п о в т о р н ы й 

з а б о р к р о в и у н о в о р о ж д е н н ы х с о п р е д е л е 

н и е м п а р а м е т р о в т и р е о т р о п и н а и Т 4 [23]. Ус

т а н о в л е н и е д и а г н о з а в р о ж д е н н о г о г и п о т и 

р е о з а н а п е р в ы х неделях ж и з н и п о з в о л я е т 

с в о е в р е м е н н о назначить б о л ь н ы м д е т я м з а 

м е с т и т е л ь н у ю т е р а п и ю т и р о к с и н о м . 

Дифференциальная диагностика, в 

п е р в у ю о ч е р е д ь , о с у щ е с т в л я е т с я с д р у г и 

м и з а б о л е в а н и я м и , с о п р о в о ж д а ю щ и м и с я 

в р о ж д е н н ы м г и п о т и р е о з о м и п р е д с т а в л е н 

н ы м и в д а н н о м р а з д е л е . 

С в о й с т в е н н ы е д е т я м с г и п о т и р е о з о м ф е -

н о т и п и ч е с к и е п р о я в л е н и я в в и д е л и ц е в о й 

д и з м о р ф и и , н а р у ш е н и й п с и х и ч е с к о г о раз

в и т и я , м ы ш е ч н о й г и п о т о н и и , п у п о ч н о й г р ы 

ж и , м а к р о г л о с с и и и др. , о т н о с я т с я т а к ж е к 

х а р а к т е р н ы м п р и з н а к а м н е к о т о р ы х б о л е з 

н е й н а к о п л е н и я - м у к о п о л и с а х а р и д о з о в , 

м у к о л и п и д о з о в . В д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й д и 

а г н о с т и к е о б с у ж д а е м ы х с о с т о я н и й с л е д у е т 

у ч и т ы в а т ь , что к с и м п т о м а т и к е б о л е з н е й 

н а к о п л е н и я о т н о с я т с я г е п а т о - и с п л е н о м е -

г а л и я , т у г о п о д в и ж н о с т ь с у с т а в о в , н а р у ш е 

н и е з р е н и я и с л у х а . П о м и м о э т о г о , д л я раз

г р а н и ч е н и я у к а з а н н ы х з а б о л е в а н и й о с у щ е -
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с т в л я е т с я и с с л е д о в а н и е т и р е о и д н ы х г о р м о 

н о в и т и р е о т р о п и н а в к р о в и , а т а к ж е о п р е 

д е л е н и е а к т и в н о с т и л и з о с о м н ы х г и д р о л а з в 

л е й к о ц и т а х п е р и ф е р и ч е с к о й к р о в и и л и м о -

л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к а я д и а г н о с т и к а . 

Лечение. К л ю ч е в ы м э л е м е н т о м л е ч е н и я 

я в л я е т с я з а м е с т и т е л ь н а я т е р а п и я L-тирок-

с и н о м п о д к о н т р о л е м у р о в н е й Т 4 и т и р е о -

т р о п н о г о г о р м о н а в к р о в и . А д е к в а т н о е л е ч е 

н и е о б е с п е ч и в а е т н о р м а л ь н о е п с и х и ч е с к о е 

р а з в и т и е д е т е й , н о р м а л ь н у ю д и н а м и к у и х 

р о с т а и д и ф ф е р е н ц и р о в к и с к е л е т а [23, 2 4 ] . 

4.1.4.2.2. Гипотиреоз, обусловленный, 

резистентностью 

к тиреотропному гормону 

Э т о с о с т о я н и е п р е д с т а в л я е т с о б о й о т н о 

с и т е л ь н о р е д к у ю ф о р м у в р о ж д е н н о г о г и 

п о т и р е о з а . Ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . 

Гэнетические данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о д е ф е к т о м г е н а , 

к о д и р у ю щ е г о р е ц е п т о р ы т и р е о т р о п н о г о 

г о р м о н а . Л о к а л и з а ц и я г е н а - 1 4 q 3 1 . П а т о 

г е н е з п а т о л о г и и с в я з а н с о т с у т с т в и е м ре

г у л и р у ю щ е г о в л и я н и я н а т и р е о и д н ы е г о р 

м о н ы с о с т о р о н ы т и р е о т р о п и н а в с л е д с т в и е 

н е ч у в с т в и т е л ь н о с т и р е ц е п т о р о в . Н а о с н о 

в а н и и г е н е а л о г и ч е с к о г о а н а л и з а ( р о д с т 

в е н н ы й б р а к р о д и т е л е й п р о б а н д о в , а н а л о 

г и ч н о е з а б о л е в а н и е у с и б с о в ) у с т а н о в л е н о 

а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о е н а с л е д о в а н и е п а 

т о л о г и и . В т о ж е в р е м я о п и с а н ы о т д е л ь н ы е 

с е м ь и , д е м о н с т р и р у ю щ и е а у т о с о м н о - д о -

м и н а н т н у ю п е р е д а ч у н е ч у в с т в и т е л ь н о с т и 

р е ц е п т о р о в к т и р е о т р о п и н у . О б с у ж д а е т с я 

в е р о я т н о с т ь г е н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т и 

з а б о л е в а н и я с в о з м о ж н ы м н а л и ч и е м и н о г о 

г е н н о г о д е ф е к т а [ 2 8 , 2 9 ] . 

Клиническая и лабораторная харак

теристика. П р и з н а к и в р о ж д е н н о г о г и п о т и 

р е о з а н е р е д к о и м е ю т с у б к л и н и ч е с к и й х а 

р а к т е р . В к р о в и у д е т е й о т м е ч а ю т с я в ы с о 

к и й у р о в е н ь т и р е о т р о п и н а и н и з к и й у р о 

в е н ь т и р е о и д н ы х г о р м о н о в . В ы д е л е н ы с л е 

д у ю щ и е к р и т е р и и д и а г н о с т и к и з а б о л е в а 

н и я : (1) в р о ж д е н н ы й п е р в и ч н ы й г и п о т и р е 

оз с а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м н а с л е д о в а н и 

е м ; (2) о т с у т с т в и е з о б а и э к т о п и и щ и т о в и д 

н о й ж е л е з ы , с н и ж е н и е п о г л о щ е н и я т к а н ь ю 

ж е л е з ы р а д и о а к т и в н о г о й о д а ; (3) н о р м а л ь 

ная а к т и в н о с т ь т и р е о т р о п и н а In vitro п р и 

о т с у т с т в и и р е а к ц и и на в в е д е н и е in vivo эк

з о г е н н о г о т и р е о т р о п н о г о г о р м о н а ; (4) от

с у т с т в и е а н т и т е л к щ и т о в и д н о й ж е л е з е . 

Лечение з а к л ю ч а е т с я в з а м е с т и т е л ь 

н о й т е р а п и и п р е п а р а т а м и т и р о к с и н а п о д 

к о н т р о л е м у р о в н я г о р м о н о в в к р о в и . 

4.1.4.2.3. Врожденный гипотиреоз, 

обусловленный дефицитом 

тиролиберина 

В п е р в ы е о п и с а н H.Ni imi et a l . в 1 9 8 2 г. 

[ 3 0 ] . Ч а с т о т а н е и з в е с т н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о д е ф и ц и т о м т и р о 

л и б е р и н а , к о т о р ы й п р о д у ц и р у е т с я я д р а м и 

г и п о т а л а м у с а и с т и м у л и р у е т в ы б р о с п р о л а -

к т и н а и т и р е о т р о п н о г о г о р м о н а . Л о к а л и з а 

ц и я м у т а н т н о г о г е н а - 3 q 1 3 . 3 - q 2 1 [ 3 1 ] . Т и п 

н а с л е д о в а н и я н е у т о ч н е н . Г л а в н о е з в е н о 

п а т о г е н е з а п а т о л о г и и - о т с у т с т в и е г и п о т а -

л а м и ч е с к о й р е г у л я ц и и с о д е р ж а н и я т и р е о 

т р о п и н а и т и р е о и д н ы х г о р м о н о в в к р о в и . 

Клиническая характеристика. В к л и 

н и ч е с к о й к а р т и н е д о м и н и р у ю т п р и з н а к и 

в р о ж д е н н о г о г и п о т и р е о з а . 

Лабораторные исследования. У р о в н и 

т и р е о и д н ы х г о р м о н о в и т и р е о т р о п и н а в 

к р о в и у б о л ь н ы х с н и ж е н ы . Д и а г н о с т и ч е 

с к о е з н а ч е н и е и м е е т о п р е д е л е н и е н и з к о й 

с е к р е ц и и т и р о л и б е р и н а и п р о в е д е н и е п р о 

бы с т и р о л и б е р и н о м : у б о л ь н ы х р е з к о п о 

в ы ш а е т с я у р о в е н ь т и р е о т р о п и н а в к р о в и . 

Лечение. Б о л ь н ы е н у ж д а ю т с я в п р о в е 

д е н и и з а м е с т и т е л ь н о й т е р а п и и п р е п а р а т а 

м и т и р о к с и н а . 

4.1.4.2.4. Гипотиреоз с хореоатетозом и 

респираторным дистрессом 

В п е р в ы е о п и с а н A . A c e b r o n et a l . в 1 9 9 5 г. 

[ 3 2 ] . Ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . 

Гэнетические данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е с в я з а н о с н а р у ш е н и е м с и н т е з а 
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т и р е о г л о б у л и н а в с л е д с т в и е д е ф е к т а г е н а 

T T F 1 ( thyro id t r a n s c r i p t i o n f a c t o r ) . Л о к а л и з а 

ц и я г е н а - 1 4 q 1 3 . Т и п н а с л е д о в а н и я п а т о 

л о г и и - а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й . П а т о г е 

н е з н е д о с т а т о ч н о и з у ч е н . 

Клиническая характеристика. П е р в ы е 

п р и з н а к и з а б о л е в а н и я о б ы ч н о п о я в л я ю т с я 

н е п о з ж е 5 - л е т н е г о в о з р а с т а , в т о м ч и с л е 

о т м е ч е н а м а н и ф е с т а ц и я в н е о н а т а л ь н о м 

п е р и о д е . К л и н и ч е с к и й с и м п т о м о к о м п л е к с 

в к л ю ч а е т в р о ж д е н н ы й г и п о т и р е о з , о б ы ч н о 

с о ч е т а ю щ и й с я с з о б о м , х о р е о а т е т о з , р а с 

с т р о й с т в а д ы х а н и я , ч а с т ы е и н ф е к ц и о н н ы е 

з а б о л е в а н и я б р о н х о л е г о ч н о й с и с т е м ы . Н е 

р е д к о у б о л ь н ы х о т м е ч а ю т с я а т а к с и я , д и з 

а р т р и я , м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , з а д е р ж к а 

п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я . В н е к о т о р ы х 

с л у ч а я х з а б о л е в а н и е п р о т е к а е т в в и д е хо

р е и , к о т о р а я о т л и ч а е т с я д о б р о к а ч е с т в е н 

н ы м т е ч е н и е м и н е с о п р о в о ж д а е т с я п о р а 

ж е н и е м э н д о к р и н н о й и д ы х а т е л ь н о й с и с 

т е м [ 3 3 ] . 

Лабораторные исследования о б н а р у 

ж и в а ю т н и з к и е у р о в н и в к р о в и т и р е о и д н ы х 

г о р м о н о в и у м е р е н н о е п о в ы ш е н и е с о д е р 

ж а н и я т и р е о т р о п и н а . У л ь т р а з в у к о в о е и с 

с л е д о в а н и е в ы я в л я е т г и п о п л а з и ю щ и т о 

в и д н о й ж е л е з ы . 

Д л я п о д т в е р ж д е н и я д и а г н о з а и с п о л ь з у 

ю т с я м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и е м е т о д ы 

в ы я в л е н и я м у т а ц и и . 

Лечение: з а м е с т и т е л ь н а я т е р а п и я п р е 

п а р а т а м и т и р о к с и н а . 

4.1.4.2.5. Гипотиреоз с аномалией волос 

и расщелиной неба (синдром 

Бамфорта-Лазаруса) 

В п е р в ы е о п и с а н J . B a m f o r t h et a l . в 1 9 8 9 г. 

[ 3 4 ] . Ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о м у т а ц и е й г е н а 

T T F 2 ( thyro id t r a n s c r i p t i o n f a c t o r ) . Л о к а л и з а 

ц и я г е н а - 9 q 2 2 [ 3 5 ] . П р е д п о л а г а е т с я , ч т о 

т и п н а с л е д о в а н и я п а т о л о г и и - а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы й . П а т о г е н е з н е и з у ч е н . 

Клиническая характеристика. О с н о в 

н ы е п р о я в л е н и я с и н д р о м а - в р о ж д е н н ы й 

г и п о т и р е о з , а т р е з и я х о а н , р а с щ е л и н а 

т в е р д о г о н е б а и н а д г о р т а н н и к а , н е о б ы ч 

н ы е , в ь ю щ и е с я в о л о с ы с н и з к о й г р а н и ц е й 

р о с т а в о л о с на л б у . У м а т е р е й п р о б а н д о в в 

Ш-м т р и м е с т р е б е р е м е н н о с т и о т м е ч а е т с я 

м н о г о в о д и е . 

Лабораторные исследования. В к р о в и 

б о л ь н ы х с н и ж е н ы у р о в н и т и р е о и д н ы х г о р 

м о н о в . Р а д и о и з о т о п н о е и у л ь т р а з в у к о в о е 

и с с л е д о в а н и я в ы я в л я ю т а г е н е з и ю щ и т о 

в и д н о й ж е л е з ы . 

Лечение: з а м е с т и т е л ь н а я т е р а п и я п р е 

п а р а т а м и т и р о к с и н а . 

4.1.4.2.6. Врожденный гипотиреоз, 

обусловленный дефицитом 

тироглобулина 

О п и с а н J . d e Vi j lder et a l . в 1 9 8 3 г. [ 3 6 ] . 

Ч а с т о т а н е и з в е с т н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. В 

о с н о в е з а б о л е в а н и я л е ж и т д е ф е к т с и н т е з а 

и л и с т р у к т у р ы т и р о г л о б у л и н а , к о т о р ы й 

п р е д с т а в л я е т с о б о й г л и к о п р о т е и н и я в л я 

е т с я п р е д ш е с т в е н н и к о м т и р е о и д н ы х г о р 

м о н о в . Л о к а л и з а ц и я г е н а - 8 q 2 4 . 2 - q 2 4 . 3 . 

О п и с а н ы с е м ь и с а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы м 

и а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м т и п а м и н а с л е 

д о в а н и я п а т о л о г и и . П р е д п о л а г а е т с я , что 

ф о р м ы б о л е з н и , о б у с л о в л е н н ы е н а р у ш е 

н и е м с и н т е з а т и р о г л о б у л и н а , п е р е д а ю т с я в 

р о д о с л о в н о й а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о , а 

ф о р м ы , с в я з а н н ы е с н а р у ш е н и е м е г о с т р у 

к т у р ы - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е п р о я в л я е т с я в р о ж д е н н ы м г и п о т и р е 

о з о м , с о ч е т а ю щ и м с я с з о б о м . 

Лабораторные исследования. В к р о в и 

с н и ж е н у р о в е н ь т и р е о и д н ы х г о р м о н о в и 

п о в ы ш е н о с о д е р ж а н и е т и р е о т р о п и н а . 

В т к а н и щ и т о в и д н о й ж е л е з ы о п р е д е л я е т с я 

н и з к о е с о д е р ж а н и е т и р о г л о б у л и н а . 

Лечение з а к л ю ч а е т с я в п р и м е н е н и и з а 

м е с т и т е л ь н о й т е р а п и и п р е п а р а т а м и т и р о к 

с и н а . П р о д е м о н с т р и р о в а н а в о з м о ж н о с т ь 

э ф ф е к т и в н о й т е р а п и и п л о д а с д а н н о й п а 

т о л о г и е й п у т е м в в е д е н и я л е в о т и р о к с и н а в 

а м н и о т и ч е с к у ю ж и д к о с т ь [ 3 7 ] . 
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4.1.4.2.7. Врожденный гипотиреоз, 

обусловленный дефицитом 

тиреоидпероксидазы 

З а б о л е в а н и е в х о д и т в г р у п п у н а с л е д с т 

в е н н ы х д е ф е к т о в м е т а б о л и з м а г о р м о н о в 

щ и т о в и д н о й ж е л е з ы . В п е р в ы е д е ф и ц и т т и 

р е о и д п е р о к с и д а з ы у б о л ь н о г о с в р о ж д е н 

н ы м г и п о т и р е о з о м б ы л в ы я в л е н H . H a d d a d e t 

al. в 1959 г. [38]. В результате м а с с о в о г о о б 

с л е д о в а н и я н о в о р о ж д е н н ы х у с т а н о в л е н о , 

что н а с л е д с т в е н н ы е н а р у ш е н и я о б м е н а т и 

р е о и д н ы х г о р м о н о в с о с т а в л я ю т о к о л о 1 5 % 

всех с л у ч а е в в р о ж д е н н о г о г и п о т и р е о з а , и х 

ч а с т о т а - 1 : 66 ООО н о в о р о ж д е н н ы х [39]. 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е с в я з а н о с д е ф е к т о м т и р е о и д п е 

р о к с и д а з ы , у ч а с т в у ю щ е й в с и н т е з е г о р м о 

н о в щ и т о в и д н о й ж е л е з ы . Л о к а л и з а ц и я г е 

на - 2 р 2 5 . Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы й . 

Клиническая характеристика - п р и 

з н а к и т я ж е л о г о в р о ж д е н н о г о г и п о т и р е о з а . 

Лабораторные исследования. В к р о в и 

с н и ж е н у р о в е н ь т и р е о и д н ы х г о р м о н о в и по

в ы ш е н о с о д е р ж а н и е т и р е о т р о п и н а . С ц и н -

т и г р а ф и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е в ы я в л я е т 

у в е л и ч е н н ы й з а х в а т щ и т о в и д н о й ж е л е з о й 

р а д и о й о д а . В т к а н и ж е л е з ы н е о б н а р у ж и 

в а е т с я а к т и в н о с т ь т и р е о и д п е р о к с и д а з ы . 

Лечение - з а м е с т и т е л ь н а я т е р а п и я п р е 

п а р а т а м и т и р о к с и н а . 

4.1.4.2.8. Врожденный гипотиреоз, 

обусловленный дефицитом 

тиреоидоксидазы 

З а б о л е в а н и е о п и с а н о J . M o r e n o et a l . в 

2 0 0 2 г . [ 4 0 ] . Ч а с т о т а н е и з в е с т н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о н а р у ш е н и е м с и н 

т е з а т и р е о и д н ы х г о р м о н о в в с л е д с т в и е д е 

ф е к т а п е р о к с и д г е н е р и р у ю щ е й с и с т е м ы , 

в к л ю ч а ю щ е й 2 ф е р м е н т а - т и р е о и д о к с и 

д а з ы 1 и 2. Л о к а л и з а ц и я г е н а - 1 5 q 1 5 . 3 . 

Т и п н а с л е д о в а н и я н е у т о ч н е н . 

Клиническая характеристика. З а б о 

л е в а н и е п р о я в л я е т с я в р о ж д е н н ы м г и п о т и 

р е о з о м , с т е п е н ь т я ж е с т и к о т о р о г о в а р ь и 

р у е т о т т я ж е л ы х д о у м е р е н н ы х т р а н з и т о р -

н ы х ф о р м . 

Лабораторные исследования. В к р о в и 

о п р е д е л я ю т с я н и з к и й у р о в е н ь т и р е о и д н ы х 

г о р м о н о в и п о в ы ш е н и е с о д е р ж а н и я т и р е о 

т р о п и н а . 

Лечение. Б о л ь н ы м н а з н а ч а е т с я з а м е с 

т и т е л ь н а я т е р а п и я п р е п а р а т а м и т и р о к с и н а . 

4.1.4.2.9. Другие наследственные 

заболевания, проявляющиеся 

врожденным гипотиреозом 

Д р у г и е н а с л е д с т в е н н ы е з а б о л е в а н и я , 

с и м п т о м о к о м п л е к с к о т о р ы х в к л ю ч а е т в р о 

ж д е н н ы й г и п о т и р е о з , п р е д с т а в л е н ы в 

т а б л . 4 . 1 . 4 . 3 . 

4.1.4.3. Адреногенитальный 

синдром 

А д р е н о г е н и т а л ь н ы й с и н д р о м , и л и в р о ж 

д е н н а я г и п е р п л а з и я к о р ы н а д п о ч е ч н и к о в , 

п р е д с т а в л я е т с о б о й г р у п п у з а б о л е в а н и й , 

о б у с л о в л е н н ы х г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о 

в а н н ы м и д е ф е к т а м и б и о с и н т е з а с т е р о и д 

н ы х г о р м о н о в . 

4.1.4.3.1. Врожденная липоидная 

гиперплазия коры 

надпочечников с мужским 

псевдогермафродитизмом 

(I тип) 

Н а и б о л е е т я ж е л а я ф о р м а в р о ж д е н н о й 

г и п е р п л а з и и к о р ы н а д п о ч е ч н и к о в . В с т р е 

ч а е т с я р е д к о . 

Гэнетические данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о н е д о с т а т о ч н о с т ь ю 

2 0 , 2 2 - д е с м о л а з ы , к о ф а к т о р о м к о т о р о й 

с л у ж и т ц и т о х р о м Р-450. Э т о т ф е р м е н т п р и 

н и м а е т у ч а с т и е в п е р в о м э т а п е с и н т е з а 

с т е р о и д н ы х г о р м о н о в , о б е с п е ч и в а я п р е 

в р а щ е н и е х о л е с т е р и н а в п р е г н е н о л о н ( р и с . 

4.1.4.1.) [ 4 1 ] . Ф у н к ц и о н и р о в а н и е ф е р м е н т а 

н а х о д и т с я п о д к о н т р о л е м г е н а S T A R 

( s t e r o i d o g e n i c a c u t e r e g u l a t o r y p r o t e i n ) , к а р -
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Название Л о к а л и з а ц и я 

гена 

Тип н а с л е д о в а н и я П о р а ж е н и е д р у г и х о р г а н о в 

Синдром Не известна Предполагается Задержка роста, умственная отсталость, 

Иохансона-Близарда Х-сцепленный 

доминантный 

мальабсорбция, недостаточность поджелудочной 

железы, тугоухость, аномалии мочеполовой 

системы, неперфорированный анус, гипоплазия 

крыльев носа, отсутствие постоянных зубов, 

обратное расположение внутренних органов 

Наследственная 20q13.2 Аутосомно- Низкий рост, ожирение, круглое лицо, 

остеодистрофия доминантный брахидактилия, др. аномалии скелета, подкожные 

Олбрайта кальцификаты, псевдогипопаратиреоз, 

гипокальциемия, гиперфосфатемия, 

иногда умственная отсталость 

Аутоиммунный 21q22.3 Аутосомно- Гипокортицизм, гипопаратиреоз, кандидоз, гепатит, 

полиэндокринный рецессивный мальабсорбция, пернициозная анемия, алопеция, 

синдром 1 типа сахарный диабет, гипогонадизм 

Гипогидратическая Не известна Предполагается Умственная отсталость, гипогидратическая 

эктодермальная Х-сцепленный эктодермальная дисплазия, агенезия мозолистого 

дисплазия тела и мозжечка, частые инфекционные 

с гипотиреозом заболевания, гипертелоризм глаз, птоз век, 

и агенезией выступающий лоб, гипоплазия верхней челюсти, 

мозолистого тела большой язык, низко расположенные уши, 

аномалии зубов, макроцефалия, расширение 

боковых желудочков мозга 

Гипогидратическая Не известна Предполагается Гипогидратическая эктодермальная дисплазия, 

эктодермальная Х-сцепленный цилиарная дискинезия, частые респираторные 

дисплазия заболевания, редкие волосы, аномалии ногтей, 

с гипотиреозом уртикарные высыпания на коже и слизистых 

и цилиарной 

дискинезией 

Аномалия передней Не известна Не установлен Задержка роста, аномалия передней камеры глаза, 

камеры глаза, колобома радужки, узкий наружный слуховой 

гипоплазия мозжечка, проход, гипоплазия мозжечка с аномалией 

гипотиреоз и стеноз Денди-Уолкера, короткая шея, стеноз трахеи, 

трахеи дисплазия тазобедренных суставов, 

аномалия зубов 

т и р о в а н н о г о на х р о м о с о м е 8 - 8 р 1 1 . 2 . 

У п о д а в л я ю щ е г о б о л ь ш и н с т в а о б с л е д о 

в а н н ы х б о л ь н ы х в ы я в л е н ы м у т а ц и и в д а н 

н о м г е н е [ 4 2 ] . У о д н о г о р е б е н к а о б н а р у ж е 

н а м у т а ц и я г е н а ц и т о х р о м а Р - 4 5 0 

( C Y P 1 1 A ) , л о к а л и з о в а н н о г о н а х р о м о с о м е 

15 - 1 5 q 2 3 - q 2 4 . Т и п н а с л е д о в а н и я п а т о л о 

г и и - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й . 

О с н о в н ы е з в е н ь я п а т о г е н е з а з а б о л е в а 

н и я - н а р у ш е н и е н а ч а л ь н о г о э т а п а б и о с и н 

т е з а в с е х с т е р о и д н ы х г о р м о н о в , к о м п е н с а 

т о р н а я а к т и в а ц и я р е г у л и р у ю щ и х г о р м о н о в 

г и п о ф и з а , что п р и в о д и т к г и п е р п л а з и и ко

р ы н а д п о ч е ч н и к о в , у с и л е н и ю в ы р а б о т к и 

а н д р о г е н о в , п р о м е ж у т о ч н ы х п р о д у к т о в 

с и н т е з а к о р т и з о л а , с т и м у л я ц и и р е н и н - а н -

г и о т е н з и н о в о й с и с т е м ы . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е о б ы ч н о п р о я в л я е т с я у ж е в п е р и о д е 

н о в о р о ж д е н н о с т и п р и з н а к а м и т я ж е л о й 

н а д п о ч е ч н и к о в о й н е д о с т а т о ч н о с т и с с и н 

д р о м о м п о т е р и с о л и : н а р у ш е н и е р а з в и т и я , 

с л а б о с т ь , о б щ а я г и п о т о н и я , г и п е р п и г м е н 

т а ц и я к о ж и . У п а ц и е н т о в м у ж с к о г о п о л а 

( к а р и о т и п 4 6 XY) о т м е ч а е т с я р а з л и ч н а я 

с т е п е н ь г и п о с п а д и и и л и ф о р м и р о в а н и е по

л о в ы х о р г а н о в п о ж е н с к о м у т и п у [ 2 4 ] . 

Лабораторные исследования. В к р о в и 

о п р е д е л я ю т с я н и з к и й у р о в е н ь в с е х с т е р о 

и д н ы х г о р м о н о в и п о в ы ш е н и е с о д е р ж а н и я 
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А К Т Г . В м о ч е с н и ж е н о с о д е р ж а н и е 17-окси-

к о р т и к о с т е р о и д о в и 1 7 - к е т о с т е р о и д о в . Ре

а к ц и я н а в в е д е н и е А К Т Г и х о р и о н и ч е с к о г о 

г о н а д о т р о п и н а о с л а б л е н а . Б и о х и м и ч е с к о е 

и с с л е д о в а н и е в ы я в л я е т г и п о н а т р и е м и ю , г и -

п е р к а л и е м и ю , н е р е д к о г и п е р г л и к е м и ю . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с д р у г и м и ф о р м а м и в р о ж д е н н о й 

г и п е р п л а з и и к о р ы н а д п о ч е ч н и к о в . 

Лечение в к л ю ч а е т з а м е с т и т е л ь н у ю т е 

р а п и ю г л ю к о к о р т и к о и д а м и , м и н е р а л к о р т и -

к о и д а м и и п о л о в ы м и г о р м о н а м и . С р е д и 

г л ю к о к о р т и к о и д о в и с п о л ь з у ю т г и д р о к о р т и 

з о н ( 1 0 - 1 5 м г / м 2 в с у т ) , а т а к ж е к о р т и з о н а 

а ц е т а т , п р е д н и з о н , п р е д н и з о л о н , д е к с а м е -

т а з о н в с о о т в е т с т в у ю щ и х д о з и р о в к а х . Н а б 

л ю д е н и я д е м о н с т р и р у ю т у с п е ш н у ю м е д и 

ц и н с к у ю р е а б и л и т а ц и ю п а ц и е н т о в в с л у 

ч а е р а н о н а ч а т о г о л е ч е н и я . 

4.1.4.3.2. Врожденная гиперплазия коры 

надпочечников с дефицитом 

3-р-гидроксистероид-

дегидрогеназы (II тип) 

В п е р в ы е о п и с а н а A . B o n g i o v a n n i в 

1 9 6 1 г . Ч а с т о т а не у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о д е ф и ц и т о м 3-(3-

г и д р о к с и с т е р о и д д е г и д р о г е н а з ы , у ч а с т в у ю 

щ е й в н е с к о л ь к и х р е а к ц и я х б и о с и н т е з а 

с т е р о и д н ы х г о р м о н о в и о с у щ е с т в л я ю щ е й 

о б р а з о в а н и е п р о г е с т е р о н а и з п р е г н е н о л о -

н а , 1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е р о н а и з 1 7 - г и д р о -

к с и п р е г н е н о л о н а и а н д р о с т е н д и о н а и з д е -

г и д р о э п и а н д р о с т е р о н а ( р и с . 4 . 1 . 4 . 1 . ) . Л о 

к а л и з а ц и я г е н а - 1 р 1 3 . 1 . Т и п н а с л е д о в а 

н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й . 

Патогенез б о л е з н и о б у с л о в л е н д е ф и 

ц и т о м 3 - р - г и д р о к с и с т е р о и д д е г и д р о г е н а з ы , 

и г р а ю щ е й в а ж н у ю р о л ь в с и н т е з е п р о г е с 

т е р о н а , 1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е р о н а и а н д р о 

с т е н д и о н а . 

Клиническая характеристика. У б о л ь 

ш и н с т в а д е т е й о т м е ч а е т с я с и н д р о м п о т е р и 

с о л и . У м а л ь ч и к о в о б н а р у ж и в а ю т с я г и п о -

с п а д и я , м у ж с к о й п с е в д о г е р м а ф р о д и т и з м , 

г и н е к о м а с т и я . У д е в о ч е к н а б л ю д а е т с я в и 

р и л и з а ц и я . 

Н е к л а с с и ч е с к и й в а р и а н т б о л е з н и х а р а к 

т е р и з у е т с я п о з д н е й м а н и ф е с т а ц и е й . 

В к л и н и ч е с к о й к а р т и н е п р е в а л и р у ю т п р и 

з н а к и н а р у ш е н и я п о л о в о г о р а з в и т и я ( о п е 

р е ж е н и е к о с т н о г о в о з р а с т а , г и р с у т и з м , 

а м е н о р е я , б е с п л о д и е ) , о т с у т с т в у ю т к р и з ы 

п о т е р и с о л и . Э т о т в а р и а н т д е ф и ц и т а 3-р"-

г и д р о к с и с т е р о и д д е г и д р о г е н а з ы в ы я в л я е т 

с я п р и б л и з и т е л ь н о у 1 7 % ж е н щ и н с в и р и -
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Р и с . 4 . 1 . 4 . 1 . Схема биосинтеза стероидных гормонов [ 4 1 ] . 

Обозначения: 1 - 20,22-десмолаза; 2 - З-р-гидроксистероиддегидрогеназа; 3 - 21-гидроксилаза; 4 - 11-/3-гидроксилаза; 

5 - 18-гидроксилаза; 6 - 17-а-гидроксилаза. 



л и з а ц и е й и у 1 0 % д е т е й с п р е ж д е в р е м е н 

н ы м п о л о в ы м р а з в и т и е м [ 2 4 ] . 

Лабораторные исследования. В к р о в и 

п о в ы ш е н ы у р о в н и п р е г н е н о л о н а , 1 7 - г и д р о -

к с и п р е г н е н о л о н а , д е г и д р о э п и а н д р о с т е р о -

н а , п р е г н е н т р и о л а п р и с н и ж е н и и с о д е р ж а 

н и я п р о г е с т е р о н а , 1 1 - д е з о к с и к о р т и к о с т е -

р о н а , к о р т и з о л а , 1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е р о -

н а , а л ь д о с т е р о н а , а н д р о с т е н д и о н а . 

Лечение з а к л ю ч а е т с я в п р и м е н е н и и з а 

м е с т и т е л ь н о й т е р а п и и г л ю к о к о р т и к о и д а -

м и , м и н е р а л о к о р т и к о и д а м и и п о л о в ы м и 

г о р м о н а м и . П р и н е о б х о д и м о с т и о с у щ е с т в 

л я е т с я х и р у р г и ч е с к а я к о р р е к ц и я н а р у ж н ы х 

п о л о в ы х о р г а н о в . 

4.1.4.3.3. Врожденная гиперплазия коры 

надпочечников с дефицитом 

21-гидроксилазы (III тип) 

Н е д о с т а т о ч н о с т ь 2 1 - г и д р о к с и л а з ы - с а 

м а я ч а с т а я п р и ч и н а в р о ж д е н н о й г и п е р п л а 

з и и к о р ы н а д п о ч е ч н и к о в ( о к о л о 9 5 % в с е х 

с л у ч а е в ) . Ее ч а с т о т а с о с т а в л я е т 1 : 5 0 0 0 

н о в о р о ж д е н н ы х . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

З а б о л е в а н и е с в я з а н о с н е д о с т а т о ч н о с т ь ю 

2 1 - г и д р о к с и л а з ы , о с у щ е с т в л я ю щ е й п р е 

в р а щ е н и е п р о г е с т е р о н а в 11 - д е з о к с и к о р т и -

к о с т е р о н и 1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е р о н а в 

1 1 - д е з о к с и к о р т и з о л ( р и с . 4.1.4.1.) . Л о к а л и 

з а ц и я г е н а - 6 р 2 1 . 3 . Т и п н а с л е д о в а н и я -

а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й . 

Н а р у ш е н и е с и н т е з а п р е д ш е с т в е н н и к а 

к о р т и з о л а в е д е т к а к т и в а ц и и в ы б р о с а 

А К Т Г , г и п е р п л а з и и к о р ы н а д п о ч е ч н и к о в и 

с т и м у л я ц и и с е к р е ц и и а н д р о г е н о в ( в и р и л и 

з а ц и я ) . Н е д о с т а т о ч н о с т ь 1 1 - д е з о к с и к о р т и -

к о с т е р о н а я в л я е т с я п р и ч и н о й д е ф и ц и т а 

а л ь д о с т е р о н а ( с и н д р о м п о т е р и с о л и ) . 

Клиническая характеристика. З а б о 

л е в а н и е п р о я в л я е т с я в в и д е н е с к о л ь к и х 

г е н е т и ч е с к и - г е т е р о г е н н ы х ф о р м : с о л ь т е -

р я ю щ е й , п р о с т о й в и р и л ь н о й , н е к л а с с и ч е 

с к о й с п о з д н и м н а ч а л о м . П р и с о л ь т е р я ю -

щ е й ф о р м е , н а б л ю д а ю щ е й с я у 7 5 % н о в о 

р о ж д е н н ы х с д е ф и ц и т о м 2 1 - г и д р о к с и л а 

з ы , п р е в а л и р у е т н а д п о ч е ч н и к о в а я н е д о с 

т а т о ч н о с т ь с с и н д р о м о м п о т е р и с о л и . Х а 

р а к т е р н ы п р и з н а к и в и р и л и з а ц и и , к о т о р ы е 

о б н а р у ж и в а ю т с я п р и р о ж д е н и и и у с и л и в а 

ю т с я п о с т н а т а л ь н о : г и п е р т р о ф и я к л и т о р а , 

у в е л и ч е н и е п о л о в о г о ч л е н а , р а н н е е о в о 

л о с е н и е л о б к а и д р . [ 2 4 , 4 3 ] . 

П р и п р о с т о й в и р и л ь н о й ф о р м е б о л е з н и 

о т с у т с т в у ю т к р и з ы п о т е р и с о л и . Н е к л а с с и 

ч е с к а я ф о р м а о т л и ч а е т с я п о з д н е й м а н и 

ф е с т а ц и е й , в к л и н и ч е с к о й к а р т и н е д о м и 

н и р у е т н а р у ш е н и е п о л о в о г о р а з в и т и я . Э т а 

ф о р м а и м е е т в ы с о к у ю р а с п р о с т р а н е н 

н о с т ь : 0 , 0 1 % с р е д и л и ц е в р о п е о и д н о й р а 

с ы , в т о м ч и с л е 3 , 7 % с р е д и е в р е е в - а ш к е -

н а з и . О н а в ы я в л я е т с я у 9 % ж е н щ и н с в и р и 

л и з а ц и е й и у 7% д е т е й с п р е ж д е в р е м е н 

н ы м п о л о в ы м р а з в и т и е м [ 2 4 ] . 

Лабораторные исследования. В к р о в и и 

м о ч е б о л ь н ы х п о в ы ш е н ы у р о в н и 17-гидро

к с и п р о г е с т е р о н а , а н д р о г е н о в и их м е т а б о 

л и т о в . У в е л и ч е н о с о д е р ж а н и е А К Т Г в к р о в и . 

Лечение о с н о в а н о на з а м е с т и т е л ь н о й 

т е р а п и и г л ю к о - и м и н е р а л о к о р т и к о и д а м и . 

О с у щ е с т в л я е т с я х и р у р г и ч е с к а я к о р р е к ц и я 

н а р у ж н ы х п о л о в ы х о р г а н о в . П р и с о л ь т е р я -

ю щ е й ф о р м е в р а ц и о н п и т а н и я д е т е й д о 

п о л н и т е л ь н о в в о д я т х л о р и с т ы й н а т р и й и з 

р а с ч е т а 1-3 г в с у т . 

4.1.4.3.4. Врожденная гиперплазия коры 

надпочечников с дефицитом 

11'-fi-гидроксилазы (IV тип) 

З а б о л е в а н и е о п и с а н о P.Royer et al. в 

1 9 6 1 г . Э т а ф о р м а в с т р е ч а е т с я у 5 - 8 % 

б о л ь н ы х с в р о ж д е н н о й г и п е р п л а з и е й к о р ы 

н а д п о ч е ч н и к о в . Ч а с т о т а с о с т а в л я е т 

1 : 1 0 0 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х . У с т а н о в л е н а 

о т н о с и т е л ь н о в ы с о к а я ч а с т о т а б о л е з н и 

с р е д и е в р е е в - с е ф а р д о в , в ы х о д ц е в и з М а 

р о к к о , Т у н и с а , Т у р ц и и и И р а н а . 

Генетические данные и патогенез. 

В о с н о в е п а т о л о г и и л е ж и т д е ф е к т 11-р-гид-

р о к с и л а з ы , к о т о р а я у ч а с т в у е т в п р е в р а щ е 

н и и 1 1 - д е з о к с и к о р т и з о л а в к о р т и з о л и 

1 1 - д е з о к с и к о р т и к о с т е р о н а в к о р т и к о с т е р о н 

( р и с . 4.1.4.1.). Л о к а л и з а ц и я r e H a - 8 q 2 1 . Т и п 

н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й . 
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1 

В с л е д с т в и е н е д о с т а т о ч н о с т и к о р т и з о л а 

п р о и с х о д и т с т и м у л я ц и я с е к р е ц и и А К Т Г , 

в е д у щ а я к г и п е р п л а з и и к о р ы н а д п о ч е ч н и 

к о в и ч р е з м е р н о й п р о д у к ц и и а н д р о г е н о в . 

И з б ы т о к 1 1 - д е з о к с и к о р т и к о с т е р о н а о б у 

с л о в л и в а е т з а д е р ж к у н а т р и я и в о д ы и р а з 

в и т и е а р т е р и а л ь н о й г и п е р т е н з и и . 

В клинической картине д о м и н и р у ю т низ

корослость и н а р у ш е н и е п о л о в о г о развития, 

в т о м ч и с л е в н у т р и у т р о б н а я в и р и л и з а ц и я у 

девочек. Для ж е н щ и н х а р а к т е р н ы г и р с у т и з м , 

р а с с т р о й с т в о м е н с т р у а л ь н о г о ц и к л а . О с н о в 

ное о т л и ч и е о т п р е д с т а в л е н н ы х в ы ш е ф о р м 

в р о ж д е н н о й г и п е р п л а з и и к о р ы н а д п о ч е ч н и 

ков - н а л и ч и е а р т е р и а л ь н о й г и п е р т е н з и и , ко

т о р а я , как п р а в и л о , д е б ю т и р у е т в пубертат

ном п е р и о д е . В р а н н е м возрасте в о з м о ж н ы 

к р и з ы потери с о л и . З а б о л е в а н и е о б ы ч н о про

т е к а е т менее тяжело, ч е м ф о р м а , о б у с л о в 

л е н н а я д е ф и ц и т о м 2 1 - г и д р о к с и л а з ы [24, 4 4 ] . 

Лабораторные исследования. В к р о в и 

п а ц и е н т о в п о в ы ш е н ы у р о в н и 11 -дезоксикор-

т и к о с т е р о н а , 1 1 - д е з о к с и к о р т и з о л а , а н д р о -

с т е н д и о н а . У в е л и ч е н а почечная э к с к р е ц и я 

17-кетостероидов, д е г и д р о э п и а н д р о с т е р о н а , 

т е т р а г и д р о д е з о к с и к о р т и к о с т е р о н а . С н и ж е н о 

с о д е р ж а н и е к о р т и з о л а в к р о в и . У р о в е н ь ка

л и я м о ж е т меняться в с т о р о н у г и п е р - и л и г и -

п о к а л и е м и и . П о д в л и я н и е м г л ю к о к о р т и к о и -

д о в п р о и с х о д и т н о р м а л и з а ц и я п о к а з а т е л е й 

к о р т и к о с т е р о и д о в в к р о в и и моче. 

Лечение з а к л ю ч а е т с я в з а м е с т и т е л ь 

н о й т е р а п и и г л ю к о к о р т и к о и д а м и . 

4.1.4.3.5. Врожденная гиперплазия коры 

надпочечников с дефицитом 

18-гидроксилазы (дефицит 

альдостерона) 

О п и с а н а H.Visser и W . C o s t в 1 9 6 4 г. Ч а 

с т о т а н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о н е д о с т а т о ч н о с т ь ю 

1 8 - г и д р о к с и л а з ы , о с у щ е с т в л я ю щ е й п о с л е 

д о в а т е л ь н о е п р е в р а щ е н и е к о р т и к о с т е р о н а 

в 1 8 - г и д р о к с и к о р т и к о с т е р о н и з а т е м - в 

а л ь д о с т е р о н ( р и с . 4.1.4.1.) . П р е д п о л а г а е т 

с я , что д а н н а я п а т о л о г и я и н е д о с т а т о ч н о с т ь 

1 1 - р - г и д р о к с и л а з ы я в л я ю т с я а л л е л ь н ы м и 

с о с т о я н и я м и , а у к а з а н н ы е ф е р м е н т ы в х о д я т 

в с о с т а в м у л ь т и ф у н к ц и о н а л ь н о г о к о м п л е к с а 

Р 4 5 0 С 1 1 [45]. Л о к а л и з а ц и я г е н а - 8 q 2 1 . Т и п 

н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й . 

Клиническая симптоматика п р е и м у 

щ е с т в е н н о с в я з а н а с п о т е р е й н а т р и я и 

п р о я в л я е т с я р а з в и т и е м р в о т ы , д е г и д р а т а 

ц и и , н а р у ш е н и е м в с к а р м л и в а н и я , м е д л е н 

н о й п р и б а в к о й м а с с ы т е л а , г и п е р т е р м и е й . 

Лабораторные исследования. Х а р а к 

т е р н ы г и п о н а т р и е м и я , г и п е р к а л и е м и я . В 

к р о в и и м о ч е о т с у т с т в у е т а л ь д о с т е р о н . 

Лечение з а к л ю ч а е т с я в п р и м е н е н и и м и -

н е р а л о к о р т и к о и д о в . 

4.1.4.3.6. Врожденная гиперплазия коры 

надпочечников с дефицитом 

17-а-гидроксилазы (V тип) 

Э т а ф о р м а п а т о л о г и и в п е р в ы е о п и с а н а 

E.Biglieri в 1 9 6 6 г. [ 4 6 ] . Ч а с т о т а не у с т а н о в 

л е н а . В л и т е р а т у р н ы х и с т о ч н и к а х с о о б щ а 

е т с я п о ч т и о 2 0 0 с л у ч а я х б о л е з н и . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е с в я з а н о с д е ф е к т о м 1 7 - а - г и д р о 

к с и л а з ы , к а т а л и з и р у ю щ е й н е с к о л ь к о реак

ц и й б и о с и н т е з а с т е р о и д н ы х г о р м о н о в : 

т р а н с ф о р м а ц и ю п р е г н е н о л о н а п о с л е д о 

в а т е л ь н о в 1 7 - г и д р о к с и п р е г н е н о л о н и д е -

г и д р о э п и а н д р о с т е р о н , п р о г е с т е р о н а - в 

1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е р о н и а н д р о с т е н д и о н 

(рис. 4.1.4.1.). Л о к а л и з а ц и я г е н а - 10q24.3. 

Тип н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й . 

Патогенез о б у с л о в л е н н е д о с т а т о ч н о 

с т ь ю г л ю к о к о р т и к о и д о в и п о л о в ы х г о р м о 

н о в . У в е л и ч е н н а я п о д в л и я н и е м А К Т Г п р о 

д у к ц и я 11 - д е з о к с и к о р т и к о с т е р о н а в е д е т к 

р а з в и т и ю г и п о к а л и е м и ч е с к о г о а л к а л о з а и 

а р т е р и а л ь н о й г и п е р т е н з и и . 

Клиническая характеристика. О с н о в 

н ы е к л и н и ч е с к и е п р и з н а к и - н а р у ш е н и е 

п о л о в о г о р а з в и т и я и п о в ы ш е н н о е а р т е р и 

а л ь н о е д а в л е н и е . Д л я б о л ь н ы х м у ж с к о г о 

п о л а ( к а р и о т и п 46XY) х а р а к т е р е н м у ж с к о й 

п с е в д о г е р м а ф р о д и т и з м : ф о р м и р о в а н и е 

н а р у ж н ы х п о л о в ы х о р г а н о в п о т и п у ж е н 

с к и х , г и н е к о м а с т и я . У б о л ь н ы х ж е н с к о г о 
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п о л а ( к а р и о т и п 4 6 Х Х ) н а б л ю д а ю т с я п е р 

в и ч н а я а м е н о р е я , з а д е р ж к а п о л о в о г о р а з 

в и т и я , п а т о л о г и я я и ч н и к о в [ 2 4 , 4 6 ] . 

Лабораторные исследования. Х а р а к 

т е р е н г и п о к а л и е м и ч е с к и й а л к а л о з . В к р о 

в и п о в ы ш е н ы у р о в н и 1 1 - д е з о к с и к о р т и к о -

с т е р о н а , 1 8 - г и д р о к с и - 1 1 - д е з о к с и к о р т и к о -

с т е р о н а , к о р т и к о с т е р о н а , 1 8 - г и д р о к с и к о р -

т и к о с т е р о н а и А К Т Г . У м е н ь ш е н а п о ч е ч н а я 

э к с к р е ц и я 1 7 - г и д р о к с и к о р т и к о с т е р о и д о в . 

Лечение в к л ю ч а е т з а м е с т и т е л ь н у ю т е р а 

п и ю г л ю к о к о р т и к о и д а м и , п о л о в ы м и г о р м о 

н а м и , п р и н е о б х о д и м о с т и - х и р у р г и ч е с к у ю 

к о р р е к ц и ю н а р у ж н ы х п о л о в ы х о р г а н о в . 

4.1.4.3.7. Врожденная гиперплазия коры 

надпочечников с дефицитом 

нескольких энзимов 

биосинтеза стероидов 

О п и с а н а R. P e t e r s o n et a l . в 1 9 8 6 г. [ 4 7 ] . 

Ч а с т о т а н е и з в е с т н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о д е ф и ц и т о м н е 

с к о л ь к и х м и к р о с о м а л ь н ы х о к с и д а з , о б е с 

п е ч и в а ю щ и х б и о с и н т е з с т е р о и д н ы х г о р м о 

н о в : 2 1 - г и д р о к с и л а з ы , 1 7 - а - г и д р о к с и л а з ы 

и 1 7 , 2 0 - д е с м о л а з ы ( р и с . 4 . 1 . 4 . 1 ) . П р е д п о 

л а г а е т с я , что н е д о с т а т о ч н о с т ь у к а з а н н ы х 

ф е р м е н т о в с в я з а н а с д е ф е к т о м и х о б щ е г о 

к о ф а к т о р а - ц и т о х р о м а Р-450. Л о к а л и з а 

ц и я г е н а н е о п р е д е л е н а . Т и п н а с л е д о в а н и я 

не у с т а н о в л е н . У м а т е р и и с е с т е р б о л ь н о г о 

р е б е н к а ( к а р и о т и п 4 6 XY) в ы я в л е н ы м и н и 

м а л ь н ы е б и о х и м и ч е с к и е п р и з н а к и д е ф и 

ц и т а 1 7 - а - г и д р о к с и л а з ы . 

О с н о в н ы м и з в е н ь я м и п а т о г е н е з а п а т о 

л о г и и с л у ж а т н а р у ш е н и е с и н т е з а к о р т и з о 

л а и т е с т о с т е р о н а , а к т и в а ц и я п р о д у к ц и и 

А К Т Г и г и п е р п л а з и я к о р ы н а д п о ч е ч н и к о в . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е п р о я в л я е т с я м у ж с к и м п с е в д о г е р 

м а ф р о д и т и з м о м . 

Лабораторные исследования в ы я в л я 

ю т н и з к и е у р о в н и к о р т и з о л а и т е с т о с т е р о 

н а в к р о в и , в ы с о к о е с о д е р ж а н и е А К Т Г . 

Лечение: з а м е с т и т е л ь н а я т е р а п и я г л ю 

к о к о р т и к о и д а м и , п о л о в ы м и г о р м о н а м и , х и 

р у р г и ч е с к а я к о р р е к ц и я н а р у ж н ы х п о л о в ы х 

о р г а н о в . 
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4 . 1 . 5 . Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и , 

с в я з а н н ы е с н а р у ш е н и е м 

м е м б р а н н о г о т р а н с п о р т а в п о ч к а х 

и к и ш е ч н и к е 

Д о с т и ж е н и я с о в р е м е н н о й м е м б р а н о л о -

г и и - н а у к и о с т р у к т у р е и ф у н к ц и я х б и о л о 

г и ч е с к и х м е м б р а н - с в и д е т е л ь с т в у ю т о 

т о м , ч т о м н о г и е п а т о л о г и ч е с к и е п р о ц е с с ы 

з а т р а г и в а ю т к л е т о ч н ы е м е м б р а н ы , н а р у 

ш а я и х н о р м а л ь н у ю м о л е к у л я р н у ю о р г а н и 

з а ц и ю . 

М е м б р а н ы в ы п о л н я ю т в о р г а н и з м е у н и 

к а л ь н ы е ф у н к ц и и : о р г а н и з а ц и ю в п р о 

с т р а н с т в е б и о х и м и ч е с к и х р е а к ц и й и р е ц е п -

т о р н ы х в з а и м о д е й с т в и й ; р е г у л я ц и ю п р о н и 

ц а е м о с т и ; а к т и в н ы й п е р е н о с м е т а б о л и т о в ; 

о б е с п е ч е н и е м о р ф о л о г и ч е с к о й ц е л о с т н о 

с т и и а в т о н о м н о с т и к л е т к и и в н у т р и к л е т о ч 

н ы х о р г а н е л л ; п р о ц е с с ы б и о э л е к т р о г е н е з а 

и д р . С д р у г о й с т о р о н ы , п р и н ц и п и а л ь н о е 

с х о д с т в о х и м и ч е с к о г о с о с т а в а ( б е л к и , ф о с -

ф о л и п и д ы , г л и к о л и п и д ы , х о л е с т е р и н ) и 

е д и н с т в о ф и з и ч е с к о й о р г а н и з а ц и и ( б и м о -
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л е к у л я р н ы й с л о й л и п и д о в , н а с ы щ е н н ы й 

ф е р м е н т а м и и с т р у к т у р н ы м и б е л к а м и ) поз

в о л я ю т р а с с м а т р и в а т ь ч е л о в е ч е с к и й о р г а 

н и з м как с л о ж н у ю с и с т е м у е д и н о о б р а з н ы х 

с т р у к т у р н ы х э л е м е н т о в с г и г а н т с к о й о б щ е й 

п о в е р х н о с т ь ю , д о с т и г а ю щ е й д е с я т к о в т ы 

сяч к в а д р а т н ы х м е т р о в . Э т о д а е т о с н о в а 

н и е п р е д п о л а г а т ь с у щ е с т в о в а н и е о б щ и х 

м е х а н и з м о в п а т о л о г и и м е м б р а н . 

М е м б р а н ы н е т о л ь к о о т г о р а ж и в а ю т клет

ки от о к р у ж а ю щ е й с р е д ы , но в с а м и х м е м б 

р а н а х п р о и с х о д и т ряд о ч е н ь в а ж н ы х п р о 

ц е с с о в . С в я з а н н ы е с м е м б р а н о й ф е р м е н т ы 

к о н т р о л и р у ю т п о т о к и в е щ е с т в ч е р е з м е м б 

рану. Э т и в е щ е с т в а о п р е д е л я ю т с к о р о с т ь и 

н а п р а в л е н и е х и м и ч е с к и х р е а к ц и й , о т кото

р ы х з а в и с и т ж и з н ь . М е м б р а н ы с о з д а ю т о б о 

л о ч к у д л я э н д о ц и т о з а и э к з о ц и т о з а ( ф а г о 

ц и т о з а и с е к р е ц и и ) , с о о т в е т с т в е н н о . Н а 

м е м б р а н а х р а с п о л а г а ю т с я р е ц е п т о р н ы е 

у ч а с т к и д л я с п е ц и ф и ч е с к и х г о р м о н о в и ле

к а р с т в . Д р у г и е у ч а с т к и с о д е р ж а т а н т и г е н ы 

и м е т к и и д е н т и ч н о с т и , к о т о р ы е не п о з в о л я 

ю т в н у т р е н н е й с и с т е м е н а д з о р а р а з р у ш а т ь 

э т и к л е т к и как и н о р о д н ы е т е л а . В м е м б р а 

н а х с у щ е с т в у ю т у ч а с т к и , к о т о р ы е р а с п о з н а 

ю т с о с е д н и е к л е т к и и м о г у т о г р а н и ч и в а т ь 

и х п р о л и ф е р а т и в н у ю с п о с о б н о с т ь . 

Е с т е с т в е н н о п р е д п о л о ж и т ь , ч т о н а р у ш е 

н и е л ю б о г о и з э л е м е н т о в м о л е к у л я р н о й 

о р г а н и з а ц и и э т о й х р у п к о й с и с т е м ы м о ж е т 

п р и в о д и т ь к п а т о л о г и и , и н о г д а н о с я щ е й 

ф а т а л ь н ы й х а р а к т е р д л я о р г а н и з м а . В с в я 

з и с э т и м р а с к р ы т и е п а т о г е н е т и ч е с к и х м е 

х а н и з м о в б о л е з н е й , с в я з а н н ы х с н а р у ш е 

н и е м м е м б р а н н о й о р г а н и з а ц и и , п о з в о л я е т 

и с п о л ь з о в а т ь и х д л я р а н н е й д и а г н о с т и к и и 

д л я л е ч е н и я к о н к р е т н ы х з а б о л е в а н и й . 

С у щ е с т в у е т о г р о м н о е к о л и ч е с т в о б о 

л е з н е й , п р и к о т о р ы х в о в л е ч е н ы в п а т о л о 

г и ч е с к и й п р о ц е с с к л е т о ч н ы е м е м б р а н ы . В 

д а н н о м р а з д е л е н а ш л а о т р а ж е н и е л и ш ь 

ч а с т ь г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н ы х с о 

с т о я н и й , с в я з а н н ы х с н а р у ш е н и е м ф у н к ц и 

о н и р о в а н и я к л е т о ч н ы х м е м б р а н ж е л у д о ч 

н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а и п о ч е к , к а к н а и б о 

л е е я р к о о т р а ж а ю щ и х м е м б р а н н у ю п а т о 

л о г и ю . 

4.1.5.1. Наследственный 
несахарный диабет 

В ы д е л я ю т д в е ф о р м ы н а с л е д с т в е н н о г о 

н е с а х а р н о г о д и а б е т а : н а с л е д с т в е н н ы й 

н е й р о г е н н ы й н е с а х а р н ы й д и а б е т и н а 

с л е д с т в е н н ы й н е ф р о г е н н ы й н е с а х а р н ы й 

д и а б е т . 

В о с н о в е з а б о л е в а н и я л е ж а т а б с о л ю т 

н ы й и л и о т н о с и т е л ь н ы й д е ф и ц и т ы а н т и д и 

у р е т и ч е с к о г о г о р м о н а ( в а з о п р е с с и н а ) . А н 

т и д и у р е т и ч е с к и й г о р м о н (АДГ) - о к т а п е п -

т и д с о ч е н ь к о р о т к и м п е р и о д о м п о л у р а с п а 

д а , с о с т а в л я ю щ и м н е с к о л ь к о ( 1 5 - 1 8 ) м и 

нут. С х е м а т и ч е с к о е и з о б р а ж е н и е а м и н о 

к и с л о т н о й п о с л е д о в а т е л ь н о с т и в м о л е к у л е 

А Д Г п р е д с т а в л е н о н а р и с . 4 . 1 . 5 . 1 . 

А н т и д и у р е т и ч е с к а я а к т и в н о с т ь в м о л е 

к у л е г о р м о н а о п р е д е л я е т с я в 8 п о л о ж е н и и 

о с т а т к о м а р г и н и н а и л и и н о г д а л и з и н а - а р -

г и н и н - в а з о п р е с с и н и л и з и н - в а з о п р е с с и н . 

С - к о н е ц с о с т о и т и з о с т а т к а г л и ц и н а в ф о р 

м е а м и д а . И з м е н е н и я о б о и х к о н ц о в п е п т и д 

н о й ц е п и г о р м о н а н е м е н я ю т с в о й с т в , в т о 

в р е м я как н е б о л ь ш и е и з м е н е н и я в ц и к л и 

ч е с к о й с т р у к т у р е , н а р у ш а ю щ и е д и с у л ь -

ф и д н у ю с в я з ь , и н а к т и в и р у ю т е г о . Р а з р у ш а 

е т с я в п о ч к а х в а з о п р е с с и н а з о й за с ч е т р а з 

р ы в а д и с у л ь ф и д н о й с в я з и . Д о 1 0 % г о р м о н а 

в ы д е л я е т с я с м о ч о й в н е и з м е н е н н о м в и д е . 

Ген А Д Г р а с п о л о ж е н н а х р о м о с о м е 2 0 , 

и м е е т 3 э к з о н а и д в а и н т р о н а [ 1 ] . 

В с л е д с т в и е а б с о л ю т н о г о и л и о т н о с и 

т е л ь н о г о д е ф и ц и т а г о р м о н а в о з н и к а е т н а 

р у ш е н и е р е а б с о р б ц и и в о д ы в п р о к с и м а л ь 

н ы х к а н а л ь ц а х п о ч е к . 

Клиническая картина о б е и х ф о р м и м е 

е т м н о г о о б щ е г о . Р а з в и т и е з а б о л е в а н и я 
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в о з м о ж н о в л ю б о м в о з р а с т е , н а ч и н а я с пе

р и о д а н о в о р о ж д е н н о с т и . В р а з в е р н у т о й 

с т а д и и х а р а к т е р н а т р и а д а с и м п т о м о в : по-

л и у р и я , и з о г и п о с т е н у р и я и п о л и д и п с и я . 

О д н а к о т я ж е с т ь к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й 

о т л и ч а е т с я з н а ч и т е л ь н о й в а р и а б е л ь н о 

с т ь ю - о т с у б к л и н и ч е с к и х ф о р м д о т я ж е 

л ы х , с в ы р а ж е н н ы м н а р у ш е н и е м к о н ц е н т 

р а ц и о н н о й ф у н к ц и и п о ч е к , к о г д а у д е л ь н а я 

п л о т н о с т ь м о ч и с о с т а в л я е т 1 0 0 0 - 1 0 0 1 . 

П р и э т о м с у т о ч н о е п о т р е б л е н и е ж и д к о с т и 

и е е в ы д е л е н и е м о г у т д о х о д и т ь д о 1 0 - 3 0 л . 

О г р а н и ч е н и е ж и д к о с т и п р и в о д и т к р а з в и 

т и ю к р и з а , п о в ы ш е н и ю о с м о л я р н о с т и к р о 

в и , д е г и д р а т а ц и и и г и п е р т е р м и и . О т с у т с т 

в и е к л и н и ч е с к и х п р и з н а к о в , с в я з а н н ы х с 

э ф ф е к т о м н е д о с т а т о ч н о с т и А Д Г ( у с и л е н и е 

г л ю к о н е о г е н е з а , г л и к о г е н о л и з а , с и н т е з а 

п р о с т а г л а н д и н о в , в а з о к о н с т р и к ц и и , в ы 

с в о б о ж д е н и е V l l l - ф а к т о р а с и с т е м ы с в е р 

т ы в а н и я к р о в и ) о б ъ я с н я е т с я н а л и ч и е м б о 

л е е м о щ н ы х с и с т е м , р е г у л и р у ю щ и х т е ж е 

п р о ц е с с ы . 

У з н а ч и т е л ь н о й ч а с т и б о л ь н ы х ( о к о л о 

8 0 % ) в с т р е ч а ю т с я з а д е р ж к а р о с т а , с н и ж е 

н и е а п п е т и т а , г и п е р т е р м и я , э н у р е з , г и д р о 

н е ф р о з , г и п е р т р о ф и я м о ч е в о г о п у з ы р я и 

д р . Р е ж е о т м е ч а ю т с я д и с ф у н к ц и и н а д п о 

ч е ч н и к о в , щ и т о в и д н о й ж е л е з ы и д р у г и х э н 

д о к р и н н ы х ж е л е з . 

О д н а к о и м е ю т с я и с у щ е с т в е н н ы е о т л и 

ч и я в п а т о г е н е т и ч е с к и х и г е н е т и ч е с к и х ме

х а н и з м а х ф о р м и р о в а н и я п а т о л о г и и . В о с 

н о в е э т и х ф о р м з а б о л е в а н и й л е ж а т и м о р 

ф о л о г и ч е с к и е р а з л и ч и я . 

Н а с л е д с т в е н н ы й н е й р о г е н н ы й н е с а 

х а р н ы й д и а б е т ( в а з о п р е с с и н ч у в с т в и -

т е л ь н ы й н е с а х а р н ы й д и а б е т ) 

Н а с л е д с т в е н н ы й н е й р о г е н н ы й н е с а х а р 

н ы й д и а б е т с в я з а н с п о р а ж е н и е м г и п о т а -

л а м и ч е с к о й о б л а с т и и а б с о л ю т н ы м д е ф и 

ц и т о м а н т и д и у р е т и ч е с к о г о г о р м о н а . П р е д 

п о л а г а ю т с в я з ь с е м е й н о г о н е й р о г е н н о г о 

н е с а х а р н о г о д и а б е т а с д е ф е к т о м г и п о т а -

л а м и ч е с к и х о с м о р е ц е п т о р о в . Э т о п р е д п о 

л о ж е н и е п о д т в е р ж д а е т с я д и с с о ц и а ц и е й 

р е з у л ь т а т о в п р о б с н а г р у з к о й х л о р и с т ы м 

н а т р и е м и м о ч е г о н н ы м и п р е п а р а т а м и . П р и 

в в е д е н и и г и п е р т о н и ч е с к и х с о л е в ы х р а с 

т в о р о в у р о в е н ь А Д Г н е п о в ы ш а е т с я , в т о 

в р е м я как у м е н ь ш е н и е о б ъ е м а ц и р к у л и р у 

ю щ е й ж и д к о с т и в с л е д с т в и е п р и е м а ф у р о -

с е м и д а в ы з ы в а е т у в е л и ч е н и е с е к р е ц и и в а -

з о п р е с с и н а . С л е д о в а т е л ь н о , п у т ь р е г у л я 

ц и и ч е р е з р е ц е п т о р ы о б ъ е м а , р а с п о л о ж е н 

н ы е в п р е д с е р д и я х , д у г е а о р т ы и с о н н ы х 

а р т е р и я х , о с т а е т с я и н т а к т н ы м , ч е м , в о з 

м о ж н о , и о б ъ я с н я е т с я р е м и с с и я з а б о л е в а 

н и я у п о ж и л ы х . 

В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в з а б о л е в а н и е 

и м е е т а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п н а с л е 

д о в а н и я [ 2 , 3 ] . О п и с а н ы е д и н и ч н ы е с л у ч а и 

с Х - с ц е п л е н н ы м т и п о м н а с л е д о в а н и я . Н а й 

д е н о т е с н о е с ц е п л е н и е з а б о л е в а н и я с 

г р у п п о й к р о в и M N . 

П р и м о р ф о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

о б н а р у ж и в а ю т у м е н ь ш е н и е к о л и ч е с т в а 

н е й р о н о в в с у п р а о п т и ч е с к и х и п а р а в е н т р и -

к у л я р н ы х я д р а х г и п о т а л а м у с а в с о ч е т а н и и 

с в ы р а ж е н н ы м г л и о з о м . 

Н а р я д у с н а с л е д с т в е н н о й п р и р о д о й , 

н е й р о г е н н ы й н е с а х а р н ы й д и а б е т м о ж е т 

б ы т ь о б у с л о в л е н и в о з д е й с т в и е м п р и о б р е 

т е н н ы х ф а к т о р о в ( о п у х о л и , т р а в м ы , и н 

ф е к ц и о н н ы е , в о с п а л и т е л ь н ы е п р о ц е с с ы в 

о б л а с т и г и п о т а л а м у с а и д р . ) , ч т о н е о б х о д и 

м о у ч и т ы в а т ь п р и п р о в е д е н и и д и ф ф е р е н 

ц и а л ь н о г о д и а г н о з а . К р о м е т о г о , е г о р а з 

в и т и е м о ж е т б ы т ь с в я з а н о с в р о ж д е н н ы м и 

а н о м а л и я м и г о л о в н о г о м о з г а ( а н э н ц е ф а 

л и я , г о л о п р о з э н ц е ф а л и я , д и с п л а з и я о п т и 

к о - п е р е г о р о д о ч н о й о б л а с т и и д р . ) . 

П р и н е й р о г е н н о м н е с а х а р н о м д и а б е т е 

э ф ф е к т и в н а з а м е с т и т е л ь н а я т е р а п и я п р е -

п а р т а м и А Д Г . Д е с о м п р е с с и н ( а д и у р е т и н ) 

п о д к о ж н о 0 , 0 3 - 0 , 1 5 м к г / с у т и л и а д и у р е т и н 

СД - к а п л и в н о с с и н д и в и д у а л ь н ы м п о д б о 

р о м 5 - 3 0 мкг/сут. В с р е д н е м 1-4 к а п л и 

0 , 0 1 % р-ра (1 мл р а в е н 0,1 мг) 2 - 3 р а з а в 

д е н ь . Д л и т е л ь н о с т ь э ф ф е к т а 6 ч. 

Н а с л е д с т в е н н ы й н е ф р о г е н н ы й н е с а 

х а р н ы й д и а б е т 

П р и н е ф р о г е н н о м н е с а х а р н о м д и а б е т е 

н а б л ю д а е т с я о т н о с и т е л ь н ы й д е ф и ц и т А Д Г . 
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В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в он о б у с л о в л е н не

д о с т а т о ч н о с т ь ю р е ц е п т о р о в А Д Г ( р е ц е п т о 

р ы а р г и н и н - в а з о п р е с с и н а ) . И з в е с т н о д в а 

в и д а р е ц е п т о р о в А Д Г : р е ц е п т о р ы \Л, и м е ю 

щ и е д в а п о д т и п а - 1А и 1 В, - р а с п о л о ж е н ы 

в п е ч е н и и с т е н к а х к р о в е н о с н ы х с о с у д о в и 

V 2 - в п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц а х . Г о р м о н в з а и м о 

д е й с т в у е т с э т и м и р е ц е п т о р а м и р а з н ы м и 

у ч а с т к а м и м о л е к у л ы . Д е й с т в и е р е ц е п т о 

р о в а р г и н и н - в а з о п р е с с и н а п о д т и п о в А и В 

о п о с р е д у е т с я ч е р е з ф о с ф о л и п а з у , a V 2 -

ч е р е з а д е н и л а т ц и к л а з у п у т е м в з а и м о д е й 

с т в и я с G S - б е л к а м и [ 4 ] . В п о ч к а х в о д а ре-

а б с о р б и р у е т с я , г л а в н ы м о б р а з о м , п у т е м 

с в я з ы в а н и я а р г и н и н в а з о п р е с с и н а с в а з о -

п р е с с и н о в ы м и р е ц е п т о р а м и т и п а 2 (V 2 -pe-

ц е п т о р ы ) [ 5 ] . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Ген р е ц е п т о р а А Д Г р а с п о л о ж е н н а х р о м о 

с о м е X q 2 8 [ 6 - 8 ] . П а т о г е н е з з а б о л е в а н и я 

с в я з а н с д е ф е к т о м р е ц е п т о р о в а р г и н и н -

в а з о п р е с с и н а - \ / 2 - р е ц е п т о р о в [ 5 , 9 ] . П р и 

э т о м н а б л ю д а е т с я н а р у ш е н и е р е ц е п ц и и к 

А Д Г во в с е х т и п а х р е ц е п т о р о в - V, и V 2 , 

в с л е д с т в и е ч е г о , н а р я д у с о с н и ж е н и е м 

р е а б с о р б ц и и в о д ы в п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц а х , 

н а б л ю д а е т с я у м е н ь ш е н и е в ы с в о б о ж д е 

н и я и з п е ч е н и и э н д о т е л и я с о с у д о в ф а к 

т о р а VIII с в е р т ы в а ю щ е й с и с т е м ы к р о в и . 

Г е н н ы й д е ф е к т м о ж е т б ы т ь н е п о л н ы м . 

В н а с т о я щ е е в р е м я и д е н т и ф и ц и р о в а н о 

б о л е е 3 0 р а з л и ч н ы х т и п о в м у т а ц и й в г е н е 

а р г и н и н - в а з о п р е с с и н а (AVPR2-reH), б о л ь 

ш и н с т в о и з н и х п р е д с т а в л е н ы м и с с е н с -

м у т а ц и я м и . 

В р я д е с л у ч а е в н е ф р о г е н н ы й н е с а х а р 

н ы й д и а б е т , с в я з а н н ы й с м у т а ц и е й в г е н е 

а к в а п о р и н а - 2 ( A Q P 2 ) в о д н о г о к а н а л а ( х р о 

м о с о м а 1 2 q 1 3 ) , м о ж е т и м е т ь а у т о с о м н о -

д о м и н а н т н ы й т и п н а с л е д о в а н и я [ 1 0 ] . 

Т и п н а с л е д о в а н и я : I т и п н е ф р о г е н н о г о 

н е с а х а р н о г о д и а б е т а н а с л е д у е т с я к а к ре

ц е с с и в н ы й , с ц е п л е н н ы й с Х - х р о м о с о м о й , 

п р и э т о м у ж е н щ и н - н о с и т е л ь н и ц п а т о л о г и 

ч е с к о г о г е н а м о г у т н а б л ю д а т ь с я с т е р т ы е 

и л и с у б к л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я б о л е з н и . 

У I I т и п а п р е д п о л а г а е т с я а у т о с о м н о - д о -

м и н а н т н ы й т и п н а с л е д о в а н и я . 

Клинические признаки з а б о л е в а н и я в 

в и д е п о л и у р и и , п о л и д и п с и и , н и з к о г о 

у д е л ь н о г о в е с а м о ч и и н и з к о й о с м о л я р н о -

с т и м о ч и ч а с т о о б н а р у ж и в а ю т с я с п е р и о 

д а н о в о р о ж д е н н о с т и . У д е т е й б о л е е с т а р 

ш е г о в о з р а с т а , н а р я д у с у к а з а н н ы м и с и м 

п т о м а м и , м о г у т н а б л ю д а т ь с я т о ш н о т а , н а 

р у ш е н и е с а м о ч у в с т в и я , п е р и о д и ч е с к а я 

л и х о р а д к а , з а п о р ы . Т я ж е с т ь т е ч е н и я в а 

р и а б е л ь н а . О т м е ч е н о , ч т о п р и н а л и ч и и 

м у т а ц и и G 1 8 5 C н а б л ю д а е т с я б о л е е м я г 

к о е т е ч е н и е з а б о л е в а н и я , о д н а к о п о д о б 

н о й к о р р е л я ц и и н е о т м е ч е н о п р и с о п о с т а 

в л е н и и г е н о т и п - ф е н о т и п п о д р у г и м т и п а м 

м у т а ц и й . У б о л ь ш и н с т в а д е т е й с н е ф р о -

г е н н ы м н е с а х а р н ы м д и а б е т о м с к о р о с т ь 

р о с т а о с т а е т с я н и ж е 5 0 п е р ц е н т и л я , б о 

л е е н и з к и м п о к а з а т е л я м р о с т а с о о т в е т с т 

в у ю т и б о л е е н и з к и е п а р а м е т р ы м а с с ы т е 

л а . И н т е л л е к т б о л ь н ы х , к а к п р а в и л о , с о 

х р а н е н . 

Н е к о т о р ы е а в т о р ы в ы д е л я ю т д в а т и п а 

н е ф р о г е н н о г о н е с а х а р н о г о д и а б е т а - I и 

I I т и п о в [ 1 1 ] . Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й д и а г н о з 

т и п о в о с у щ е с т в л я е т с я п о и з м е н е н и ю у р о в 

н я ц А М Ф п о с л е в в е д е н и я А Д Г : п р и I т и п е 

о т с у т с т в у е т о т в е т н а я р е а к ц и я в в и д е п о 

в ы ш е н и я ц А М Ф , а п р и I I т и п е о т в е т н а я р е 

а к ц и я с о х р а н я е т с я . Д л я д и ф ф е р е н ц и а л ь 

н о й д и а г н о с т и к и с н е й р о г е н н ы м н е с а х а р 

н ы м д и а б е т о м п р о в о д и т с я п р о б а с в а з о -

п р е с с и н о м . 

Диагностика о с н о в а н а на о ц е н к е к л и н и 

ч е с к и х с и м п т о м о в , о п р е д е л е н и и у д е л ь н о й 

п л о т н о с т и м о ч и , к о т о р а я о б ы ч н о н и ж е 1 0 0 5 , 

и ее о с м о л я р н о с т и - н и ж е 2 0 0 м О с м / к г . 

Дифференцированная диагностика 

н е й р о г е н н о г о и н е ф р о г е н н о г о н е с а х а р н о г о 

д и а б е т а о с н о в а н а н а о п р е д е л е н и и у р о в н я : 

1) в а з о п р е с с и н а в к р о в и ( н и ж е 2 п г / м л ) ; 

2 ) о с м о л я р н о с т и с ы в о р о т к и к р о в и ( в ы 

ш е 2 9 5 м О с м / к г ) ; 

3) н е й р о ф и з и н а - 2 в к р о в и : в а з о п р е с с и н 

б ы с т р о р а з р у ш а е т с я в к р о в и , у р о в е н ь е г о 

д о в о л ь н о л а б и л е н и и з м е н я е т с я п о д в л и я 

н и е м р а з н о о б р а з н ы х в н е ш н и х в о з д е й с т 

в и й . П о э т о м у н а п р а к т и к е ч а щ е о п р е д е л я 

ю т н е й р о ф и з и н - 2 - б е л о к , с е к р е т и р у ю щ и й -
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ся в с т е х и о м е т р и ч е с к и х с г о р м о н о м к о л и 

ч е с т в а х и и м е ю щ и й б о л ь ш и й , п о с р а в н е 

н и ю с А Д Г , п е р и о д п о л у р а с п а д а ; 

4) о с м о л я р н о с т и м о ч и - у д е л ь н ы й вес ме

нее 1005 и о с м о л я р н о с т ь м е н е е 2 0 0 мОсм/кг; 

5 ) ф у н к ц и о н а л ь н ы х п р о б ( н а к о н ц е н т р и 

р о в а н и е с и с к л ю ч е н и е м п и щ и и п и т ь я ) п р и 

н а г р у з к е в а з о п р е с с и н о м и х л о р и с т ы м н а 

т р и е м . П р и н е ф р о г е н н о м н е с а х а р н о м д и а 

б е т е п о к а з а т е л и д и у р е з а и о с м о л я р н о с т и 

м о ч и не м е н я ю т с я , а в к р о в и п о в ы ш а ю т с я . 

П р и н е й р о г е н н о м н е с а х а р н о м д и а б е т е в в е 

д е н и е в а з о п р е с с и н а п р и в о д и т к у в е л и ч е 

н и ю о с м о л я р н о с т и и у д е л ь н о й п л о т н о с т и 

м о ч и и у м е н ь ш е н и ю с у т о ч н о г о д и у р е з а . 

П о к а з а н о т а к ж е п р о в е д е н и е Я М Р Т г о л о в 

н о г о м о з г а д л я и с к л ю ч е н и я о п у х о л е в о г о 

п р о ц е с с а . 

Лечение. Н е ф р о г е н н ы й н е с а х а р н ы й д и 

а б е т р е з и с т е н т е н к А Д Г , и в о т д е л ь н ы х с л у 

ч а я х э ф ф е к т и в н о п р и м е н е н и е х л о р п р о п а -

м и д а , г и п о т и а з и д а , а н а б о л и ч е с к и х г о р м о 

н о в и д р . [ 1 2 ] . В н а с т о я щ е е в р е м я р а з р а б а 

т ы в а ю т с я с п о с о б ы г е н н о й т е р а п и и з а б о л е 

в а н и я [ 1 3 ] . 

Медико-генетический прогноз. П р и 

I т и п е - р и с к д л я м а л ь ч и к о в в ы с о к , и м о 

ж е т б ы т ь р е к о м е н д о в а н а п р е н а т а л ь н а я 

д и а г н о с т и к а . Г е т е р о з и г о т н о е н о с и т е л ь с т -

в о в ы я в л я е т с я к а к п о у м е н ь ш е н и ю к о н 

ц е н т р а ц и о н н о й ф у н к ц и и п о ч е к п р и н а 

г р у з к е в а з о п р е с с и н о м , т а к и п о с н и ж е н и ю 

в д в о е о т в е т н о г о в ы б р о с а в к р о в ь ф а к т о 

р а VII I . П р и а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о й ф о р 

м е г е н е т и ч е с к и й р и с к д л я с и б с о в с о с т а в 

л я е т 5 0 % и о т н о с и т с я к к а т е г о р и и в ы с о 

к о г о р и с к а . 

Н е с а х а р н ы й д и а б е т м о ж е т б ы т ь п р о я в 

л е н и е м с и н д р о м а D I D M O A D ( d i a b e t e s 

i n s i p i d u s , d i a b e t e s m e l l i t u s , o p t i c a t r o p h y , 

d e a f n e s s ) . В т о р и ч н ы е ф о р м ы н е с а х а р н о 

г о д и а б е т а н а б л ю д а ю т с я п р и н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н я х с а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н ы м т и п о м н а с л е д о в а н и я , т а к и х к а к : с и н 

д р о м ы Б а р д е - Б и д л я , Л о у р е н с а - М у н а , г и -

с т и ц и т о з X ( б о л е з н ь Л е т т е р а - З и в е , б о 

л е з н ь Х а н д - Ш ю л л е р - К р и с т и а н а ) , и м е ю т 

с я и п р и о б р е т е н н ы е ф о р м ы . 

4.1.5.2. Наследственные нарушения 
трансмембранного 
транспорта веществ 
в желудочно-кишечном 
тракте - синдром 
мальабсорбции 
глюкозы/галактозы 

С р е д и н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й ж е 

л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а м а л ь а б с о р б ц и я 

г л ю к о з ы / г а л а к т о з ы з а н и м а е т о с о б о е м е с т о . 

Э т о о б у с л о в л е н о , п р е ж д е в с е г о , т е м , что 

э т а п а т о л о г и я с в я з а н а с н а р у ш е н и е м ф у н к 

ц и й к л е т о ч н ы х м е м б р а н ( щ е т о ч н о й к а е м к и ) 

к и ш е ч н и к а . П р и э т о м н а б л ю д а ю т с я о т с у т с т 

в и е и л и с н и ж е н и е а к т и в н о с т и с п е ц и ф и ч е 

с к о г о ф у н к ц и о н а л ь н о г о б е л к о в о г о э л е м е н 

та в м е м б р а н е щ е т о ч н о й к а й м ы , в к о т о р о й 

п р о и с х о д и т а к т и в н а я а б с о р б ц и я г л ю к о з ы и 

г а л а к т о з ы . Д л я т о г о ч т о б ы э т и м о н о с а х а р а 

п р о н и к а л и ч е р е з к л е т о ч н у ю м е м б р а н у , не

о б х о д и м ы с п е ц и ф и ч е с к и е п е р е н о с ч и к и с у б 

с т р а т а . Б ы л о о б н а р у ж е н о , ч т о п р о ц е с с 

т р а н с п о р т а Сахаров о с у щ е с т в л я е т с я п р о т и в 

к о н ц е н т р а ц и о н н о г о г р а д и е н т а как в к и ш е ч 

нике, т а к и в п о ч к а х , и д л я д е й с т в и я п е р е н о 

с ч и к о в г л ю к о з ы и г а л а к т о з ы н е о б х о д и м Na*, 

а д л я ф р у к т о з ы - не о б я з а т е л ь н о (Na*-rpa-

д и е н т н а я г и п о т е з а ) [14] . П р о ц е с с т р а н с п о р 

т а м о н о с а х а р о в - э н е р г о з а в и с и м ы й п р о 

цесс, и и с т о ч н и к о м э н е р г и и в ы с т у п а е т А Т Ф . 

С о п р я ж е н н ы й т р а н с п о р т Na* к а к м е х а н и з м , 

э н е р г е з и р у ю щ и й а б с о р б ц и ю в к и ш е ч н и к е , 

р а с п р о с т р а н е н б о л е е ш и р о к о , ч е м с ч и т а л и 

р а н е е , и о б н а р у ж е н п р и в с а с ы в а н и и д р у г и х 

о р г а н и ч е с к и х с о е д и н е н и й - а м и н о к и с л о т , 

с о л е й ж е л ч н ы х к и с л о т , м н о г и х в и т а м и н о в 

( а с к о р б и н о в а я к и с л о т а , р и б о ф л а в и н , т и а 

м и н , б и о т и н ) , б и л и р у б и н а и д р . 

Т р а н с к л е т о ч н ы й а к т и в н ы й т р а н с п о р т г л ю 

к о з ы через с л и з и с т у ю о б о л о ч к у э п и т е л и я 

т о н к о г о к и ш е ч н и к а и п р о к с и м а л ь н ы е почеч

н ы е к а н а л ь ц ы о с у щ е с т в л я е т с я N a - з а в и с и -

м о й т р а н с п о р т н о й с и с т е м о й . П е р е н о с ч и к -

белок, л о к а л и з о в а н н ы й в а п и к а л ь н о й м е м б 

ране щ е т о ч н о й к а й м ы , д е й с т в у е т п у т е м с о 

е д и н е н и я с и о н а м и N a + и с м о л е к у л а м и г л ю 

к о з ы в с п е ц и ф и ч е с к и х р е ц е п т о р н ы х участ-
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ках [15]. А к т и в н ы й т р а н с п о р т г л ю к о з ы в т р о й 

ном к о м п л е к с е с о п р о в о ж д а е т с я о д н о в р е м е н 

ной о б л е г ч е н н о й д и ф ф у з и е й н а т р и я п о элек

т р о х и м и ч е с к о м у г р а д и е н т у . Градиент н а т р и я 

н а с л и з и с т о й оболочке э п и т е л и я к и ш е ч н и к а 

п о д д е р ж и в а е т с я к а т и о н н о й «насосной» с и с 

т е м о й , р а с п о л о ж е н н о й в б а з а л ь н ы х и лате

р а л ь н ы х м е м б р а н а х э п и т е л и а л ь н ы х клеток и 

о б е с п е ч и в а ю щ е й о б м е н в н у т р и к л е т о ч н о г о 

н а т р и я н а в н е к л е т о ч н ы й к а л и й . Н а с о с н а я с и 

с т е м а т е с н о с в я з а н а с Na + , К + -АТФазой. 

Б е л к о в ы е к о м п о н е н т ы т а к о й с и с т е м ы 

т р а н с п о р т а г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н ы 

и п о д в е р ж е н ы г е н н ы м м у т а ц и я м . М у т а ц и и , 

и з м е н я ю щ и е с п е ц и ф и ч е с к и й г л ю к о з о - г а л а -

к т о з н ы й п е р е н о с ч и к , п р и в о д я т к н а р у ш е 

н и ю т р а н с п о р т а г е к с о з . В с л у ч а е , е с л и му

т а ц и и н а р у ш а ю т ф у н к ц и ю N a + , К + - А Т Ф а з ы , 

т о г д а м о ж е т б ы т ь н а р у ш е н т р а н с п о р т э т и х 

к а т и о н о в , а т а к ж е с о п р я ж е н н ы й с н и м 

т р а н с п о р т г л ю к о з ы и г а л а к т о з ы . 

С и н д р о м м а л ь а б с о р б ц и и г л ю к о з ы / г а 

л а к т о з ы 

В п о с л е д н и е г о д ы п р о б л е м ы г е н е т и ч е с к и 

д е т е р м и н и р о в а н н о й п а т о л о г и и ж е л у д о ч н о -

к и ш е ч н о г о т р а к т а с т а л и и з у ч а т ь с я б о л е е 

и н т е н с и в н о . Э т о н а г л я д н о в и д н о н а п р и м е 

р е и з у ч е н и я н а с л е д с т в е н н о й м а л ь а б с о р б 

ц и и г л ю к о з ы / г а л а к т о з ы в к и ш е ч н и к е . 

Г э н е т и ч е с к и е данные. С и н д р о м м а л ь 

а б с о р б ц и и г л ю к о з ы / г а л а к т о з ы я в л я е т с я 

н а с л е д с т в е н н ы м з а б о л е в а н и е м , и м е ю щ и м 

а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й т и п н а с л е д о в а н и я 

[ 1 6 - 1 8 ] . Ген з а б о л е в а н и я ( г е н S G L T 1 ) л о к а 

л и з о в а н н а х р о м о с о м е 2 2 q 13.1 и и м е е т 

1 5 э к з о н о в [ 1 9 - 2 2 ] . М о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е -

с к и е и с с л е д о в а н и я п о з в о л и л и о б н а р у ж и т ь 

в г е н е з а б о л е в а н и я б о л е е 5 0 р а з л и ч н ы х т и 

п о в м у т а ц и й , в к л ю ч а я м и с с е н с - м у т а ц и и , 

н о н с е н с - м у т а ц и и , с д в и г р а м к и с ч и т ы в а н и я , 

м у т а ц и и с п л а й с и н г а , п р о м о т о р н ы е м у т а 

ц и и и д р . П о ч т и п о л о в и н а и з н и х п р е д с т а в 

л е н а к о м п а у н д н ы м и г е т е р о з и г о т а м и [ 1 9 ] . 

П а т о г е н е з з а б о л е в а н и я с в я з а н с д е ф и 

ц и т о м б е л к а - п е р е н о с ч и к а г л ю к о з ы и г а л а 

к т о з ы ( N a ( + ) / g l u c o s e ( g a l a c t o s e ) c o - t r a n s 

porter (SGLT1), о с у щ е с т в л я ю щ е г о т р а н с м е м 

б р а н н ы й п е р е н о с г л ю к о з ы и г а л а к т о з ы че

рез щ е т о ч н у ю к а й м у э п и т е л и я к и ш е ч н и к а 

[20, 2 3 ] . У г е т е р о з и г о т т а к ж е м о ж е т н а б л ю 

д а т ь с я п о н и ж е н н а я с п о с о б н о с т ь к т р а н с п о р 

т у г л ю к о з ы , к о т о р а я м о ж е т п р о я в л я т ь с я п р и 

о т с у т с т в и и н а р у ш е н н о г о в с а с ы в а н и я в к и 

ш е ч н и к е ч а с т и ч н о й г л ю к о з у р и е й [24]. 

Клиническая симптоматика з а б о л е в а 

н и я м о ж е т н а б л ю д а т ь с я с п е р и о д а н о в о р о 

ж д е н н о е ™ п р и к о р м л е н и и д е т е й м о л о к о м , 

в в е д е н и и л а к т о з ы , г л ю к о з ы и л и г а л а к т о 

з ы . В 1 9 6 2 г. B.L indquist , G . W . M e e u w i s s e , 

K.Mel in, e t al. о п и с а л и н е з а в и с и м о д р у г о т 

д р у г а п р о ф у з н ы й в о д я н и с т ы й п о н о с н о в о 

р о ж д е н н ы х п о с л е к о р м л е н и я м о л о к о м и л и 

п и щ е й , с о д е р ж а щ е й л а к т о з у , с а х а р о з у , 

г л ю к о з у и л и г а л а к т о з у [ 2 5 , 2 6 ] . Т а к к а к д и 

а р е я п р е к р а щ а л а с ь , е с л и и з п и щ и и с к л ю 

ч а л и с ь у г л е в о д ы , б ы л о п р е д п о л о ж е н о , ч т о 

б о л ь н ы е д е т и с т р а д а л и с п е ц и ф и ч е с к и м 

н а р у ш е н и е м а б с о р б ц и и г л ю к о з ы и г а л а к 

т о з ы . Э т о б ы л о п о д т в е р ж д е н о п р и н а г р у 

з о ч н ы х т е с т а х per os г л ю к о з о й , в р е з у л ь т а 

т е к о т о р ы х в ы я в л е н ы о т с у т с т в и е и л и не

з н а ч и т е л ь н о е у в е л и ч е н и е г л ю к о з ы в к р о в и 

и н е м е д л е н н а я э к с к р е ц и я б о л ь ш о г о к о л и 

ч е с т в а с в о б о д н о й г л ю к о з ы в и с п р а ж н е н и я х 

с р а з в и т и е м д и а р е и . П о д о б н ы е и з м е н е н и я 

б ы л и у с т а н о в л е н ы и в о т н о ш е н и и г а л а к т о 

з ы , в т о в р е м я к а к п р и н а г р у з к е ф р у к т о з о й 

н а б л ю д а л а с ь н о р м а л ь н а я р е а к ц и я и о т с у т 

с т в о в а л о р а с с т р о й с т в о с т у л а . 

П о с л е д с т в и е м п о н о с а и т я ж е л о г о о б е з 

в о ж и в а н и я м о ж е т б ы т ь л е т а л ь н ы й и с х о д в 

п е р в ы е н е д е л и и л и м е с я ц ы ж и з н и ( ж и з н е у г -

р о ж а е м а я д и а р е я ) . Б о л ь н ы е , к о т о р ы м с в о е 

в р е м е н н о б ы л п о с т а в л е н п р а в и л ь н ы й д и а г 

н о з и к о т о р ы е б ы л и п е р е в е д е н ы н а д и е т у 

б е з г л ю к о з ы и г а л а к т о з ы , в ы ж и в а ю т . 

У б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х и с к л ю ч е н и е м о н о 

с а х а р и д о в ( г л ю к о з ы и г а л а к т о з ы ) п р и в о д и т 

к б ы с т р о м у ( и н о г д а в т е ч е н и е о д н о г о ч а с а ) 

и с ч е з н о в е н и ю д и а р е и . У б о л е е с т а р ш и х д е 

т е й в о з м о ж н ы р а с с т р о й с т в о п и т а н и я , не

б о л ь ш а я з а д е р ж к а ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я , 

я в л е н и я г и п о в и т а м и н о з а . О т м е ч е н о , что с 

в о з р а с т о м т о л е р а н т н о с т ь к п и щ е , с о д е р ж а 

щ е й г л ю к о з у и г а л а к т о з у , у в е л и ч и в а л а с ь . 
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У б о л ь н ы х с м а л ь а б с о р б ц и е й г л ю к о з ы и 

г а л а к т о з ы н е р е д к о н а б л ю д а е т с я г л ю к о з у -

р и я п р и н о р м а л ь н о й к о н ц е н т р а ц и и г л ю к о 

зы в к р о в и , что с в и д е т е л ь с т в у е т о н а р у ш е 

н и и к а н а л ь ц е в о г о т р а н с п о р т а г л ю к о з ы в 

п о ч к а х . П р и э т о м у б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х , 

и м е ю щ и х с н и ж е н н ы й п о р о г э к с к р е ц и и г л ю 

к о з ы , м а к с и м а л ь н а я а б с о р б и р у ю щ а я с п о 

с о б н о с т ь п о ч е к д л я р е а б с о р б ц и и г л ю к о з ы 

н е н а р у ш е н а . О б н а р у ж е н н о е в к и ш е ч н и к е 

и п о ч к а х б о л ь н ы х м а л ь а б с о р б ц и е й г л ю к о 

з ы - г а л а к т о з ы н а р у ш е н и е т р а н с п о р т а гек-

с о з в д р у г и х т к а н я х н е у с т а н о в л е н о . 

В с л е д с т в и е т я ж е л о й д е г и д р а т а ц и и , г и -

п е р о с м о л я р н о с т и м о ч и и г и п е р к а л ь ц и е м и и 

у н е к о т о р ы х б о л ь н ы х д е т е й , в к л ю ч а я н о в о 

р о ж д е н н ы х , р а з в и в а е т с я д в у х с т о р о н н и й 

н е ф р о л и т и а з , п е р в ы м и п р и з н а к а м и к о т о р о 

г о м о г у т б ы т ь э п и з о д ы м и к р о г е м а т у р и и [ 1 8 . 

2 7 ] . Д и а г н о з п о д т в е р ж д а е т с я о б н а р у ж е н и 

ем к а м н е й в п о ч к а х п р и у л ь т р а з в у к о в о м ис

с л е д о в а н и и о р г а н о в м о ч е в о й с и с т е м ы . 

Д л я д и а г н о с т и к и м о г у т и с п о л ь з о в а т ь с я 

н а г р у з о ч н ы е т е с т ы с г л ю к о з о й , г а л а к т о з о й 

с о д н о в р е м е н н ы м о п р е д е л е н и е м у р о в н я 

г л ю к о з ы и л и г а л а к т о з ы в к р о в и . 

Лечение в к л ю ч а е т д и е т у с и с к л ю ч е н и е м 

м о л о к а , г л ю к о з ы и г а л а к т о з ы . И с п о л ь з у ю т 

б е з л а к т о з н ы е с м е с и , ф р у к т о з у , п о л и в и т а м и 

н ы . Н е о б х о д и м д о с т а т о ч н ы й в о д н ы й р е ж и м . 

Прогноз. П р и п о з д н е й д и а г н о с т и к е и в 

н е л е ч е н н ы х с л у ч а я х в о з м о ж е н н е б л а г о 

п р и я т н ы й и с х о д . Р а н н е е н а з н а ч е н и е с п е ц и 

а л ь н о й д и е т ы у л у ч ш а е т п р о г н о з и к а ч е с т в о 

ж и з н и . П р и в о д я т с я о п и с а н и я б о л ь н ы х с 

п р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ю ж и з н и б о л е е 3 0 л е т . 

В о з м о ж н а п р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а з а 

б о л е в а н и я у п л о д а [ 2 8 ] . 

В д а н н о м р а з д е л е н а ш л и о т р а ж е н и е 

н а и б о л е е я р к о в ы р а ж е н н ы е ф о р м ы м е м б 

р а н н о й п а т о л о г и и и , н е с о м н е н н о , п р и в е 

д е н н ы м и з д е с ь а н о м а л и я м и м е м б р а н н о г о 

т р а н с п о р т а п а т о л о г и я д а л е к о н е и с ч е р п ы 

в а е т с я . П о м и м о ч е т к о о ч е р ч е н н ы х к л и н и 

ч е с к и х с и н д р о м о в , с у щ е с т в у е т б о л ь ш о е 

к о л и ч е с т в о с т е р т ы х и л и п е р е х о д н ы х ф о р м , 

в ы я в л е н и е к о т о р ы х о к а ж е т с я в п о л н е р е 

а л ь н ы м , е с л и в п е д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к е 

б у д у т ш и р е и с п о л ь з о в а т ь с я с о в р е м е н н ы е 

б и о х и м и ч е с к и е и м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е -

с к и е м е т о д ы и с с л е д о в а н и я . 
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ю щ и е с я н а р у ш е н и я м и р е п а р а ц и и п о в р е ж 

д е н н о й Д Н К . П р о ц е с с ы р е п а р а ц и и я в л я ю т 

с я о д н и м и и з м е х а н и з м о в , н а п р а в л е н н ы х 

н а с о х р а н е н и е у с т о й ч и в о с т и к л е т о ч н о й 

Д Н К по о т н о ш е н и ю к в н у т р е н н и м и в н е ш 

н и м в о з д е й с т в и я м . Д Н К - в ы с о к о р е а к т о -

г е н н а я х и м и ч е с к а я м о л е к у л а , с п о с о б н а я к 

в з а и м о д е й с т в и ю с р а з л и ч н ы м и с о е д и н е н и -
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я м и . К о н с е р в а т и в н о с т ь е е о р г а н и з а ц и и 

п о д д е р ж и в а е т с я с п о м о щ ь ю п о с т о я н н о 

ф у н к ц и о н и р у ю щ и х с и с т е м , р е з у л ь т а т о м ак

т и в н о с т и к о т о р ы х я в л я е т с я в о с с т а н о в л е н и е 

и с х о д н о й с т р у к т у р ы Д Н К . Р е п а р а т и в н ы е 

с и с т е м ы с л о ж и л и с ь н а в с е х у р о в н я х о р г а 

н и з а ц и и ж и в о й м а т е р и и - о т б а к т е р и й д о 

к л е т о к ч е л о в е к а [ 1 ] . С у щ е с т в у е т н е с к о л ь к о 

п у т е й в о с с т а н о в л е н и я в к л е т к а х ч е л о в е к а , 

из н и х н а и б о л е е и с с л е д о в а н н о й и и з у ч а е 

м о й в н а с т о я щ е е в р е м я с ч и т а е т с я э к с ц и з и -

о н н а я (от а н г л и й с к о г о с л о в а excision - в ы 

р е з а н и е ) р е п а р а ц и и , а к т и в н о с т ь к о т о р о й 

о б е с п е ч и в а е т с я п о с л е д о в а т е л ь н о й р а б о т о й 

р я д а ф е р м е н т о в . У с т а н о в л е н о , что п р о ц е с 

с ы р е п а р а ц и и Д Н К с о с т о я т и з ч е т ы р е х п о с 

л е д о в а т е л ь н ы х э т а п о в : I - и н ц и з и я , то е с т ь 

р а с с е ч е н и е н и т и Д Н К в б л и з и п о в р е ж д е н и я , 

о с у щ е с т в л я е м а я э н д о н у к л е а з а м и ; II - экс-

ц и з и я - в ы р е з а н и е и у д а л е н и е п о в р е ж д е н 

н о г о у ч а с т к а и р а с ш и р е н и е б р е ш и п р и у ч а 

с т и и э н д о - и э к з о н у к л е а з ; III - р е п а р а т и в н а я 

р е п л и к а ц и я - з а с т р о й к а о б р а з о в а в ш е й с я 

б р е ш и с п о м о щ ь ю Д Н К - п о л и м е р а з ы ; IV -

с о е д и н е н и е к о н ц о в в н о в ь с и н т е з и р о в а н н о 

г о у ч а с т к а н и т и Д Н К п о д в л и я н и е м ф е р 

м е н т а п о л и н у к л е о т и д л и г а з ы . И з в е с т н о , что 

в о с с т а н о в л е н и е п о в р е ж д е н и й Д Н К , и н д у 

ц и р о в а н н ы х ф и з и ч е с к и м и ( у л ь т р а ф и о л е т о 

в о е (УФ) и г а м м а - о б л у ч е н и е ) , х и м и ч е с к и м и 

( к а н ц е р о г е н ы , п р о д у к т ы м е т а б о л и з м а , о б 

л а д а ю щ и е м у т а г е н н о й а к т и в н о с т ь ю и др.) и 

б и о л о г и ч е с к и м и ( в и р у с ы и пр.) в о з д е й с т в и 

я м и , п р о и с х о д и т п о - р а з н о м у . П о с л е в о з д е й 

с т в и я на к л е т к и У Ф - о б л у ч е н и я и У Ф - м и м е -

т и к о в п р о ц е с с р е п а р а ц и и п р о д о л ж а е т с я в 

т е ч е н и е 2 0 - 2 4 ч , п р и э т о м и з м о л е к у л ы 

Д Н К у д а л я е т с я 3 0 - 4 0 н у к л е о т и д о в . П р и о б 

р а б о т к е к л е т о к г а м м а - л у ч а м и и г а м м а - м и -

м е т и к а м и в о с с т а н о в л е н и е п о в р е ж д е н и й 

Д Н К п р о и с х о д и т , п р и м е р н о , з а о д и н час, а 

м о л е к у л а Д Н К т е р я е т п р и э т о м т р и - ч е т ы р е 

н у к л е о т и д а . 

С а к т и в н о с т ь ю п р о ц е с с о в р е п а р а ц и и 

с в я з ы в а ю т с т а р е н и е к л е т к и , п р е в р а щ е н и е 

н о р м а л ь н о й к л е т к и в з л о к а ч е с т в е н н у ю . В 

к л е т к а х с н а р у ш е н и я м и с и с т е м ы р е п а р а 

ц и и н а б л ю д а е т с я п о в ы ш е н н а я ч у в с т в и 

т е л ь н о с т ь к м у т а г е н а м , ч т о в ы р а ж а е т с я в 

п о н и ж е н н о й в ы ж и в а е м о с т и к л е т о к и п о в ы 

ш е н н о м у р о в н е м у т а ц и о н н ы х п р е о б р а з о 

в а н и й . 

Б л а г о д а р я н а у ч н ы м и з ы с к а н и я м п о с л е д 

них л е т п р и р я д е н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а 

н и й о б н а р у ж е н ы д е ф е к т ы в г е н а х , д е т е р м и 

н и р у ю щ и х о т д е л ь н ы е э т а п ы п р о ц е с с а р е п а 

р а ц и и Д Н К . О с о б е н н о б у р н о е р а з в и т и е и с 

с л е д о в а н и я в э т о м н а п р а в л е н и и п о л у ч и л и 

п о с л е с о о б щ е н и я , п о к а з а в ш е г о , что к л е т к и 

б о л ь н ы х с п и г м е н т н о й к с е р о д е р м о й вслед

с т в и е д е ф е к т а э н д о н у к л е а з ы н е с п о с о б н ы 

р е п а р и р о в а т ь с в о ю Д Н К п о с л е п о в р е ж д е 

н и й , в ы з ы в а е м ы х У Ф - о б л у ч е н и е м [ 2 ] . 

В н а с т о я щ е е в р е м я н а с л е д с т в е н н ы е з а 

б о л е в а н и я , п р и к о т о р ы х г е н е т и ч е с к и й д е 

ф е к т с в я з а н с н а р у ш е н и е м п р о ц е с с о в р е п а 

р а ц и и Д Н К , п р и н я т о д е л и т ь н а т р и г р у п п ы : 

• п е р в а я - в к л ю ч а е т р е д к о е н а с л е д с т 

в е н н о е з а б о л е в а н и е - п и г м е н т н у ю к с е р о -

д е р м у , х а р а к т е р и з у ю щ у ю с я п о в ы ш е н н о й 

ч у в с т в и т е л ь н о с т ь ю к о ж и б о л ь н ы х к с о л 

н е ч н ы м л у ч а м , и е е д е в я т ь г е н е т и ч е с к и г е 

т е р о г е н н ы х ф о р м ; 

• в т о р у ю - с о с т а в л я ю т б о л е з н и , о б ъ е 

д и н е н н ы е п о д н а з в а н и е м « с и н д р о м с п о н 

т а н н о й х р о м о с о м н о й н е с т а б и л ь н о с т и » , 

и л и с и н д р о м л о м к о с т и х р о м о с о м . Б о л ь 

ш и н с т в о и с с л е д о в а т е л е й о т н о с я т к н е й 

с л е д у ю щ и е т р и з а б о л е в а н и я : а н е м и ю 

Ф а н к о н и , а т а к с и ю - т е л е а н г и э к т а з и ю ( с и н 

д р о м Л у и - Б а р ) и с и н д р о м Б л у м а . В с е м 

э т и м б о л е з н я м с в о й с т в е н н ы р е з к о п о в ы 

ш е н н а я ч а с т о т а к а к с п о н т а н н ы х , т а к и и н 

д у ц и р о в а н н ы х р я д о м м у т а г е н о в х р о м о 

с о м н ы х п о л о м о к , а т а к ж е с к л о н н о с т ь к 

л е й к о з а м и д р у г и м н е о п л а з и я м ; 

• т р е т ь я - б о л е з н и п р е ж д е в р е м е н н о г о 

с т а р е н и я . И з н и х н а и б о л е е и з у ч е н ы п р о г е -

р и я Х а т ч и н с о н а - Г и л ф о р д а , п р и к о т о р о й 

п о д а в л е н ы в о с с т а н о в л е н и е г а м м а - и н д у ц и -

р о в а н н ы х о д н о н и т и е в ы х р а з р ы в о в Д Н К , и 

с и н д р о м В е р н е р а . 

С л е д у е т п о д ч е р к н у т ь , ч т о ч и с л о и с с л е 

д о в а н и й п о в о п р о с а м р е п а р а ц и и Д Н К с к а 

ж д ы м г о д о м в о з р а с т а е т . В ы с к а з ы в а ю т с я 

п р е д п о л о ж е н и я , что д е ф е к т ы п о г е н а м ре-
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п а р а ц и и и м е ю т м е с т о е щ е п р и р я д е н а 

с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й : м у л ь т и ф а к т о -

р и а л ь н ы х ( с и с т е м н а я к р а с н а я в о л ч а н к а , 

с к л е р о д е р м и я ) , м о н о г е н н ы х ( с и н д р о м К о к -

к е й н а ) , х р о м о с о м н ы х ( б о л е з н ь Д а у н а ) и п р . 

О с о б е н н о а к т у а л ь н ы д а н н ы е о в о з м о ж 

н о с т и с т и м у л я ц и и р е п а р а ц и и Д Н К , и н г и б и -

р о в а н и е к о т о р о й , п о - в и д и м о м у , в н о с и т 

с в о й в к л а д в р а з в и т и е п а т о л о г и ч е с к о г о 

п р о ц е с с а . Р я д о м и с с л е д о в а т е л е й б ы л о п о 

к а з а н о , ч т о п р е д о б р а б о т к а л и м ф о ц и т о в 

к р о в и ч е л о в е ч е с к и м и н т е р ф е р о н о м п р и в о 

д и т к с т и м у л я ц и и р е п а р а ц и и Д Н К и п о в ы 

ш е н и ю у с т о й ч и в о с т и к л е т о к к м у т а г е н а м . 

Т а к и м о б р а з о м , п р о б л е м а р е п а р а ц и о н 

н о й с п о с о б н о с т и Д Н К п р и в л е к а е т в с е 

б о л ь ш е е в н и м а н и е ш и р о к о г о к р у г а и с с л е 

д о в а т е л е й . Ч и с л о п у б л и к а ц и й , п о с в я щ е н 

н ы х р е п а р а ц и и Д Н К , с к а ж д ы м г о д о м в о з 

р а с т а е т . Н а р я д у с э т и м , у в е л и ч и в а е т с я 

т а к ж е п е р е ч е н ь н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м , п р и 

к о т о р ы х о б н а р у ж и в а ю т с я н а р у ш е н и е р е п а 

р а ц и и Д Н К и п о в ы ш е н н а я ч у в с т в и т е л ь 

н о с т ь к л е т о к к м у т а г е н а м . 

4.1.6.2. Синдром Блума 

С и н д р о м Б л у м а - р е д к о е н а с л е д с т в е н 

н о е з а б о л е в а н и е , х а р а к т е р и з у ю щ е е с я н а 

р у ш е н и е м п р о ц е с с о в р е п а р а ц и и Д Н К . Ч а с 

т о т а п а т о л о г и и н е у с т а н о в л е н а . С у щ е с т в у 

е т М е ж д у н а р о д н ы й р е г и с т р б о л ь н ы х с с и н 

д р о м о м Б л у м а , п е р и о д и ч е с к и п о п о л н я е 

м ы й [ 3 ] . К 1 я н в а р я 1 9 9 0 г. р е г и с т р н а с ч и 

т ы в а л 1 3 2 ч е л о в е к а , и з к о т о р ы х 9 3 о с т а в а 

л и с ь ж и в ы м и и 3 9 у м е р л и ; 9 6 б о л ь н ы х б ы 

л и о б с л е д о в а н ы J . G e r m a n [ 4 ] . Н а ц и о н а л ь 

н ы й с о с т а в р е г и с т р а п р е д с т а в л е н р а з л и ч 

н ы м и э т н и ч е с к и м и г р у п п а м и , о д н а к о , 3 2 % 

с р е д и н и х с о с т а в л я л и е в р е и - а ш к е н а з и . 

Генетические данные. Ген п а т о л о г и и 

л о к а л и з о в а н н а д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 

15, в л о к у с е q 2 6 . 1 - 1 5 q 2 6 . 1 . 

З а б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у . 

Клиническая характеристика. О с н о в 

н ы м и п р и з н а к а м и с и н д р о м а Б л у м а я в л я 

ю т с я п р о п о р ц и о н а л ь н а я п р е - и п о с т н а т а л ь -

ная з а д е р ж к а р о с т а , п о в ы ш е н н а я ч у в с т в и 

т е л ь н о с т ь к о ж и к у л ь т р а ф и о л е т о в ы м лу

ч а м , н а л и ч и е н а к о ж е т е л е а н г и э к т а з и й , г и -

п о - и г и п е р п и г м е н т а ц и и , п р е д р а с п о л о ж е н 

н о с т ь к м а л и г н и з а ц и и и х р о м о с о м н а я не

с т а б и л ь н о с т ь . 

О д н и м и з р а н н и х к л и н и ч е с к и х с и м п т о 

м о в с ч и т а е т с я ф о т о д е р м а т и т , р а з в и в а ю 

щ е й с я в п е р в ы е м е с я ц ы ж и з н и р е б е н к а 

п о д в л и я н и е м и н с о л я ц и и . Н а и б о л е е т и п и ч 

н а я л о к а л и з а ц и я п о р а ж е н и я - о б л а с т ь л и 

ц а , п р е и м у щ е с т в е н н о н о с и п р и л е г а ю щ и е 

у ч а с т к и щ е к , у ш н ы е р а к о в и н ы и т ы л ь н а я 

п о в е р х н о с т ь к и с т е й , н е р е д к о с б у л л е з н о й и 

г е м о р р а г и ч е с к о й р е а к ц и е й . 

Л и ц о б о л ь н ы х , к а к п р а в и л о , у з к о е , н о с 

б о л ь ш о й , с к у л о в ы е о б л а с т и г и п о п л а с т и ч -

н ы . У м с т в е н н о е р а з в и т и е о б ы ч н о н е с т р а 

д а е т . 

О п и с а н е д и н и ч н ы й с л у ч а й р а з в и т и я 

к а р д и о м и о п а т и и у б о л ь н о г о с с и н д р о м о м 

Б л у м а . 

У б о л ь н ы х н а б л ю д а е т с я с к л о н н о с т ь к 

и н ф е к ц и я м в е р х н и х д ы х а т е л ь н ы х п у т е й и 

к и ш е ч н о г о т р а к т а . 

J . G e r m a n и H.Takebe н а б л ю д а л и 14 боль

н ы х (все я п о н ц ы ) с с и н д р о м о м Б л у м а [ 5 ] . 

К л и н и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а у н и х н е с к о л ь к о 

о т л и ч а л а с ь от к а р т и н ы з а б о л е в а н и я в д р у 

гих э т н и ч е с к и х г р у п п а х . У б о л ь н ы х - я п о н ц е в 

р е ж е н а б л ю д а л и с ь д о л и х о ц е ф а л и я и ж и з -

н е у г р о ж а ю щ и е и н ф е к ц и и , а к о ж н ы е п р о я в 

л е н и я в о б л а с т и л и ц а б ы л и м е н е е в ы р а ж е 

н ы . О д н а к о , н а р я д у с х а р а к т е р н о й п р е д р а с 

п о л о ж е н н о с т ь ю к н о в о о б р а з о в а н и я м , э т и м 

б о л ь н ы м б ы л а с в о й с т в е н н а т е н д е н ц и я к 

р а з в и т и ю с а х а р н о г о д и а б е т а . П о у т в е р ж д е 

н и ю J . G e r m a n , с а х а р н ы й д и а б е т в ы я в л я е т с я 

у б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Б л у м а о б ы ч н о на 

в т о р о м - т р е т ь е м д е с я т и л е т и и ж и з н и и , по-

в и д и м о м у , о т н о с и т с я к ч а с т ы м п р о я в л е н и 

я м з а б о л е в а н и я [6]. 

К а к у ж е о т м е ч а л о с ь , и з 1 3 2 б о л ь н ы х , з а 

н е с е н н ы х в р е г и с т р J . G e r m a n , у м е р л и 3 9 , в 

т о м ч и с л е 3 1 - о т р а к а ; с р е д н и й в о з р а с т 

у м е р ш и х с о с т а в и л 2 7 , 8 л е т . З л о к а ч е с т в е н 

н ы е о п у х о л и в ы я в л я л и с ь у б о л ь н ы х в в о з 

р а с т е от 4 до 46 л е т . 
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И з 4 6 б о л ь н ы х с у с т а н о в л е н н ы м д и а г н о 

з о м р а к а у 1 4 д и а г н о с т и р о в а н о б о л е е од

н о й п е р в и ч н о й о п у х о л и , у 2 - б о л е е д в у х 

п е р в и ч н ы х о п у х о л е й , а у 1 - их н а с ч и т ы в а 

л о с ь б о л е е т р е х . 

С л е д у е т з а м е т и т ь , ч т о у о б л и г а т н ы х г е -

т е р о з и г о т п о г е н у с и н д р о м а Б л у м а н е в ы 

я в л е н о п о в ы ш е н и я ч и с л а с е с т р и н с к и х х р о -

м а т и д н ы х о б м е н о в и з л о к а ч е с т в е н н ы х н о 

в о о б р а з о в а н и й [ 6 ] . 

М у ж ч и н ы с с и н д р о м о м Б л у м а б е с п л о д 

н ы , у н и х н е р е д к о и м е е т с я н е д о р а з в и т и е 

я и ч е к . У ж е н щ и н о т м е ч а ю т с я с н и ж е н и е 

ф е р т и л ь н о с т и и у к о р о ч е н и е р е п р о д у к т и в 

н о г о в о з р а с т а . О п и с а н ы д в а с л у ч а я п р е ж 

д е в р е м е н н ы х р о д о в у ж е н щ и н с с и н д р о 

м о м Б л у м а . А н т р о п о м е т р и ч е с к и е п а р а м е т 

р ы о д н о г о и з н о в о р о ж д е н н ы х б ы л и н и ж е 

д е с я т о г о п е р ц е н т и л я п о о т н о ш е н и ю к г е с -

т а ц и о н н о м у в о з р а с т у [ 7 ] . А в т о р п р е д л а г а е т 

у с и л е н н о е н а б л ю д е н и е з а б е р е м е н н ы м и 

ж е н щ и н а м и с э т о й п а т о л о г и е й и з - з а в о з 

м о ж н о г о р и с к а п р е ж д е в р е м е н н ы х р о д о в . 

П р и л а б о р а т о р н ы х и с с л е д о в а н и я х о б н а 

р у ж и в а ю т с я н а р у ш е н и я в с и с т е м е р е п а р а 

ц и и Д Н К , н е с т а б и л ь н о с т ь х р о м о с о м с у в е 

л и ч е н и е м у р о в н я с п о н т а н н ы х х р о м о с о м 

н ы х а б е р р а ц и й и с е с т р и н с к и х х р о м а т и д -

н ы х о б м е н о в . 

В с ы в о р о т к е к р о в и н а б л ю д а е т с я с н и 

ж е н и е и м м у н о г л о б у л и н о в , о с о б е н н о IgA и 

I g M [ 8 ] . 

В л и м ф о ц и т а х б о л ь н ы х с с и н д р о м о м 

Б л у м а п о в ы ш е н а у с т о й ч и в о с т ь к в о з д е й с т 

в и ю п у р и н о в о г о а н а л о г а 6 - т и о г у а н и н а , 

п р и м е р н о в 8 р а з в ы ш е , ч е м в н о р м е [ 9 ] . 

У с т а н о в л е н о , ч т о о п у х о л е в ы е к л е т к и 

п р и с и н д р о м е Б л у м а ( н а п р и м е р , л е й к о з -

н ы е к л е т к и к о с т н о г о м о з г а ) д е м о н с т р и р у 

ю т т а к о й ж е в ы с о к и й у р о в е н ь с е с т р и н с к и х 

х р о м а т и д н ы х о б м е н о в , к а к и н е о п у х о л е в ы е 

к л е т к и э т и х б о л ь н ы х [ 4 ] . П р и л е й к о з е у 

б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Б л у м а ч а щ е в с т р е 

ч а е т с я л е й к о п е н и я , ч е м л е й к о ц и т о з . 

Лечение и профилактика. В т е р а п и и 

б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Б л у м а р е к о м е н д у е т 

с я и с п о л ь з о в а т ь а н т и о к с и д а н т ы , ф о т о з а 

щ и т н ы е с р е д с т в а , и м м у н о с т и м у л и р у ю щ и е 

п р е п а р а т ы ; п р и и н ф е к ц и я х - а н т и б а к т е р и 

а л ь н о е л е ч е н и е . 

Н е о б х о д и м о и з б е г а т ь в о з д е й с т в и я му

т а г е н н ы х ф а к т о р о в , ч т о о с о б е н н о с л е д у е т 

п р и н и м а т ь в о в н и м а н и е п р и в ы б о р е п р о 

ф е с с и и и м е с т а ж и т е л ь с т в а б о л ь н ы х . 

У к а з ы в а е т с я н а в о з м о ж н о с т ь п р о в е д е 

н и я п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и , о с н о в а н 

н о й н а д а н н ы х о п о в ы ш е н н о й ч а с т о т е с е с т 

р и н с к и х х р о м а т и д н ы х о б м е н о в [ 1 0 ] . 

4.1.6.3. Пигментная ксеродерма 

Генетические данные и патогенез. 

В 1968 г. о п и с а н а п и г м е н т н а я к с е р о д е р м а -

п е р в о е н а с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е чело

в е к а , п р и к о т о р о м о п р е д е л е н ы н а р у ш е н и я 

р е п а р а ц и и п о в р е ж д е н и й Д Н К , и н д у ц и р о в а н 

н ы х У Ф - л у ч а м и [2]. Т о ч н о у с т а н о в л е н о , что 

г е н е т и ч е с к и й д е ф е к т у б о л ь н ы х с п и г м е н т 

н о й к с е р о д е р м о й с в я з а н с э н д о н у к л е а з н о й 

н е д о с т а т о ч н о с т ь ю п е р в о г о и н ц и з и о н н о г о 

э т а п а э к с ц и з и о н н о й р е п а р а ц и и ДНК. В з а в и 

с и м о с т и от с т е п е н и и х а р а к т е р а н а р у ш е н и я 

р е п а р а ц и и Д Н К в ы д е л я ю т д е в я т ь г р у п п к о м 

п л е м е н т а ц и и (A-I) з а б о л е в а н и я , что с в и д е 

т е л ь с т в у е т о в о в л е ч е н и и в э т о т э т а п р е п а р а 

ц и и не м е н е е д е в я т и г е н о в . В ч а с т н о с т и , из

в е с т н о , что ген п и г м е н т н о й к с е р о д е р м ы к о м 

п л е м е н т а р н о й г р у п п ы С (ХРС) л о к а л и з о в а н 

на к о р о т к о м п л е ч е х р о м о с о м ы 3, в л о к у с е 

р 2 5 - Зр25. E.Gozukara et al. о б н а р у ж и л и з а 

м е н у С на Т в н у к л е о т и д е 1840 в э к з о н е 8 

Х Р С , к о т о р а я п р е в р а т и л а а р г и н и н - 5 7 9 в 

с т о п - к о д о н ( R 5 7 9 X ) [11]. Э т а м у т а ц и я п р и в е 

ла к с и н т е з у у с е ч е н н о г о Х Р С - б е л к а , с о с т о я 

щ е г о и з 5 7 9 а м и н о к и с л о т ( н о р м а л ь н ы й бе

л о к Х Р С с о с т о и т и з 9 4 0 а м и н о к и с л о т ) . У с т а 

н о в л е н о , что а л л е л ь Х Р С R 5 7 9 X а с с о ц и и р о 

ван с т я ж е л ы м и к л и н и ч е с к и м и п р о я в л е н и я 

м и з а б о л е в а н и я , с о п р о в о ж д а ю щ и м и с я мно

ж е с т в е н н ы м и р а к о в ы м и о п у х о л я м и к о ж и и 

п р и в о д я щ и м и к р а н н е й с м е р т и . 

Н а и б о л е е з н а ч и т е л ь н о н а р у ш е н а р е п а 

р а ц и я Д Н К в г р у п п е к о м п л е м е н т а ц и и А 

( м е н е е 2 % о т н о р м ы ) . 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и в п о п у л я ц и и к а в к а з 

с к о й р а с ы - 1 : 2 5 0 ООО [ 1 2 ] . 
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В С Ш А н а и б о л е е ч а с т ы м и я в л я ю т с я г р у п 

пы к о м п л е м е н т а ц и и А и С, в Я п о н и и - А. 

З а б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у . 

Клиническая характеристика. П и г 

м е н т н а я к с е р о д е р м а о б ы ч н о в ы я в л я е т с я в 

п е р в ы е 1-2 г о д а ж и з н и р е б е н к а , н о н е р е д 

к о б о л е з н ь п р о я в л я е т с я у ж е в п е р и о д е н о 

в о р о ж д е н н о е ™ . С а м ы м и р а н н и м и к л и н и 

ч е с к и м и с и м п т о м а м и я в л я ю т с я ф о т о д е р 

м а т и т , р а з в и в а ю щ и й с я д а ж е п р и н е п р о 

д о л ж и т е л ь н о й и н с о л я ц и и , ф о т о ф о б и я , 

с л е з о т е ч е н и е и к о н ъ ю н к т и в и т . П р и м е р н о в 

д в у х л е т н е м в о з р а с т е ф о р м и р у ю т с я п и г 

м е н т н ы е п я т н а т и п а в е с н у ш е к и л е н т и г о , с 

н а и б о л е е о б и л ь н о й л о к а л и з а ц и е й н а от

к р ы т ы х у ч а с т к а х т е л а . П о с т е п е н н о п о я в л я 

е т с я с и м п т о м о к о м п л е к с , н а п о м и н а ю щ и й 

х р о н и ч е с к и й р а д и о д е р м а т и т : с у х о с т ь к о ж и , 

т е л е а н г и э к т а з и и , г и п е р к е р а т о з и а т р о ф и -

ч е с к и е и з м е н е н и я с о ч а г а м и с к л е р о з а и 

д е п и г м е н т а ц и и . Н е с к о л ь к о п о з д н е е о б н а 

р у ж и в а ю т с я т а к и е о б е з о б р а ж и в а ю щ и е п о 

с л е д с т в и я , к а к м и к р о с т о м и я , э к т р о п и о н , 

и с т о н ч е н и е у ш н ы х р а к о в и н , к р ы л ь е в и к о н 

ч и к а н о с а , п р и в о д я щ е е к с у ж е н и ю х о а н . 

П о р а ж е н и я о р г а н а з р е н и я , н а р я д у с ф о 

т о ф о б и е й и к о н ъ ю н к т и в и т о м , х а р а к т е р и з у 

ю т с я т а к ж е б л е ф а р и т о м , к е р а т и т о м , п о 

м у т н е н и е м и и з ъ я з в л е н и е м р о г о в и ц ы . В о з 

м о ж н о р а з в и т и е н о в о о б р а з о в а н и й . 

Б о л ь н ы е в ы г л я д я т з н а ч и т е л ь н о с т а р ш е 

с в о е г о в о з р а с т а , и м с в о й с т в е н н ы н и з к и е 

п о к а з а т е л и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я , г и п о -

г о н а д и з м . 

Т и п и ч н ы н е в р о л о г и ч е с к и е р а с с т р о й 

с т в а : м и к р о ц е ф а л и я , с н и ж е н и е и н т е л л е к 

т а , и н о г д а д о в о л ь н о г р у б о е , м о з ж е ч к о в а я 

а т а к с и я , х о р е о а т е т о з . Н е р е д к о - п р о г р е с 

с и р у ю щ е е с н и ж е н и е с л у х а . 

У б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х у ж е в д е т с к о м 

в о з р а с т е п р о и с х о д и т ф о р м и р о в а н и е з л о 

к а ч е с т в е н н ы х н о в о о б р а з о в а н и й к о ж и . Ч а 

щ е э т о - б а з а л и о м а , с п и н а л и о м а , м е н е е 

ч а с т о м е л а н о м а , а н г и о - и ф и б р о с а р к о м а и 

д р у г и е о п у х о л и с б ы с т р ы м п р о г р е с с и р у ю 

щ и м т е ч е н и е м , м е т а с т а з а м и и л е т а л ь н ы м 

и с х о д о м в 1 0 - 1 5 - л е т н е м в о з р а с т е . 

Ч а с т о т а и т я ж е с т ь о с н о в н ы х к л и н и ч е 

с к и х с и м п т о м о в п и г м е н т н о й к с е р о д е р м ы 

н е о д и н а к о в ы в р а з л и ч н ы х г р у п п а х к о м п 

л е м е н т а ц и и . Т а к , г р у п п а А х а р а к т е р и з у 

е т с я б о л е е р а н н е й м а н и ф е с т а ц и е й б о л е з 

н и , в к л ю ч а я в о з р а с т ф о р м и р о в а н и я з л о 

к а ч е с т в е н н ы х н о в о о б р а з о в а н и й . Б о л ь 

н ы м к о м п л е м е н т а р н о й г р у п п ы А , к а к п р а 

в и л о , с в о й с т в е н н а н е в р о л о г и ч е с к а я с и м 

п т о м а т и к а . 

К о м п л е м е н т а р н у ю г р у п п у С о т л и ч а ю т 

б о л е е п о з д н е е р а з в и т и е о с н о в н о г о з а б о л е 

в а н и я и о п у х о л е й , а т а к ж е о т с у т с т в и е н е в 

р о л о г и ч е с к о й с и м п т о м а т и к и . С л е д у е т з а 

м е т и т ь , ч т о ч е т к и е р а з л и ч и я м е ж д у к л и н и 

ч е с к и м и п р и з н а к а м и у б о л ь н ы х с р а з н ы м и 

г р у п п а м и к о м п л е м е н т а ц и и , н а б л ю д а ю т с я 

н е в с е г д а . Так, о п и с а н ы д в а т у р е ц к и х с и б -

с а , с т р а д а ю щ и х т я ж е л о й ф о р м о й п и г м е н т 

н о й к с е р о д е р м ы г р у п п ы С : 1 0 - л е т н и й м а л ь 

ч и к с м н о ж е с т в е н н ы м и р а к о в ы м и о п у х о л я 

ми к о ж и , у м е р ш и й в в о з р а с т е 10 л е т , и е г о 

8-летняя с е с т р а , у к о т о р о й п р и з н а к и кож

н о г о р а к а с т а л и п р о я в л я т ь с я , п р и м е р н о с 

2,5 л е т . К а к п о к а з а л и и с с л е д о в а н и я [ 1 1 ] , 

о б а б о л ь н ы х р е б е н к а о к а з а л и с ь г о м о з и г о т 

н ы м и п о м у т а ц и и Х Р С R 5 7 9 X , а с с о ц и и р о 

в а н н о й с н а и б о л е е т я ж е л о й ф о р м о й з а б о 

л е в а н и я . Т а к а я ж е м у т а ц и я б ы л а о п и с а н а у 

б о л ь н о й и з Б о л о н ь и [ 1 3 ] . Р а к к о ж и м а н и 

ф е с т и р о в а л у р е б е н к а в 3 г о д а . У д е в о ч к и 

т а к ж е б ы л а д и а г н о с т и р о в а н а г л а з н а я п а т о 

л о г и я , в к л ю ч а в ш а я о п у х о л и . З а б о л е в а н и е 

з а к о н ч и л о с ь л е т а л ь н о в 15 л е т . 

Лабораторные исследования. К л е т к и 

б о л ь н ы х с п и г м е н т н о й к с е р о д е р м о й п р о я в 

л я ю т п о в ы ш е н н у ю ч у в с т в и т е л ь н о с т ь к 

У Ф - о б л у ч е н и ю и д е й с т в и ю У Ф - м и м е т и к о в 

( м у т а г е н ы , к а н ц е р о г е н ы ) ; о б л а д а ю т п о н и 

ж е н н о й , и л и п р а к т и ч е с к и н е о б л а д а ю т , 

с п о с о б н о с т ь ю к в ы р е з а н и ю и з Д Н К т и м и -

н о в ы х д и м е р о в , и н д у ц и р о в а н н ы х У Ф - л у ч а -

м и и л и У Ф - м и м е т и к а м и ; х а р а к т е р и з у ю т с я 

п о н и ж е н н о й с п о с о б н о с т ь ю р е а к т и в и р о в а т ь 

Д Н К - с о д е р ж а щ и е в и р у с ы , о б р а б о т а н н ы е 

м у т а г е н а м и ; о т л и ч а ю т с я п о н и ж е н н ы м ре-

п а р а т и в н ы м с и н т е з о м Д Н К , и н д у ц и р о в а н 

н ы м У Ф - л у ч а м и и л и У Ф - м и м е т и к а м и ; в 
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к л е т к а х о б р а з у е т с я в ы с о к о е с о д е р ж а н и е 

и н д у ц и р о в а н н ы х г е н н ы х м у т а ц и й , х р о м о 

с о м н ы х а б е р р а ц и й и с е с т р и н с к и х х р о м а 

т и д н ы х о б м е н о в ; к л е т к и о б л а д а ю т п о в ы 

ш е н н о й ч у в с т в и т е л ь н о с т ь ю к н е о п л а с т и ч е 

с к о й т р а н с ф о р м а ц и и [ 1 ] . 

Г и с т о л о г и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я о б н а р у 

ж и в а ю т г и п е р к е р а т о т и ч е с к и е и з м е н е н и я в 

э п и д е р м и с е , о т л о ж е н и е п и г м е н т а в с о ч е т а 

н и и с и с т о н ч е н и е м м а л ь п и г и е в о г о с л о я и 

д е р м а л ь н о й а т р о ф и е й , о с о б е н н о с о с о ч к о -

в о г о с л о я . 

Лечение и профилактика. Н е о б х о д и м о 

с т р о г о е о г р а н и ч е н и е и н с о л я ц и и , п р и м е н е 

н и е ф о т о з а щ и т н ы х с р е д с т в , н а з н а ч е н и е 

а н т и о к с и д а н т о в , и н т е р ф е р о н а . 

О п и с а н ы с и б с ы с п и г м е н т н о й к с е р о д е р -

м о й к о м п л е м е н т а р н о й г р у п п ы С, у о д н о г о 

и з к о т о р ы х н о в о о б р а з о в а н и я д и а г н о с т и р о 

в а н ы в в о з р а с т е 13 лет. М л а д ш е м у с и б с у 

д и а г н о з п и г м е н т н о й к с е р о д е р м ы б ы л п о с т а 

в л е н с р а з у п о с л е р о ж д е н и я , и е г о т щ а т е л ь 

н о п р е д о х р а н я л и о т в о з д е й с т в и я с о л н е ч н о 

г о с в е т а . Т а к и е п р о ф и л а к т и ч е с к и е м е р о 

п р и я т и я с п о с о б с т в о в а л и т о м у , что в в о з р а с 

те 13 л е т у б о л ь н о г о п о л н о с т ь ю о т с у т с т в о 

в а л и п р и з н а к и н о в о о б р а з о в а н и й [14] . 

З а с л у ж и в а ю т т а к ж е в н и м а н и я д а н н ы е 

р о с с и й с к и х и с с л е д о в а т е л е й , с в и д е т е л ь с т 

в у ю щ и е о т о м , что п р е д в а р и т е л ь н а я о б р а 

б о т к а л и м ф о ц и т о в к р о в и ч е л о в е ч е с к и м и н 

т е р ф е р о н о м п р и в о д и т к с т и м у л я ц и и р е п а 

р а ц и и Д Н К и п о в ы ш е н и ю у с т о й ч и в о с т и кле

т о к к м у т а г е н а м [15] . Э т и с в е д е н и я послу

ж и л и о с н о в о й д л я к л и н и ч е с к о г о и с п о л ь з о 

в а н и я и н т е р ф е р о н а в т е р а п и и б о л ь н ы х со 

с н и ж е н н ы м и р е п а р а ц и о н н ы м и с п о с о б н о 

с т я м и . Так, п а р е н т е р а л ь н о е в в е д е н и е и н 

т е р ф е р о н а в т е ч е н и е 3 н е д п я т е р ы м боль

н ы м с п и г м е н т н о й к с е р о д е р м о й с п о с о б с т в о 

в а л о д л и т е л ь н о й к л и н и ч е с к о й р е м и с с и и с 

н о р м а л и з а ц и е й п о к а з а т е л е й р е п а р а т и в н о г о 

с и н т е з а Д Н К д о н о р м а л ь н ы х з н а ч е н и й [15] . 

Р е к о м е н д у е т с я т а к ж е р а н н е е у д а л е н и е 

о п у х о л е й и н а з н а ч е н и е с п р о ф и л а к т и ч е 

с к о й ц е л ь ю р е т и н о и д о в ( т и г а з о н а ) [ 1 2 ] . 

П р о ф и л а к т и к о й з а б о л е в а н и я я в л я е т с я 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е 

с е м е й , и м е ю щ и х б о л ь н ы х с п и г м е н т н о й 

к с е р о д е р м о й . 

4.1.6.4. Синдром Коккейна 

З а б о л е в а н и е п о л у ч и л о с в о е н а з в а н и е 

п о и м е н и л о н д о н с к о г о в р а ч а E d w a r d A l f r e d 

C o c k a y n e ( 1 8 8 0 - 1 9 5 6 ) , с п е ц и а л и з и р о в а в 

ш е г о с я в о б л а с т и н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о 

г и и у д е т е й . 

С и н д р о м К о к к е й н а в с т р е ч а е т с я р е д к о , 

е г о ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . 

Гэнетические данные и патогенез. 

Ген б о л е з н и л о к а л и з о в а н н а д л и н н о м п л е 

ч е х р о м о с о м ы 1 0 в л о к у с е q 1 1 . 

З а б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у . 

В ы с к а з ы в а ю т с я п р е д п о л о ж е н и я , ч т о 

с н и ж е н и е р е п а р а ц и и п р и с и н д р о м е Кок

к е й н а н е з а х в а т ы в а е т п р о ц е с с о в « р а з р е з а 

н и я » Д Н К , э к з о н у к л е а з н о й р е а к ц и и и л и 

с и н т е з а Д Н К . И с с л е д о в а т е л и с ч и т а ю т , что 

д е ф е к т р е п а р а ц и и м о ж е т з а к л ю ч а т ь с я в 

н а р у ш е н и и с в о й с т в Д Н К - л и г а з ы [ 1 6 ] . 

Ч у в с т в и т е л ь н о с т ь к У Ф - л у ч а м к л е т о ч 

н ы х к у л ь т у р , и з м е р е н н а я п о к о л и ч е с т в у 

с и н т е з а Д Н К п о с л е э к с п о з и ц и и , я в и л а с ь 

м е р о й о п р е д е л е н и я с т е п е н и к о м п л е м е н 

т а ц и и [ 1 7 ] . И с с л е д о в а н и е н а к о м п л е м е н -

т а р н о с т ь к л е т о ч н ы х к у л ь т у р , п о л у ч е н н ы х 

о т 2 2 б о л ь н ы х с с и н д р о м о м К о к к е й н а и з 

р а з н ы х э т н и ч е с к и х г р у п п и с т р а н , п о з в о 

л и л о в ы д е л и т ь д в е к о м п л е м е н т а р н ы е 

г р у п п ы с и н д р о м а К о к к е й н а - А и В. Из 22 

о б с л е д о в а н н ы х к г р у п п е А б ы л и о т н е с е н ы 

5 ч е л о в е к , б о л ь ш а я ч а с т ь б о л ь н ы х - 17 -

я в и л и с ь п р е д с т а в и т е л я м и г р у п п ы В [ 1 8 ] . 

С л е д у е т з а м е т и т ь , ч т о а в т о р ы н е в ы я в и л и 

р а з л и ч и й (в ч у в с т в и т е л ь н о с т и к У Ф - л у 

ч а м , к л и н и ч е с к и х и л и к л е т о ч н ы х ) м е ж д у 

д в у м я к о м п л е м е н т а р н ы м и г р у п п а м и . 

A . L e h m a n n п р и а н а л и з е к л е т о ч н ы х к у л ь 

т у р 1 1 б о л ь н ы х с с и н д р о м о м К о к к е й н а , 

н а р я д у с к о м п л е м е н т а р н ы м и г р у п п а м и А 

(2 б о л ь н ы х ) и В (8 ч е л о в е к ) , в ы я в и л е щ е 

о д н о г о п р о б а н д а , о т н е с е н н о г о к г р у п п е С 

[ 1 7 ] . У б о л ь н о г о из г р у п п ы С н е л ь з я т а к ж е 

б ы л о и с к л ю ч и т ь п и г м е н т н у ю к с е р о д е р м у , 
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т а к к а к о н и м е л к л и н и ч е с к и е и б и о х и м и 

ч е с к и е п р о я в л е н и я о б о и х з а б о л е в а н и й . 

Б ы л о в ы с к а з а н о п р е д п о л о ж е н и е о с у щ е 

с т в о в а н и и п е р е х о д н ы х ф о р м м е ж д у с и н 

д р о м о м К о к к е й н а и п и г м е н т н о й к с е р о д е р -

м о й [ 1 9 ] . О п и с а н о с о ч е т а н и е с и н д р о м а 

К о к к е й н а с п и г м е н т н о й к с е р о д е р м о й к о м 

п л е м е н т а р н ы х г р у п п В ( г е н E R C C 6 , к а р т и 

р о в а н н ы й н а х р о м о с о м е 1 0 ) , D ( г е н 

E R C C 2 , к а р т и р о в а н н ы й н а х р о м о с о м е 19) 

и G ( г е н E R C C 5 , к а р т и р о в а н н ы й на х р о м о 

с о м е 1 3 ) . 

R . L o w r y п р е д л о ж и л н а з ы в а т ь к л а с с и ч е 

с к у ю ф о р м у з а б о л е в а н и я с и н д р о м о м Кок

к е й н а I т и п а , а в р о ж д е н н у ю ф о р м у - с и н 

д р о м о м К о к к е й н а I I т и п а [ 2 0 ] . 

Клиническая характеристика. О б ы ч 

н о д е т и р о ж д а ю т с я с н о р м а л ь н ы м и а н т р о 

п о м е т р и ч е с к и м и п а р а м е т р а м и . П е р в ы е 

п р и з н а к и б о л е з н и м о г у т п р о я в л я т ь с я в 

в о з р а с т е 6 м е с , н о , к а к п р а в и л о , з а б о л е в а 

н и е м а н и ф е с т и р у е т н а в т о р о м - т р е т ь е м г о 

д у ж и з н и п о в ы ш е н н о й ф о т о ч у в с т в и т е л ь 

н о с т ь ю . П о с л е и н с о л я ц и и н а о т к р ы т ы х 

у ч а с т к а х т е л а , ч а щ е н а л и ц е , п о я в л я е т с я 

о т е ч н а я э р и т е м а в в и д е б а б о ч к и , в о з м о ж 

н ы и б у л л е з н ы е в ы с ы п а н и я . П о с т е п е н н о 

с т а н о в я т с я о ч е в и д н ы м и о т с т а в а н и е в р о с 

т е и м а с с е т е л а , з а д е р ж к а п с и х о р е ч е в о г о 

р а з в и т и я , н а р у ш е н и е п о х о д к и . И з м е н я е т с я 

ф е н о т и п б о л ь н о г о : д е т и о ч е н ь н и з к о г о р о 

с т а ( к а р л и к о в о с т ь ) , к а х е к т и ч н ы , и м е ю т 

м а л е н ь к и е р а з м е р ы г о л о в ы ( в п л о т ь д о м и 

к р о ц е ф а л и и ) , с т а р ч е с к и й в и д , « п т и ч и й » 

н о с , з а п а в ш и е г л а з а , б о л ь ш и е у ш и , п р о 

г н а т и з м , н е п р о п о р ц и о н а л ь н о д л и н н ы е ко

н е ч н о с т и с н а л и ч и е м с г и б а т е л ь н ы х конт

р а к т у р в с у с т а в а х , б о л ь ш и е к и с т и и с т о п ы , 

а к р о ц и а н о з , у з к у ю г р у д н у ю к л е т к у ( р и с . 

4 . 1 . 6 . 1 . ) . К о н т р а к т у р ы в к о л е н н ы х с у с т а 

в а х о б у с л о в л и в а ю т с в о е о б р а з н у ю « п о х о д 

к у к а в а л е р и с т а » . 

П о т о - и с л е з о о т д е л е н и е с н и ж е н ы , в о л о 

с ы т о н к и е , р е д к и е , р а н о с е д е ю т . 

П р и с и н д р о м е К о к к е й н а ч а с т о н а б л ю д а 

ю т с я а р т е р и а л ь н а я г и п е р т е н з и я и п а т о л о 

г и я п о ч е к [ 2 1 ] . В 1 9 8 8 г. о п у б л и к о в а н о б 

з о р , п о с в я щ е н н ы й с о с т о я н и ю м о ч е в ы д е л и -

т е л ь н о й с и с т е м ы у б о л ь н ы х с э т и м з а б о л е 

в а н и е м [ 2 2 ] . 

В о з м о ж н о т а к ж е р а з в и т и е т р и а д ы с и м 

п т о м о в : д е м е н ц и и , р а с с т р о й с т в п о х о д к и и 

н е д е р ж а н и я м о ч и и к а л а . Н а л и ч и е т а к о й 

с и м п т о м а т и к и о п и с а н о у 4 б о л ь н ы х [ 2 3 ] . 

Т и п и ч н ы п а т о л о г и и о р г а н о в з р е н и я и 

с л у х а , х а р а к т е р и з у ю щ и е с я ф о т о ф о б и е й , 

п о м у т н е н и е м р о г о в и ц ы и х р у с т а л и к а , с т р а 

б и з м о м , н и с т а г м о м , а т р о ф и е й з р и т е л ь н о г о 

н е р в а , п и г м е н т н о й д е г е н е р а ц и е й с е т ч а т к и 

и г л у х о т о й . E.TrabouIsi et a l . п р о а н а л и з и р о 

в а л и п а т о л о г и ю г л а з у 8 б о л ь н ы х с с и н д р о 

м о м К о к к е й н а в в о з р а с т е от 1 г о д а до 25 

л е т [ 2 4 ] . К о с о г л а з и е б ы л о в ы я в л е н о у 4 , к а 

т а р а к т а - у 2, н и с т а г м - у 3 п р о б а н д о в . О с 

т р о т а з р е н и я о к а з а л а с ь п р а к т и ч е с к и н о р 

м а л ь н о й у 6 л и ц , в к л ю ч а я 2 5 - л е т н е г о б о л ь 

н о г о , н е с м о т р я н а в ы я в л е н н ы е у н е г о п р и 

з н а к и п и г м е н т н о г о р е т и н и т а . 

С л е д у е т з а м е т и т ь , ч т о з л о к а ч е с т в е н н ы е 

н о в о о б р а з о в а н и я , в о т л и ч и е о т д р у г и х з а 

б о л е в а н и й , о б у с л о в л е н н ы х н а р у ш е н и я м и 

р е п а р а ц и и Д Н К , н е я в л я ю т с я х а р а к т е р н о й 

ч е р т о й к л а с с и ч е с к о г о с и н д р о м а К о к к е й н а . 

Н а р я д у с э т и м , у б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х не 

Рис. 4.1.6.1 Девочка пяти лет с синдромом Коккейна. 
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о т м е ч а е т с я с к л о н н о с т и к и н ф е к ц и я м и их 

о с л о ж н е н и я м [ 2 5 ] . 

З а б о л е в а н и е н о с и т п р о г р е д и е н т н ы й х а 

р а к т е р и з а к а н ч и в а е т с я л е т а л ь н о от п о с 

л е д с т в и й а т е р о с к л е р о з а о б ы ч н о м е ж д у 2 0 

и 3 0 г о д а м и ж и з н и . О д н а к о с м е р т ь о т а т е 

р о с к л е р о з а м о ж е т н а с т у п и т ь з н а ч и т е л ь н о 

р а н ь ш е . C.Neil l о п и с а л р а н н и й л е т а л ь н ы й 

и с х о д о т а т е р о с к л е р о з а у т р о и х с и б с о в , ч т о 

х а р а к т е р н о д л я п р о г е р и и [ 2 6 ] . 

Лабораторные, рентгенофункцио-

нальные и патоморфологические ис

следования. О п и с а н о о т с у т с т в и е и л и з н а 

ч и т е л ь н о е с н и ж е н и е с о д е р ж а н и я г о р м о н а 

т и м у с а в с ы в о р о т к е к р о в и [ 2 3 ] . 

В о з м о ж н о с н и ж е н и е с о д е р ж а н и я 5-гид-

р о к с и и н д о л у к с у с н о й к и с л о т ы , п р и н о р 

м а л ь н о м у р о в н е г о м о в а н и л и н о в о й к и с л о 

ты и н и з к о м з н а ч е н и и их с о о т н о ш е н и я в 

ц е р е б р о с п и н а л ь н о й ж и д к о с т и . Т а к и е ре

з у л ь т а т ы б ы л и п о л у ч е н ы C.J.EI Iaway e t a l . 

п р и о б л е д о в а н и и 1 6 - л е т н е г о б о л ь н о г о с 

с и н д р о м о м К о к к е й н а и з Ш р и Л а н к и [ 2 7 ] . 

С о д е р ж а н и е с е р о т о н и н а в с ы в о р о т к е к р о 

ви и т р о м б о ц и т а х , э к с к р е ц и я с м о ч о й 

5 - г и д р о к с и и н д о л у к с у с н о й к и с л о т ы и у р о 

в е н ь ф е н и л а л а н и н а в п л а з м е к р о в и , а т а к 

ж е а к т и в н о с т ь ф е р м е н т а д е г и д р о п т е р и -

д и н - р е д у к т а з ы б ы л и у ю н о ш и н о р м а л ь н ы 

м и . А в т о р ы п р е д п о л а г а ю т н а л и ч и е у б о л ь 

н о г о п е р в и ч н о г о н а р у ш е н и я о б м е н а с е р о 

т о н и н а ц е н т р а л ь н о г о г е н е з а . Т е р а п и я 

5 - г и д р о к с и т р и п т о ф а н о м в т е ч е н и е д в у х 

л е т н е о к а з а л а о ж и д а е м о г о э ф ф е к т а , о д 

н а к о з а э т о в р е м я у ю н о ш и н е н а б л ю д а 

л о с ь н а р а с т а н и я у т р а т ы к о г н и т и в н ы х 

ф у н к ц и й , т р е м о р а и у х у д ш е н и я п о х о д к и . 

У э т о г о б о л ь н о г о о б н а р у ж е н о т а к ж е с н и 

ж е н и е р а с х о д а э н е р г и и в п о к о е , с о с т а в л я 

ю щ е е 7 5 % о т н о р м а л ь н ы х з н а ч е н и й [ 2 7 ] . 

А н а л о г и ч н ы е р е з у л ь т а т ы х а р а к т е р н ы д л я 

л и ц с н е р в н о й а н о р е к с и е й , у к о т о р ы х , од

н а к о , н о р м а л ь н ы й р е ж и м п и т а н и я и н а р а с 

т а н и е м а с с ы т е л а п р и в о д я т к н о р м а л и з а 

ц и и э т о г о п о к а з а т е л я . 

П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

б о л ь н ы х с с и н д р о м о м К о к к е й н а в ы я в л я ю т 

с я у т о л щ е н и е к о с т е й ч е р е п а , в н у т р и ч е р е п 

н ы е к а л ь ц и ф и к а т ы , о с т е о с к л е р о з , « м р а 

м о р н ы е » э п и ф и з ы в к о с т я х н е к о т о р ы х 

п а л ь ц е в . 

M . S m i t s e t a l . о б н а р у ж и л и и з м е н е н и я 

з р и т е л ь н ы х и с л у х о в ы х с т в о л о в ы х в ы з в а н 

н ы х п о т е н ц и а л о в , что с в и д е т е л ь с т в о в а л о о 

н а р у ш е н и и м и е л и н и з а ц и и в Ц Н С [ 2 8 ] . 

И с с л е д о в а н и е м о з г а д в у х с и б с о в п о к а 

з а л о н а л и ч и е м а с с и в н о й п е р и к а п и л л я р н о й 

к а л ь ц и ф и к а ц и и в о б л а с т и с к о р л у п ы ч е ч е -

в и ц е о б р а з н о г о я д р а , з р и т е л ь н ы х б у г р о в и 

б е л о г о в е щ е с т в а м о з ж е ч к а , р а с п о л о ж е н 

н о г о н а д з у б ч а т ы м я д р о м . В к р у п н ы х с о с у 

д а х к а л ь ц и ф и к а ц и я о т м е ч а л а с ь в о с н о в 

н о м в а д в е н т и ц и и [ 2 9 ] . П а т о м о р ф о л о г и ч е -

с к и й а н а л и з г о л о в н о г о м о з г а р е б е н к а , 

у м е р ш е г о в в о з р а с т е 2 л е т и 10 м е с , в ы 

я в и л п р и з н а к и л е й к о д и с т р о ф и и с « т и г р о -

и д н о й » д е м и е л и н и з а ц и е й , а н а л о г и ч н ы е 

о п и с ы в а е м ы м п р и с и н д р о м е К о к к е й н а с 

б о л е е п о з д н и м д е б ю т о м [ 3 0 ] . 

П р и а у т о п с и и г о л о в н о г о м о з г а р е б е н к а , 

и м е в ш е г о с о ч е т а н н у ю с и м п т о м а т и к у с и н 

д р о м а К о к к е й н а и п и г м е н т н о й к с е р о д е р -

м ы , б ы л а о б н а р у ж е н а ч а с т и ч н а я у т р а т а 

н е й р о н о в к о р ы б о л ь ш и х п о л у ш а р и й , б а -

з а л ь н ы х г а н г л и е в и м о з ж е ч к а в с о ч е т а н и и 

с д и ф ф у з н ы м г л и о з о м , а т и п и ч н ы м и а с т р о -

ц и т а м и и к а л ь ц и ф и к а т а м и в в е щ е с т в е п а 

р е н х и м ы и с о с у д а х [ 3 1 ] . 

Лечение и профилактика. Л е ч е н и е но

с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а к т е р . 

П р о ф и л а к т и к о й з а б о л е в а н и я я в л я е т с я 

э ф ф е к т и в н о е м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н 

с у л ь т и р о в а н и е с е м е й , и м е ю щ и х б о л ь н ы х 

д е т е й и д р у г и х р о д с т в е н н и к о в , с т р а д а ю 

щ и х с и н д р о м о м К о к к е й н а . О п и с а н ы в о з 

м о ж н о с т и п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и э т о й 

т я ж е л о й п а т о л о г и и . Так, T . S u g i t a e t a l . п р е -

н а т а л ь н о д и а г н о с т и р о в а л и с и н д р о м К о к 

к е й н а у п л о д а н а о с н о в а н и и о п р е д е л е н и я 

ч у в с т в и т е л ь н о с т и а м н и о ц и т о в к У Ф - о б л у -

ч е н и ю [ 3 2 ] . А в т о р ы о б н а р у ж и л и , ч т о в от

л и ч и е о т н о р м а л ь н ы х к л е т о к у к л е т о к п о р а 

ж е н н о г о п л о д а н а б л ю д а е т с я н а р у ш е н и е 

с п о с о б н о с т и ф о р м и р о в а т ь к о л о н и и п о с л е 

У Ф - э к с п о з и ц и и . Д р у г о й с л у ч а й у с п е ш н о й 

д о р о д о в о й д и а г н о с т и к и з а б о л е в а н и я н а 
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о с н о в а н и и и з у ч е н и я п р о ц е с с о в с и н т е з а 

Р Н К в к у л ь т у р е а м н и о т и ч е с к и х к л е т о к п о с 

л е и х У Ф - о б л у ч е н и я п р о д е м о н с т р и р о в а л и 

A . L e h m a n n e t a l . [ 3 3 ] . И с с л е д о в а т е л и к о н 

с т а т и р о в а л и н а р у ш е н и е н о р м а л ь н о й р е п а 

р а ц и и Д Н К и с и н т е з а Р Н К в о т в е т на У Ф -

о б л у ч е н и е . У с т а н о в л е н о , что п р е н а т а л ь -

н ы й т е с т , о с н о в а н н ы й н а э т и х м е т о д а х , я в 

л я е т с я п р о с т ы м , б ы с т р ы м и о д н о з н а ч н ы м . 

4.1.6.5. Атаксия-телеангиэктазия 
(синонимы: синдром Луи-Бар, 
синдром Бодера-Седжвика). 

З а б о л е в а н и е о п и с а н о в 1941 г. D.Louis-Bar. 

С и н д р о м Л у и - Б а р х а р а к т е р и з у е т с я н а 

л и ч и е м а т а к с и и , т е л е а н г и э к т а з и й , и м м у н о 

л о г и ч е с к и х н а р у ш е н и й и п р е д р а с п о л о ж е н 

н о с т ь ю к р а з в и т и ю о н к о л о г и ч е с к и х з а б о л е 

в а н и й . 

Ч а с т о т а а т а к с и и - т е л е а н г и э к т а з и и с о 

с т а в л я е т п р и б л и з и т е л ь н о 1 : 100 ООО [ 3 4 ] . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

А т а к с и я - т е л е а н г и э к т а з и я н а с л е д у ю т с я п о 

а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у . 

У п о д а в л я ю щ е г о б о л ь ш и н с т в а б о л ь 

н ы х з а б о л е в а н и е в ы з в а н о м у т а ц и я м и в 

г е н е A T M , к о т о р ы й л о к а л и з о в а н н а х р о 

м о с о м е 1 1 q 2 2 . 3 [ 3 5 ] . П р о д у к т о м э т о г о г е 

н а я в л я е т с я б е л о к A T M и з г р у п п ы ф о с ф а -

т и д и л и н о з и т о л - к и н а з , к о т о р ы й л о к а л и з у 

е т с я в я д р е и п р и н и м а е т у ч а с т и е в к о н т 

р о л е к л е т о ч н о г о ц и к л а , а и м е н н о : в п р и 

о с т а н о в к е м и т о з а в о т в е т н а р а з р ы в 

д в о й н о й ц е п и Д Н К с ц е л ь ю п р е д о с т а в л е 

н и я к л е т к е в о з м о ж н о с т и р е п а р а ц и и п о 

в р е ж д е н н о й м о л е к у л ы Д Н К и п о д д е р ж а 

н и я с т а б и л ь н о с т и г е н о м а [ 3 6 , 3 4 ] . Р я д о м 

а в т о р о в в ы с к а з ы в а е т с я п р е д п о л о ж е н и е 

о б у ч а с т и и б е л к а A T M в а к с о н а л ь н о м и 

с и н а п т и ч е с к о м т р а н с п о р т е [ 3 7 ] . У б о л ь 

н ы х с а т а к с и е й - т е л е а н г и э к т а з и е й о п и с а 

н о б о л е е 2 5 0 т и п о в м у т а ц и й в г е н е A T M 

[ 3 8 ] . Б о л ь ш и н с т в о и з э т и х м у т а ц и й п р и в о 

д и т к р а н н е м у о б р ы в у т р а н с л я ц и и и п р а к 

т и ч е с к и п о л н о м у о т с у т с т в и ю б е л к а A T M в 

к л е т к а х [ 3 9 ] . З н а ч и т е л ь н о р е ж е в ы я в л я 

ю т с я т а к н а з ы в а е м ы е « м я г к и е » м у т а ц и и , 

к о т о р ы е п р и в о д я т л и ш ь к ч а с т и ч н о м у у г 

н е т е н и ю с и н т е з а н о р м а л ь н о г о б е л к а 

A T M ; в э т о м с л у ч а е з а б о л е в а н и е к л и н и 

ч е с к и м о ж е т п р о я в л я т ь с я в в и д е а т и п и ч 

н ы х , о т н о с и т е л ь н о д о б р о к а ч е с т в е н н ы х 

в а р и а н т о в [ 3 4 ] . 

П р и м е р н о у 6% б о л ь н ы х м у т а ц и й в г е н е 

A T M в ы я в и т ь н е у д а е т с я . В э т и х с л у ч а я х 

б ы л и в ы я в л е н ы м у т а ц и и в д р у г о м г е н е -

M R E 1 1 A , к о т о р ы й у ч а с т в у е т в п р о ц е с с а х 

р е п а р а ц и и Д Н К и л о к а л и з о в а н н а х р о м о с о 

ме 11 в р е г и о н е 1 1 q 2 1 в н е п о с р е д с т в е н н о й 

б л и з о с т и о т г е н а A T M [ 4 0 ] . К л и н и ч е с к и а т а 

к с и я - т е л е а н г и э к т а з и я , о б у с л о в л е н н ы е му

т а ц и я м и в г е н е M R E 1 1 A , х а р а к т е р и з у ю т с я 

б о л е е б л а г о п р и я т н ы м т е ч е н и е м п о с р а в н е 

н и ю с к л а с с и ч е с к о й ф о р м о й э т о г о з а б о л е 

в а н и я [ 3 4 ] . 

Л и м ф о ц и т ы и к у л ь т и в и р у е м ы е ф и б р о б -

л а с т ы б о л ь н ы х с а т а к с и е й - т е л е а н г и э к т а 

з и е й о б л а д а ю т п о в ы ш е н н о й ч у в с т в и т е л ь 

н о с т ь ю к в о з д е й с т в и ю и о н и з и р у ю у щ е г о 

и з л у ч е н и я , в ч а с т н о с т и , к р е н т г е н о в с к о м у 

о б л у ч е н и ю [ 4 1 ] . У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м 

Л у и - Б а р и у г е т е р о з и г о т н ы х н о с и т е л е й му-

т а н т н о г о г е н а A T M в л и м ф о ц и т а х к р о в и 

б ы л о в ы я в л е н о з н а ч и т е л ь н о е п о в ы ш е н и е 

у р о в н я р е н т г е н - и н д у ц и р о в а н н ы х х р о м о 

с о м н ы х а б е р р а ц и й [ 4 2 ] . 

П р и п а т о л о г о - а н а т о м и ч е с к о м и с с л е д о 

в а н и и п р и э т о м з а б о л е в а н и и о б н а р у ж и в а 

ю т а п л а з и ю и л и г и п о п л а з и ю в и л о ч к о в о й 

ж е л е з ы , л и м ф а т и ч е с к и х у з л о в , с е л е з е н к и , 

ф и б р о з н у ю д и с п л а з и ю я и ч н и к о в , д е г е н е 

р а ц и ю п о л у ш а р и й м о з ж е ч к а , з у б ч а т ы х 

я д е р , н и ж н и х о л и в , п р о в о д н и к о в с п и н н о г о 

м о з г а [ 4 3 , 4 4 ] . 

П о с т о я н н ы м и к л и н и ч е с к и м и п р и з н а к а 

м и з а б о л е в а н и я я в л я ю т с я н е в р о л о г и ч е 

с к и е н а р у ш е н и я в в и д е п р о г р е с с и р у ю щ и х 

м о з ж е ч к о в ы х и п р и с о е д и н я ю щ и х с я п о з д 

н е е э к с т р а п и р а м и д н ы х р а с с т р о й с т в . С и н 

д р о м Л у и - Б а р , п о - в и д и м о м у , я в л я е т с я с а 

м о й ч а с т о й п р и ч и н о й п р о г р е с с и р у ю щ е й 

а т а к с и и у д е т е й р а н н е г о в о з р а с т а . П р и 

к л а с с и ч е с к о м в а р и а н т е э т о г о з а б о л е в а 

н и я п е р в ы е с и м п т о м ы п о я в л я ю т с я в в о з 

р а с т е 1-3 л е т . Т у л о в и щ н а я а т а к с и я п р е д -
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ш е с т в у е т п о я в л е н и ю а т а к с и и в к о н е ч н о 

с т я х . О т м е ч а ю т с я п р о г р е с с и р у ю щ а я о к у -

л о м о т о р н а я а п р а к с и я ( з а т р у д н е н и е о с у 

щ е с т в л е н и я п р о и з в о л ь н ы х д в и ж е н и й 

г л а з ) , с к а н д и р о в а н н а я р е ч ь и д и з а р т р и я . 

У 9 0 % б о л ь н ы х п о с т е п е н н о п р и с о е д и н я 

ю т с я э к с т р а п и р а м и д н ы е с и м п т о м ы : хо-

р е о а т е т о з и/или д и с т о н и я , г и п о м и м и я , м о 

н о т о н н а я и с л а б о м о д у л и р о в а н н а я р е ч ь . 

Г л у б о к и е с у х о ж и л ь н ы е р е ф л е к с ы с н и ж а 

ю т с я и л и п о л н о с т ь ю у г а с а ю т к 8 г о д а м , в 

д а л ь н е й ш е м у б о л ь н ы х м о ж е т п о я в и т ь с я 

с н и ж е н и е м ы ш е ч н о - с у с т а в н о й ч у в с т в и 

т е л ь н о с т и . У м н о г и х п а ц и е н т о в н а т р е т ь 

е м и л и в н а ч а л е ч е т в е р т о г о д е с я т и л е т и я 

ж и з н и р а з в и в а ю т с я м ы ш е ч н ы е а т р о ф и и с 

п р е и м у щ е с т в е н н ы м в о в л е ч е н и е м м ы ш ц 

к и с т е й и с т о п , ч т о в с о ч е т а н и и с р а н о в о з 

н и к ш е й д и с т о н и е й м о ж е т п р и в о д и т ь к в ы 

р а ж е н н ы м с г и б а т е л ь н о - р а з г и б а т е л ь н ы м 

к о н т р а к т у р а м в п а л ь ц а х . У м с т в е н н а я о т 

с т а л о с т ь н е я в л я е т с я т и п и ч н о й ч е р т о й 

а т а к с и и - т е л е а н г и э к т а з и и , о д н а к о у н е к о 

т о р ы х б о л ь н ы х с т а р ш е г о в о з р а с т а о т м е 

ч а е т с я в ы р а ж е н н о е н а р у ш е н и е к р а т к о 

с р о ч н о й п а м я т и . 

Характерными клиническими призна

ками я в л я ю т с я т а к ж е и з м е н е н и я м е л к и х 

с о с у д о в в в и д е с и м м е т р и ч н ы х т е л е а н г и э к -

т а з и й , к о т о р ы е н а б л ю д а ю т с я у п о д а в л я ю 

щ е г о б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х . Т е л е а н г и э к т а -

з и и ч а щ е в с е г о л о к а л и з у ю т с я н а с к л е р е и 

к о н ъ ю н к т и в е г л а з н о г о я б л о к а , р е ж е - в о б 

л а с т и у ш н ы х р а к о в и н , с п и н к и н о с а , с л и з и 

с т о й м я г к о г о и т в е р д о г о н е б а , н а к о ж е от

к р ы т ы х у ч а с т к о в т е л а . 

Н а р я д у с к о ж н ы м и и н е в р о л о г и ч е с к и м и 

п р о я в л е н и я м и , д л я с и н д р о м а Л у и - Б а р х а 

р а к т е р н ы и м м у н о л о г и ч е с к и е н а р у ш е н и я . 

У р о в е н ь с ы в о р о т о ч н ы х и м м у н о г л о б у л и н о в 

к л а с с о в G2 и А с н и ж е н ы и л и о т с у т с т в у ю т , 

с о о т в е т с т в е н н о , у 80 и 6 0 % б о л ь н ы х . У р о 

в е н ь и м м у н о г л о б у л и н о в Е м о ж е т б ы т ь с н и 

ж е н н ы м , а и м м у н о г л о б у л и н о в М - с н и ж е н 

н ы м и л и , ч а щ е , н о р м а л ь н ы м . Б о л ь н ы е п о д 

в е р ж е н ы р е ц и д и в и р у ю щ и м с и н у с и т а м и 

б р о н х о л е г о ч н ы м и н ф е к ц и я м , н о и х т я ж е с т ь 

н е н о с и т п р о с т о й к о р р е л я ц и о н н о й з а в и с и 

м о с т и о т с т е п е н и в ы р а ж е н н о с т и и м м у н о 

д е ф и ц и т а . 

У п р о б а н д о в с а т а к с и е й - т е л е а н г и э к т а -

з и е й и м е е т с я в ы р а ж е н н а я п р е д р а с п о л о 

ж е н н о с т ь к р а з в и т и ю о н к о л о г и ч е с к и х з а б о 

л е в а н и й . О т м е ч а е т с я п о в ы ш е н н а я ч а с т о т а 

в о з н и к н о в е н и я х р о н и ч е с к о г о м и е л о л е й к о -

з а [ 4 5 ] , з л о к а ч е с т в е н н о й В - к л е т о ч н о й л и м -

ф о м ы [ 4 6 ] . О п и с а н ы т а к ж е а д е н о к а р ц и н о -

м а ж е л у д к а , м е д у л л о б л а с т о м а и г л и о м ы . 

Н а р а н н и х с т а д и я х з а б о л е в а н и я в а н а л и 

з а х п е р и ф е р и ч е с к о й к р о в и м о ж е т н а б л ю 

д а т ь с я л и м ф о ц и т о п е н и я . 

У б о л ь н ы х с а т а к с и е й - т е л е а н г и э к т а з и е й 

н е р е д к о в ы я в л я ю т с я э н д о к р и н н ы е н а р у ш е 

ния ( з а д е р ж к а р о с т а , г и п о г о н а д и з м , с а х а р 

н ы й д и а б е т ) , с к е л е т н ы е д е ф о р м а ц и и , а 

т а к ж е п и г м е н т н ы е п я т н а и л и у ч а с т к и д е 

п и г м е н т а ц и и н а к о ж е , с к л е р о д е р м и я . 

П р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ж и з н и б о л ь ш и н с т 

в а б о л ь н ы х с к л а с с и ч е с к и м в а р и а н т о м с и н 

д р о м а Л у и - Б а р с о с т а в л я е т в с р е д н е м о к о 

л о 2 0 л е т ; п р и ч и н а м и с м е р т и о б ы ч н о я в л я 

ю т с я и н ф е к ц и о н н ы е о с л о ж н е н и я и о н к о л о 

г и ч е с к и е з а б о л е в а н и я . 

А т и п и ч н ы е ф о р м ы а т а к с и и - т е л е а н г и -

э к с т а з и и х а р а к т е р и з у ю т с я б о л е е п о з д н е й 

м а н и ф е с т а ц и е й к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й 

(в к о н ц е п е р в о г о , на в т о р о м и в н а ч а л е т р е 

т ь е г о д е с я т и л е т и я ж и з н и ) , б о л е е м е д л е н 

н ы м п р о г р е с с и р о в а н и е м , б о л ь ш е й п р о д о л 

ж и т е л ь н о с т ь ю ж и з н и в с р а в н е н и и с б о л ь 

н ы м и с к л а с с и ч е с к и м в а р и а н т о м э т о г о з а 

б о л е в а н и я , а т а к ж е б о л е е н и з к и м у р о в н е м 

х р о м о с о м н о й н е с т а б и л ь н о с т и и ч у в с т в и 

т е л ь н о с т и к л е т о к к и о н и з и р у ю щ е м у и з л у 

ч е н и ю . У п р о б а н д о в с а т и п и ч н ы м и в а р и а н 

т а м и с и н д р о м а Л у и - Б а р м о г у т о т с у т с т в о 

в а т ь т е л е а н г и э к т а з и и и/или и м м у н о д е ф и 

ц и т [ 4 7 ] . И з в е с т н ы « д о л г о ж и т е л и » с а т а к 

с и е й - т е л е а н г и э к т а з и е й - м у ж ч и н а , к о т о 

р ы й у м е р в в о з р а с т е 5 8 л е т [ 4 7 ] , и ж е н щ и 

н а , у м е р ш а я в в о з р а с т е 4 9 л е т [ 4 8 ] . 

Н е о б х о д и м о т а к ж е о т м е т и т ь , ч т о у ж е н 

щ и н - г е т е р о з и г о т н ы х н о с и т е л ь н и ц м у т а 

ц и й в г е н е A T M - р и с к з а б о л е в а н и я р а к о м 

м о л о ч н о й ж е л е з ы в 4 - 9 р а з п р е в ы ш а е т о б -

щ е п о п у л я ц и о н н ы й [ 4 9 , 5 0 ] . 
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Клиническая и лабораторная диагно

стика. П о я в л е н и е у р е б е н к а р а н н е й атак

с и и в с о ч е т а н и и с к о ж н ы м и и г л а з н ы м и т е -

л е а н г и э к т а з и я м и п о з в о л я е т с у в е р е н н о с т ь ю 

д и а г н о с т и р о в а т ь с и н д р о м Л у и - Б а р . К л и н и 

ч е с к и й д и а г н о з п р е д с т а в л я е т т р у д н о с т ь п р и 

о т с у т с т в и и т е л е а н г и э к т а з и й . О к у л о м о т о р -

ная а п р а к с и я я в л я е т с я д о с т о в е р н ы м к р и т е 

р и е м р а н н е й к л и н и ч е с к о й д и а г н о с т и к и з а 

б о л е в а н и я . 

Ч а щ е в с е г о п р и и м м у н о л о г и ч е с к о м и с 

с л е д о в а н и и в ы я в л я ю т с я с н и ж е н и е и л и от

с у т с т в и е в с ы в о р о т к е к р о в и и м м у н о г л о б у 

л и н о в к л а с с о в G и А, р е ж е - с н и ж е н и е 

у р о в н я и м м у н о г л о б у л и н о в Е и М. Д и с г а м -

м а г л о б у л и н е м и я , с н и ж е н н ы й к л е т о ч н ы й 

и м м у н н ы й о т в е т и п е р и ф е р и ч е с к а я л и м -

ф о ц и т о п е н и я н а б л ю д а ю т с я ч а с т о , н о н е 

я в л я ю т с я п о с т о я н н ы м и п р и з н а к а м и д а н 

н о г о з а б о л е в а н и я . П о в ы ш е н н ы е у р о в н и 

а л ь ф а - ф е т о п р о т е и н а и к а р ц и н о э м б р и о -

н а л ь н о г о а н т и г е н а в с ы в о р о т к е к р о в и п о д 

т в е р ж д а ю т д и а г н о з а т а к с и и - т е л е а н г и э к -

т а з и и [ 5 1 ] . 

П р и ц и т о г е н е т и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

л и м ф о ц и т о в у б о л ь н ы х с а т а к с и е й - т е л е а н -

г и э к т а з и е й н е р е д к о в ы я в л я ю т с я л о м к о с т ь 

х р о м о с о м и . р а з л и ч н ы е х р о м о с о м н ы е а б е р 

р а ц и и . 

Б о л ь н ы м с с и н д р о м о м Л у и - Б а р р е к о 

м е н д у е т с я п р о в о д и т ь к л и н и ч е с к и й а н а 

л и з к р о в и не р е ж е 1 р а з а в 6 м е с и з - з а 

п о в ы ш е н н о г о р и с к а з л о к а ч е с т в е н н ы х 

о п у х о л е й л и м ф а т и ч е с к о й с и с т е м ы . П о к а 

з а н о т а к ж е и с с л е д о в а н и е т о л е р а н т н о с т и 

к г л ю к о з е . 

И з - з а п о в ы ш е н н о й ч у в с т в и т е л ь н о с т и к 

р е н т г е н о в с к о м у и з л у ч е н и ю у б о л ь н ы х с 

а т а к с и е й - т е л е а н г и э к т а з и е й , а т а к ж е у г е 

т е р о з и г о т н ы х н о с и т е л е й г е н а э т о г о з а б о 

л е в а н и я с л е д у е т и з б е г а т ь н е о б о с н о в а н н о 

г о н а з н а ч е н и я и м р е н т г е н о л о г и ч е с к и х ме

т о д о в и с с л е д о в а н и я . 

Н а и б о л е е у н и в е р с а л ь н ы м м е т о д о м 

м о л е к у л я р н о й д и а г н о с т и к и а т а к с и и - т е -

л е а н г и э к т а з и и я в л я е т с я В е с т е р н - б л о т -

т и н г о б р а з ц о в т к а н е й б о л ь н о г о с а н т и т е 

л а м и к б е л к у A T M [ 3 4 ] . П р и и с к л ю ч е н и и у 

б о л ь н о г о с ф е н о т и п и ч е с к и м и п р о я в л е н и 

я м и с и н д р о м а Л у и - Б а р п о в р е ж д е н и й 

A T M в о з м о ж н о п р о в е д е н и е Д Н К - д и а г н о 

с т и к и м у т а ц и й в г е н е M R E 1 1 A . О д н а к о 

п р о в е д е н и е м о л е к у л я р н о й и Д Н К - д и а г н о 

с т и к и в о з м о ж н о т о л ь к о в в ы с о к о с п е ц и а 

л и з и р о в а н н ы х и х о р о ш о о с н а щ е н н ы х л а 

б о р а т о р и я х . 

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й д и а г н о з с и н д р о м а 

Л у и - Б а р п р о в о д я т , п р е ж д е в с е г о , с з а б о л е 

в а н и я м и , п р о я в л я ю щ и м и с я а т а к с и е й в р а н 

н е м в о з р а с т е : а т а к т и ч е с к о й ф о р м о й д е т 

с к о г о ц е р е б р а л ь н о г о п а р а л и ч а , в р о ж д е н 

н о й г и п о п л а з и е й м о з ж е ч к а , Х - с ц е п л е н н о й 

л е й к о д и с т р о ф и е й П е л и ц е у с а - М е р ц б а х е -

р а , с и н д р о м о м Ю б е р а . А т а к с и ю - т е л е а н г и -

э к т а з и ю с л е д у е т т а к ж е д и ф ф е р е н ц и р о 

в а т ь с т е л е а н г и э к т а з и я м и б е з и м м у н о д е 

ф и ц и т а и и з о л и р о в а н н ы м д е ф и ц и т о м IgA. 

Лечение б о л ь н ы х с а т а к с и е й - т е л е а н г и э 

к т а з и е й н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а к т е р 

и н а п р а в л е н о на б о р ь б у с и н ф е к ц и о н н ы м и 

о с л о ж н е н и я м и , п р о ф и л а к т и к у р а з в и т и я 

к о н т р а к т у р в с у с т а в а х . П е р е с а д к а т и м у с а с 

ц е л ь ю к о р р е к ц и и и м м у н о д е ф и ц и т а н е н а 

ш л а ш и р о к о г о к л и н и ч е с к о г о п р и м е н е н и я . 

Н е о б х о д и м о о т м е т и т ь , ч т о в с л у ч а е п р и с о е 

д и н е н и я з л о к а ч е с т в е н н ы х н о в о о б р а з о в а 

н и й л е ч е н и е с и с п о л ь з о в а н и е м л у ч е в о й т е 

р а п и и м о ж е т и м е т ь ф а т а л ь н ы е п о с л е д с т 

в и я д л я п а ц и е н т о в с а т а к с и е й - т е л е а н г и э к 

т а з и е й . 

Профилактика. П р и н а л и ч и и в с е м ь е 

б о л ь н о г о с а т а к с и е й - т е л е а н г и э к т а з и е й 

п р о в о д и т с я п р е н а т а л ь н а я к о с в е н н а я Д Н К -

д и а г н о с т и к а у п л о д а с и с с л е д о в а н и е м м а р 

к е р о в и з к р и т и ч е с к о й о б л а с т и х р о м о с о м ы 

1 1 q 2 2 . 3 [ 3 4 ] . 
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4 . 1 . 7 . Б о л е з н и н а р у ш е н и я 

с т р у к т у р ы и ф у н к ц и и б е л к о в к р о в и 

4.1.7.1. Гемоглобинопатии 

Г е м о г л о б и н о п а т и и - з а б о л е в а н и я и з 

г р у п п ы г е м о л и т и ч е с к и х а н е м и й , с в я з а н н ы е 

с н а р у ш е н и е м с т р у к т у р ы и л и с и н т е з а ц е 

п е й г л о б и н а ( т а л а с с е м и я , с е р п о в и д н о - к л е 

т о ч н а я а н е м и я , н о с и т е л ь с т в о а н о м а л ь н о г о 

г е м о г л о б и н а ) [ 1 ] . 

Серповидно-клеточная анемия 

С е р п о в и д н о - к л е т о ч н а я а н е м и я - г е 

м о г л о б и н о п а т и я , к о т о р а я б ы л а в п е р в ы е 

о п и с а н а в н а ч а л е XX в е к а у с т у д е н т а - п е р 

в о к у р с н и к а и з Ч и к а г о п о и м е н и У о л т е р 

К л е м е н т Н о э л , п о с т у п и в ш е г о в к о н ц е 

1 9 0 4 г . в к л и н и к у , г д е е г о н а б л ю д а л м о л о 

д о й и н т е р н Э р н е с т И р о н с . П р о в о д я р у т и н 

н о е о б с л е д о в а н и е б о л ь н о г о , И р о н с з а м е 

т и л , ч т о е г о к р о в ь с о д е р ж и т м н о ж е с т в о 

г р у ш е в и д н ы х и у д л и н е н н ы х с е р п о в и д н ы х 

э р и т р о ц и т о в . О н з а р и с о в а л э т и э р и т р о ц и 

ты в и с т о р и и б о л е з н и и п р е д у п р е д и л о н е 

о б ы ч н о й н а х о д к е к у р и р у ю щ е г о в р а ч а 

Д ж е й м с а Х е р р и к а ( J . H e r r i c k ) . В м е с т е о н и 

п е р и о д и ч е с к и н а б л ю д а л и п а ц и е н т а Н о э -

л а е щ е в т е ч е н и е 2,5 л е т в о в р е м я п р и 

с т у п о в т я ж е л ы х б о л е й . Н о э л у м е р д е в я 

т ь ю г о д а м и п о з ж е в в о з р а с т е 3 2 л е т . К 

с о ж а л е н и ю , Д ж е й м с Х е р р и к п р и п у б л и к а 

ц и и д а н н о г о с л у ч а я н е в к л ю ч и л и н т е р н а 

И р о н с а в с о а в т о р ы . 

Эпидемиология. С е р п о в и д н о - к л е т о ч 

ная а н е м и я п о л у ч и л а н а и б о л ь ш е е р а с п р о 

с т р а н е н и е в с т р а н а х м а л я р и й н о г о п о я с а 

( Ц е н т р а л ь н а я А ф р и к а ) , п о с к о л ь к у с е р п о 

в и д н ы е э р и т р о ц и т ы р е з и с т е н т н ы к в о з б у 

д и т е л ю м а л я р и и . С е р п о в и д н о - к л е т о ч н о й 

а н е м и е й с т р а д а ю т о к о л о 7 2 т ы с . а м е р и к а н 

ц е в , и л и 1 и з 5 0 0 а м е р и к а н ц е в а ф р и к а н 

с к о г о п р о и с х о ж д е н и я . О к о л о 8 % э т о й п о п у 

л я ц и и я в л я ю т с я г е т е р о з и г о т н ы м и н о с и т е 

л я м и п а т о л о г и и [ 2 ] . 

Этиология. С е р п о в и д н о - к л е т о ч н а я а н е 

м и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о е з а б о л е в а -
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н и е , в о з н и к а ю щ е е в р е з у л ь т а т е т о ч к о в о й 

м у т а ц и и в г е н е Н В В (hemoglobin beta gene), 

р а с п о л о ж е н н о м н а х р о м о с о м е 1 1 , в л о к у с е 

1 1 р 1 5 . 4 . 

Патогенез. Н о р м а л ь н а я м о л е к у л а г л о 

б и н а с о с т о и т и з д в у х п а р п о л и п е п т и д н ы х 

ц е п е й . У ч е л о в е ч е с к о г о п л о д а п р е о б л а д а 

ет H b F , в к л ю ч а ю щ и й 2 а л ь ф а - ц е п и и 2 г а м 

м а - ц е п и . П о с т е п е н н о ф е т а л ь н ы й г е м о г л о 

б и н з а м е щ а е т с я г е м о г л о б и н о м в з р о с л о г о 

т и п а НЬА, к о т о р ы й н е о д н о р о д е н и р а з д е л я 

е т с я н а НЬА, ( 9 7 % ) , в с о с т а в к о т о р о г о вхо

д я т 2 а л ь ф а - ц е п и и 2 б е т а - ц е п и , и Н Ь А 2 

( 3 % ) , с о с т о я щ и й из 2 а л ь ф а - ц е п е й и 

2 д е л ь т а - ц е п е й . 

М у т а ц и я г е н а Н В В в е д е т к п р о д у к ц и и 

с т р у к т у р н о - а н о м а л ь н о г о г е м о г л о б и н а -

H b S , у к о т о р о г о в ш е с т о м п о л о ж е н и и р-це-

п и г л о б и н а г л у т а м и н з а м е н е н н а в а л и н . 

С л е д с т в и е м н а р у ш е н и я с т р у к т у р ы г л о б и н а 

я в л я е т с я п о я в л е н и е с е р п о в и д н ы х э р и т р о 

ц и т о в . Р а с т в о р и м о с т ь H b S п р и о т д а ч е к и с 

л о р о д а у м е н ь ш а е т с я в 100 р а з , в р е з у л ь т а 

т е г е м о г л о б и н в н у т р и э р и т р о ц и т о в п е р е х о 

д и т в с о с т о я н и е г е л я с о б р а з о в а н и е м п о л у 

к р и с т а л л и ч е с к и х о в а л ь н ы х п о ф о р м е э р и т 

р о ц и т о в , к о т о р ы е п р и н и м а ю т ф о р м у с е р п а 

и л и м о л о д о г о м е с я ц а . Д е ф о р м и р о в а н н ы е 

и у д л и н е н н ы е э р и т р о ц и т ы р и г и д н ы , и х 

м е м б р а н а п о в р е ж д а е т с я . С е р п о в и д н ы е 

э р и т р о ц и т ы п о д в е р г а ю т с я ф а г о ц и т о з у 

к л е т к а м и р е т и к у л о - э н д о т е л и а л ь н о й с и с т е 

м ы и р а з р у ш е н и ю ( г е м о л и з у ) . В с л е д с т в и е 

т о г о , что д е ф о р м и р о в а н н ы е э р и т р о ц и т ы н е 

о б л а д а ю т н о р м а л ь н о й п л а с т и ч н о с т ь ю , о н и 

з а к у п о р и в а ю т м е л к и е к р о в е н о с н ы е с о с у 

д ы , что с о з д а е т у с л о в и я д л я р а з в и т и я и ш е 

м и и и н е к р о з о в , ч а щ е в с е г о в с е л е з е н к е и 

к о с т н о м м о з г е . Н а и б о л ь ш а я в е р о я т н о с т ь 

з а к у п о р к и м е л к и х с о с у д о в в о з н и к а е т в т е х 

с л у ч а я х , к о г д а н и з к о е н а п р я ж е н и е к и с л о 

р о д а с п о с о б с т в у ю т о б р а з о в а н и ю с е р п о 

в и д н ы х э р и т р о ц и т о в , т о е с т ь в у с л о в и я х г и 

п о к с и и , н а п р и м е р , п р и п н е в м о н и и , п о д в о д 

н о м п л а в а н и и и л и п о д ъ е м е н а з н а ч и т е л ь 

н у ю в ы с о т у . 

Клиническая симптоматика п р о я в л я 

е т с я ч е р е з н е с к о л ь к о м е с я ц е в п о с л е р о ж -



д е н и я , к о г д а ф е т а л ь н ы й г е м о г л о б и н з а м е 

щ а е т с я н а H b S и в к л ю ч а е т п р и з н а к и у м е 

р е н н о в ы р а ж е н н о й г е м о л и т и ч е с к о й а н е 

м и и ( н о р м о х р о м н а я а н е м и я , ж е л т у х а , у в е 

л и ч е н и е с е л е з е н к и ) и т я ж е л ы х т р о м б о з о в 

в н у т р е н н и х о р г а н о в . Т е ч е н и е б о л е з н и х а 

р а к т е р и з у е т с я п о в т о р н ы м и г е м о л и т и ч е 

с к и м и к р и з а м и , к о т о р ы е ч а щ е в с е г о в о з н и 

к а ю т в р е з у л ь т а т е и н ф е к ц и й , п е р е о х л а ж 

д е н и я и л и к и с л о р о д н о г о г о л о д а н и я . П р и 

к р и з а х р а з в и в а е т с я з а к у п о р к а м е л к и х с о 

с у д о в с е р п о в и д н о - к л е т о ч н ы м и э р и т р о ц и 

т а м и , в ы з ы в а ю щ а я с и л ь н ы е б о л и в п о з в о 

н о ч н и к е , к о н е ч н о с т я х , ж и в о т е , д р у г и х у ч а 

с т к а х т е л а . Х р о н и ч е с к а я г и п о к с и я и с т а з 

к р о в о о б р а щ е н и я м о г у т б ы т ь п р и ч и н о й и н 

ф а р к т а л е г к и х , г о л о в н о г о м о з г а , с е т ч а т к и , 

п е ч е н и , п о ч е к с е л е з е н к и , б р ы ж е й к и с с о о т 

в е т с т в у ю щ е й к л и н и ч е с к о й к а р т и н о й . О п и 

с а н ы с л у ч а и а с е п т и ч е с к о г о н е к р о з а г о л о в 

к и б е д р е н н о й к о с т и . 

И н о г д а к р и з с о п р о в о ж д а е т с я з н а ч и т е л ь 

н ы м д е п о н и р о в а н и е м к р а с н ы х к р о в я н ы х 

к л е т о к в о в н у т р е н н и х о р г а н а х б е з и х р а з р у 

ш е н и я , что с о п р о в о ж д а е т с я к о л л а п с о м из-

з а у д а л е н и я б о л ь ш о г о к о л и ч е с т в а э р и т р о 

ц и т о в и з к р о в о о б р а щ е н и я . Э т о т в и д к р и з а 

п о л у ч и л н а з в а н и е с е к в е с т р а ц и о н н о г о . К р о 

м е п о с л е д н е г о , в ы д е л я ю т б о л е в ы е , г и п е р 

г е м о л и т и ч е с к и е и а п л а с т и ч е с к и е к р и з ы , то 

е с т ь а п л а с т и ч е с к о е с о с т о я н и е к р о в е т в о р е 

ния в с л е д с т в и е в ы р а ж е н н о г о г е м о л и з а . 

П о м и м о г е м а т о л о г и ч е с к и х и з м е н е н и й , 

о б р а щ а ю т н а с е б я в н и м а н и е в ы с о к и й не

п р о п о р ц и о н а л ь н ы й р о с т б о л ь н ы х с к о р о т 

к и м т у л о в и щ е м и у д л и н е н н ы м и к о н е ч н о 

с т я м и , б а ш е н н ы й ч е р е п , и з м е н е н н ы е з у б ы , 

и н ф а н т и л и з м . Х а р а к т е р н ы т р о ф и ч е с к и е 

я з в ы в с л е д с т в и е з а к у п о р к и м е л к и х с о с у 

д о в н и ж н и х к о н е ч н о с т е й , ж е л ч н о - к а м е н н а я 

б о л е з н ь , ф и б р о з н ы е и з м е н е н и я в п е ч е н и , 

с е л е з е н к е , м и о к а р д е . Б о л ь ш и н с т в о б о л ь 

н ы х у м и р а ю т в д е т с к о м в о з р а с т е [ 3 ] . 

У г е т е р о з и г о т н ы х н о с и т е л е й з а б о л е в а 

н и е п о ч т и н е п р о я в л я е т с я . С и м п т о м ы б о 

л е з н и м о г у т о б н а р у ж и в а т ь с я п р и в ы р а ж е н 

н о й г и п о к с и и ( т я ж е л а я п н е в м о н и я , п о л е т ы 

на н е г е р м е т и з и р о в а н н ы х с а м о л е т а х и д р . ) . 

Диагностика о с у щ е с т в л я е т с я на о с н о 

в а н и и о б н а р у ж е н и я г и п о х р о м н о й а н е м и и 

р а з л и ч н о й с т е п е н и т я ж е с т и , н а л и ч и я с е р 

п о в и д н ы х э р и т р о ц и т о в ( д р е п а н о ц и т о в ) . 

С е р п о в и д н о с т ь э р и т р о ц и т о в п р о я в л я е т с я в 

у с л о в и я х г и п о к с и и п р и п р о в е д е н и и с п е ц и 

а л ь н ы х п р о б ( с м е т а б и с у л ь ф и т о м н а т р и я 

и л и п о с л е н а л о ж е н и я ж г у т а н а п а л е ц , и з 

к о т о р о г о о с у щ е с т в л я е т с я з а б о р к р о в и ) . 

Д л я у т о ч н е н и я х а р а к т е р а г е м о г л о б и н о п а 

т и и п р о в о д я т э л е к т р о ф о р е з г е м о г л о б и н а . 

П р и с е р п о в и д н о - к л е т о ч н о й а н е м и и н а 

э л е к т р о ф о р е г р а м м е п о я в л я е т с я ф р а к ц и я 

H b S , а НЬА о т с у т с т в у е т . П р и г е т е р о з и г о т 

н о м н о с и т е л ь с т в е о б н а р у ж и в а ю т с я и H b S , 

и НЬА. В м и е л о г р а м м е о п р е д е л я е т с я у с и 

л е н н ы й э р и т р о п о э з . П о в ы ш е н о с о д е р ж а 

н и е н е п р я м о й ф р а к ц и и б и л и р у б и н а в к р о 

в и , у р о б и л и н а в м о ч е . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с з а б о л е в а н и я м и п е ч е н и ( и н ф е к 

ц и о н н ы м г е п а т и т о м , х р о н и ч е с к и м г е п а т и 

т о м , м е х а н и ч е с к о й ж е л т у х о й ) , д р у г и м и в и 

д а м и г е м о л и т и ч е с к и х а н е м и й н а с л е д с т 

в е н н о г о и л и и м у н н о г о х а р а к т е р а . 

Лечение н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а 

к т е р . К р о м е о б е з б о л и в а ю щ и х п р е п а р а т о в , 

в а ж н о е з н а ч е н и е и м е е т а д е к в а т н о е о б е с 

п е ч е н и е б о л ь н о г о ж и д к о с т ь ю , т а к к а к г е -

м о д и л ю ц и я у м е н ь ш а е т в о з м о ж н о с т ь о б р а 

з о в а н и я с е р п о в и д н ы х э р и т р о ц и т о в . И с 

п о л ь з у ю т в н у т р и в е н н о е в в е д е н и е и з о т о н и 

ч е с к о г о р а с т в о р а н а т р и я х л о р и д а , 5 % р а с 

т в о р а г л ю к о з ы , н и з к о м о л е к у л я р н о г о д е к с т -

р а н а . П о к а з а н ы в л и в а н и е в з в е с и э р и т р о 

ц и т о в , о к с и г е н о т е р а п и я , п р и н а л и ч и и и н 

ф е к ц и и - а н т и б и о т и к и . В п е р и о д р е м и с с и и 

б о л ь н ы е н у ж д а ю т с я в п р и е м е ф о л и е в о й 

к и с л о т ы , в а ж н а т а к ж е п р о ф и л а к т и к а р а з 

л и ч н ы х и н ф е к ц и й . 

П о в ы ш е н н ы й у р о в е н ь ф е т а л ь н о г о г е м о 

г л о б и н а м о ж е т о к а з а т ь с я б л а г о т в о р н ы м 

п р и с е р п о в и д н о - к л е т о ч н о й а н е м и и , п о э т о 

м у б ы л и п р е д п р и н я т ы п о п ы т к и и н д у ц и р о 

в а т ь е г о о б р а з о в а н и е у б о л ь н ы х п у т е м с т и 

м у л я ц и и с и н т е з а г а м м а - г л о б и н а , в х о д я щ е 

г о в с о с т а в H b F . Б ы л о п о к а з а н о , что п р и 

м е н е н и е р я д а в е щ е с т в , т а к и х к а к б у т и р а т 
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н а т р и я , г и д р о к с и м о ч е в и н а , п о з в о л я е т р е а 

к т и в и р о в а т ь г е н г а м м а - г л о б и н а , э к с п р е с 

с и я к о т о р о г о в н о р м е п о с т е п е н н о п р е к р а 

щ а е т с я п о с л е р о ж д е н и я [ 4 ] . К л и н и ч е с к и е 

и с п ы т а н и я п о к а з а л и э ф ф е к т и в н о с т ь т а к о 

г о п о д х о д а к т е р а п и и з а б о л е в а н и й , с в я з а -

н ы х с п а т о л о г и е й б е т а - г л о б и н а , т о е с т ь н е 

т о л ь к о с е р п о в и д н о - к л е т о ч н о й а н е м и и , но и 

Р - т а л а с с е м и и . 

Профилактика о с у щ е с т в л я е т с я на о с 

н о в е о б н а р у ж е н и я х а р а к т е р н о й м у т а ц и и 

г е н а Н В В у п л о д а . 

Талассемия 

Т а л а с с е м и и - н а с л е д с т в е н н ы е з а б о л е 

в а н и я , в о з н и к а ю щ и е в р е з у л ь т а т е н а р у ш е 

н и я с и н т е з а ц е п е й г е м о г л о б и н а . С л о в о 

« т а л а с с е м и я » д о с л о в н о о з н а ч а е т « а н е м и я 

м о р с к о г о п о б е р е ж ь я » , т а к к а к р а с п р о с т р а 

н е н а о н а в о с н о в н о м в с т р а н а х п о б е р е ж ь я 

С р е д и з е м н о г о и Ч е р н о г о м о р е й . 

Этиология. Т а л а с с е м и я - п р е д с т а в л я е т 

с о б о й п о л и м о р ф н о е з а б о л е в а н и е , в к л ю ч а 

ю щ е е ц е л у ю г р у п п у н а с л е д с т в е н н ы х г е м о 

г л о б и н о п а т и и . Р а з л и ч а ю т а- и (3-талассе-

м и и , а т а к ж е т а л а с с е м и ю , о б у с л о в л е н н у ю 

с т р у к т у р н ы м и н а р у ш е н и я м и г е м о г л о б и н а . 

С у щ е с т в у ю т д в а р а з л и ч н ы х г е н а г е м о г л о 

б и н а А - Н В А , и Н В А 2 , к а ж д ы й из к о т о р ы х 

к о д и р у е т а л ь ф а - ц е п ь . О б а г е н а р а с п о л о 

ж е н ы н а х р о м о с о м е 16. Ген б е т а - г е м о г л о 

б и н а ( Н В В ) , к о д и р у ю щ и й б е т а - ц е п ь , р а с п о 

л о ж е н н а х р о м о с о м е 1 1 , в л о к у с е 1 1 р 1 5 . 4 . 

В о с н о в е б о л ь ш и н с т в а с л у ч а е в а - т а л а с с е -

м и и л е ж а т д е л е ц и и г е н о в Н В А , и Н В А 2 . Т я 

ж е с т ь с и м п т о м о в з а в и с и т о т к о л и ч е с т в а 

д е л е т и р о в а н н ы х а л л е л е й . У т р а т а о д н о г о 

и л и д в у х а л л е л е й о с т а е т с я б е с с и м п т о м 

н о й , в то в р е м я к а к д е л е ц и я в с е х ч е т ы р е х -

я в л я е т с я ф а т а л ь н о й . В г е н е Н В В , н а п р о 

т и в , и з в е с т н о с в ы ш е 1 0 0 р а з л и ч н ы х т и п о в 

м у т а ц и й , д е л е ц и и ж е в с т р е ч а ю т с я р е д к о . 

М у т а ц и и в п р о м о т о р н о м р е г и о н е г е н а Н В В 

и с п л а й с - м у т а ц и и с о п р о в о ж д а ю т с я л е г к и м 

т е ч е н и е м з а б о л е в а н и я , в т о в р е м я к а к н о н 

с е н с - м у т а ц и и и м у т а ц и и с о с д в и г о м р а м к и 

п р и в о д я т к т я ж е л ы м с л у ч а я м п а т о л о г и и . 

Патогенез. В н о р м е с и н т е з ц е п е й г л о б и 

н а с б а л а н с и р о в а н . Н а р у ш е н и е с и н т е з а од

н о й и з н и х п р и в о д и т к д и с б а л а н с у . Ц е п ь 

г л о б и н а , к о т о р а я и з б ы т о ч н о п р о д у ц и р у е т 

с я , о т к л а д ы в а е т с я в э р и т р о ц и т а х и в ы з ы 

в а е т п о в р е ж д е н и е м е м б р а н ы и у с к о р е н н о е 

е е р а з р у ш е н и е . 

Н а и б о л е е ч а с т о в с т р е ч а е т с я р-талассе-

м и я . Б о л ь н ы е м о г у т б ы т ь г о м о з и г о т а м и и л и 

г е т е р о з и г о т а м и , в з а в и с и м о с т и о т д е л е ц и и 

о д н о г о и л и д в у х и з п а р ы г е н о в , о т в е т с т в е н 

н ы х з а с и н т е з б е т а - ц е п е й . О б р а з о в а н и е р -

ц е п и л и б о о т с у т с т в у е т (Р°-талассемия), л и 

б о с н и ж е н о (Р*-талассемия). В э т о м с л у ч а е 

к о л и ч е с т в о НЬА, в э р и т р о ц и т а х о ч е н ь н и з 

кое, а п р е о б л а д а ю т H b F и НЬА 2 . 

Г о м о з и г о т н а я ф о р м а Р-талассемии (боль

ш а я т а л а с с е м и я , б о л е з н ь Кули, м и ш е н е в и д -

но-клеточная а н е м и я ) о п и с а н а в 1 9 2 5 г. Ку

ли и Ли (Cooley и Lee). 

З а б о л е в а н и е п р о я в л я е т с я у ж е н а п е р 

в о м г о д у ж и з н и р е б е н к а . В ы д е л я ю т т я ж е 

л у ю ф о р м у б о л е з н и , п р и к о т о р о й д е т и п о 

г и б а ю т в п е р в ы е г о д ы ж и з н и , ф о р м у с р е д 

н е й т я ж е с т и , к о г д а о н и д о ж и в а ю т д о п е р и 

о д а п о л о в о г о с о з р е в а н и я , и б о л е е л е г к у ю 

ф о р м у , д и а г н о с т и р у е м у ю н а в т о р о м г о д у 

ж и з н и , п р и к о т о р о й б о л ь н ы е д о ж и в а ю т д о 

з р е л о г о в о з р а с т а . 

Клинические проявления в е с ь м а х а 

р а к т е р н ы . О б ы ч н о д е т и о т с т а ю т в ф и з и ч е 

с к о м р а з в и т и и . К о ж а б л е д н а я с в ы р а ж е н 

н ы м ж е л т у ш н ы м о к р а ш и в а н и е м . Х а р а к 

т е р н ы г е п а т о - и с п л е н о м е г а л и я , в ы р а ж е н 

н а я г и п о х р о м н а я а н е м и я с э р и т р о б л а с т е -

м и е й . П р и э т о й ф о р м е г е м о л и т и ч е с к о й 

а н е м и и в с л е д с т в и е о с т е о п о р о з а и г и п е р 

п л а з и и к о с т н о г о м о з г а н а б л ю д а ю т с я д е 

ф о р м а ц и и с к е л е т а : ч е р т ы л и ц а п р и о б р е т а 

ю т м о н г о л о и д н ы й в и д , ч е р е п - б а ш е н н у ю 

и л и к в а д р а т н у ю ф о р м у ; п р и р е н т г е н о л о г и 

ч е с к о м и с с л е д о в а н и и о б н а р у ж и в а ю т у т о л 

щ е н и е г у б ч а т о г о с л о я к о с т е й с в о д а ч е р е 

п а , п о п е р е ч н у ю и с ч е р ч е н н о с т ь н а н а р у ж 

н о й п л а с т и н к е л о б н о й и т е м е н н о й к о с т е й . 

У б о л ь н ы х с б о л е е л е г к и м и ф о р м а м и г о м о 

з и г о т н о й р - т а л а с с е м и и н а ф о н е д л и т е л ь 

н о г о т е ч е н и я з а б о л е в а н и я р а з в и в а ю т с я 
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ж е л ч н о - к а м е н н а я б о л е з н ь , г е м о с и д е р о з , 

т р о ф и ч е с к и е я з в ы [ 5 ] . 

У в е л и ч е н о с о д е р ж а н и е н е п р я м о г о б и л и 

р у б и н а . С р е д и э р и т р о ц и т о в п р е о б л а д а ю т 

м и к р о с ф е р о ц и т ы с п о в ы ш е н н о й о с м о т и ч е 

с к о й р е з и с т е н т н о с т ь ю , ч т о и с п о л ь з у ю т к а к 

с к р и н и н г о в ы й т е с т н а т а л а с с е м и ю . 

Д и а г н о з п о д т в е р ж д а е т с я в ы я в л е н и е м 

п о в ы ш е н н о г о с о д е р ж а н и я ф е т а л ь н о г о г е 

м о г л о б и н а . 

П р и г е т е р о з и г о т н о й ф о р м е (3-талассе-

м и и к л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я м е н е е в ы р а 

ж е н ы . Д и а г н о з е е п о д т в е р ж д а е т с я п о в ы 

ш е н н ы м с о д е р ж а н и е м НЬА 2 [ 6 ] . 

а-талассемия. С и н т е з а - ц е п и г л о б и н а 

к о н т р о л и р у е т с я д в у м я п а р а м и г е н о в , п о э 

т о м у в о з м о ж н ы р а з л и ч н ы е в а р и а н т ы э т о й 

ф о р м ы г е м о л и т и ч е с к о й а н е м и и . 

Г о м о з и г о т н а я ф о р м а а - т а л а с с е м и и х а 

р а к т е р и з у е т с я п о л н ы м о т с у т с т в и е м а - ц е 

п и . У п л о д а н е с и н т е з и р у е т с я ф е т а л ь н ы й 

г е м о г л о б и н , и п л о д п о г и б а е т в н у т р и у т р о б 

н о п р и я в л е н и я х в о д я н к и . К л и н и ч е с к и е 

п р о я в л е н и я г е т е р о з и г о т н о й а - т а л а с с е м и и 

с х о д н ы с т а к о в ы м и п р и г е т е р о з и г о т н о й (3-

т а л а с с е м и и . 

О т м е ч а е т с я у м е р е н н о е м а л о к р о в и е с 

м и ш е н е в и д н ы м и э р и т р о ц и т а м и и б а з о -

ф и л ь н о й п у н к т а ц и е й . О д н а к о п р и а - т а л а с 

с е м и и н е у в е л и ч и в а е т с я с о д е р ж а н и е н и 

ф е т а л ь н о г о , н и А 2 - г е м о г л о б и н а . О б ы ч н о п о 

э т и м к р и т е р и я м и д и а г н о с т и р у е т с я а-та

л а с с е м и я [ 7 ] . 

О д н и м и з в а р и а н т о в а - т а л а с с е м и и яв

л я е т с я г е м о г л о б и н о з Н . Н Ь Н с о с т о и т и з 4-х 

(3-цепей. Он н е с т о е к , ч т о п р и в о д и т к р а з в и 

т и ю в ы р а ж е н н о й г е м о л и т и ч е с к о й а н е м и и . 

Э р и т р о ц и т ы м и ш е н е в и д н ы е с б а з о ф и л ь -

н о й п у н к т а ц и е й . В о т л и ч и е о т д р у г и х ф о р м 

т а л а с с е м и и , п р и г е м о г л о б и н о з е Н в э р и т 

р о ц и т а х п р и с п е ц и а л ь н о й о к р а с к е в ы я в л я 

ю т с я м е л к и е в к л ю ч е н и я , п р е д с т а в л я ю щ и е 

с о б о й в ы п а в ш и й в о с а д о к Н Ь Н . 

Диагностика т а л а с с е м и и о с н о в а н а н а 

в ы я в л е н и и у б о л ь н ы х г и п о х р о м н о й а н е 

м и и , п о в ы ш е н н о г о к о л и ч е с т в а р е т и к у л о -

ц и т о в , м о г у т п о я в л я т ь с я э р и т р о - и н о р -

м о б л а с т ы . О с м о т и ч е с к а я р е з и с т е н т н о с т ь 

э р и т р о ц и т о в п о в ы ш е н а , ч т о я в л я е т с я 

с к р и н и н г о в ы м т е с т о м н а т а л а с с е м и ю . В 

к о с т н о м м о з г е з н а ч и т е л ь н о п о в ы ш е н э р и -

т р о п о э з , н о к о л и ч е с т в о г е м о г л о б и н и з и р о -

в а н н ы х э р и т р о к а р и о ц и т о в н е в е л и к о ( н е 

э ф ф е к т и в н ы й э р и т р о п о э з ) . У р о в е н ь ж е 

л е з а в с ы в о р о т к е к р о в и н о р м а л ь н ы й и л и 

п о в ы ш е н . С о д е р ж а н и е н е п р я м о г о б и л и 

р у б и н а в к р о в и у в е л и ч е н о , р а з в и в а е т с я 

у р о б и л и н у р и я . В п о д о з р и т е л ь н ы х н а т а 

л а с с е м и ю с л у ч а я х н е о б х о д и м о о п р е д е л е 

н и е т и п а г е м о г л о б и н а с и с п о л ь з о в а н и е м 

э л е к т р о ф о р е з а . Д л я г о м о з и г о т н о й (3-та-

л а с с е м и и х а р а к т е р н ы о т с у т с т в и е г е м о 

г л о б и н а А , и л и с н и ж е н и е е г о у р о в н я , п о 

в ы ш е н и е с о д е р ж а н и я H b F п р и н е с к о л ь к о 

у в е л и ч е н н о м с о д е р ж а н и и НЬА 2 . П р и г е т е 

р о з и г о т н о й f S - т а л а с с е м и и у м е р е н н о п о в ы 

ш е н о с о д е р ж а н и е H b F и НЬА 2 . П р и а - т а 

л а с с е м и и с о о т н о ш е н и е м е ж д у р а з н ы м и 

т и п а м и г е м о г л о б и н о в н е м е н я е т с я , н о 

с и н т е з а - ц е п и з а м е д л е н , н е р е д к о о б н а р у 

ж и в а е т с я г е м о г л о б и н Н . 

Дифференциальная диагностика т а 

л а с с е м и и п р о в о д и т с я с д р у г и м и а н е м и я 

м и - ж е л е з о д е ф и ц и т н о й , о б у с л о в л е н н о й 

н а р у ш е н и е м с и н т е з а п о р ф и р и н о в , н а с л е д 

с т в е н н ы м с ф е р о ц и т о з о м , а у т о и м м у н н ы м и 

г е м о л и т и ч е с к и м и а н е м и я м и . 

Лечение. Г л а в н ы м и о п а с н о с т я м и д л я 

б о л ь н ы х т а л а с с е м и е й я в л я ю т с я и н ф е к ц и я 

и м а л о к р о в и е . Д е т и н у ж д а ю т с я в п о л н о 

ц е н н о м п и т а н и и , н а з н а ч е н и и ф о л и е в о й к и 

с л о т ы . П р и Н Ь н и ж е 7 0 г/л н а з н а ч а ю т в л и 

в а н и е в з в е с и э р и т р о ц и т о в . С л е д у е т и з б е 

г а т ь д о п о л н и т е л ь н ы х н а з н а ч е н и й ж е л е з а . 

П р и я в л е н и я х г и п е р с п л е н и з м а п о л о ж и 

т е л ь н ы й р е з у л ь т а т м о ж е т д а т ь с п л е н э к т о -

м и я . П о с к о л ь к у п р и (3-талассемии ж е л е з о 

не и с п о л ь з у е т с я и н а б л ю д а е т с я с к л о н н о с т ь 

к г е м о с и д е р о з у , н е о б х о д и м о в в о д и т ь д е -

с ф е р а л д л я в ы в е д е н и я и з б ы т к а ж е л е з а . 

П р и г е м о г л о б и н о з е Н не с л е д у е т н а з н а ч а т ь 

с у л ь ф а н и л а м и д ы , т а к к а к о н и в ы з ы в а ю т 

о с а ж д е н и е Н Ь Н . 

Профилактика о с у щ е с т в л я е т с я на о с 

н о в е о б н а р у ж е н и я у п л о д а м у т а ц и й г е н о в 

Н В В , Н В А , и Н В А 2 . 
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4.1.7.2. Аномалии трансферрина 

С е м е й н а я а т р а н с ф е р р и н е м и я ( с и н о 

н и м - г и п о т р а н с ф е р р и н е м и я ) - з а б о л е в а 

н и е с а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м т и п о м н а 

с л е д о в а н и я , о б у с л о в л е н н о е о т с у т с т в и е м 

т р а н с ф е р р и н а в к р о в и , х а р а к т е р и з у ю щ е е 

с я м и к р о ц и т а р н о й а н е м и е й и п е р е г р у з к о й 

т к а н е й и з б ы т к о м ж е л е з а . 

H e i l m e y e r et a l . в 1961 г. в п е р в ы е о п и с а 

л и т о т а л ь н о е о т с у т с т в и е т р а н с ф е р р и н а у 

с е м и л е т н е й д е в о ч к и , о с н о в н ы е ж а л о б ы ко

т о р о й б ы л и о б у с л о в л е н ы т я ж е л о й г и п о -

х р о м н о й а н е м и е й . Б о л ь н а я у м е р л а о т с е р 

д е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и , и п р и а у т о п с и и 

б ы л в ы я в л е н т я ж е л ы й г е м о с и д е р о з с е р 

д е ч н о й м ы ш ц ы и п е ч е н и . Н а п о л о в и н у с н и 

ж е н н ы й у р о в е н ь т р а н с ф е р р и н а у р о д и т е 

л е й д е в о ч к и у к а з ы в а л н а а у т о с о м н о - р е 

ц е с с и в н ы й т и п н а с л е д о в а н и я . 

З а б о л е в а н и е ч р е з в ы ч а й н о р е д к о е , ч и с 

л о о п и с а н н ы х в м и р е с л у ч а е в н е б о л е е 

д в а д ц а т и . 

Этиология. З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о 

м у т а ц и е й г е н а т р а н с ф е р р и н а , р а с п о л о ж е н 

н о г о в л о к у с е 3 q 2 1 [ 8 ] . 

Патогенез. Т р а н с ф е р р и н - г л и к о п р о т е -

и н с о с т о я щ и й и з 6 9 7 а м и н о к и с л о т н ы х о с 

т а т к о в . Ф у н к ц и я е г о з а к л ю ч а е т с я в п е р е 

н о с е ж е л е з а , с о д е р ж а щ е г о с я в к л е т к а х 

р е т и к у л о э н д о т е л и а л ь н о й с и с т е м ы и п а 

р е н х и м ы п е ч е н и к о в с е м п р о л и ф е р и р у ю -

щ и м к л е т к а м т е л а . К о м п л е к с ж е л е з а с 

т р а н с ф е р р и н о м п е р е н о с и т с я в н у т р ь к л е 

т о к п у т е м р е ц е п т о р - о п о с р е д о в а н н о г о э н -

д о ц и т о з а и д и с с о ц и и р у е т в н у т р и к л е т о к с 

в ы с в о б о ж д е н и е м ж е л е з а . П о с л е д н е е и с 

п о л ь з у е т с я д л я н у ж д к л е т к и , а т р а н с ф е р 

р и н и е г о р е ц е п т о р в о з в р а щ а ю т с я в о в н е 

к л е т о ч н у ю с р е д у ( т р а н с ф е р р и н ) и м е м б 

р а н у ( р е ц е п т о р ) . 

А н о м а л и и т р а н с ф е р р и н а в ы з ы в а ю т н а 

р у ш е н и е т р а н с п о р т а ж е л е з а в н у т р ь к л е т о к 

д л я п о с л е д у ю щ е г о и с п о л ь з о в а н и я . 

Клинические проявления. А т р а н с ф е р 

р и н е м и я о б н а р у ж и в а е т с я в д е т с к о м в о з р а с 

те, о б ы ч н о с 5 лет, и п р о я в л я е т с я з а д е р ж к о й 

р о с т а и г и п о х р о м н о й а н е м и е й , к о т о р ы е и м е -
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ю т т я ж е л о е т е ч е н и е п р и у р о в н е т р а н с ф е р 

р и н а в к р о в и н и ж е 10 мг/дл. П р и б о л е е в ы с о 

ком с о д е р ж а н и и т р а н с ф е р р и н а к л и н и ч е с к и х 

п р о я в л е н и й з а б о л е в а н и я о б ы ч н о н е н а б л ю 

д а е т с я (как э т о б ы в а е т , в ч а с т н о с т и , у гете-

р о з и г о т п о м у т а ц и и г е н а т р а н с ф е р р и н а ) . Н а 

к о п л е н и е ж е л е з а в о в н у т р е н н и х о р г а н а х с о 

п р о в о ж д а е т с я р а з в и т и е м ц и р р о з а п е ч е н и , 

к а р д и о м и о п а т и и , п и г м е н т а ц и и к о ж и [9]. 

Диагностика з а б о л е в а н и я о с н о в а н а на 

в ы я в л е н и и г и п о х р о м н о й а н е м и и , р е з к о г о 

с н и ж е н и я у р о в н я т р а н с ф е р р и н а к р о в и . 

М о р ф о л о г и ч е с к и е и з м е н е н и я в т к а н я х 

и д е н т и ч н ы т а к о в ы м п р и г е м о х р о м а т о з е и 

з а к л ю ч а ю т с я в н а к о п л е н и и ж е л е з а в т к а н я х . 

З а б о л е в а н и е н е о б х о д и м о д и ф ф е р е н ц и 

р о в а т ь с п р и о б р е т е н н о й ( а у т о и м у н н о й ) 

ф о р м о й а т р а н с ф е р р и н е м и и и н а с л е д с т 

в е н н ы м г е м о х р о м а т о з о м . 

Лечение. П о л о ж и т е л ь н ы й к л и н и ч е с к и й 

э ф ф е к т н а б л ю д а е т с я в о т в е т н а п а р е н т е 

р а л ь н о е в в е д е н и е т р а н с ф е р р и н а и л и н а -

т и в н о й п л а з м ы , с о д е р ж а щ е й т р а н с ф е р 

р и н : п о с т е п е н н о и с ч е з а е т а н е м и я , у л у ч ш а 

е т с я р о с т д е т е й . 

Профилактика о с н о в а н а на п р е н а т а л ь -

н о й д и а г н о с т и к е з а б о л е в а н и я у п л о д а с п о 

м о щ ь ю м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и х и с с л е 

д о в а н и й м у т а ц и й г е н а т р а н с ф е р р и н а . 

Ф и з и о л о г и ч е с к и е ф у н к ц и и ц е р у л о -

п л а з м и н а . Ц е р у л о п л а з м и н , и л и ф е р р о -

к с и д а з а , - г л и к о п р о т е и н , с и н т е з и 

р у ю щ и й с я в п е ч е н и и с е к р е т и р у ю щ и й с я из 

к л е т о к в п л а з м у к р о в и . В к а ж д у ю м о л е к у 

л у э т о г о б е л к а в п р о ц е с с е е г о б и о с и н т е з а 

и н к о р п о р и р у ю т с я ш е с т ь - с е м ь а т о м о в м е 

д и . С е г о п о м о щ ь ю м е д ь т р а н с п о р т и р у е т с я 

в о р г а н ы и т к а н и , где в к л ю ч а е т с я в с о с т а в 

р а з л и ч н ы х п р о т е и н о в , т а к и х к а к ц и т о х р о -

м о к с и д а з а , с у п е р о к с и д д и с м у т а з а , т и р о з и -

н а з а , л и з и л о к с и д а з а и д р . В н о р м е ц е р у 

л о п л а з м и н с в я з ы в а е т о к о л о 9 0 - 9 5 % м е д и 

в п л а з м е к р о в и . 

О д н а к о ц е р у л о п л а з м и н н е с т о л ь к о в а 

ж е н д л я о б м е н а м е д и , с к о л ь к о д л я т р а н с 

п о р т а и м е т а б о л и з м а ж е л е з а в о р г а н и з м е , 

п о с к о л ь к у о б л а д а е т ф е р р о к с и д а з н о й ак-



т и в н о с т ь ю [ 1 0 ] . Ц е р у л о п л а з м и н - C u 2 * в о с 

с т а н а в л и в а е т с я в ц е р у л о п л а з м и н - С и + , 

о к и с л я я п р и э т о м Р е 2 + - т р а н с ф е р р и н в Fe 3 + -

т р а н с ф е р р и н . Ц е р у л о п л а з м и н и г р а е т т а к 

ж е в е д у щ у ю р о л ь в в ы с в о б о ж д е н и и ж е л е 

з а и з к л е т о к . 

Ф у н к ц и я ц е р у л о п л а з м и н а в а ж н а д л я 

Ц Н С , т а к как о н у ч а с т в у е т в о б м е н е ж е л е 

за в н е й р о н а х . 

А ц е р у л о п л а з м и н е м и я ( г и п о ц е р у л о -

п л а з м и н е м и я , с и с т е м н ы й г е м о с и д е р о з 

в с л е д с т в и е а ц е р у л о п л а з м и н е м и и ) . 

А ц е р у л о п л а з м и н е м и я - з а б о л е в а н и е с 

а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м т и п о м н а с л е д о в а 

н и я , в о з н и к а ю щ е е в с л у ч а е в р о ж д е н н о г о 

д е ф е к т а г е н а ц е р у л о п л а з м и н а и п р и в о д я 

щ е е к н а р у ш е н и ю м е т а б о л и з м а ж е л е з а . 

П о с л е о т к р ы т и я г е н а А Т Р 7 В , о т в е т с т 

в е н н о г о з а р а з в и т и е б о л е з н и В и л ь с о 

н а - К о н о в а л о в а , Z.Harr is e t a l . ( 1 9 9 5 ) [11] 

и с с л е д о в а л и р я д п а ц и е н т о в с н е й р о д е г е -

н е р а ц и е й и н и з к и м у р о в н е м ц е р у л о п л а з 

м и н а к р о в и и в ы я в и л и н е с к о л ь к и х л и ц , н е 

и м е ю щ и х м у т а ц и й г е н а А Т Р 7 В . П о п ы т к и 

в ы я в и т ь п р и ч и н у з а б о л е в а н и я у э т и х б о л ь 

н ы х п р и в е л и к о б н а р у ж е н и ю м у т а ц и й г е н а 

ц е р у л о п л а з м и н а . 

Этиология. Ген ц е р у л о п л а з м и н а с о д е р 

ж и т 1 9 э к з о н о в , р а с п о л о ж е н н а х р о м о с о м е 

3, в л о к у с е 3 q 2 3 - q 2 4 [ 1 2 ] . Ген к о д и р у е т 

п о л и п е п т и д м о л е к у л я р н о й м а с с о й 1 3 2 k D , 

с о с т о я щ и й и з 1 0 4 6 а м и н о к и с л о т . В н е р в 

н о й с и с т е м е н а и б о л ь ш а я э к с п р е с с и я г е н а 

ц е р у л о п л а з м и н а н а б л ю д а е т с я в г л и а л ь н ы х 

к л е т к а х , о к р у ж а ю щ и х н е й р о н ы substantia 

nigra и во в н у т р е н н е м я д е р н о м с л о е с е т 

ч а т к и г л а з а . 

Патогенез. В с л е д с т в и е н а р у ш е н и я 

ф у н к ц и и ц е р у л о п л а з м и н а н а б л ю д а е т с я з а 

т р у д н е н н о е в ы с в о б о ж д е н и е к л е т о ч н о г о ж е 

л е з а , к о т о р о е а к к у м у л и р у е т с я в о р г а н а х и 

т к а н я х г о л о в н о г о м о з г а , п е ч е н и , п о д ж е л у 

д о ч н о й ж е л е з ы , с е р д ц а , п о ч е к , с е л е з е н к и , 

щ и т о в и д н о й ж е л е з ы и д р . В р е з у л ь т а т е р а з 

в и в а е т с я с и с т е м н ы й г е м о с и д е р о з . С в о б о д 

ное ж е л е з о м о ж е т б ы т ь т о к с и ч н ы м , о с о б е н 

н о д л я н е й р о н о в б а з а л ь н ы х г а н г л и е в . 

Клинические проявления. Н а ч а л о з а 

б о л е в а н и я ч а щ е в с е г о н а б л ю д а е т с я в в о з 

р а с т е с т а р ш е 3 0 л е т , н о и з в е с т н ы и с л у ч а и 

б о л е е р а н н е й м а н и ф е с т а ц и и - у п о д р о с т 

к о в . К л и н и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а з а б о л е в а 

н и я п р о я в л я е т с я р а з в и т и е м и н с у л и н - з а в и 

с и м о г о с а х а р н о г о д и а б е т а , а т а к ж е п р и з н а 

к а м и п о р а ж е н и я Ц Н С , с р е д и к о т о р ы х п р е 

в а л и р у ю т э к с т р а п и р а м и д н ы е с и м п т о м ы . У 

б о л ь н ы х н а б л ю д а ю т с я м о з ж е ч к о в а я а т а к 

с и я п р и х о д ь б е , с к а н д и р о в а н н а я р е ч ь , с и м 

п т о м ы п о р а ж е н и я б а з а л ь н ы х г а н г л и е в . Н а 

п о з д н и х с т а д и я х б о л е з н и р а з в и в а ю т с я д е -

м е н ц и я и п о т е р я п а м я т и . В р я д е с л у ч а е в 

и м е ю т м е с т о п и г м е н т н а я д е г е н е р а ц и я с е т 

ч а т к и и б л е ф а р о с п а з м . 

У г е т е р о з и г о т п о м у т а ц и и г е н а ц е р у л о 

п л а з м и н а м о ж е т н а б л ю д а т ь с я м о з ж е ч к о 

в а я а т а к с и я . 

Диагностика. К л и н и ч е с к и й и б и о х и м и 

ч е с к и й а н а л и з ы к р о в и в ы я в л я ю т н е б о л ь 

ш у ю а н е м и ю , н и з к и й у р о в е н ь с ы в о р о т о ч 

н о г о ж е л е з а , о т с у т с т в и е о п р е д е л я е м о г о 

ц е р у л о п л а з м и н а (а у г е т е р о з и г о т - е г о 

с н и ж е н и е ) и п о в ы ш е н н о е с о д е р ж а н и е 

ф е р р и т и н а в с ы в о р о т к е . П р и м а г н и т н о - р е 

з о н а н с н о й т о м о г р а ф и и о б н а р у ж и в а ю т ат

р о ф и ю м о з ж е ч к а , п о в ы ш е н и е п л о т н о с т и в 

б а з а л ь н ы х г а н г л и я х , т а л а м у с е , с в и д е 

т е л ь с т в у ю щ и х о п о в ы ш е н н о м с о д е р ж а н и и 

ж е л е з а в м о з г е . Б и о п с и я п е ч е н и п о д т в е р 

ж д а е т в ы с о к о е с о д е р ж а н и е ж е л е з а п р и 

н о р м а л ь н о м с о д е р ж а н и и м е д и . Н а а у т о п 

с и и в ы я в л я е т с я д е с т р у к ц и я б а з а л ь н ы х 

г а н г л и е в и nucleus dentatus со з н а ч и т е л ь 

н ы м д е п о н и р о в а н и е м ж е л е з а в н е й р о н а х 

и г л и а л ь н ы х к л е т к а х , в то в р е м я к а к в к о 

р е г о л о в н о г о м о з г а н а б л ю д а л о с ь н е з н а ч и 

т е л ь н о е н а к о п л е н и е ж е л е з а . М о л е к у л я р -

н о - г е н е т и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я п о з в о л я ю т 

о б н а р у ж и т ь м у т а ц и и в г е н е ц е р у л о п л а з 

м и н а [ 1 3 ] . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с б о л е з н ь ю В и л ь с о н а - К о н о в а л о в а . 

Лечение. С у щ е с т в у ю т о т д е л ь н ы е н а 

б л ю д е н и я , с в и д е т е л ь с т в у ю щ и е о п о л о 

ж и т е л ь н о м э ф ф е к т е о т в в е д е н и й с о д е р 

ж а щ е й ц е р у л о п л а з м и н с в е ж е з а м о р о ж е н -
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н о й п л а з м ы . Н е с м о т р я н а ж е л е з о д е ф и -

ц и т н ы й т и п а н е м и и , н а з н а ч е н и е ж е л е з а 

п р о т и в о п о к а з а н о , т а к к а к о н о а к к у м у л и 

р у е т с я в т к а н я х . 

Профилактика з а к л ю ч а е т с я в п р е н а -

т а л ь н о й д и а г н о с т и к е з а б о л е в а н и я у п л о д а , 

о с н о в а н н о й н а и с с л е д о в а н и и м у т а ц и й в г е 

н е ц е р у л о п л а з м и н а . 
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ш е н и е м у р о в н я н е к о н ъ ю г и р о в а н н о г о б и л и 

р у б и н а в с л е д с т в и е в р о ж д е н н о й н е д о с т а 

т о ч н о с т и ф е р м е н т а п е ч е н и - г л ю к у р о н и л -

т р а н с ф е р а з ы [ 1 ] . В с т р е ч а е т с я р е д к о , с час

т о т о й 1 :1 ООО ООО ж и в о р о ж д е н н ы х н о в о р о 

ж д е н н ы х [ 2 ] . И м е е т а у т о с о м н о - р е ц е с с и в 

н ы й т и п н а с л е д о в а н и я . Ген, о т в е т с т в е н н ы й 

з а а к т и в н о с т ь г л ю к у р о н и л т р а н с ф е р а з ы , 

л о к а л и з у е т с я н а в т о р о й п а р е х р о м о с о м и 

с о с т о и т из 5 э к з о н о в , м у т а ц и я в к а ж д о м из 

к о т о р ы х м о ж е т п р и в е с т и к д а н н о м у с и н 

д р о м у . М е х а н и з м ж е л т у х и п р и с и н д р о м е 

К р и г л е р а - Н а й я р а с в о д и т с я к п о л н о й и л и 
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п о ч т и п о л н о й н е с п о с о б н о с т и п е ч е н и к о н ъ -

ю г и р о в а т ь б и л и р у б и н . И з в е с т н о д в а т и п а 

д а н н о г о с и н д р о м а ( т а б л . 4 . 1 . 8 . 1 ) . Д л я б о л ь 

н ы х с с и н д р о м о м К р и г л е р а - Н а й я р а I т и п а 

х а р а к т е р н а и н т е н с и в н а я ж е л т у х а с п о в ы 

ш е н и е м у р о в н я н е к о н ъ ю г и р о в а н н о г о б и л и 

р у б и н а с ы в о р о т к и к р о в и в 1 5 - 5 0 р а з в ы ш е 

н о р м ы , к о т о р а я в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в с о 

п р о в о ж д а е т с я п р о к р а ш и в а н и е м я д е р г о 

л о в н о г о м о з г а ( « я д е р н а я ж е л т у х а » ) . П р и 

э т о й ф о р м е г и п е р б и л и р у б и н е м и я , к а к п р а 

в и л о , р а з в и в а е т с я н а 2 - 3 с у т п о с л е р о ж д е 

н и я и з а т е м н е у к л о н н о н а р а с т а е т . Н а з н а ч е 

н и е ф е н о б а р б и т а л а с ц е л ь ю с т и м у л я ц и и 

г л ю к у р о н и л т р а н с ф е р а з ы п е ч е н и н е п р и в о 

д и т к у м е н ь ш е н и ю с ы в о р о т о ч н о й к о н ц е н т 

р а ц и и б и л и р у б и н а , у л у ч ш е н и е н а с т у п а е т 

н а ф о н е д л и т е л ь н о й ф о т о т е р а п и и , в т е ч е 

н и е 1 0 - 1 6 ч в д е н ь [ 3 , 4 ] . Е д и н с т в е н н ы м р а 

д и к а л ь н ы м м е т о д о м л е ч е н и я я в л я е т с я 

т р а н с п л а н т а ц и я п е ч е н и и л и г е п а т о ц и т о в 

[ 5 ] . Р и с к п о в т о р н о г о р о ж д е н и я д е т е й с 

э т и м с и н д р о м о м в т о й ж е с е м ь е с о с т а в л я 

е т 2 5 % . 

С и н д р о м К р и г л е р а - Н а й я р а I I т и п а с о 

п р о в о ж д а е т с я б о л е е с л а б о й ж е л т у х о й с 

5 - 2 0 - к р а т н ы м п о в ы ш е н и е м н е к о н ъ ю г и р о -

в а н н о й ф р а к ц и и б и л и р у б и н а с ы в о р о т к и 

к р о в и . О т л и ч и т е л ь н о й о с о б е н н о с т ь ю э т о й 

ф о р м ы я в л я е т с я у м е н ь ш е н и е н а д в е т р е т и 

с ы в о р о т о ч н о й к о н ц е н т р а ц и и б и л и р у б и н а 

п р и п р и м е н е н и и ф е н о б а р б и т а л а в т е ч е н и е 

2 - 3 н е д ( т а б л . 4.1.8.1) [ 2 ] . 

С и н д р о м Ж и л ь б е р а - н а с л е д с т в е н н о е 

з а б о л е в а н и е , п е р е д а ю щ е е с я п о а у т о с о м -

н о - д о м и н а н т н о м у т и п у ( п о д о б н а я а н о м а 

л и я е с т ь у о д н о г о и з р о д и т е л е й ) и с в я з а н 

н о е с н а р у ш е н и е м з а х в а т а б и л и р у б и н а 

с и н у с о и д а л ь н о й м е м б р а н о й г е п а т о ц и т о в 

и о д н о в р е м е н н ы м н е к о т о р ы м с н и ж е н и е м 

а к т и в н о с т и г л ю к у р о н и л т р а н с ф е р а з ы п е 

ч е н и [ 6 ] . Ч а с т о т а э т о г о с и н д р о м а в п о п у 

л я ц и и в а р ь и р у е т о т 2 д о 6 % [ 7 ] . Г е н , о т 

в е т с т в е н н ы й з а а к т и в н о с т ь г л ю к у р о н и л 

т р а н с ф е р а з ы , л о к а л и з у е т с я н а в т о р о й 

п а р е х р о м о с о м и с о с т о и т из 5 э к з о н о в , в 

п е р в о м и з к о т о р ы х п р и с и н д р о м е Ж и л ь 

б е р а п о я в л я е т с я д о п о л н и т е л ь н ы й д и н у к -

л е о т и д (ТА - т и м и д и н , а д е н и н ) [ 8 ] . О б ы ч 

н о ж е л т у х а у д е т е й с с и н д р о м о м Ж и л ь б е 

р а в ы р а ж е н а у м е р е н н о , в п р е д е л а х 

8 0 - 1 2 0 м к м о л ь / л , с л у ч а е в я д е р н о й ж е л 

т у х и н е о п и с а н о , о б щ е е с о с т о я н и е , к а к 

п р а в и л о , н е н а р у ш а е т с я . К л и н и ч е с к и е 

п р о я в л е н и я м о г у т о т м е ч а т ь с я с п е р в ы х 

2 - 3 с у т ж и з н и и л и в л ю б о м в о з р а с т е , п р и 

ч е м и н т е н с и в н о с т ь ж е л т у х и м о ж е т м е 

н я т ь с я к а ж д ы е 3 - 5 н е д . Д и а г н о з п о д т в е р 

ж д а е т с я д л и т е л ь н о с о х р а н я ю щ е й с я ж е л 

т у х о й з а с ч е т н е к о н ъ ю г и р о в а н н о й г и п е р -

б и л и р у б и н е м и и и а н а л и з о м р о д о с л о в н о й . 

Х а р а к т е р н о п о в ы ш е н и е у р о в н я н е к о н ъ ю 

г и р о в а н н о г о б и л и р у б и н а в с ы в о р о т к е 

к р о в и п о с л е н а з н а ч е н и я п а р а ц е т а м о л а и 

н и к о т и н о в о й к и с л о т ы . П р и и с п о л ь з о в а 

н и и ф е н о б а р б и т а л а ж е л т у х а у м е н ь ш а е т 

с я ( т а б л . 4 . 1 . 8 . 1 ) . 

С и н д р о м А р и а с а - Л ю ц е я - Д р и с к о л а 

п р е д с т а в л я е т с о б о й г л у б о к и й , т р а н з и т о р -

н ы й , н е о н а т а л ь н ы й д е ф е к т а к т и в н о с т и 

г л ю к у р о н и л т р а н с ф е р а з ы , к о т о р ы й н а с л е 

д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у . 

С и н д р о м о б у с л о в л е н н а л и ч и е м в с ы в о 

р о т к е к р о в и м а т е р и и н г и б и т о р а а к т и в н о -

К р и т е р и и С и н д р о м С и н д р о м С и н д р о м 
Ж и л ь б е р а К р и г л е р а - Н а й я р а , I т и п К р и г л е р а - Н а й я р а , II т и п 

Билирубин (мкмоль/л) 17-85 > 340 170-340 
ГТФ* 5 0 % 0 10% 
Моноглюкурониды билируина 4 0 % 0 9 5 % 
Диглюкурониды билирубина 6 0 % 0 5% 
Риск развития ядерной желтухи нет да редко 
Наследственность аутосомно-доминантный аутосомно-рециссивный аутосомно-рецессивный 
Эффект от фенобарбитала да нет да 

*ГГФ - глюкуронилтрансфераза. 
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с т и г л ю к у р о н и л т р а н с ф е р а з ы ( о д и н и з г о р 

м о н о в б е р е м е н н о с т и ) . Ж е л т у х а з а с ч е т 

н е к о н ъ ю г и р о в а н н о г о б и л и р у б и н а п о я в л я 

е т с я с п е р в ы х д н е й ж и з н и ( в 1-3 д е н ь ) , 

п р о г р е с с и р у е т к 6 - 7 с у т , м о ж е т б ы т ь 

о ч е н ь в ы р а ж е н н о й и в р е д к и х с л у ч а я х 

п р и в о д и т к я д е р н о й ж е л т у х е . Н о е с л и З П К 

и ф о т о т е р а п и я п р о в е д е н ы в о в р е м я , т о 

п р о г н о з б л а г о п р и я т н ы й и ж е л т у х а и с ч е з а 

ет. Ж е л т у х а с о х р а н я е т с я в п е р в ы е 1,5-3 

м е с ж и з н и . 

4.1.8.2. Прямые 

гипербилирубинемии 

4.1.8.2.1. Прогрессирующий семейный 

внутрипеченочный холестаз 

( П С В Х ) я в л я е т с я с л е д с т в и е м г е н е т и ч е -

с к и - д е т е р м и н и р о в а н н о г о н а р у ш е н и я с т р у 

к т у р ы к а н а л ь ц е в о й м е м б р а н ы г е п а т о ц и т а 

и и м е е т а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й т и п н а 

с л е д о в а н и я [ 9 ] . Д о н е д а в н е г о в р е м е н и п о 

н я т и е П С В Х о т о ж д е с т в л я л и с п о н я т и е м б о 

л е з н и Б а й л е р а . В м е с т е с т е м д о с т и ж е н и я 

п о с л е д н и х л е т в о б л а с т и м о л е к у л я р н о й г е 

н е т и к и п о з в о л и л и в ы д е л и т ь т р и о с н о в н ы х 

т и п а П С В Х , п е р в ы м и з к о т о р ы х я в л я е т с я 

б о л е з н ь Б а й л е р а [ 1 0 ] ( т а б л . 4.1.8.2.) . 

Н а и б о л е е ч а с т о в с т р е ч а е т с я П С В Х 1-го 

т и п а , и л и б о л е з н ь Б а й л е р а , в о с н о в е к о 

т о р о й л е ж и т д е ф и ц и т П - т и п а А Т Ф а з ы , и г 

р а ю щ е й к л ю ч е в у ю р о л ь в э к с к р е ц и и о б е 

и х п е р в и ч н ы х ж е л ч н ы х к и с л о т ч е р е з к а -

н а л ь ц е в у ю м е м б р а н у г е п а т о ц и т а . В п е р 

в ы е д а н н о е н а р у ш е н и е б ы л о о п и с а н о у 

д е т е й , я в л я ю щ и х с я п о т о м к а м и Д ж а к о б а 

Б а й л е р а , и с т е х п о р н а з в а н о е г о и м е н е м . 

Г е н , о т в е т с т в е н н ы й з а р а з в и т и е з а б о л е 

в а н и я , л о к а л и з у е т с я в д л и н н о м п л е ч е 1 8 

х р о м о с о м ы ( 1 8 q 2 1 ) , п р о т я ж е н н о с т ь ю 7 

с М в и н т е р в а л е м е ж д у м а р к е р а м и 

D 1 8 S 6 9 и D 1 8 S 6 4 [ 1 1 ] . В с л е д с т в и е э т о г о 

д е ф е к т а п е р в и ч н ы е ж е л ч н ы е к и с л о т ы , 

о б р а з о в а н и е к о т о р ы х о с у щ е с т в л я е т с я в 

г е п а т о ц и т а х , н е п о с т у п а ю т в о в н у т р и п е -

ч е н о ч н у ю ж е л ч н у ю с и с т е м у и , с л е д о в а 

т е л ь н о , в к и ш е ч н и к , ч т о п о п р и н ц и п у о б 

р а т н о й с в я з и с п о с о б с т в у е т у в е л и ч е н и ю 

и х с и н т е з а . И з б ы т о ч н о е н а к о п л е н и е п о с 

л е д н и х в к л е т к а х п е ч е н и о к а з ы в а е т н а 

н и х т о к с и ч е с к о е д е й с т в и е , с п о с о б с т в у я 

и х р а з р у ш е н и ю и я в л я я с ь п у с к о в ы м ф а к 

т о р о м а п о п т о з а . О т с у т с т в и е ж е л ч н ы х к и 

с л о т в о в н у т р и п е ч е н о ч н ы х ж е л ч н ы х п р о 

т о к а х п р и с о х р а н н о й э к с к р е ц и и д р у г и х 

к о м п о н е н т о в ж е л ч и о б ъ я с н я е т с в о е о б р а 

з и е х о л е с т а з а , п р о я в л я ю щ е е с я н и з к и м 

у р о в н е м г а м м а - г л у т а м и л т р а н с ф е р р а з ы 

( Г Г Т ) и х о л е с т е р и н а с ы в о р о т к и к р о в и 

[ 1 2 ] . В м е с т е с т е м о т м е ч а е т с я п о в ы ш е 

н и е к о н ъ ю г и р о в а н н о й ф р а к ц и и б и л и р у 

б и н а , щ е л о ч н о й ф о с ф а т а з ы ( Щ Ф ) , з н а ч и -

Т и п ы Генный М о л е к у л я р н ы е Н а ч а л ь н ы й С в о е о б р а з и е 
д е ф е к т и з м е н е н и я п а т о г е н е т и ч е с к и й м а р к е р о в 

к а н а л ь ц е в о й д е ф е к т х о л е с т а з а 
м е м б р а н ы 
г е п а т о ц и т а 

I 18q21 Мутация П-типа Нарушение экскреции Низкий уровень 
(болезнь Байлера) АТФазы обеих первичных ГГТ и холестерина, 

желчных кислот Повышение ЩФ 
II 2q24 Отсутствие Нарушение экскреции Низкий уровень 

П-гликопротеина преимущественно ГГТ и холестерина 
хенодезоксихолевой Повышение ЩФ 

кислоты 
III 7q21.1 Отсутствие MDR3 - Нарушение экскреции Высокий уровень 

П-гликопротеина фосфолипидов ГГТ и холестерина 
Повышение ЩФ 

ГГТ - гамма-глютамилтрансферраза, ЩФ - щелочная фосфатаза, MDR-3 ген - ген множественной 
лекарственной резистентности. 
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т е л ь н о е п о в ы ш е н и е т р а н с а м и н а з ( А Л Т , 

A C T ) , а т а к ж е п о в ы ш е н и е у р о в н я ж е л ч 

н ы х к и с л о т в с ы в о р о т к е к р о в и и м о ч е и 

о т с у т с т в и е и л и с л е д о в ы е и х к о н ц е н т р а 

ц и и в ж е л ч и ( т а б л . 4 . 1 . 8 . 2 . ) . П р и п р о в е д е 

н и и п у н к ц и о н н о й б и о п с и и п е ч е н и о т м е 

ч а ю т с я п р и з н а к и п р е и м у щ е с т в е н н о в н у т 

р и к л е т о ч н о г о х о л е с т а з а . В т о р и ч н о р а з 

в и в а е т с я п е р е г р у п п и р о в к а г е п а т о ц и т о в , 

о б р а з у ю щ и х т у б у л я р н ы е с т р у к т у р ы , 

п с е в д о к а н а л ь ц ы и ф о р м и р у ю щ и х б и л -

л и а р н ы й ц и р р о з п е ч е н и . Э л е к т р о н н а я 

м и к р о с к о п и я о б н а р у ж и в а е т ж е л ч ь в в и д е 

г р у б ы х г р а н у л - « ж е л ч ь Б а й л е р а » в г е п а -

т о ц и т а х и в н у т р и п е ч е н о ч н ы х ж е л ч н ы х к а 

н а л ь ц а х [ 1 3 ] . 

О т с у т с т в и е в к и ш е ч н и к е ж е л ч н ы х к и с 

л о т , п р и н и м а ю щ и х у ч а с т и е в п р о ц е с с а х 

в с а с ы в а н и я , о б у с л о в л и в а е т д о с т а т о ч н о 

б ы с т р о е р а з в и т и е с и н д р о м а м а л ь а б с о р б -

ц и и , и , п р е ж д е в с е г о , м а л ь а б с о р б ц и и ж и 

р о в и ж и р о р а с т в о р и м ы х в и т а м и н о в - A, D, 

Е, К. Х а р а к т е р н ы м и п р и з н а к а м и б о л е з н и 

я в л я ю т с я о т с т а в а н и е р е б е н к а в ф и з и ч е 

с к о м р а з в и т и и и н а л и ч и е у н е г о п р и з н а к о в 

д е ф и ц и т а ж и р о р а с т в о р и м ы х в и т а м и н о в 

( р а х и т и ч е с к и е и з м е н е н и я и о с т е о п е н и я , 

м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , с у х о с т ь к о ж и и с л и 

з и с т ы х о б о л о ч е к , т у с к л о с т ь и л о м к о с т ь 

н о г т е й и в о л о с , о ф т а л ь м о п л е г и я , п е т е х и -

а л ь н а я с ы п ь и/или к р о в о т е ч е н и я и з с л и з и 

с т ы х о б о л о ч е к ) . 

П о я в л е н и е п е р в ы х п р и з н а к о в х о л е с т а з а 

в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в о т м е ч а е т с я в п е 

р и о д е н о в о р о ж д е н н о с т и , р е ж е в в о з р а с т е 

1 - 1 0 м е с я ц е в ж и з н и . О д н а к о в р я д е с л у ч а 

е в р а з в и т и ю х о л е с т а з а м о ж е т п р е д ш е с т в о 

в а т ь ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о е к р о в о т е ч е н и е , 

о б у с л о в л е н н о е д е ф и ц и т о м в и т а м и н а К . 

Х о л е с т а з о т л и ч а е т с я в о л н о о б р а з н ы м т е 

ч е н и е м . П р о в о ц и р у ю щ и м и ф а к т о р а м и д л я 

е г о п о я в л е н и я с л у ж а т р е с п и р а т о р н ы е и н 

ф е к ц и и в е р х н и х д ы х а т е л ь н ы х п у т е й и д р у 

г и е и н т е р к у р р е н т н ы е з а б о л е в а н и я . 

Р а д и к а л ь н ы м м е т о д о м л е ч е н и я б о л е з н и 

Б а й л е р а я в л я е т с я о р т о т о п и ч е с к а я т р а н с 

п л а н т а ц и я п е ч е н и . П р и э т о м к а т а м н е з 

б о л ь н ы х в т е ч е н и е 1-10 л е т п о с л е р о д с т 

в е н н о й т р а н с п л а н т а ц и и п е ч е н и с в и д е т е л ь 

с т в у е т о б о т с у т с т в и и р е ц и д и в о в д а н н о г о 

з а б о л е в а н и я [ 1 4 ] . 

П р и I I т и п е П С В Х о т м е ч а е т с я н а р у ш е 

н и е э к с к р е ц и и п р е и м у щ е с т в е н н о х е н о д е -

з о к с и х о л е в о й к и с л о т ы ч е р е з к а н а л ь ц е -

в у ю м е м б р а н у г е п а т о ц и т а , с в я з а н н о е с 

о т с у т с т в и е м н а е е п о в е р х н о с т и П - г л и к о -

п р о т е и н а . I I т и п П С В Х о п и с а н в и з о л и р о 

в а н н ы х п о п у л я ц и я х н а С р е д н е м В о с т о к е , 

в Г р е н л а н д и и и Ш в е ц и и . Г е н , о т в е т с т в е н 

н ы й з а с и н т е з П - г л и к о п р о т е и н а , л о к а л и 

з у е т с я в о 2 х р о м о с о м е ( 2 q 2 4 ) [ 1 5 ] . П а т о 

г е н е з п а т о л о г и ч е с к и х и з м е н е н и й н е о т л и 

ч а е т с я о т т а к о в о г о п р и I т и п е , х а р а к т е р 

н о й о с о б е н н о с т ь ю х о л е с т а з а т а к ж е с л у 

ж а т н и з к и й у р о в е н ь Г Г Т и х о л е с т е р и н а 

с ы в о р о т к и к р о в и и п о в ы ш е н и е Щ Ф . В 

с в я з и с и з б и р а т е л ь н ы м н а р у ш е н и е м э к с 

к р е ц и я т о л ь к о х е н о д е з о к с и х о л е в о й к и с 

л о т ы ( х о л е в а я к и с л о т а п о с т у п а е т в о в н у т -

р и п е ч е н о ч н у ю ж е л ч н у ю с и с т е м у ) , о т м е 

ч а е т с я б о л е е л е г к о е т е ч е н и е з а б о л е в а 

н и я по с р а в н е н и ю с I т и п о м . 

В о с н о в е III т и п а П С В Х ( с в я з а н н о г о с 

д е ф и ц и т о м MDR3-reHa) л е ж и т н а р у ш е 

н и е э к с к р е ц и и ф о с ф о л и п и д о в и , п р е ж д е 

в с е г о , ф о с ф а т и д и л х о л и н а , ч е р е з к а н а л ь -

ц е в у ю м е м б р а н у г е п а т о ц и т а , о б у с л о в 

л е н н о е о т с у т с т в и е м н а е е п о в е р х н о с т и 

М О Я З - П - г л и к о п р о т е и н а [ 1 3 , 1 7 ] . В н о р м е 

ф о с ф о л и п и д ы с о е д и н я ю т с я с ж е л ч н ы м и 

к и с л о т а м и в м и ц е л л ы , у м е н ь ш а я т е м с а 

м ы м и н д е к с т о к с и ч н о с т и с в о б о д н ы х 

ж е л ч н ы х к и с л о т . П р и П С В Х III т и п а ф о с 

ф о л и п и д ы н е п о с т у п а ю т в о в н у т р и п е ч е -

н о ч н у ю ж е л ч н у ю с и с т е м у , ч т о п р и в о д и т к 

р а з р у ш е н и ю ж е л ч н ы х п р о т о к о в п о д д е й 

с т в и е м с в о б о д н ы х ж е л ч н ы х к и с л о т . Д е с т 

р у к ц и я ж е л ч н ы х к а н а л ь ц е в о б у с л о в л и в а 

е т р а з в и т и е х о л е с т а з а , п р о я в л я ю щ е г о с я 

п о в ы ш е н и е м у р о в н я Г Г Т и х о л е с т е р и н а 

с ы в о р о т к и к р о в и , ч т о с л у ж и т в а ж н ы м о т 

л и ч и е м от I и I I т и п о в . Г е н , о т в е т с т в е н н ы й 

з а р а з в и т и е П С В Х III т и п а , л о к а л и з у е т с я 

в 7 х р о м о с о м е ( 7 q 2 1 ) [ 1 8 ] . 
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4.1.8.2.2. Нарушение синтеза желчных 

кислот, вследствие 

ферментопа тип 

К л ю ч е в ы е ф е р м е н т ы , п р и н и м а ю щ и е 

у ч а с т и е в с и н т е з е п е р в и ч н ы х ж е л ч н ы х к и с 

л о т , п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 4.1.8.3. 

Д е ф и ц и т т о г о и л и и н о г о ф е р м е н т а , 

п р и н и м а ю щ е г о у ч а с т и е в с и н т е з е Ж К , 

п р и в о д и т к н а к о п л е н и ю п р о м е ж у т о ч н ы х 

п р о д у к т о в и х с и н т е з а - м о н о г и д р о к с и л и -

р о в а н н ы х к и с л о т [ 7 , 19, 2 0 ] . Э т и с о е д и н е 

н и я н е с п о с о б н ы э к с к р е т и р о в а т ь с я в к и 

ш е ч н и к и н а к а п л и в а ю т с я в г е п а т о ц и т е . 

П р о м е ж у т о ч н ы е п р о д у к т ы с и н т е з а Ж К , 

д о с т и г а я о п р е д е л е н н о й к о н ц е н т р а ц и и в 

г е п а т о ц и т е , в ы х о д я т в к р о в ь , о к а з ы в а я 

п р и э т о м т о к с и ч е с к о е д е й с т в и е , п р е ж д е 

в с е г о , н а г е п а т о ц и т . С д р у г о й с т о р о н ы , 

п е р в и ч н ы е Ж К н е п о с т у п а ю т в о в н у т р и п е -

ч е н о ч н у ю ж е л ч н у ю с и с т е м у и , с л е д о в а 

т е л ь н о , не п о с т у п а ю т и в к и ш е ч н и к , с п о 

с о б с т в у ю т н а р у ш е н и ю п р о ц е с с о в в с а с ы 

в а н и я и , в т о м ч и с л е , в с а с ы в а н и я ж и р о р а 

с т в о р и м ы х в и т а м и н о в . О т м е ч а ю т с я ж е л 

т у х а , у м е р е н н о в ы р а ж е н н а я г е п а т о м е г а -

л и я , н е п о с т о я н н а я а х о л и я с т у л а , т е м н ы й 

ц в е т м о ч и . В а ж н о е д и а г н о с т и ч е с к о е з н а 

ч е н и е и м е е т о т с у т с т в и е к о ж н о г о з у д а у 

э т и х б о л ь н ы х , ч т о с л у ж и т п р и н ц и п и а л ь 

н ы м о т л и ч и е м о т П С В Х ( с х е м а . 4 . 1 . 8 . 1 . ) . 

Х а р а к т е р н ы т а к ж е о т с т а в а н и е д е т е й в 

ф и з и ч е с к о м р а з в и т и и и с о с т о я н и я , с в я 

з а н н ы е с д е ф и ц и т о м ж и р о р а с т в о р и м ы х 

в и т а м и н о в . О т л и ч и т е л ь н о й о с о б е н н о с т ь ю 

э т о й г р у п п ы з а б о л е в а н и й я в л я е т с я н и з к и й 

у р о в е н ь Г Г Т и х о л е с т е р и н а с ы в о р о т к и 

к р о в и , н а р я д у с п о в ы ш е н и е м д р у г и х м а р 

к е р о в х о л е с т а з а , з н а ч и т е л ь н о е п о в ы ш е 

н и е А Л Т и A C T . Д л и т е л ь н о е в р е м я с о х р а 

н я ю т с я н о р м а л ь н ы й у р о в е н ь а л ь б у м и н а и 

д р у г и х п о к а з а т е л е й , с в и д е т е л ь с т в у ю щ и х 

о б е л о к - с и н т е т и ч е с к о й ф у н к ц и и п е ч е н и . 

Ч а с т о о т м е ч а ю т с я у д л и н е н и е п р о т р о м б и -

н о в о г о в р е м е н и и л и с н и ж е н и е п р о т р о м б и -

н о в о г о и н д е к с а , г е н е з к о т о р о г о с в я з а н с 

н а р у ш е н и е м в с а с ы в а н и я в и т а м и н а К в к и 

ш е ч н и к е . П р и м о р ф о л о г и ч е с к о м и с с л е д о 

в а н и и б и о п т а т а п е ч е н и о т с у т с т в у ю т с п е 

ц и ф и ч е с к и е д л я д а н н о г о з а б о л е в а н и я и з 

м е н е н и я , о т м е ч а ю т с я п р и з н а к и п р е и м у 

щ е с т в е н н о в н у т р и к л е т о ч н о г о х о л е с т а з а и 

р а з р а с т а н и е с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и п о хо

д у п о р т а л ь н ы х т р а к т о в . М о г у т в ы я в л я т ь с я 

г и г а н т о к л е т о ч н а я т р а н с ф о р м а ц и я г е п а т о -

ц и т о в и д е з о р г а н и з а ц и я п е ч е н о ч н ы х д о 

л е к . П р и о п р е д е л е н и и с п е к т р а Ж К в с ы в о 

р о т к е к р о в и и м о ч е в ы я в л я ю т п р о м е ж у 

т о ч н ы е п р о д у к т ы и х с и н т е з а , н а р я д у с о т 

с у т с т в и е м т и п и ч н ы х Ж К , в ж е л ч и Ж К т а к 

ж е о т с у т с т в у ю т . М о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е -

с к о е т е с т и р о в а н и е с п е ц и ф и ч е с к о г о л о к у -

с а п о д т в е р ж д а е т д и а г н о з . В а ж н о е п р о г н о 

с т и ч е с к о е з н а ч е н и е и м е е т р а н н е е у с т а н о 

в л е н и е д и а г н о з а д а н н о г о з а б о л е в а н и я в 

с в я з и с в ы с о к о й э ф ф е к т и в н о с т ь ю к о н с е р 

в а т и в н о г о л е ч е н и я п а ц и е н т о в п р е п а р а т а 

м и п е р в и ч н ы х ж е л ч н ы х к и с л о т - х о л е в о й 

и л и х е н о д е з о к с и х о л е в о й [ 2 1 , 2 2 ] . Э т и к и с 

л о т ы н а з н а ч а ю т с я д л и т е л ь н о , в д о з е 

1 0 - 1 5 м г / к г / с у т . 

4.1.8.2.3. Пероксисомальные нарушения 

Н а и б о л е е т и п и ч н ы м п р е д с т а в и т е л е м 

п е р о к с и с о м а л ь н ы х б о л е з н е й , п р о я в л я ю 

щ и х с я н а р у ш е н и е м п и г м е н т н о г о о б м е н а в 

т е ч е н и е п е р в ы х м е с я ц е в ж и з н и я в л я е т с я 

с и н д р о м Ц е л ь в е й г е р а - г е п а т о ц е р е б р о р е -

н а л ь н ы й с и н д р о м . Э т о т с и н д р о м и м е е т ау

т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й т и п н а с л е д о в а н и я и 

в с т р е ч а е т с я с ч а с т о т о й 1 : 25 0 0 0 - 5 0 0 0 0 

ж и в о р о ж д е н н ы х н о в о р о ж д е н н ы х . К л и н и 

ч е с к и е п р о я в л е н и я в к л ю ч а ю т п р и з н а к и 

в н у т р и у т р о б н о й г и п о т р о ф и и , п о р о к и р а з 

в и т и я ч е р е п а , а т а к ж е с о ч е т а н н о е и з м е н е 

н и е с о с т о р о н ы п е ч е н и ( х о л е с т а з ) , Ц Н С 

( п р о г р е с с и р у ю щ а я м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , 
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у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь ) и п о ч е к ( м н о ж е с т 

в е н н ы е м е л к и е к и с т ы в к о р к о в о м с л о е ) [ 7 , 

2 3 ] . Л а б о р а т о р н ы е п р и з н а к и з а б о л е в а н и я 

в к л ю ч а ю т с л е д о в ы е к о н ц е н т р а ц и и в с ы 

в о р о т к е к р о в и и ж е л ч и Ж К , н а р я д у с о 

з н а ч и т е л ь н ы м п о в ы ш е н и е м п р о м е ж у т о ч 

н ы х п р о д у к т о в и х с и н т е з а в с ы в о р о т к е 

к р о в и . К р о м е т о г о , в а ж н о е д и а г н о с т и ч е 

с к о е з н а ч е н и е и м е е т в ы с о к и й у р о в е н ь 

д л и н н о ц е п о ч е ч н ы х ( > С 2 2 ) ж и р н ы х к и с 

л о т в с ы в о р о т к е к р о в и ( с х е м а 4 . 1 . 8 . 1 . ) . 

Л е ч е н и е с и м п т о м а т и ч е с к о е . П р о г н о з н е 

б л а г о п р и я т н ы й . 

4.1.8.2.4. Метаболические нарушения, 

проявляющиеся синдромом 

холестаза у новорожденных 

и детей первых месяцев жизни 

Д е ф и ц и т < х , - а н т и т р и п с и н а ( О Й - А Т ) . 

oci-AT я в л я е т с я о д н и м и з о с н о в н ы х а н т и -

п р о т е а з н ы х и н г и б и т о р о в ч е л о в е к а , о т н о с я 

щ и х с я к к л а с с у и н г и б и т о р о в с е р и н о в ы х 

п р о т е а з . С в о е н а з в а н и е a i - A T п о л у ч и л 

в с л е д с т в и е п е р в о н а ч а л ь н о г о в ы я в л е н и я 

а н т и т р и п с и н о в о г о э ф ф е к т а . О д н а к о в 

д а л ь н е й ш е м б ы л о у с т а н о в л е н о , ч т о о с н о в 

н о й е г о ф у н к ц и е й я в л я е т с я и н г и б и р о в а н и е 

н е й т р о ф и л ь н о й э л а с т а з ы . И н г и б и р у ю щ и й 

э ф ф е к т п р о т и в т р и п с и н а и д р у г и х с е р и н о 

в ы х ф е р м е н т о в : к а т е п с и н а G , х е м о т р и п с и -

н а , п л а з м и н а , т р о м б и н а , ф а к т о р а Х а ( к а л -

л и к р е и н а ) , м е н е е в ы р а ж е н п о с р а в н е н и ю с 

э л а с т а з о й . а,-АТ п р е д с т а в л я е т с о б о й г л и к о -

п р о т е и н ( 5 2 - k d ) , с и н т е з к о т о р о г о о с у щ е с т в 

л я е т с я в г е п а т о ц и т а х . О н с о с т о и т и з п о л и 

п е п т и д н о й ц е п и ( 3 9 4 а м и н о к и с л о т ы ) и у г л е 

в о д о р о д н ы х б о к о в ы х ц е п е й ( N - а ц е т и л г л ю -

к о з а м и н , м а н н о з а , г а л а к т о з а и с и а л о в а я 

к и с л о т а ) , н а к о т о р ы е п р и х о д я т с я 1 2 % м о л е 

к у л я р н о г о в е с а . М о л е к у л я р н ы й в е с 

ост-АТ м е н ь ш е , ч е м у а л ь б у м и н а , и п о э т о м у 

о н м о ж е т п р о н и к а т ь в о в н у т р и к л е т о ч н ы е 

п р о с т р а н с т в а . Н и з к и е к о н ц е н т р а ц и и б е л к а 

о п р е д е л я ю т с я в н о с о в о м с е к р е т е , с л е з н о й 

ж и д к о с т и , п о т е , с п и н н о - м о з г о в о й ж и д к о 

с т и , б р о н х и а л ь н о м с е к р е т е , д у о д е н а л ь н о й 

ж и д к о с т и , м а т е р и н с к о м м о л о к е и а м н и о т и -

ч е с к о й ж и д к о с т и . Н о р м а л ь н ы й у р о в е н ь 

od-AT с о с т а в л я е т 1 5 0 - 3 5 0 мг/дл (не з а в и с и т 

Схема 4 . 1 . 8 . 1 . Дифференциальная д и а г н о с т и к а заболеваний, обусловленных нарушениями синтеза или э к с 
креции ж е л ч н ы х кислот 
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от в о з р а с т а и п о л а ) . У р о в е н ь он-AT о б ы ч н о 

п о в ы ш а е т с я п р и в о с п а л и т е л ь н ы х п р о ц е с 

сах, з л о к а ч е с т в е н н ы х о п у х о л я х , ц и р р о з е 

п е ч е н и , а т а к ж е во в р е м я б е р е м е н н о с т и и у 

ж е н щ и н , п о л у ч а ю щ и х о р а л ь н ы е к о н т р а ц е п 

т и в ы . П е р и о д п о л у в ы в е д е н и я он-АТ 4 - 6 

д н е й . Ч а с т о т а р а з в и т и я з а б о л е в а н и я с о с т а 

в л я е т 1 : 1 6 0 0 - 4 0 0 0 ж и в о р о ж д е н н ы х н о в о 

р о ж д е н н ы х . Н а и б о л е е ч а с т о в с т р е ч а е т с я 

на К а в к а з е и в С е в е р н о й Е в р о п е . З а б о л е 

в а н и е и м е е т а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й т и п 

н а с л е д о в а н и я , с в я з а н н ы й с н а р у ш е н и е м од

н о й а м и н о к и с л о т н о й ц е п о ч к и б е л к а и к о д и 

р у е т с я г е н о м , л о к а л и з у ю щ и м с я в 14 х р о м о 

с о м е . К о н ф о р м а ц и о н н ы е и з м е н е н и я оп-АТ 

о б у с л о в л и в а ю т е г о с о е д и н е н и е с с о о т в е т 

с т в у ю щ и м и ф е р м е н т а м и . В с в я з и с э т и м , те 

и л и и н ы е с т р у к т у р н ы е н а р у ш е н и я с п о с о б 

с т в у ю т о с л а б л е н и ю и л и п о т е р е с в я з ы в а ю 

щ е й с п о с о б н о с т и . Ф е н о т и п и ч е с к и е в а р и а н 

ты oci-AT о т р а ж а ю т с к о р о с т ь е г о м и г р а ц и и в 

э л е к т р и ч е с к о м п о л е п р и рН м е ж д у 4 и 5. 

Н о р м а л ь н ы й б е л о к м и г р и р у е т в п р о м е ж у 

т о ч н о й , с р е д н е й п о з и ц и и и о б о з н а ч а е т с я 

« М » - m e d i u m , б е л о к , м и г р и р у ю щ и й б о л е е 

м е д л е н н о , о б о з н а ч а ю т «Z» и л и «S» - s low! 

К р о м е т о г о , в р е д к и х с л у ч а я х о т м е ч а е т с я 

н у л е в о й ф е н о т и п - nul l , п р и к о т о р о м п о л н о 

с т ь ю о т с у т с т в у е т б е л о к . Н а л и ч и е д в у х п а р 

г е н о в п р е д п о л а г а е т 6 о с н о в н ы х в а р и а н т о в 

ф е н о т и п а , о т л и ч а ю щ и х с я с т е п е н ь ю в ы р а 

ж е н н о с т и д е ф и ц и т а : М М - 1 0 0 % , M S - 7 5 % , 

M Z - 5 7 % , S S - 5 2 % , S Z - 3 7 % , Z Z - 1 6 % . 

П р и Z - в а р и а н т е о т м е ч а е т с я з а м е н а г л у т а -

м и н а н а л и з и н в 3 4 2 п о л о ж е н и и , п р и S-ва-

р и а н т е г л у т а м и н а н а в а л и н в 2 6 4 п о л о ж е 

н и и . К р о м е т о г о , п р и Z Z - т и п е , н а р я д у с из

м е н е н и е м а м и н о к и с л о т н о й п о с л е д о в а т е л ь 

н о с т и , и м е е т м е с т о т а к ж е н а р у ш е н и е э н д о -

п л а з м а т и ч е с к о г о р е т и к у л у м а г е п а т о ц и т о в , 

что п р и в о д и т к н а р у ш е н и ю о б р а з о в а н и я б о 

к о в ы х у г л е в о д о р о д н ы х ц е п е й . В с в я з и с 

э т и м , т о л ь к о 1 5 % с и н т е з и р о в а н н ы х п о л и 

п е п т и д о в п о с т у п а е т в п л а з м у к р о в и , т о г д а 

к а к 8 5 % о т к л а д ы в а е т с я в э н д о п л а з м а т и -

ч е с к о м р е т и к у л у м е , о б р а з у я г л о б у л я р н ы е 

в к л ю ч е н и я [ 2 4 ] . П р и S - в а р и а н т е о т с у т с т 

в у ю т п а т о л о г и ч е с к и е и з м е н е н и я о р г а -

н е л л , а,-АТ не н а к а п л и в а е т с я в к л е т к а х пе

ч е н и , о д н а к о и м е е т н е с т а б и л ь н у ю с т р у к т у 

ру и п о д в е р г а е т с я ч а с т и ч н о м у в н у т р и к л е 

т о ч н о м у п р о т е о л и з у . О с н о в н ы м и о р г а н а м и -

м и ш е н я м и п р и д е ф и ц и т е он-АТ я в л я ю т с я 

п е ч е н ь и л е г к и е . И з м е н е н и я со с т о р о н ы пе

ч е н и о т м е ч а ю т с я у б о л ь н ы х с Z - ф е н о т и п о м , 

в с л е д с т в и е н е п о с р е д с т в е н н о г о т о к с и ч е с к о 

г о д е й с т в и я б е л к о в ы х г л о б у л , н а к а п л и в а е 

м ы х в г е п а т о ц и т а х . П а т о л о г и ч е с к и е и з м е 

н е н и я с о с т о р о н ы л е г к и х м о г у т о т м е ч а т ь с я 

как п р и Z-, т а к и п р и S - ф е н о т и п а х . 

П е р в ы е к л и н и ч е с к и е с и м п т о м ы , к а к 

п р а в и л о , о б н а р у ж и в а ю т с я в п е р и о д е н о в о 

р о ж д е н н о е ™ и п р о я в л я ю т с я р а з в и т и е м 

ж е л т у х и , у м е р е н н о в ы р а ж е н н о й г е п а т о м е -

г а л и е й , н е п о с т о я н н о й а х о л и е й с т у л а , т е м 

н о г о ц в е т а м о ч о й , п о в ы ш е н и е м у р о в н я 

м а р к е р о в х о л е с т а з а с в ы с о к и м у р о в н е м 

ГГТ, п о в ы ш е н и е м у р о в н я ф е р м е н т о в ц и т о 

л и з а - А Л Т и A C T . П р и и с с л е д о в а н и и б е л 

к о в ы х ф р а к ц и й о т м е ч а е т с я н и з к и й у р о в е н ь 

о н - г л о б у л и н а , а т а к ж е н и з к и й у р о в е н ь 

о н - а н т и т р и п с и н а в с ы в о р о т к е к р о в и . П р и 

м о р ф о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и б и о п т а т а 

п е ч е н и в г е п а т о ц и т а х в ы я в л я ю т Ш И К - п о -

л о ж и т е л ь н ы е т е л ь ц а , у с т о й ч и в ы е к ф е р м е -

т а т и в н о м у п е р е в а р и в а н и ю и р а с п о л а г а ю 

щ и е с я п р е и м у щ е с т в е н н о в п е р и п о р т а л ь н ы х 

зонах. И м м у н о г и с т о л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а 

н и е с в и д е т е л ь с т в у е т о т о м , что э т и т е л ь ц а 

п р е д с т а в л я ю т с о б о й о п - а н т и т р и п с и н . 

В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в х о л е с т а з и м е 

е т т е н д е н ц и ю к у г а с а н и ю к 2 - 6 м е с ж и з н и 

с п о с л е д у ю щ и м п о с т е п е н н ы м ф о р м и р о 

в а н и е м ю в е н и л ь н о г о ц и р р о з а п е ч е н и . Н а 

и б о л е е т и п и ч н ы м п р о я в л е н и е м з а б о л е в а 

н и я с о с т о р о н ы л е г к и х я в л я е т с я э м ф и з е 

м а , о д н а к о д е ф и ц и т он-AT и г р а е т в а ж н у ю 

р о л ь и в п а т о г е н е з е д р у г и х х р о н и ч е с к и х 

з а б о л е в а н и й л е г к и х и , в т о м ч и с л е , б р о н 

х и а л ь н о й а с т м ы [ 2 5 ] . В б о л ь ш и н с т в е с л у 

ч а е в з а б о л е в а н и я л е г к и х п р о я в л я ю т с я н е 

р а н е е 3 - 5 - л е т н е г о в о з р а с т а . П р и ф о р м и 

р о в а н и и ц и р р о з а п е ч е н и р а д и к а л ь н ы м 

м е т о д о м л е ч е н и я д е ф и ц и т а у р о в н я он-ан-

т и т р и п с и н а я в л я е т с я т р а н с п л а н т а ц и я п е 

ч е н и [ 2 6 ] . 
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Г а л а к т о з е м и я - н а с л е д с т в е н н о е з а б о 

л е в а н и е , в к л ю ч а ю щ е е п а т о л о г и ч е с к и е и з 

м е н е н и я с о с т о р о н ы п е ч е н и , п о ч е к , Ц Н С и 

о р г а н а з р е н и я . П о д р о б н о о п и с а н о в с о о т 

в е т с т в у ю щ е м р а з д е л е . 

Ф р у к т о з е м и я - н а с л е д с т в е н н о е з а б о 

л е в а н и е , п р о я в л я ю щ е е с я п а т о л о г и ч е с к и м и 

и з м е н е н и я м и с о с т о р о н ы п е ч е н и , п о ч е к и 

Ц Н С . П о д р о б н о о п и с а н о в с о о т в е т с т в у ю 

щ е м р а з д е л е . 

Т и р о з и н е м и я - н а с л е д с т в е н н о е з а б о 

л е в а н и е с п о р а ж е н и е м п е ч е н и , п о ч е к и 

Ц Н С . П о д р о б н о о п и с а н о в с о о т в е т с т в у ю 

щ е м р а з д е л е . 

Б о л е з н ь Н и м а н н а - П и к а , т и п С - н а 

с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е с п а т о л о г и ч е 

с к и м и и з м е н е н и я м и с о с т о р о н ы п е ч е н и и 

Ц Н С . П о д р о б н о о п и с а н о в с о о т в е т с т в у ю 

щ е м р а з д е л е . 

Н е о н а т а л ь н ы й г е м о х р о м а т о з , и л и 

и д и о п а т и ч е с к а я н е о н а т а л ь н а я б о л е з н ь 

н а к о п л е н и я ж е л е з а - з а б о л е в а н и е с ау-

т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м т и п о м н а с л е д о в а 

н и я . П а т о г е н е з о с т а е т с я н е д о к о н ц а и з у 

ч е н н ы м . С у щ е с т в у е т п р е д п о л о ж е н и е , ч т о 

в о с н о в е э т о г о з а б о л е в а н и я л е ж и т ф е т о -

п л а ц е н т а р н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь , п р и в о д я 

щ а я к п о в ы ш е н н о м у н а к о п л е н и ю ж е л е з а в 

п е ч е н и п л о д а [ 7 , 2 7 , 2 8 ] . Б о л ь ш и н с т в о н о 

в о р о ж д е н н ы х с н е о н а т а л ь н ы м г е м о х р о м а -

т о з о м р о ж д а ю т с я д о н о ш е н н ы м и с в н у т р и 

у т р о б н о й г и п о т р о ф и е й . Б е р е м е н н о с т ь ч а 

с т о о с л о ж н я е т с я м а л о в о д и е м , р е ж е -

м н о г о в о д и е м . С о с т о я н и е п р и р о ж д е н и и , 

к а к п р а в и л о , т я ж е л о е , о б у с л о в л е н н о е о с т 

р о й п е ч е н о ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т ь ю . К х а 

р а к т е р н ы м п р и з н а к а м о т н о с я т с я р е с п и р а 

т о р н ы й д и с т р е с с - с и н д р о м , ц и а н о з , г и п о 

г л и к е м и я , в з д у т и е ж и в о т а , г и п о а л ь б у м и -

н е м и я с р а з в и т и е м о т е к о в и а с ц и т а , к о а -

г у л о п а т и я . Ж е л т у х а п о я в л я е т с я в т е ч е н и е 

п е р в ы х с у т о к ж и з н и . Ф е р м е н т ы ц и т о л и з а 

- А Л Т и A C T , к а к п р а в и л о , не п о в ы ш е н ы , 

ч т о с в я з а н о с т я ж е л ы м в н у т р и у т р о б н ы м 

п о р а ж е н и е м п е ч е н и . Д и а г н о с т и ч е с к и м 

к р и т е р и е м н е о н а т а л ь н о г о г е м о х р о м а т о з а 

с л у ж и т г и п е р ф е р р и т и н е м и я п р и н о р м а л ь 

н о м у р о в н е ж е л е з а и ж е л е з о с в я з ы в а ю -

щ е й с п о с о б н о с т и с ы в о р о т к и к р о в и [ 2 7 , 2 9 , 

3 0 ] . Н о в о р о ж д е н н ы е у м и р а ю т в в о з р а с т е 

н е с к о л ь к и х д н е й и л и н е д е л ь ж и з н и о т п е 

ч е н о ч н о й и л и п о л и о р г а н н о й н е д о с т а т о ч 

н о с т и . Д и а г н о з н е о н а т а л ь н о г о г е м о х р о м а 

т о з а и н о г д а с л о ж н о у с т а н о в и т ь д а ж е п о с 

л е с м е р т и б о л ь н о г о . П р и г и с т о л о г и ч е с к о м 

и с с л е д о в а н и и в ы я в л я ю т п р и з н а к и ф и б р о 

з а и/или ц и р р о з а п е ч е н и . Х а р а к т е р н о о т 

л о ж е н и е ж е л е з а в г е п а т о ц и т а х , т о г д а к а к 

в н о р м е о н о н а к а п л и в а е т с я в к л е т к а х К у п -

ф е р а [ 7 , 2 9 , 3 0 ] . В ы я в л я ю т с я т а к ж е о т л о 

ж е н и я ж е л е з а в д р у г и х о р г а н а х , и в т о м 

ч и с л е в с е р д ц е , п о ч к а х , п о д ж е л у д о ч н о й и 

щ и т о в и д н о й ж е л е з а х . Е д и н с т в е н н ы м м е 

т о д о м л е ч е н и я я в л я е т с я т р а н с п л а н т а ц и я 

п е ч е н и . П о с л е п е р е с а д к и п е ч е н и н а б л ю 

д а л и р е з о р б ц и ю ж е л е з а и з д р у г и х о р г а 

н о в с в о с с т а н о в л е н и е м и х ф у н к ц и о н а л ь 

н о г о с о с т о я н и я . 

М и т о х о н д р и а л ь н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь . 

В о с н о в е м и т о х о н д р и а л ь н о й н е д о с т а т о ч 

н о с т и л е ж и т д е ф и ц и т о д н о г о и л и н е с к о л ь 

к и х ф е р м е н т о в д ы х а т е л ь н о й ц е п и -

N A D H - C o Q - о к с и д о р е д у к т а з ы , с у к ц и н а т 

д е г и д р о г е н а з ы , C o Q - ц и т о х р о м С - о к с и д о -

р е д у к т а з ы , ц и т о х р о м - С о к с и д а з ы и А Т Ф 

с и н т е т а з ы . П е р е ч и с л е н н ы е ф е р м е н т ы 

о б е с п е ч и в а ю т т р а н с п о р т э л е к т р о н о в и 

у ч а с т в у ю т в о д н о м и з э т а п о в о б р а з о в а н и я 

к и с л о р о д а и з г л ю к о з ы и ж и р н ы х к и с л о т . В 

р е з у л ь т а т е ф е р м е н т н о г о д е ф е к т а н а р у 

ш а ю т с я п р о ц е с с ы о к и с л и т е л ь н о г о ф о с ф о -

р и л и р о в а н и я , ч т о п р и в о д и т к н а к о п л е н и ю 

п р о м е ж у т о ч н ы х п р о д у к т о в м е т а б о л и з м а 

г л ю к о з ы и ж и р н ы х к и с л о т - л а к т а т а и ке

т о н о в ы х т е л . Н а к о п л е н и е э т и х с о е д и н е н и й 

п р и в о д и т к н а р у ш е н и ю ф у н к ц и о н а л ь н о г о 

с о с т о я н и я п е ч е н и , Ц Н С , м ы ш е ч н о й с и с т е 

м ы , а т а к ж е к р а з в и т и ю п о л и о р г а н н о й н е 

д о с т а т о ч н о с т и [ 7 ] . К л и н и ч е с к и е п р о я в л е 

н и я м о г у т в а р ь и р о в а т ь о т о с т р о й п е ч е н о ч 

н о й н е д о с т а т о ч н о с т и в п е р в ы е д н и ж и з н и 

д о м е д л е н н о р а з в и в а ю щ е й с я п е ч е н о ч н о -

к л е т о ч н о й д и с ф у н к ц и и . О п и с а н ы с л у ч а и 

ф и б р о з а и л и ц и р р о з а п е ч е н и п р и р о ж д е 

н и и б о л ь н о г о . О т м е ч а ю т с я т а к ж е л е т а р 

г и я , д и ф ф у з н а я г и п о т о н и я , а п н о э , д е г и д -
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р а т а ц и я , с л а б ы й к р и к , в я л о е с о с а н и е . Ре

з у л ь т а т ы л а б о р а т о р н ы х и с с л е д о в а н и й 

с в и д е т е л ь с т в у ю т о р а з в и т и и т я ж е л о г о м е 

т а б о л и ч е с к о г о а ц и д о з а и н а к о п л е н и и ке

т о н о в ы х т е л . Н а б л ю д а ю т с я з н а ч и т е л ь н о е 

п о в ы ш е н и е л а к т а т / п и р у в а т н о г о и н д е к с а 

з а с ч е т н а к о п л е н и я л а к т а т а , г и п о г л и к е 

м и я , а т а к ж е н а к о п л е н и е к е т о н о в ы х т е л 

( Р - г и д р о к с и б у т и р а т / а ц е т о а ц е т а т ) . В а ж н о е 

д и а г н о с т и ч е с к о е з н а ч е н и е п р и м и т о х о н д -

р и а л ь н о й н е д о с т а т о ч н о с т и и м е е т н о р м а 

л и з а ц и я у р о в н я л а к т а т а п р и г о л о д а н и и . 

П р и м о р ф о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и б и о -

п т а т а п е ч е н и о т м е ч а ю т с я г и г а н т о к л е т о ч -

н а я т р а н с ф о р м а ц и я г е п а т о ц и т о в , м и к р о 

в е з и к у л я р н ы й с т е а т о з , п о р т о - п о р т а л ь н ы й 

ф и б р о з и л и п о х о д у в е н и в н у т р и д о л ь к о -

в о е н а к о п л е н и е г л и к о г е н а . П р и э л е к т р о н 

н о й м и к р о с к о п и и о п р е д е л я ю т с я г р а н у л ы , 

н е с о д е р ж а щ и е к р и с т п л е о м о р ф н ы е м и 

т о х о н д р и и и п л о т н ы е в к л ю ч е н и я . О т м е ч а 

е т с я р а с ш и р е н и е ж е л ч н ы х п р о т о к о в с 

у м е н ь ш е н и е м м и к р о в о р с и н . М и т о х о н д р и -

а л ь н у ю н е д о с т а т о ч н о с т ь с л е д у е т з а п о д о з 

р и т ь у н о в о р о ж д е н н ы х с п о л и о р г а н н о й не

д о с т а т о ч н о с т ь ю , с т о й к и м м е т а б о л и ч е 

с к и м а ц и д о з о м и о т с у т с т в и е м д р у г и х п р и 

ч и н р а з в и т и я п е ч е н о ч н о й н е д о с т а т о ч н о 

с т и . Е д и н с т в е н н ы м р а д и к а л ь н ы м м е т о д о м 

л е ч е н и я я в л я е т с я т р а н с п л а н т а ц и я п е ч е н и . 

С и н д р о м ы Д у б и н а - Д ж о н с а и Р о т о р а 

у н о в о р о ж д е н н ы х р а с п о з н а ю т с я р е д к о . 

О б а с и н д р о м а н а с л е д у ю т с я п о а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н о м у т и п у и с о п р о в о ж д а ю т с я 

у м е р е н н ы м п о в ы ш е н и е м к о н ъ ю г и р о в а н -

н о г о б и л и р у б и н а , н е к о т о р ы м у в е л и ч е н и 

е м п е ч е н и и з а м е т н ы м у в е л и ч е н и е м э к с 

к р е ц и и с м о ч о й к о п р о п о р ф и р и н о в . Э т и 

с и н д р о м ы е щ е н а з ы в а ю т н а с л е д с т в е н н ы 

м и г е п а т о ц е л л ю л я р н ы м и х о л е с т а з а м и , 

п р и н и х о т м е ч а е т с я н е д о с т а т о ч н о е в ы д е 

л е н и е д и г л ю к у р о н и д а б и л и р у б и н а и з г е 

п а т о ц и т о в ( и з - з а с н и ж е н и я п р о н и ц а е м о 

с т и м е м б р а н ы г е п а т о ц и т о в и п о д а в л е н и я 

а к т и в н о с т и м е м б р а н о с в я з а н н ы х ф е р м е н 

т о в ) п р и н е н а р у ш е н н о й и х к о н ъ ю г а ц и о н -

н о й ф у н к ц и и [ 3 1 , 3 2 ] . В б и о п т а т а х п е ч е н и 

п р и с и н д р о м е Д у б и н а - Д ж о н с а н а х о д я т к о 

р и ч н е в о - ч е р н ы е г р а н у л ы л и п о ф у с ц и н а у 

б и л и а р н о г о п о л ю с а г е п а т о ц и т о в , п р и р о д а 

к о т о р ы х д о к о н ц а н е в ы я с н е н а . К о ж н о г о 

з у д а у б о л ь н ы х нет, т а к к а к э к с к р е ц и я 

ж е л ч н ы х с о л е й н о р м а л ь н а я . П р и с и н д р о 

м е Р о т о р а н а к о п л е н и й п и г м е н т а в п е ч е н и 

н е н а х о д я т [ 3 1 ] . 

4.1.8.2.5. Врожденные заболевания 

с преимущественным 

поражением желчевыводящей 

системы 

С и н д р о м А л а ж и л л я - н а с л е д с т в е н н о е 

з а б о л е в а н и е , в к л ю ч а ю щ е е и з м е н е н и я с о 

с т о р о н ы п е ч е н и , с е р д ц а , о р г а н а з р е н и я , 

п о з в о н о ч н и к а , а т а к ж е х а р а к т е р н ы е о с о 

б е н н о с т и с т р о е н и я л и ц е в о г о ч е р е п а . 

П е р в о е о п и с а н и е д а н н о г о с и н д р о м а 

п р е д с т а в л е н о A . V e r m a s s e n и J . B o d d a e r t 

в 1 9 6 2 г. [ 3 2 ] . Н е с к о л ь к о п о з ж е - в 1 9 7 3 г. 

- д л я с о ч е т а н и я в н у т р и п е ч е н о ч н о г о х о л е 

с т а з а и с т е н о з а л е г о ч н о й а р т е р и и б ы л 

п р е д л о ж е н т е р м и н « а р т е р и о п е ч е н о ч н а я 

д и с п л а з и я » [ 3 3 ] . Д . А л а ж и л л ь с с о а в т . 

в 1 9 7 5 г. д о п о л н и л и с и м п т о м о к о м п л е к с 

х а р а к т е р н ы м и л и ц е в ы м и п р и з н а к а м и , 

а н о м а л и я м и п о з в о н о ч н и к а и с е р д ц а , 

а т а к ж е с и м п т о м а м и с о с т о р о н ы ф и з и ч е 

с к о г о , п о л о в о г о и у м с т в е н н о г о р а з в и т и я 

[ 3 4 ] . В н а с т о я щ е е в р е м я д и а г н о с т и к а с и н 

д р о м а А л а ж и л л я ( а р т е р и о п е ч е н о ч н о й 

д и с п л а з и и ) о с н о в ы в а е т с я н а к о н с т а т а ц и и 

с о ч е т а н и я д а н н ы х б и о п с и и п е ч е н и ( г и п о 

п л а з и я ж е л ч н ы х х о д о в ) и н е м е н е е т р е х 

и з п я т и о с н о в н ы х п р и з н а к о в : х р о н и ч е 

с к и й х о л е с т а з , с е р д е ч н о - с о с у д и с т ы е д е 

ф е к т ы , а н о м а л и и п о з в о н о ч н и к а , д е ф е к т ы 

о р г а н а з р е н и я , х а р а к т е р н ы е ч е р е п н о - л и -

ц е в ы е п р и з н а к и . В т а б л . 4 . 1 . 8 . 5 п р е д с т а в 

л е н а ч а с т о т а в с т р е ч а е м о с т и а н о м а л и й 

и/или п о р о к о в р а з л и ч н ы х о р г а н о в , х а р а к 

т е р н ы х д л я д а н н о г о с и н д р о м а . С и н д р о м 

А л а ж и л л я в с т р е ч а е т с я с ч а с т о т о й 

1 : 70 ООО ж и в о р о ж д е н н ы х н о в о р о ж д е н 

н ы х , и м е е т а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п 

н а с л е д о в а н и я . Г е н н ы й д е ф е к т с в я з а н 

с ч а с т и ч н о й д е л е ц и е й к о р о т к о г о п л е ч а 
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Т а б л и ц а 4 1 . 8 . 5 . Частота встречаемости диагностических критериев синдрома А л а ж и л л я 

К р и т е р и и А в т о р ы 
Emerick et al Alagil le D e p r e t t e r e С р е д н и й 

1999 1987 1987 п р о ц е н т 

О с н о в н ы е к р и т е р и и 
Синдром внутрипеченочного холестаза 96% (88/92) 100% (80/80) 93% (25/27) 9 6 % 
ВПС (периферический стеноз 
или гипоплазия легочной артерии) 97% (90/92) 85% (68/80) 96% (26/27) 92% 
Офтальмологические изменения 
(задний эмбриотоксон) 78% (65/83) 8 8 % (55/62) 5 6 % (9/16) 8 0 % 
Аномалии развития скелета 
(расщепление тел позвонков в виде бабочки) 5 1 % (37/71) 8 7 % (70/80) 3 3 % (6/18) 6 7 % 

Внутриутробная гипотрофия 8 7 % (27/31) 50% 7 3 % (16/23) 70% 
Особенности строения лицевого черепа 9 6 % (86/92) 9 5 % (76/80) 7 0 % (19/27) 9 1 % 
Изменения со стороны почек 4 0 % (28/69) 7 3 % (17/23) 57% 
Д о п о л н и т е л ь н ы е к р и т е р и и 
Нарушения полового развития и высокий голос 16% (15/92) 
Нейроваскулярные нарушения 15% 
Нарушения умственного развития 2% (2/92) 16% 0% (0/0) 

2 0 х р о м о с о м ы ( 2 0 р 1 1 - р 1 2 ) , г д е л о к а л и з у 

е т с я J a g g e d 1 ( J A G 1 ) г е н [ 3 5 - 3 8 ] . Э т о и з 

м е н е н и е в н е б о л ь ш о м п р о ц е н т е с л у ч а е в 

( 3 , 6 % ) в е р и ф и ц и р у е т с я с п о м о щ ь ю ц и т о -

г е н е т и ч е с к о г о и с с л е д о в а н и я . О д н а к о 

в п о с л е д н и е г о д ы , в с в я з и с п р и м е н е н и е м 

м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и х м е т о д о в д и а г 

н о с т и к и м у т а ц и й г е н а J a g g e d l , в е р и ф и 

к а ц и я п а т о л о г и ч е с к и х м у т а ц и й э т о г о з а 

б о л е в а н и я д о с т и г а е т с я у ж е п р и м е р н о 

в 7 0 % с л у ч а е в . 

В о с н о в е и з м е н е н и й с о с т о р о н ы п е ч е н и 

п р и с и н д р о м е А л а ж и л л я л е ж и т в р о ж д е н 

н а я г и п о п л а з и я в н у т р и п е ч е н о ч н ы х ж е л ч 

н ы х п р о т о к о в , с т е п е н ь в ы р а ж е н н о с т и к о 

т о р о й м о ж е т ш и р о к о в а р ь и р о в а т ь и о п р е 

д е л я т ь , к а к в р е м я п о я в л е н и я п е р в ы х к л и 

н и ч е с к и х с и м п т о м о в , т а к и п р о г н о з з а б о 

л е в а н и я . С г и с т о л о г и ч е с к о й т о ч к и з р е н и я , 

п о д г и п о п л а з и е й с л е д у е т п о н и м а т ь с н и 

ж е н и е о т н о ш е н и я в н у т р и п е ч е н о ч н ы х 

ж е л ч н ы х п р о т о к о в к п о р т а л ь н ы м т р а к т а м 

м е н е е 0,9. У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м А л а 

ж и л л я э т о т к о э ф ф и ц и е н т , к а к п р а в и л о , 

в а р ь и р у е т о т 0 д о 0,4. В м е с т е с т е м в а ж н о 

о т м е т и т ь , ч т о у д е т е й д о 6 м е с ж и з н и п р и 

в е д е н н ы й м о р ф о л о г и ч е с к и й п р и з н а к я в 

л я е т с я н е д о с т а т о ч н о н а д е ж н ы м [ 3 9 ] . С у 

щ е с т в у е т т о ч к а з р е н и я о п о с т н а т а л ь н о й 

д е с т р у к ц и и в н у т р и п е ч е н о ч н ы х ж е л ч н ы х 

п р о т о к о в , п р и ч и н а к о т о р о й в н а с т о я щ е е 

в р е м я д о к о н ц а н е и з у ч е н а . Г и п о п л а з и я 

в н у т р и п е ч е н о ч н ы х ж е л ч н ы х п р о т о к о в з а 

т р у д н я е т о т т о к ж е л ч и , ч т о п р и в о д и т к н а 

к о п л е н и ю е е к о м п о н е н т о в в к л е т к а х п е ч е 

н и . Ж е л ч н ы е к и с л о т ы п о м е р е д о с т и ж е 

н и я к р и т и ч н о й в н у т р и к л е т о ч н о й к о н ц е н т 

р а ц и и с т а н о в я т с я т о к с и ч н ы м и д л я г е п а т о -

ц и т о в , с п о с о б с т в у я и х р а з р у ш е н и ю . О п и 

с а н н ы е и з м е н е н и я о с о б е н н о в ы р а ж е н ы в 

т е ч е н и е п е р в ы х 3 - 6 м е с ж и з н и , ч т о с в я з а 

н о с д о с т о в е р н о б о л е е в ы с о к и м у р о в н е м 

с и н т е з а ж е л ч и в э т о м в о з р а с т е , п о с р а в 

н е н и ю с д е т ь м и б о л е е с т а р ш е г о в о з р а с т а . 

П о в ы ш е н н о е с о д е р ж а н и е к о м п о н е н т о в 

ж е л ч и в с и с т е м н о м к р о в о т о к е с п о с о б с т в у 

е т р а з в и т и ю м у ч и т е л ь н о г о к о ж н о г о з у д а , 

з н а ч и т е л ь н о н а р у ш а ю щ е г о к а ч е с т в о ж и з 

н и б о л ь н ы х . С д р у г о й с т о р о н ы , н е д о с т а 

т о ч н о е п о с т у п л е н и е ж е л ч и в к и ш е ч н и к 

п р и в о д и т к н а р у ш е н и ю п р о ц е с с о в в с а с ы 

в а н и я и , в т о м ч и с л е , в с а с ы в а н и я ж и р о р а 

с т в о р и м ы х в и т а м и н о в . 

У б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х и з м е н е н и я с о 

с т о р о н ы п е ч е н и я в л я ю т с я в е д у щ и м и п р о 

я в л е н и я м и з а б о л е в а н и я , т о г д а к а к а н о м а 

л и и и/или п о р о к и д р у г и х о р г а н о в и с и с т е м 

м о г у т и м е т ь л и ш ь д и а г н о с т и ч е с к о е з н а ч е 

н и е . Н а и б о л е е т и п и ч н ы м и о р г а н а м и - м и ш е 

н я м и п р и с и н д р о м е А л а ж и л л я я в л я ю т с я 

с е р д е ч н о - с о с у д и с т а я с и с т е м а , о р г а н з р е 

н и я , п о з в о н о ч н и к и п о ч к и . 

Изменения со стороны сердечно-сосу

дистой системы. Н а и б о л е е ч а с т о (в 8 5 % 



с л у ч а е в ) в с т р е ч а ю т с я г е м о д и н а м и ч е с к и 

н е з н а ч и м ы й п е р и ф е р и ч е с к и й с т е н о з и л и 

г и п о п л а з и я л е г о ч н о й а р т е р и и [ 3 3 ] . Э т о т 

в р о ж д е н н ы й п о р о к м о ж е т б ы т ь и з о л и р о 

в а н н ы м ( 5 5 % ) и л и с о ч е т а т ь с я с д р у г и м и 

п о р о к а м и с е р д ц а ( д е ф е к т ы п е р е г о р о д о к , 

к о а р к т а ц и я а о р т ы и др.) [ 4 0 , 4 1 ] . В о т д е л ь 

н ы х н а б л ю д е н и я х о п и с а н ы г р у б ы е в р о ж 

д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а , в ч а с т н о с т и , т е т р а 

д а Ф а л л о и т р а н с п о з и ц и я м а г и с т р а л ь н ы х 

с о с у д о в , к о т о р ы е о п р е д е л я ю т т я ж е с т ь с о 

с т о я н и я п р и р о ж д е н и и и м о г у т с л у ж и т ь 

п р и ч и н о й с м е р т и б о л ь н ы х . 

Изменения со стороны органа зрения. 

Н а и б о л е е т и п и ч н ы м п о р а ж е н и е м я в л я е т с я 

з а д н и й э м б р и о т о к с о н - м а л а я а н о м а л и я 

р а з в и т и я в в и д е к о л ь ц е в и д н о г о п о м у т н е н и я 

и у т о л щ е н и я л и н и и Ш в а л б е ( S c h w a l b e ' s 

r i n g ) н а л а т е р а л ь н о й г р а н и ц е р а д у ж к и , 

в с т р е ч а ю щ а я с я у 8 0 % б о л ь н ы х с с и н д р о 

м о м А л а ж и л л я [ 4 2 - 4 4 ] . 

У 1 0 % д е т е й о п и с а н ы д р у г и е и з м е н е н и я : 

а н о м а л и я А к с е н ф е л ь д а , х о р е о р е т и н а л ь н а я 

а т р о ф и я , п и г м е н т н а я р е т и н о п а т и я и д р у г и е 

п и г м е н т н ы е и з м е н е н и я , с х о д я щ е е с я и л и 

р а с х о д я щ е е с я к о с о г л а з и е , э к т о п и я з р а ч к а , 

а н о м а л и и д и с к а з р и т е л ь н о г о н е р в а и/или 

в е н , н а р у ш е н и я р е ф р а к ц и и [ 4 4 ] . 

Изменения со стороны скелета. У боль

ш и н с т в а б о л ь н ы х с с и н д р о м о м А л а ж и л л я 

о т м е ч а ю т с я а н о м а л и и т е л п о з в о н к о в и , п р е 

ж д е в с е г о , их р а с щ е п л е н и е в в и д е «летя

щ е й б а б о ч к и » [ 4 2 , 4 3 ] . Ч а с т о в с т р е ч а ю т с я 

о с т е о п о р о з и з а д е р ж к а к о с т н о г о в о з р а с т а . 

В р я д е с л у ч а е в о т м е ч а е т с я у м е н ь ш е н и е 

р а с с т о я н и я м е ж д у L1 и L5, с п и н н о - м о з г о в а я 

г р ы ж а , к о р о т к и е д и с т а л ь н ы е ф а л а н г и к и с т и 

и л и у к о р о ч е н и е л о к т е в о й к о с т и , в р о ж д е н 

н ы е д е ф е к т ы р е б е р ( с л и я н и е р е б е р ) [45] . 

Особенности строения лицевого черепа. 

П р и о с м о т р е б о л ь н о г о о б р а щ а ю т н а с е б я 

в н и м а н и е х а р а к т е р н ы е о с о б е н н о с т и с т р о е 

н и я л и ц е в о г о ч е р е п а : ш и р о к и й , в ы с т у п а ю 

щ и й л о б , г и п о п л а з и я с р е д н е й т р е т и л и ц а , 

г л у б о к о п о с а ж е н н ы е , ш и р о к о р а с с т а в л е н -

н ы е г л а з а ( г и п е р т е л о р и з м ) , д л и н н ы й п р я 

м о й н о с с у т о л щ е н и е м н а к о н ч и к е , в ы с т у 

п а ю щ и й п о д б о р о д о к [ 4 2 , 4 3 ] . У ш н ы е р а к о 

в и н ы ч а с т о о т т о п ы р е н ы . О п и с а н н ы е о с о 

б е н н о с т и и м е ю т в а ж н о е д и а г н о с т и ч е с к о е 

з н а ч е н и е п р и д а н н о м с и н д р о м е , о д н а к о н е 

в с е г д а у д а е т с я и х о п р е д е л и т ь с р а з у п о с л е 

р о ж д е н и я р е б е н к а . 

Изменения со стороны почек. У 5 7 % 

б о л ь н ы х в с т р е ч а ю т с я и з м е н е н и я с о с т о р о 

н ы п о ч е к , в к л ю ч а ю щ и е г и п о п л а з и ю , к о т о 

р а я м о ж е т б ы т ь с о с т е н о з о м п о ч е ч н о й а р 

т е р и и , у д в о е н и е м о ч е т о ч н и к а , д и с т о п и ю 

п о ч е к , т у б у л о и н т е р с т и ц и а л ь н у ю н е ф р о п а -

т и ю , м е м б р а н о з н ы е г л о м е р у л я р н ы е о т л о 

ж е н и я л и п и д о в , п р о л и ф е р а т и в н ы й г л о м е -

р у л о н е ф р и т с т р а н з и т о р н ы м к а н а л ь ц е в ы м 

а ц и д о з о м , к и с т о з п о ч е к и м о ч е к а м е н н у ю 

б о л е з н ь [ 4 5 ] . 

Н а р я д у с о п и с а н н ы м и а н о м а л и я м и 

и/или п о р о к а м и , о т н о с я щ и м и с я к ч и с л у д и 

а г н о с т и ч е с к и х к р и т е р и е в , п р и с и н д р о м е 

А л а ж и л л я м о г у т о т м е ч а т ь с я и з м е н е н и я с о 

с т о р о н ы р я д а д р у г и х о р г а н о в и с и с т е м . 

П р о в е д е н н ы й у 43 п а ц и е н т о в к а т а м н е з в 

т е ч е н и е 2 0 л е т с в и д е т е л ь с т в у е т о р а з в и т и и 

в н у т р и ч е р е п н ы х к р о в о и з л и я н и й в 1 2 % с л у 

ч а е в и ч а с т о е ( в 3 5 % с л у ч а е в ) в о з н и к н о в е 

н и е о т и т о в с р е д н е г о у х а [ 4 6 ] . 

П а т о г е н е т и ч е с к о е л е ч е н и е д а н н о г о с и н 

д р о м а о т с у т с т в у е т . П р и ф о р м и р о в а н и и 

ц и р р о з а п е ч е н и и о т с у т с т в и и г р у б ы х п о р о 

ков с е р д ц а и л и п о ч е к е д и н с т в е н н ы м р а д и 

к а л ь н ы м м е т о д о м л е ч е н и я я в л я е т с я т р а н с 

п л а н т а ц и я п е ч е н и . К а т а м н е з б о л ь н ы х с 

с и н д р о м о м А л а ж и л л я п о с л е п е р е с а д к и пе

ч е н и в т е ч е н и е 1 0 - 1 5 л е т с в и д е т е л ь с т в у е т 

о б о т с у т с т в и и р е ц и д и в о в з а б о л е в а н и я [ 1 5 ] . 

А т р е з и я в н е п е ч е н о ч н ы х ж е л ч н ы х 

п р о т о к о в ( А В Ж П ) - п е р и н а т а л ь н ы й п р о 

ц е с с о б л и т е р а ц и и в н е п е ч е н о ч н ы х ж е л ч н ы х 

п р о т о к о в с в т о р и ч н ы м в о в л е ч е н и е м в н у т -

р и п е ч е н о ч н о й ж е л ч н о й с и с т е м ы и ф о р м и 

р о в а н и е м б и л и а р н о г о ц и р р о з а п е ч е н и [ 4 6 ] . 

В с т р е ч а е т с я с ч а с т о т о й от 1 : 3 5 0 0 до 

1 : 20 0 0 0 ж и в о р о ж д е н н ы х н о в о р о ж д е н н ы х . 

У д е в о ч е к э т о з а б о л е в а н и е в с т р е ч а е т с я 

з н а ч и т е л ь н о ч а щ е , ч е м у м а л ь ч и к о в . 

Ф о р м и р о в а н и е А В Ж П м о ж е т б ы т ь р е 

з у л ь т а т о м а н о м а л ь н о г о м о р ф о г е н е з а 

ж е л ч н ы х п р о т о к о в , а т а к ж е п о в р е ж д е н и я 
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н о р м а л ь н о с ф о р м и р о в а н н ы х п р о т о к о в . Н е 

к о т о р ы е н а б л ю д е н и я с в и д е т е л ь с т в у ю т о 

г е н е т и ч е с к о й п р е д р а с п о л о ж е н н о с т и к р а з 

в и т и ю А В Ж П . У п о д а в л я ю щ е г о б о л ь ш и н с т 

в а б о л ь н ы х с А В Ж П в ы я в л я ю т H L A В 1 2 , а 

т а к ж е г а п л о т и п ы А 9 - В 5 и А 2 8 - В 3 5 [ 4 8 ] . С у 

щ е с т в у е т т а к ж е т о ч к а з р е н и я о п р и ч а с т н о 

с т и в и р у с о в к ф о р м и р о в а н и ю А В Ж П . О п ы 

т ы н а ж и в о т н ы х с в и д е т е л ь с т в у ю т о в з а и 

м о с в я з и м е ж д у п е р с и с т и р о в а н и е м Ц М В , 

р е с п и р а т о р н о - с и н ц и т и а л ь н о г о в и р у с а , в и 

р у с а Э п ш т е й н а - Б а р р , ч е л о в е ч е с к о г о п а 

п и л л о м а - в и р у с а , а т а к ж е р е о в и р у с а III т и п а 

и ф о р м и р о в а н и е м А В Ж П [ 4 9 - 5 3 ] . С в я з ь 

м е ж д у в и р у с н ы м и г е п а т и т а м и А, В, С и 

А В Ж П о т с у т с т в у е т . О п и с а н н ы е и з м е н е н и я 

ф о р м и р у ю т с я в п е р в о м т р и м е с т р е б е р е 

м е н н о с т и . В д а л ь н е й ш е м , н а б о л е е п о з д 

н и х с р о к а х в н у т р и у т р о б н о г о р а з в и т и я , ц и р 

к у л я ц и я ж е л ч и п л о д а о с у щ е с т в л я е т с я п р и 

у ч а с т и и п л а ц е н т ы и к и ш е ч н и к а м а т е р и . 

Л и ш ь н е б о л ь ш о е к о л и ч е с т в о ж е л ч и п о с т у 

п а е т в н е с ф о р м и р о в а н н ы е ж е л ч н ы е п р о т о 

к и , в ы з ы в а я в о с п а л и т е л ь н у ю р е а к ц и ю ок

р у ж а ю щ и х т к а н е й . В р е з у л ь т а т е н а и б о л е е 

я р к а я к л и н и ч е с к а я к а р т и н а з а б о л е в а н и я 

р а з в и в а е т с я у ж е п о с л е р о ж д е н и я , к о г д а и з 

п р о ц е с с а ц и р к у л я ц и и ж е л ч и в ы к л ю ч а е т с я 

м а т е р и н с к и й о р г а н и з м . 

В ы д е л я ю т д в е ф о р м ы А В Ж П : 

• Синдромальная форма, - п р и к о т о р о й 

б и л и а р н а я а т р е з и я с о ч е т а е т с я с р а з л и ч н ы 

м и в р о ж д е н н ы м и а н о м а л и я м и р а з в и т и я в 

в и д е п о л и с п л е н и и , т р а н с п о з и ц и и о р г а н о в , 

п р е д у о д е н а л ь н о г о р а с п о л о ж е н и я п о р т а л ь 

н о й в е н ы , о т с у т с т в и я и л и р е т р о - п е ч е н о ч 

н о г о р а с п о л о ж е н и я в н у т р е н н е й в е т в и п о 

л о й в е н ы , м а л ь р о т а ц и и к и ш к и . 

• При несиндромальной форме д р у г и е 

а н о м а л и и и/или п о р о к и р а з в и т и я о т с у т 

с т в у ю т . 

С о г л а с н о ф р а н ц у з с к о й к л а с с и ф и к а 

ц и и , в ы д е л я ю т ч е т ы р е т и п а а т р е з и и : I т и п 

( 3 % ) - а т р е з и я т о л ь к о о б щ е г о ж е л ч н о г о 

п р о т о к а , I I т и п ( 6 % ) - к и с т а в в о р о т а х п е 

ч е н и , с о е д и н е н н а я с в н у т р и п е ч е н о ч н ы м и 

ж е л ч н ы м и п р о т о к а м и , III т и п ( 1 9 % ) - а т 

р е з и я ж е л ч н о г о п у з ы р я , п у з ы р н о г о п р о 

т о к а и о б щ е г о ж е л ч н о г о п р о т о к а , I V т и п 

( 7 2 % ) - а т р е з и я в с е й в н е п е ч е н о ч н о й с и с 

т е м ы [ 5 4 ] . 

В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в д е т и с А В Ж П 

р о ж д а ю т с я д о н о ш е н н ы м и , с н о р м а л ь н ы м 

в е с о м . Ж е л т у х а п о я в л я е т с я н а 2 - 3 с у т 

ж и з н и , а к н а ч а л у в т о р о й н е д е л и к о ж н ы е 

п р о я в л е н и я у м е н ь ш а ю т с я . П р и м е р н о у 

7 3 б о л ь н ы х о т м е ч а е т с я р а з в и т и е « с в е т л о г о 

п р о м е ж у т к а » - у м е н ь ш е н и е и н т е н с и в н о 

с т и ж е л т у х и в т е ч е н и е 2 нед. З а т е м ж е л т у 

х а в н о в ь п о я в л я е т с я и л и н а р а с т а е т , п р и о б 

р е т а я з е л е н о в а т ы й о т т е н о к . А х о л и я с т у л а 

я в л я е т с я н а и б о л е е р а н н и м и п о с т о я н н ы м 

к л и н и ч е с к и м п р и з н а к о м б о л е з н и , п о я в л е 

н и е к о т о р о й ч а щ е о т м е ч а е т с я п о с л е о т х о ж -

д е н и я м е к о н и я . В п е р в у ю н е д е л ю п о с л е р о 

ж д е н и я о т м е ч а е т с я у п л о т н е н и е п е ч е н и , т о 

г д а к а к е е р а з м е р ы м о г у т б ы т ь в п р е д е л а х 

в о з р а с т н о й н о р м ы . У в е л и ч е н и е п е ч е н и о т 

ч е т л и в о о п р е д е л я е т с я л и ш ь к к о н ц у п е р в о 

го м е с я ц а ж и з н и и в д а л ь н е й ш е м п р о г р е с 

с и в н о н а р а с т а е т . Н а и б о л е е р а н н и м л а б о 

р а т о р н ы м п р и з н а к о м с л у ж и т п о в ы ш е н и е 

к о н ъ ю г и р о в а н н о й ф р а к ц и и б и л и р у б и н а 

( б о л е е ч е м н а 2 0 % о т о б щ е г о с о д е р ж а н и я 

б и л и р у б и н а ) . Х а р а к т е р н ы м я в л я е т с я б и о 

х и м и ч е с к и й с и н д р о м х о л е с т а з а с о з н а ч и 

т е л ь н ы м п о в ы ш е н и е м у р о в н я ф е р м е н т а 

ГГТ, в т о в р е м я как ф е р м е н т ы ц и т о л и з а 

( А Л Т , A C T ) п о в ы ш а ю т с я у м е р е н н о , к а к 

п р а в и л о , с п у с т я 3 - 4 н е д п о с л е р о ж д е н и я . 

П о к а з а т е л и , о т р а ж а ю щ и е б е л к о в о - с и н т е -

т и ч е с к у ю ф у н к ц и ю , н а р а н н и х с р о к а х б о 

л е з н и н е с т р а д а ю т . П р и У З И ж е л ч н ы й пу

з ы р ь н а т о щ а к н е в и з у а л и з и р у е т с я , ч а с т о 

в ы я в л я е т с я г и п е р э х о г е н н ы й т я ж в п р о е к 

ц и и ж е л ч н о г о п у з ы р я . В р я д е с л у ч а е в от

м е ч а е т с я р а с ш и р е н и е в н у т р и п е ч е н о ч н ы х 

ж е л ч н ы х п р о т о к о в . П р е д п о л о ж и т ь А В Ж П 

с л е д у е т т а к ж е п р и в ы я в л е н и и к и с т ы в в о 

р о т а х п е ч е н и и п о л и с п л е н и и . Д л я у т о ч н е 

н и я д и а г н о з а в о з м о ж н о п р о в е д е н и е р е т р о 

г р а д н о й и/или ч р е с к о ж н о й х о л е ц и с т о п а н -

к р е а т о х о л а н г и о г р а ф и и , п о з в о л я ю щ е й о ц е 

н и т ь а н а т о м и ч е с к и е о с о б е н н о с т и и п р о х о 

д и м о с т ь б и л и а р н о г о т р а к т а , а т а к ж е г е п а -

т о б и л и а р н о й с ц и н т и г р а ф и и , к о н т р а с т н о е 
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в е щ е с т в о п р и к о т о р о й н е п о с т у п а е т в к и ш 

ку. М о р ф о л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е б и о -

п т а т а п е ч е н и о б н а р у ж и в а е т с г у с т к и ж е л ч и , 

п р о л и ф е р а ц и ю п р о т о к о в , о т е к п о р т а л ь н ы х 

т р а к т о в и/или ф и б р о з . К а к и п р и д р у г и х з а 

б о л е в а н и я х п е ч е н и , у н о в о р о ж д е н н ы х д е 

т е й с А В Ж П м о ж е т б ы т ь в ы я в л е н а г и г а н т о -

к л е т о ч н а я т р а н с ф о р м а ц и я г е п а т о ц и т о в . 

В б о л е е п о з д н и е с р о к и п о я в л я ю т с я п р и з н а 

к и п о р т а л ь н о й г и п е р т е н з и и , с п л е н о м е г а -

л и я , а т а к ж е к о ж н ы й з у д и к с а н т о м ы . 

П р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а А В Ж П в к л ю 

ч а е т в ы я в л е н и е н и з к о г о у р о в н я Г Г Т в а м -

н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и н а 1 8 н е д г е с т а ц и и . 

П е р в ы й и в т о р о й т и п ы А В Ж П м о ж н о п р е д 

п о л о ж и т ь п о д а н н ы м У З И п р и о п р е д е л е н и и 

к и с т в в о р о т а х п е ч е н и н а 1 9 - 2 0 нед. 

П р и у с т а н о в л е н и и д и а г н о з а А В Ж П п о 

к а з а н о п р о в е д е н и е о п е р а ц и и п о К а с а и , 

э ф ф е к т и в н о с т ь к о т о р о й з а в и с и т о т в о з -
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р о н ы , н и з к о й п р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ю ж и з н и 

б о л ь н ы х (до 4 0 л е т ) , и х р а н н е й и н в а л и д и з а -

ц и е й и н е о б х о д и м о с т ь ю п о с т о я н н о г о л е ч е 

ния с п р и м е н е н и е м д о р о г о с т о я щ и х м е д и к а 

м е н т о в , а с д р у г о й - з н а ч и т е л ь н ы м п р о г р е с 

с о м в в о з м о ж н о с т я х р а н н е й , в п л о т ь д о п р е -

н а т а л ь н о й , д и а г н о с т и к и и, о с о б е н н о , в т е р а 

п и и , в к л ю ч а я г е н н у ю и н ж е н е р и ю [ 1 - 4 ] . 
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Эпидемиология. В р а з в и т ы х с т р а н а х в 

п о с л е д н и е г о д ы о т м е ч а е т с я р о с т ч и с л а 

б о л ь н ы х M B п о д р о с т к о в о г о , ю н о ш е с к о г о 

в о з р а с т а и в з р о с л ы х , что с в и д е т е л ь с т в у е т 

о п о с т е п е н н о й е г о т р а н с ф о р м а ц и и и з ф а 

т а л ь н о г о з а б о л е в а н и я д е т с к о г о в о з р а с т а в 

х р о н и ч е с к у ю п а т о л о г и ю в з р о с л ы х . 

Ч а с т о т а M B к о л е б л е т с я с р е д и п р е д с т а 

в и т е л е й б е л о й р а с ы от 1 : 6 0 0 до 1 : 

12 ООО н о в о р о ж д е н н ы х ( т а б л . 4 . 1 . 9 . 1 . ) , в 

С Ш А ч и с л о б о л ь н ы х M B п р е в ы ш а е т 

3 0 ООО, в т о м ч и с л е в з р о с л ы х о к о л о 5 0 % , 

а в с т р а н а х З а п а д н о й Е в р о п ы б о л ь н ы х 

MB - б о л е е 35 ООО. В Р о с с и й с к о м ц е н т р е 

M B н а у ч е т е с о с т о и т 1 6 0 0 б о л ь н ы х , п р и 

э т о м п р о ц е н т в з р о с л ы х в н а с т о я щ е е в р е 

м я н е п р е в ы ш а е т 1 2 % . Н а ш и о р и е н т и р о 

в о ч н ы е р а с ч е т ы п о к а з ы в а ю т , ч т о ч и с л о 

Страна Частота 
в с т р е ч а е м о с т и 

(1 с л у ч а й 
на ч и с л о 

н о в о р о ж д е н н ы х ) 

Финляндия 25 ООО 
Турция 10 000 
Швеция 7300 
Польша 6000 
Россия 4900 
Дания 4700 
Нидерланды 3650 
Греция 3500 
Испания 3500 
Германия 3300 
Чехия 2833 
Объединенное Королевство 2600 
Италия 2438 
Франция 2350 
Швейцария 2000 
Шотландия 
(Объединенное Королевство) 1 984 
Ирландия 1 800 
С Ш А 3 500 
Бразилия 6 902 
Чили 4 000 
Куба 3 900 
Объединенные 
Арабские Эмираты 15 876 
Индия 40 000-100 000 
Япония 1 000 000-350 000 
Австралия 2 500 

"Report of a Joint Meeting. The Molecular Genetic 
Epidemiology of Cystic Fibrosis// 
WHO/HGN/CF/WG/04.02. P.15. 

б о л ь н ы х M B в Р о с с и и д о л ж н о б ы т ь о к о л о 

8 0 0 0 . С р е д н я я п р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ж и з н и 

э т и х б о л ь н ы х в р а з в и т ы х с т р а н а х р а в н я 

л а с ь в 1 9 6 9 г. 1 4 , в 1 9 9 0 г. - 2 8 , в 1 9 9 6 г. 

- 3 1 , в 2 0 0 0 - 32 г о д а м . В Р о с с и и о н а с о 

с т а в л я л а в 1 9 9 7 г. 16 л е т , а в 2 0 0 1 г. - 24 

г о д а [ 1 ] . В н а с т о я щ е е в р е м я о б с у ж д а е т с я 

в о п р о с о с о з д а н и и м е т о д и к м о н и т о р и р о -

в а н и я п р о ц е с с о в с т а р е н и я , о б р а б о т к и 

к л и н и ч е с к о й , а н т р о п о м е т р и ч е с к о й , г е н е 

т и ч е с к о й и д р у г о й и н ф о р м а ц и и , п о з в о л я 

ю щ и х п р е д о т в р а щ а т ь и л е ч и т ь б о л е з н и 

п о ж и л о г о в о з р а с т а , к о т о р ы е о с л о ж н я ю т 

т е ч е н и е M B . 

Этиология и патогенез. П р и ч и н о й MB 

я в л я ю т с я м у т а ц и и г е н а , к о т о р ы й о б о з н а 

ч а е т с я к а к т р а н с м е м б р а н н ы й р е г у л я т о р 

п р о в о д и м о с т и ( C F T R - c y s t i c f i b r o s i s 

t r a n s m e m b r a n e c o n d u c t a n c e r e g u l a t o r ) . Ген 

C F T R к о н т р о л и р у е т с е к р е т о р н ы е п р о ц е с 

с ы ч е р е з м е х а н и з м ы , к о т о р ы е п о к а и з у 

ч е н ы н е д о с т а т о ч н о . С е к р е т ы э к з о к р и н -

н ы х ж е л е з с г у щ а ю т с я , ч т о п р и в о д и т к 

р а з в и т и ю м у л ь т и с и с т е м н о г о з а б о л е в а н и я 

( с п о р а ж е н и е м б р о н х о л е г о ч н о й с и с т е м ы , 

с и с т е м ы п и щ е в а р е н и я , в п е р в у ю о ч е р е д ь , 

п о д ж е л у д о ч н о й ж е л е з ы и п е ч е н и , р е п р о 

д у к т и в н о й с и с т е м ы ) и, в р е з у л ь т а т е , к 

п р е ж д е в р е м е н н о й г и б е л и . Ген C F T R б ы л 

и д е н т и ф и ц и р о в а н в 1 9 8 9 г. в р е з у л ь т а т е 

г е н е т и ч е с к о г о а н а л и з а и п о з и ц и о н н о г о 

к л о н и р о в а н и я . О н р а с п о л о ж е н н а д л и н 

н о м п л е ч е 7 х р о м о с о м ы в о б л а с т и q 3 1 , 

и м е е т п р о т я ж е н н о с т ь о к о л о 2 5 0 т . п . н . и 

в к л ю ч а е т 2 7 э к з о н о в . Ген M B о т н о с и т с я к 

с у п е р с е м ь е А Т Ф - с в я з ы в а ю щ и х п р о т е и 

н о в и я в л я е т с я т р а н с м е м б р а н н ы м б е л 

к о м , р а с п о л а г а ю щ и м с я н а п о в е р х н о с т и 

б о л ь ш и н с т в а э п и т е л и а л ь н ы х к л е т о к и 

ф у н к ц и о н и р у ю щ и м к а к ц А М Ф - з а в и с и м ы й 

х л о р н ы й к а н а л . Ген M B т а к ж е у ч а с т в у е т в 

д р у г и х п р о ц е с с а х , т а к и х к а к р е г у л я ц и я 

д р у г и х и о н н ы х к а н а л о в и м е м б р а н н ы й 

т р а н с п о р т . О н с о с т о и т и з д в у х м е м б р а н -

с в я з а н н ы х д о м е н о в ( M S D 1 и M S D 2 ) , д в у х 

н у к л е о т и д - с в я з ы в а ю щ и х д о м е н о в ( N B D 1 

и N B D 2 ) и ц е н т р а л ь н о г о , в н у т р и к л е т о ч н о 

г о р е г у л я т о р н о г о д о м е н а ( R - д о м е н ) с 
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м н о г о ч и с л е н н ы м и с а й т а м и ф о с ф о р и л и -

р о в а н и я . 

Н а с е г о д н я ш н и й д е н ь в ы я в л е н о б о л е е 

1 2 0 0 м у т а ц и й г е н а , о т в е т с т в е н н ы х з а р а з 

в и т и е с и м п т о м о в M B , и з к о т о р ы х б о л ь ш и н 

с т в о я в л я ю т с я р е д к и м и и л и д а ж е у н и к а л ь 

н ы м и [ 5 , 6 ] . В Р о с с и и н а и б о л е е ч а с т о 

в с т р е ч а ю т с я с л е д у ю щ и е М В - м у т а ц и и : 

F 5 0 8 d e l ( 5 2 % ) , C F T R d e l e 2 , 3 ( 2 1 k b ) ( 6 , 3 % ) , 

N 1 3 0 3 K ( 2 , 4 % ) , 2 1 8 4 i n s A ( 1 , 8 % ) . 2 1 4 3 d e l T 

( 2 , 0 % ) , W 1 2 8 2 X ( 2 , 7 % ) , G 5 4 2 X ( 1 , 9 % ) , 

3 8 4 9 + 1 O k b C - T ( 1 , 5 % ) , R 3 3 4 W ( 0 , 7 % ) , 

S 1 1 9 6 X ( 0 , 5 % ) . О б щ а я д о л я М В - м у т а ц и й , 

и д е н т и ф и ц и р о в а н н ы х у р о с с и й с к и х б о л ь 

ных, с о с т а в л я е т о к о л о 7 5 % в с е х о б с л е д о 

в а н н ы х м у т а н т н ы х х р о м о с о м . 

В л и я н и е с п е ц и ф и ч е с к о й C F T R - м у т а -

ц и и н а т я ж е с т ь з а б о л е в а н и я з а в и с и т о т 

т и п а м у т а ц и и ( м и с с е н с - м у т а ц и и , д е л е ц и -

о н н ы й с д в и г р а м к и и т . д . ) , в о з д е й с т в и я 

м у т а ц и и н а с т р у к т у р у и ф у н к ц и ю ( к л а с с 

м у т а ц и и ) ( т а б л . 4 . 1 . 9 . 2 ) и п о л о ж е н и я м у т а 

ц и и в н у т р и г е н а ( л о к а л и з а ц и я в ф у н к ц и о 

н а л ь н ы х и л и с т р у к т у р н ы х р е г и о н а х ) . Н а 

л и ч и е д р у г и х г е н е т и ч е с к и х о т к л о н е н и й 

в н у т р и т о г о ж е а л л е л я т а к ж е м о ж е т з н а ч и 

т е л ь н о в л и я т ь н а ф е н о т и п и ч е с к о е п р о я в 

л е н и е , как, н а п р и м е р , в с л у ч а е с м у т а ц и 

е й R 1 1 7 H [ 6 ] . 

М у к о в и с ц и д о з с ч и т а ю т т и п и ч н ы м м о 

н о г е н н ы м с а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м т и 

п о м п е р е д а ч и з а б о л е в а н и е м . О д н а к о о т 

с у т с т в и е п р я м о й в з а и м о с в я з и м е ж д у м у 

т а ц и я м и в C F T R - г е н е и к л и н и ч е с к и м и 

п р о я в л е н и я м и з а б о л е в а н и я п р е д п о л а г а 

ет, ч т о д р у г и е ф а к т о р ы м о г у т в л и я т ь н а 

к л и н и ч е с к у ю к а р т и н у з а б о л е в а н и я и с т е 

п е н ь н а р у ш е н и я ф у н к ц и и ж е л у д о ч н о - к и 

ш е ч н о г о т р а к т а , д ы х а т е л ь н о й с и с т е м ы и 

п е ч е н и . 

П р о с л е ж и в а е т с я с в я з ь м е ж д у л е г о ч н ы 

м и о с л о ж н е н и я м и и C F T R - г е н о т и п о м . И з 

м е н е н и я в л е г к и х з а в и с я т от г е н о т и п а : 1) 

п р и м и с с е н с - м у т а ц и я х ( R 1 1 7 H и А 4 5 5 Е ) 

р а з в и в а е т с я б о л е е л е г к о е п о р а ж е н и е л е г 

ких; 2 ) б о л ь н ы е M B , г о м о з и г о т ы п о м у т а 

ц и и F 5 0 8 d e l , и г е т е р о з и г о т н ы е к о м п а у н д -

н ы п о м у т а ц и я м F 5 0 8 d e l и н о н с е н с - м у т а 

ц и я м в р е г и о н а х , к о д и р у ю щ и х н у к л е о т и д -

с в я з ы в а щ и е д о м е н ы ( N B F ) , б о л е е ч у в с т 

в и т е л ь н ы к и н ф е к ц и и Pseudomonas aerugi

nosa и 3) в с е б о л ь н ы е M B , г о м о з и г о т н ы е 

п о F508del-MyTa4HH, и м е ю т т я ж е л ы е п о р а 

ж е н и я л е г к и х [ 2 , 9 ] . К р о м е т о г о , о б н а р у ж е 

н о , что у б о л ь н ы х M B , и м е ю щ и х м я г к и е 

м у т а ц и и и с о х р а н н у ю ф у н к ц и ю п о д ж е л у 

д о ч н о й ж е л е з ы , н а б л ю д а е т с я м е н е е т я ж е 

л о е п о р а ж е н и е л е г к и х и у н и х н и ж е р и с к 

к о л о н и з а ц и и P. aeruginosa, ч т о п р е д п о л а 

г а е т в з а и м о с в я з ь м е ж д у п р о я в л е н и е м н а 

р у ш е н и й ф у н к ц и и п о д ж е л у д о ч н о й ж е л е з ы 

и ф у н к ц и е й л е г к и х . О д н а к о , п о н а б л ю д е 

н и я м д р у г и х а в т о р о в , х а р а к т е р п о р а ж е н и я 

л е г к и х , в о т л и ч и е о т х а р а к т е р а п о р а ж е н и я 

п о д ж е л у д о ч н о й ж е л е з ы , в п р я м у ю н е з а в и 

с и т о т C F T R - г е н о т и п а [ 1 0 ] . 

В п о с л е д н и е г о д ы в е д у т с я п о и с к и к а н -

д и д а т н ы х г е н о в , м о д у л и р у ю щ и х с т е п е н ь 

Класс I Класс II Класс III Класс IV Класс V Класс VI 

Н а р у ш е н и е Н а р у ш е н и е Н а р у ш е н и е С н и ж е н и е С н и ж е н и е И з м е н е н и е 
с и н т е з а п р о ц е с с и н г а р е г у л я ц и и п р о в о д и м о с т и у р о в н я с в о й с т в 
п р о т е и н а и л и т р а н с п о р т а н о р м а л ь н ы х р е г у л я ц и и 

м о л е к у л б е л к а д р у г и х и о н н ы х 
и л и РНК каналов 

G542X F503del G551D R334W 3849+1OkbC-T G551D 
W1282X N1303K G1244E R347P А455Е 
R553X I507del S1255P R117H IVS8(5T) 
621+1С-Т S549I 1811+1,6kbA-G 
2143delT S549R 
1677delTA 

'Подразделение на классы отражает известные или предполагаемые биосинтетические и функциональные пос
ледствия (по Kerem and Kerem, Tsui, 1992, Welsh and Smith, 1993, 1996; Witt, 2003) [4, 6-8]. 
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п о р а ж е н и я л е г к и х . Д л я э т о г о б ы л и и с с л е 

д о в а н ы п о л и м о р ф н ы е а л л е л и р а з л и ч н ы х 

г е н о в , п р е ж д е в с е г о , к о н т р о л и р у ю щ и х п р о 

ц е с с ы л о к а л ь н о й и а д а п т и в н о й и м м у н о л о 

г и ч е с к о й з а щ и т ы и в о с п а л е н и я . 

Г е н ы г л а в н о г о к о м п л е к с а г и с т о с о в м е -

с т и м о с т и ( М Н С ) к л а с с а I I р а с ц е н и в а ю т с я 

к а к в о з м о ж н ы е м о д и ф и к а т о р ы л е г о ч н о г о 

ф е н о т и п а п о с р е д с т в о м в о з д е й с т в и я н а 

у р о в н и с п е ц и ф и ч н ы х IgE и с т е п е н и ч у в с т 

в и т е л ь н о с т и к х р о н и ч е с к о й к о л о н и з а ц и и 

P. aeruginosa. 

Ф а к т о р н е к р о з а о п у х о л е й а ( T N F - а ) -

п о т е н ц и а л ь н ы й и м м у н о м о д у л я т о р и п р о -

в о с п а л и т е л ь н ы й ц и т о к и н . П о л и м о р ф и з м ы 

в г е н е T N F - a у ч а с т в у ю т в п а т о г е н е з е р а з 

л и ч н ы х а у т о и м м у н н ы х и и н ф е к ц и о н н ы х б о 

л е з н е й . Д в у х а л л е л ь н ы й п о л и м о р ф и з м 

( - 3 0 8 G > A ) в л и я е т н а у р о в е н ь т р а н с к р и п 

ц и и T N F - a . Б о л е е т я ж е л о е п о р а ж е н и е л е г 

к и х о п и с а н о у б о л ь н ы х M B , и м е ю щ и х а л 

л е л ь ( - 3 0 8 А ) , а с с о ц и и р о в а н н ы й с в ы с о к о й 

э к с п р е с с и е й T N F - a [ 1 1 ] . 

О к с и д а з о т а I I ( N 0 ) - в а ж н ы й ф а к т о р в 

к л е т о ч н о й с и г н а л и з а ц и и , у н и ч т о ж е н и и п а 

т о г е н о в и р е л а к с а ц и и г л а д к о й м у с к у л а т у 

р ы . N O с и н т е з и р у е т с я г р у п п о й э н з и м о в , 

н а з ы в а е м ы х с и н т а з а м и о к с и д а а з о т а I I 

( N O S ) . П о с к о л ь к у N 0 и г р а е т в а ж н у ю р о л ь 

в б а к т е р и а л ь н о й а к т и в н о с т и , с н и ж е н и е 

у р о в н я N 0 м о ж е т п р и в е с т и к п о в ы ш е н и ю 

р и с к а и н ф е к ц и и . У р о в е н ь в ы д е л я е м о г о N 0 

п р и M B с н и ж е н . П р и а н а л и з е р а з м е р а т р и -

н у к л е о т и д н о г о А А Т - п о в т о р а в и н т р о н е 

2 0 г е н а N 0 S 1 у М В - б о л ь н ы х б ы л о п о к а з а 

н о , ч т о с н и ж е н и е о б р а з о в а н и я N O , о б у с л о 

в л е н н о е а л л е л я м и с б о л ь ш и м ч и с л о м по

в т о р о в в г е н е N 0 S 1 , д е л а е т б о л ь н ы х M B 

б о л е е ч у в с т в и т е л ь н ы м и к к о л о н и з а ц и и д ы 

х а т е л ь н ы х п у т е й P. aeruginosa и Aspergillus 

fumigatus [ 6 ] . 

Т я ж е л ы е п о р а ж е н и я л е г к и х о п и с а н ы у 

б о л ь н ы х M B , и м е ю щ и х н и з к и е у р о в н и 

м а н н о з о - с в я з ы в а ю щ е г о л е к т и н а 2 

( M B L 2 ) , п р о т е и н а , у ч а с т в у ю щ е г о в о п с о -

н и з а ц и и и ф а г о ц и т о з е м и к р о о р г а н и з м о в 

[ 6 , 9 ] . П о к а з а н о , ч т о M B L - а л л е л и , о б у с л о 

в л и в а ю щ и е н и з к у ю с ы в о р о т о ч н у ю к о н 

ц е н т р а ц и ю M B L , а с с о ц и и р у ю т с п о в ы ш е н 

н ы м р и с к о м и н ф е к ц и й р а з л и ч н о г о т и п а . 

Т р и м и с с е н с - м у т а ц и и в э к з о н е 1 г е н а M B L 

н е з а в и с и м о в ы з ы в а ю т н и з к у ю к о н ц е н т р а 

ц и ю M B L в с ы в о р о т к е : G l y 5 4 A s p ( G 5 4 D ) , 

G l y 5 7 G l u ( G 5 7 E ) и A r g 5 2 C y s ( R 5 2 C ) . Н е с 

к о л ь к о н у к л е о т и д н ы х з а м е н в п р о м о т о р -

н о м р е г и о н е т а к ж е м о г у т в л и я т ь н а у р о 

в е н ь с ы в о р о т о ч н о г о M B L . С м е р т н о с т ь и 

н е о б х о д и м о с т ь в т р а н с п л а н т а ц и и л е г к и х 

б ы л и в ы ш е у б о л ь н ы х с в а р и а н т н ы м и а л 

л е л я м и M B L 

П р и а н а л и з е п о л и м о р ф и з м о в в г е н е 

т р а н с ф о р м и р у ю щ е г о ф а к т о р а р о с т а (31 

(TGF-рИ) у М В - б о л ь н ы х , и м е ю щ и х о д и н а к о 

в ы й г е н о т и п , о б н а р у ж и л и , что м у т а ц и я в 

к о д о н е 1 0 э т о г о г е н а я в л я е т с я ф а к т о р о м 

р и с к а р а з в и т и я б о л е е т я ж е л о г о п о р а ж е н и я 

у б о л ь н ы х MB [6, 9 ] . 

Ряд и с с л е д о в а н и й к а с а л и с ь г е н о в , к о д и 

р у ю щ и х б е л к и с у р ф а к т а н т н о г о с л о я д ы х а 

т е л ь н ы х п у т е й . В ы с о к и й р и с к б а к т е р и а л ь 

н о й к о л о н и з а ц и и о п и с а н у б о л ь н ы х MB с 

м у т а ц и я м и в г е н а х 1 и 2 с у р ф а к т а н т н ы х 

б е л к о в . S m i t h e t a l . [11] о б н а р у ж и л и с о л е -

ч у в с т в и т е л ь н у ю а н т и б а к т е р и а л ь н у ю а к 

т и в н о с т ь в э п и т е л и а л ь н о м с л о е д ы х а т е л ь 

н ы х п у т е й , о б у с л о в л е н н у ю н е с к о л ь к и м и 

а н т и м и к р о б н ы м и п р о т е и н а м и , т а к и м и как 

б е т а - д е ф е н с и н ы ч е л о в е к а 1 и 2 ( h B D 1 и 

h B D 2 ) , л а к т о ф е р р и н , л и з о ц и м , г и с т а т и н и 

к а т е л и ц и д и н . h B D 1 и h B D 2 с ч и т а ю т с я м о 

д у л я т о р а м и и н ф е к ц и и д ы х а т е л ь н ы х п у т е й . 

П р е д п о л а г а ю т , ч т о э к с п р е с с и я h B D 2 м о ж е т 

б ы т ь и н д у ц и р о в а н а в о с п а л е н и е м , т о г д а 

к а к h B D 1 , п о - в и д и м о м у , в к л ю ч а е т с я в о 

в н у т р е н н и й з а щ и т н ы й о т в е т и э к с п р е с с и -

р у е т с я н е з а в и с и м о о т в о с п а л е н и я . 

И з у ч е н и е и м м у н н о г о с т а т у с а у б о л ь н ы х 

M B п о к а з а л о , что г у м о р а л ь н о е з в е н о и м 

м у н и т е т а у э т и х б о л ь н ы х не с т р а д а е т и, к а к 

п р а в и л о , в ы з ы в а е т г и п е р и м м у н н ы й о т в е т . 

О д н а к о у н и х н а б л ю д а ю т с я с н и ж е н и е с е к -

т е т о р н о г о к о м п о н е н т а s I G A , о с л а б л е н и е 

п р о т и в о в и р у с н о г о и м м у н и т е т а , н а р у ш е н и е 

и н т е р ф е р о н о о б р а з о в а н и я , у м е н ь ш е н и е ко

л и ч е с т в а м а к р о ф а г о в и у х у д ш е н и е и х 

ф у н к ц и и ( « с п я щ и е м а к р о ф а г и » ) , у г н е т е -
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н и е ф а г о ц и т а р н о й ф у н к ц и и л е й к о ц и т о в [ 2 ] . 

Э т и и з м е н е н и я в и м м у н н о м с т а т у с е б о л ь 

н ы х M B д и к т у ю т н е о б х о д и м о с т ь м а к с и 

м а л ь н о г о п р и б л и ж е н и я л е ч е б н ы х и р е а б и 

л и т а ц и о н н ы х м е р о п р и я т и й к д о м а ш н и м 

и/или а м б у л а т о р н ы м у с л о в и я м , о ч е м бу

д е т с к а з а н о н и ж е . 

Клиническая картина. И з м е н е н и я со 

с т о р о н ы б р о н х о л е г о ч н о й с и с т е м ы о б ы ч н о 

п о я в л я ю т с я в п е р в ы е н е д е л и и л и м е с я ц ы 

ж и з н и р е б е н к а в в и д е г и п е р т р о ф и и с л и з и 

с т ы х ж е л е з б р о н х о в и г и п е р п л а з и и б о к а л о 

в и д н ы х к л е т о к . В р е з у л ь т а т е э т и х р а н н и х 

и з м е н е н и й р а з в и в а е т с я о б т у р а ц и я п е р и ф е 

р и ч е с к и х д ы х а т е л ь н ы х п у т е й . В я з к и й б р о н 

х и а л ь н ы й с е к р е т , п р е д с т а в л я ю щ и й с о б о й 

к о н ц е н т р и р о в а н н ы й п е р е н а с ы щ е н н ы й р а с 

т в о р , т о р м о з и т д в и ж е н и я р е с н и ч е к э п и т е 

л и я б р о н х о в , а е г о к о м п о н е н т ы л е г к о в ы п а 

д а ю т в о с а д о к . В р е з у л ь т а т е н а р у ш а е т с я 

м е х а н и з м с а м о о ч и щ е н и я б р о н х о в . Э т о с п о 

с о б с т в у е т р о с т у п а т о г е н н о й ф л о р ы и р а з 

в и т и ю б р о н х и о л и т о в и б р о н х и т о в . В т е ч е 

н и е п е р в о г о г о д а ж и з н и и л и п о з д н е е , ч а с т о 

п о с л е в и р у с н о й и н ф е к ц и и , с н и ж а ю щ е й э ф 

ф е к т и в н о с т ь л о к а л ь н ы х м е х а н и з м о в п р о т и -

в о м и к р о б н о й з а щ и т ы , в н и ж н и е о т д е л ы 

р е с п и р а т о р н о г о т р а к т а п р о н и к а е т б о л ь ш о е 

к о л и ч е с т в о п а т о г е н н ы х м и к р о б о в [2, 11]. 

Х р о н и ч е с к а я р е с п и р а т о р н а я и н ф е к ц и я 

о б ы ч н о р а з в и в а е т с я о ч е н ь р а н о и и г р а е т 

о п р е д е л я ю щ у ю р о л ь в з а б о л е в а е м о с т и и 

с м е р т н о с т и , я в л я я с ь п р и ч и н о й л е т а л ь н о г о 

и с х о д а б о л е е ч е м у 9 0 % б о л ь н ы х [3, 1 3 ] . 

К н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы м б а к т е 

р и а л ь н ы м ш т а м м а м о т н о с я т с я Staphylo

coccus aureus (St. aureus), Haemophilus 

influenzae (H. infl.) и P. aeruginosa ( м у к о и д -

н о й и н е м у к о и д н о й ф о р м ) . В п о с л е д н е е 

в р е м я в о з р о с л а р о л ь Burkholderia cepacia 

(В. сер.), х а р а к т е р и з у ю щ а я с я п о л и р е з и 

с т е н т н о с т ь ю к а н т и б и о т и к а м , Е. coll, 

Klebsiella pneumoniae, Stenotrophomonas 

maltophilia, Acinetobacter anitratus, Entero-

bacter spp., Alcaligenes spp. и р я д а д р у г и х 

[ 2 , 3, 1 2 , 1 4 ] . 

П а т о г е н е з х р о н и ч е с к о й P. aeruginosa 

л е г о ч н о й и н ф е к ц и и п р и M B к л а с с и ф и ц и 

р у е т с я к а к III т и п р е а к ц и и г и п е р ч у в с т в и 

т е л ь н о с т и , х а р а к т е р и з у ю щ и й с я п р о д у к ц и 

е й а н т и т е л п р о т и в б о л ь ш о г о ч и с л а б а к т е 

р и а л ь н ы х а н т и г е н о в , и м м у н н ы х к о м п л е к 

с о в и н е й т р о ф и л о в [ 1 5 , 1 6 ] . К о л о н и з а ц и я 

P. aeruginosa в ы з ы в а е т в ы р а ж е н н ы й в о с 

п а л и т е л ь н ы й о т в е т , с о п р о в о ж д а е м ы й в ы 

с в о б о ж д е н и е м б о л ь ш о г о ч и с л а ц и т о к и н о в , 

т а к и х к а к и н т е р л е й к и н - 8 ( И Л - 8 ) , к о т о р ы й 

я в л я е т с я х е м о а т р а к т а н т о м н е й т р о ф и л о в . 

И з н а ч а л ь н о н е м у к о и д н ы е ш т а м м ы в с к о р е 

т р а н с ф о р м и р у ю т с я в м у к о и д н ы е с ф о р м и 

р о в а н и е м б и о ф и л ь м а в о к р у г м и к р о к о л о 

н и й , ч т о д е л а е т и х р е з и с т е н т н ы м и к ф а г о 

ц и т а м и о г р а н и ч и в а е т п е н е т р а ц и ю а н т и 

б и о т и к о в [ 1 6 ] . 

Х р о н и ч е с к о й P. aeruginosa и н ф е к ц и и 

п р е д ш е с т в у ю т м е с я ц ы и д а ж е г о д ы и н т е р -

м и т и р у ю щ е й и л и н и з к о й с т е п е н и к о л о н и 

з а ц и и , к о г д а л и б о с о в с е м нет, л и б о с л а б о 

в ы р а ж е н а с и м п т о м а т и к а б а к т е р и а л ь н о й 

и н ф е к ц и и н и ж н и х д ы х а т е л ь н ы х п у т е й . П о 

в ы ш е н и е у р о в н я с п е ц и ф и ч е с к и х а н т и т е л 

м о ж е т о т р а ж а т ь а н т и г е н н у ю н а г р у з к у и з -

за п р о л и ф е р а т и в н о г о р о с т а P. aeruginosa 

м и к р о к о л о н и й . А л ь т е р н а т и в н о , в з а и м о 

д е й с т в и е с п е ц и ф и ч е с к и х а н т и т е л с 

P. aeruginosa а н т и г е н о м м о ж е т а к т и в и р о 

в а т ь к о м п л е м е н т с п р и в л е ч е н и е м и а к т и 

в а ц и е й н е й т р о ф и л о в . В ы с о к о р е а к т и в н ы е 

о б р а з ц ы м о л е к у л я р н о г о 0 2 , п р о д у ц и р у е 

м о г о в о в р е м я Н А Д Ф - з а в и с и м ы х р а д и к а 

л о в 0 2 в з р ы в а э т и х к л е т о к м о ж е т а к т и в и 

р о в а т ь P. aeruginosa г е н ы , к о д и р у ю щ и е 

п р о д у к ц и ю а л ь г и н а т а . 

Х р о н и ч е с к о е в о с п а л е н и е н е и з б е ж н о 

п р и в о д и т к п о в р е ж д е н и ю л е г о ч н ы х с т р у к 

т у р . В ы р а ж е н н о е в о с п а л е н и е о п р е д е л я 

е т с я у ж е у т р е т и б о л ь н ы х M B г р у д н о г о 

в о з р а с т а . В о т в е т н а в о с п а л е н и е с т е н к и 

б р о н х о в р е а г и р у ю т у т о л щ е н и е м , и з м е н я я 

г е о м е т р и ю , и у в е л и ч е н и е м ч и с л а г л а д к о -

м ы ш е ч н ы х к л е т о к б р о н х о в , п р и ч е м в о с 

п а л и т е л ь н ы й п р о ц е с с в п е р и ф е р и ч е с к и х 

д ы х а т е л ь н ы х п у т я х б о л е е в ы р а ж е н , ч е м в 

к р у п н ы х б р о н х а х . У б о л ь н ы х M B , п о д в е р г 

н у в ш и х с я т р а н с п л а н т а ц и и , т о л щ и н а с т е 

н о к б р о н х о в н а п е р и ф е р и и б о л е е ч е м в 
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т р и р а з а т о л щ е , ч е м у к у р и л ь щ и к о в , о п е 

р и р о в а н н ы х п о п о в о д у н о в о о б р а з о в а н и я 

л е г к и х . У т о л щ е н и е с т е н к и б р о н х о в у 

б о л ь н ы х M B в к о н е ч н о й с т а д и и б о л е з н и 

с т о л ь же в ы р а ж е н о , к а к и у б о л ь н ы х 

б р о н х и а л ь н о й а с т м о й , у м е р ш и х в а с т м а 

т и ч е с к о м с т а т у с е . 

Р о с т б а к т е р и й в б р о н х и а л ь н о м д е р е в е 

у б о л ь н ы х M B и н д у ц и р у е т з н а ч и т е л ь н ы й 

в ы б р о с н е й т р о ф и л о в , и в о т в е т на в о с п а 

л е н и е в о з р а с т а е т э к с п р е с с и я п р о в о с п а л и -

т е л ь н ы х ц и т о к и н о в И Л - 1 В , T N F - a , И Л - 6 , 

И Л - 8 . Т р а н с к р и п ц и я п р о в о с п а л и т е л ь н ы х 

ц и т о к и н о в р е г у л и р у е т с я я д е р н ы м ф а к т о 

р о м - N F - k B и А Р и - т р а н с к р и п ц и о г е н н ы м 

ф а к т о р о м б е л к а а к т и в а т о р а . П о в ы ш е н н а я 

э к с п р е с с и я э т и х ц и т о к и н о в с о п р о в о ж д а е т 

с я у м е н ь ш е н и е м э к с п р е с с и и И Л - 1 0 - а н т и -

в о с п а л и т е л ь н о г о ц и т о к и н а [ 3 0 ] . Г и п е р п р о 

д у к ц и я п р о в о с п а л и т е л ь н ы х ц и т о к и н о в 

с т и м у л и р у е т м о б и л и з а ц и ю н е й т р о ф и л о в 

и их с к о п л е н и е в б р о н х о л е г о ч н о й с и с т е 

м е . Д е р и в а т ы э т и х г и б н у щ и х н е й т р о ф и 

л о в - э л а с т а з а , п р о т е а з а , о к с и д а з ы и ц и -

т о к и н ы р а з р у ш а ю т л е г о ч н ы е с т р у к т у р ы , 

в о з д е й с т в у я н а э л а с т и н ' и с т р у к т у р н ы е 

б е л к и . К р о м е т о г о , н е й т р о ф и л ь н а я э л а 

с т а з а - п о т е н ц и а л ь н ы й с т и м у л я т о р п р о 

д у к ц и и И Л - 8 и б р о н х и а л ь н о г о с е к р е т а . 

К л и н и ч е с к и м п р о я в л е н и е м п о р о ч н о г о 

к р у г а : и н ф е к ц и я - в о с п а л е н и е и п о в р е ж 

д е н и е т к а н е й л е г к и х , я в л я е т с я п р о г р е с с и 

р у ю щ е е с н и ж е н и е ф у н к ц и о н а л ь н ы х п о к а 

з а т е л е й д ы х а н и я [ 1 7 ] . 

У 8 5 - 9 5 % б о л ь н ы х M B в с т р е ч а е т с я эк-

з о к р и н н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь п о д ж е л у д о ч 

н о й ж е л е з ы , к о т о р а я п р о я в л я е т с я в о с н о в 

н о м в н а р у ш е н и и а с с и м и л я ц и и ж и р а и с т е -

а т о р е е . Н а р у ш е н и е с т у л а в с т р е ч а е т с я у ж е 

с п е р в ы х д н е й ж и з н и у 4 7 , 3 % , а к г о д у - у 

7 6 , 6 % б о л ь н ы х M B [ 2 0 , 2 1 ] . 

В с в я з и с э т и м с р е д и б о л ь н ы х M B ш и 

р о к о р а с п р о с т р а н е н д е ф и ц и т ж и р о р а с 

т в о р и м ы х в и т а м и н о в , б е т а - к а р о т и н а и п о 

л и н е н а с ы щ е н н ы х ж и р н ы х к и с л о т ( П Н Ж К ) . 

Н а р у ш е н и е в с а с ы в а н и я л и п о ф и л ь н ы х а н -

т и о к с и д а н т о в у с у г у б л я е т с и с т е м н ы й о к с и -

д а т и в н ы й с т р е с с , у с и л и в а е т п о в р е ж д е н и е 

о р г а н о в и т к а н е й с в о б о д н ы м и р а д и к а л а 

м и , а т а к ж е с п о с о б с т в у е т ч р е з м е р н о м у 

в о с п а л и т е л ь н о м у о т в е т у . О к с и д а т и в н ы й 

с т р е с с и , к а к с л е д с т в и е , и н т е н с и в н о е п е -

р е к и с н о е о к и с л е н и е л и п и д о в м о г у т у с у 

г у б л я т ь н е д о с т а т о ч н о с т ь П Н Ж К , ч т о п р и 

в о д и т к и з м е н е н и ю м е м б р а н н о г о с о с т а в а 

к л е т о к и м м у н н о й с и с т е м ы и н а р у ш а е т и х 

а к т и в н о с т ь . 

П о р а ж е н и е г е п а т о б и л и а р н о й с и с т е м ы 

я в л я е т с я п р я м ы м с л е д с т в и е м б а з и с н о г о 

д е ф е к т а п р и M B . Н е с м о т р я н а т о , ч т о п р и 

з н а к и ф и б р о з а т о й и л и и н о й с т е п е н и в ы 

р а ж е н н о с т и в с т р е ч а ю т с я п р а к т и ч е с к и у 

в с е х б о л ь н ы х M B , о д н а к о э т и и з м е н е н и я 

т о л ь к о у 5 - 1 0 % б о л ь н ы х п р и в о д я т к р а з в и 

т и ю б и л и а р н о г о ц и р р о з а п е ч е н и с с и н д р о 

м о м п о р т а л ь н о й г и п е р т е н з и и , т р е б у ю щ е г о 

х и р у р г и ч е с к о г о л е ч е н и я [ 3 , 2 3 ] . Э х о г р а ф и -

ч е с к и е п р и з н а к и и з м е н е н и я г е п а т о б и л и 

а р н о й с и с т е м ы н а б л ю д а л и с ь н а м и у 9 2 % 

б о л ь н ы х M B . Ж е л ч н о - к а м е н н а я б о л е з н ь 

о т м е ч а л а с ь у 1,9% б о л ь н ы х , п р и ч е м ч а с т о 

т а х о л е л и т и а з а н е з а в и с е л а о т п о л а и н а 

р а с т а л а с у в е л и ч е н и е м в о з р а с т а п а ц и е н 

т о в : д о 6 л е т ж е л ч н о - к а м е н н а я б о л е з н ь н е 

в с т р е ч а л а с ь ни у о д н о г о р е б е н к а , в в о з 

р а с т е от 7 до 14 л е т - у 2 , 3 3 % , с т а р ш е 15 

л е т - у 4 , 0 8 % . И з 4 2 3 д е т е й , б о л ь н ы х M B , 

у 3 2 ( 7 , 5 % ) , п о д а н н ы м к о м п л е к с н о г о к л и -

н и к о - ф у н к ц и о н а л ь н о г о о б с л е д о в а н и я , б ы л 

в ы я в л е н б и л и а р н ы й ц и р р о з п е ч е н и с р а з 

в и т и е м с и н д р о м а п о р т а л ь н о й г и п е р т е н з и и 

у 5 4 % . С р е д н и й в о з р а с т б о л ь н ы х п р и у с т а 

н о в л е н и и д и а г н о з а ц и р р о з а п е ч е н и с о с т а 

в и л - 8,5 г. (от 3 л е т 3 м е с д о 1 4 л е т 7 м е с ) . 

П р и р а з в и т и и с и н д р о м а п о р т а л ь н о й г и п е р 

т е н з и и в о з р а с т б о л ь н ы х в а р ь и р о в а л о т 

4 л е т 1 м е с до 14 л е т 6 м е с . Ц и р р о з п е ч е 

н и о с л о ж н и л с я п е ч е н о ч н о й н е д о с т а т о ч н о 

с т ь ю у 3 н а б л ю д а в ш и х с я б о л ь н ы х . 

Диагностика. Д и а г н о з M B б а з и р у е т с я 

н а н а л и ч и и х р о н и ч е с к о г о б р о н х о л е г о ч н о г о 

п р о ц е с с а , к и ш е ч н о г о с и н д р о м а , п о л о ж и 

т е л ь н о г о п о т о в о г о т е с т а , M B у с и б с о в . П р и 

э т о м д л я у с т а н о в л е н и я д и а г н о з а м у к о в и с -

ц и д о з а д о с т а т о ч н о с о ч е т а н и я л ю б ы х д в у х 

и з э т и х ч е т ы р е х п р и з н а к о в . Н е д а в н о р а з -
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р а б о т а н ы н о в ы е к р и т е р и и д и а г н о с т и к и 

M B , в к л ю ч а ю щ и е д в а д и а г н о с т и ч е с к и х 

б л о к а : 1 ) о д и н и з х а р а к т е р н ы х к л и н и ч е 

с к и х с и м п т о м о в - э т о и л и с л у ч а й м у к о в и с -

ц и д о з а в с е м ь е , и л и п о л о ж и т е л ь н ы й р е 

з у л ь т а т н е о н а т а л ь н о г о с к р и н и н г а п о и м м у -

н о р е а к т и в н о м у т р и п с и н у ; 2 ) п о в ы ш е н н а я 

к о н ц е н т р а ц и я х л о р и д о в в п о т е ( > 6 0 

м м о л ь / л ) и л и д в е и д е н т и ф и ц и р о в а н н ы е 

м у т а ц и и , и л и п о л о ж и т е л ь н ы й т е с т п о и з 

м е р е н и ю р а з н о с т и н а з а л ь н ы х п о т е н ц и а 

л о в ( в п р е д е л а х о т - 4 0 д о - 9 0 m V ) . Д и а г 

н о з с ч и т а е т с я д о с т о в е р н ы м , е с л и п р и с у т 

с т в у е т х о т я б ы п о о д н о м у к р и т е р и ю и з к а 

ж д о г о б л о к а [ 1 8 ] . 

Р а н н я я а д е к в а т н а я т е р а п и я у л у ч ш а е т 

т е ч е н и е и п р о г н о з з а б о л е в а н и я , п о з в о л я 

е т и з б е ж а т ь р а з в и т и я н е о б р а т и м ы х б р о н -

х о л е г о ч н ы х п о р а ж е н и й . С в о е в р е м е н н а я 

к о р р е к ц и я н а р у ш е н и й Ж К Т п р е д у п р е ж д а 

е т р а з в и т и е г и п о т р о ф и и . У с т а н о в л е н н ы й 

в р а н н и е с р о к и д и а г н о з M B п о з в о л я е т и з 

б е ж а т ь ч а с т о н е н у ж н ы х , д о р о г о с т о я щ и х 

д и а г н о с т и ч е с к и х и т е р а п е в т и ч е с к и х м е р о 

п р и я т и й . С в о е в р е м е н н о е в о в л е ч е н и е р о 

д и т е л е й в л е ч е б н о - р е а б и л и т а ц и о н н ы й 

п р о ц е с с с у щ е с т в е н н о в л и я е т н а к а ч е с т в о 

ж и з н и д а н н о г о к о н т и н г е н т а б о л ь н ы х . П р и 

м е н е н и е п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и в п е р 

с п е к т и в н ы х и и н ф о р м а т и в н ы х с е м ь я х я в 

л я е т с я о с н о в о й п е р в и ч н о й п р о ф и л а к т и к и 

M B , у м е н ь ш а е т к о л и ч е с т в о н о в ы х б о л ь 

н ы х с э т и м с е р ь е з н ы м з а б о л е в а н и е м . В 

н а с т о я щ е е в р е м я в Р о с с и и д и а г н о с т и к а 

м у к о в и с ц и д о з а п р о в о д и т с я т о л ь к о в т а к 

н а з ы в а е м ы х г р у п п а х « п о и с к а » и л и « р и с 

ка» [ 2 , 1 2 , 1 9 ] . 

Лечение б о л ь н ы х M B п р е д п о ч т и т е л ь н о 

п р о в о д и т ь в с п е ц и а л и з и р о в а н н ы х ц е н т 

рах. О н о н е о г р а н и ч и в а е т с я л е к а р с т в е н 

н ы м л е ч е н и е м : б о л ь н ы м M B т р е б у е т с я 

к о м п л е к с н а я м е д и ц и н с к а я п о м о щ ь п р и ак

т и в н о м у ч а с т и и н е т о л ь к о к л и н и ц и с т о в , н о 

и м е д и ц и н с к и х с е с т е р , д и е т о л о г о в , ф и з и о 

т е р а п е в т о в , п с и х о л о г о в и с о ц и а л ь н ы х р а 

б о т н и к о в . 

К о м п л е к с н о е л е ч е н и е б о л ь н ы х M B 

в к л ю ч а е т п р и м е н е н и е л е ч е б н о й ф и з к у л ь 

т у р ы ( ф и з и о т е р а п и и , к и н е з и т е р а п и и ) , м у -

к о л и т и ч е с к и х с р е д с т в , а н т и м и к р о б н ы х 

п р е п а р а т о в , ф е р м е н т о в п о д ж е л у д о ч н о й 

ж е л е з ы , в и т а м и н о в , д и е т ы , а т а к ж е л е ч е 

н и е о с л о ж н е н и й M B . 

О с н о в о й т е р а п и и я в л я ю т с я в н а с т о я щ е е 

в р е м я м и к р о с ф е р и ч е с к и е п а н к р е а т и ч е 

с к и е ф е р м е н т ы с р Н - ч у в с т в и т е л ь н о й о б о 

л о ч к о й , п о з в о л я ю щ и е с к о р р е к т и р о в а т ь 

и м е ю щ и й с я у б о л ь н ы х M B с и н д р о м м а л ь -

а б с о р б ц и и и н о р м а л и з о в а т ь ф и з и ч е с к и й 

с т а т у с [ 2 0 ] . 

П а н к р е а т и ч е с к и е ф е р м е н т ы п р и м е н я 

ю т с я в о в р е м я е д ы - л и б о в с я д о з а н е п о 

с р е д с т в е н н о п е р е д п р и е м о м п и щ и , л и б о в 

д в а п р и е м а - п е р е д е д о й и м е ж д у п е р в ы м 

и в т о р ы м б л ю д а м и . К а п с у л ы , с о д е р ж а щ и е 

м е л к и е , п о к р ы т ы е о б о л о ч к о й ( м и н и ) м и к 

р о с ф е р ы ( К р е о н 1 0 0 0 0 и К р е о н 2 5 0 0 0 ) , 

м о ж н о в с к р ы в а т ь и п р и н и м а т ь с н е б о л ь 

ш и м к о л и ч е с т в о м п и щ и [ 2 , 2 0 ] . 

Д и е т а б о л ь н ы х M B п о с о с т а в у д о л ж н а 

б ы т ь м а к с и м а л ь н о п р и б л и ж е н н о й к н о р 

м а л ь н о й , б о г а т о й б е л к а м и , б е з о г р а н и ч е 

н и й в к о л и ч е с т в е ж и р о в и п р е д у с м а т р и 

в а т ь у п о т р е б л е н и е д о с т у п н ы х п р о д у к т о в , 

и м е ю щ и х с я в к а ж д о м д о м е . С ч и т а е т с я , 

ч т о к о л и ч е с т в о к а л о р и й в р а ц и о н е б о л ь 

н о г о M B д о л ж н о с о с т а в л я т ь 1 2 0 - 1 5 0 % о т 

к а л о р а ж а , р е к о м е н д у е м о г о з д о р о в ы м д е 

т я м т о г о ж е в о з р а с т а , 3 5 - 4 5 % в с е й э н е р 

г е т и ч е с к о й п о т р е б н о с т и д о л ж н о о б е с п е 

ч и в а т ь с я ж и р а м и , 1 5 % - б е л к о м и 

4 5 - 5 0 % - у г л е в о д а м и . Э т о т п о д х о д о с н о 

в а н н а в о з м о ж н о с т и к о м п е н с а ц и и с т е а т о -

р е и и в о с с т а н о в л е н и и а д е к в а т н о й а с с и 

м и л я ц и и ж и р а п у т е м п р и м е н е н и я в ы с о к о 

э ф ф е к т и в н ы х с о в р е м е н н ы х п а н к р е а т и ч е 

с к и х ф е р м е н т о в . П р и и х п р и м е н е н и и в 

б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в у д а е т с я к о м п е н с и 

р о в а т ь с т е а т о р е ю и у л у ч ш и т ь н у т р и т и в -

н ы й с т а т у с б о л ь н ы х б е з п р и м е н е н и я с п е 

ц и а л и з и р о в а н н ы х л е ч е б н ы х п и щ е в ы х д о 

б а в о к [ 2 0 , 2 1 ] . 

Д о н а с т о я щ е г о в р е м е н и н е с у щ е с т в у е т 

м е т о д о в л е ч е н и я , с п о с о б н ы х п р е д о т в р а 

т и т ь р а з в и т и е ц и р р о з а п е ч е н и у б о л ь н ы х 

M B . В п о с л е д н и е г о д ы д л я л е ч е н и я х о л е -
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с т е р и н - п о з и т и в н ы х ж е л ч н ы х к а м н е й с у с 

п е х о м и с п о л ь з у е т с я у р с о д е з о к с и х о л е в а я 

к и с л о т а ( У Д Х К ) . Д л и т е л ь н о е ( б о л е е 3 м е с ) 

п р и м е н е н и е У Д Х К в в ы с о к и х д о з а х 

( 2 0 - 3 0 м г / к г / с у т ) у б о л ь н ы х M B о к а з ы в а е т 

х о л е р е т и ч е с к о е , х о л е к и н е т и ч е с к о е , ц и т о -

п р о т е к т и в н о е , а н т и о к с и д а н т н о е и и м м у -

н о м о д у л и р у ю щ е е д е й с т в и е [ 3 , 2 2 , 2 3 ] . 

У Д Х К в Р о с с и й с к о м ц е н т р е м у к р в и с ц и д о -

з а с 1 9 9 4 г . н а з н а ч а е т с я в с е м б о л ь н ы м M B 

с г е п а т о м е г а л и е й , с и н д р о м о м х о л е с т а з а , 

ц и р р о з о м п е ч е н и с н а л и ч и е м и б е з с и н 

д р о м а п о р т а л ь н о й г и п е р т е н з и и . О к о л о 

3 0 % б о л ь н ы х M B и з р а з л и ч н ы х р е г и о н о в 

Р о с с и и и 8 0 % д е т е й и з М о с к в ы п о л у ч а ю т 

У Д Х К , ч а щ е у р с о с а н , в Д о з е 1 5 - 3 0 

м г / к г / с у т п о с т о я н н о в к о м п л е к с е б а з и с н о й 

т е р а п и и M B ( д л и т е л ь н о с т ь н е п р е р ы в н о й 

т е р а п и и у н е к о т о р ы х д е т е й п р е в ы ш а е т 6 

л е т ) [ 2 1 , 2 2 ] . 

Д л я п р е д о т в р а щ е н и я к р о в о т е ч е н и й и з 

в а р и к о з н о - р а с ш и р е н н ы х в е н п и щ е в о д а 

п р и с и н д р о м е п о р т а л ь н о й г и п е р т е н з и и н а 

ф о н е ц и р р о з а п е ч е н и п р и м е н я ю т э н д о с к о 

п и ч е с к о е с к л е р о з и р о в а н и е и л и л и г и р о в а -

н и е , т р а н с ю г у л я р н о е и н т р а п е ч е н о ч н о е 

п о р т о с и с т е м н о е ш у н т и р о в а н и е , с п о с л е д у 

ю щ е й т р а н с п л а н т а ц и е й п е ч е н и . В н а с т о я 

щ е е в р е м я в Р о с с и и в о з м о ж н о п р о в е д е 

н и е ч а с т и ч н о й т р а н с п л а н т а ц и и п е ч е н и о т 

ж и в ы х д о н о р о в . О п е р а ц и и п о р т о с и с т е м н о -

г о ш у н т и р о в а н и я , н е с м о т р я н а и х э ф ф е к 

т и в н о с т ь в п р е д о т в р а щ е н и и г а с т р о э з о ф а -

г е а л ь н ы х к р о в о т е ч е н и й , н е п о к а з а н ы и з -

з а в ы с о к о г о р и с к а р а з в и т и я п е ч е н о ч н о й 

н е д о с т а т о ч н о с т и [ 2 5 ] . П р и р а з в и т и и с и н 

д р о м а г и п е р с п л е н и з м а а л ь т е р н а т и в о й м о 

ж е т б ы т ь п р о в е д е н и е ч а с т и ч н о й с п л е н э к -

т о м и и [ 2 4 - 2 6 ] . 

И з в е с т н о , ч т о п р и ч и н о й н е б л а г о п р и я т 

н о г о и с х о д а у 9 5 % б о л ь н ы х M B я в л я е т с я 

б р о н х о л е г о ч н а я п а т о л о г и я , в б о р ь б е с к о 

т о р о й о ч е н ь в а ж н а а н т и б а к т е р и а л ь н а я 

т е р а п и я . 

В ч а с т н о с т и , в ы б о р а н т и б и о т и к а о п р е 

д е л я е т с я в и д о м м и к р о о р г а н и з м о в , в ы д е 

л я е м ы х и з б р о н х и а л ь н о г о с е к р е т а б о л ь н о 

го M B , и их ч у в с т в и т е л ь н о с т ь ю к а н т и б и о 

т и к а м . М и к р о б и о л о г и ч е с к и й а н а л и з м о к р о 

т ы у б о л ь н ы х M B с л е д у е т п р о в о д и т ь н е ре

же о д н о г о р а з а в 3 м е с . 

М и к р о б н ы й п е й з а ж б р о н х и а л ь н о г о сек

р е т а п р и M B н а р а н н и х э т а п а х з а б о л е в а н и я 

о б ы ч н о п р е д с т а в л е н с т а ф и л о к о к к о м ( 6 1 % ) , 

г е м о ф и л ь н о й п а л о ч к о й ( 4 6 % ) . В в о з р а с т е 

с т а р ш е 3 л е т н а ч и н а е т д о м и н и р о в а т ь с и -

н е г н о й н а я п а л о ч к а ( 7 7 % ) , п р и э т о м ч у в с т 

в и т е л ь н о с т ь к а н т и б и о т и к а м с у щ е с т в е н н о 

в а р ь и р у е т [2, 12, 19]. 

У ч и т ы в а я с н и ж е н и е в п о с л е д н и е ' г о д ы 

ч у в с т в и т е л ь н о с т и P. aeruginosa к ц е ф т а з и -

д и м у и з - з а е г о д л и т е л ь н о г о н е п р е р ы в н о г о 

п р и м е н е н и я , и с п о л ь з у ю т н о в ы е а н т и б а к т е 

р и а л ь н ы е п р е п а р а т ы ц е ф а л о с п о р и н о в о г о 

р я д а и д р у г и х г р у п п ( к а р б а п е н е м ы , п е н и -

ц и л л и н ы , а к т и в н ы е п о о т н о ш е н и ю к 

P. aeruginosa) в с о ч е т а н и и с а м и н о г л и к о з и -

д а м и ( т а б л . 4 . 1 . 9 . 3 . ) . 

О п р е д е л е н н ы е н а д е ж д ы н а б о л е е у с 

п е ш н у ю б о р ь б у с P. aeruginosa п о я в и л и с ь 

п р и д л и т е л ь н о м н а з н а ч е н и и с у б т е р а п е в т и 

ч е с к и х д о з м а к р о л и д о в , п о д а в л я ю щ и х п р о 

д у к ц и ю а л ь г и н а т а , а т а к ж е р а з р у ш а ю щ и х 

б и о ф и л ь м , з а щ и щ а ю щ и й м и к р о к о л о н и и 

P. aeruginosa [ 1 2 , 2 7 - 2 9 ] . 

Н а ш и 3 - л е т н и е к л и н и к о - ф у н к ц и о н а л ь -

н ы е н а б л ю д е н и я з а 7 0 б о л ь н ы м и , п о л у ч а 

ю щ и м и п у л ь м о з и м , д о к а з а л и е г о в ы с о к у ю 

э ф ф е к т и в н о с т ь . У н и х с н и з и л а с ь ч а с т о т а 

р е с п и р а т о р н ы х э п и з о д о в ( н а 2 9 % ) , у м е н ь 

ш и л и с ь т я ж е с т ь т е ч е н и я б р о н х о л е г о ч н ы х 

о б о с т р е н и й , ч а с т о т а и д л и т е л ь н о с т ь г о с 

п и т а л и з а ц и й и к у р с о в а н т и б а к т е р и а л ь н о й 

т е р а п и и . О т м е ч е н ы к л и н и ч е с к и з н а ч и м о е 

у в е л и ч е н и е в е с о р о с т о в о г о и н д е к с а н а 

7 % , у л у ч ш е н и е п о к а з а т е л е й Ф Ж Е Л и 

О Ф В 1 н а 4 и 3 % , с о о т в е т с т в е н н о , п р и и х 

е ж е г о д н о м е с т е с т в е н н о м с н и ж е н и и н а 

4 - 6 % в к о н т р о л ь н о й г р у п п е . Н а ф о н е т е 

р а п и и п у л ь м о з и м о м с н и з и л а с ь с т е п е н ь 

о б с е м е н е н и я м о к р о т ы S. aureus и 

P. aeruginosa [ 2 , 3, 1 2 ] . 

О д н и м и з в а ж н ы х и м а л о з а т р а т н ы х к о м 

п о н е н т о в т е р а п и и п р и M B я в л я е т с я к и н е з и -

т е р а п и я , о с н о в н о й ц е л ь ю к о т о р о й я в л я е т с я 

о ч и щ е н и е б р о н х и а л ь н о г о д е р е в а о т в я з к о й 
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А н т и б и о т и к Д о з а в с у т к и С у т о ч н ы е д о з ы Путь Ч и с л о п р и е м о в 
для детей для в з р о с л ы х введения в д е н ь 

Амикацин 30-35 мг/кг в день 350-450 мг 2 раза в день В/в 1-2 
Концентрация в сыворотке крови через 1 ч после введения не более 30 мкг/мл 

Гентамицин, тобраиицин 8-12 мг/кг в день 10 мг/кг В/в 1-2 
Концентрация в сыворотке крови через 1 ч после введения 3-4 дозы не более 10-12 мкг/мл 

Ципрофлоксацин 15-40 мг/кг в день 1,5-2 г в день Внутрь 2 
10 мг/кг в день 400 мг 2 раза в день В/в 2 

Цефтазидим 150-300 мг/кг в день 6-9 г в день В/в 2-3 
Цефепим 150 мг/кг в день 6 г в день В/в 3 
Пиперациллин 200-300 мг/кг в день 12-16 г/день В/в 3 
Пиперациллин/ 90 мг/кг в день 2,25-4,5 3 р в день В/в 3 
тазобактам 
Тикарциллин 200-400 мг/кг в день 12-16 г/день В/в 4 
Тикарциллин/амоксициллин 
Азлоциллин 300 мг/кг в день 15 г/день В/в 3-4 
Карбенициллин 500 мг/кг в день В/в 4 
Азтреонам 150-250 мг/кг в день 8 г/сут В/в 4 
Имипенем 50-75 мг/кг в день 2-4 г/сут В/в 3-4 
Меропенем 60-120 мг/кг в день 3-6 г/сут В/в 3 
Коломицин 50 тыс. ЕД/кг в день 2 млн. ЕД В/в 3 

м о к р о т ы . Ч а щ е д р у г и х и с п о л ь з у ю т с я п е р 

к у с с и я и в и б р а ц и я г р у д н о й к л е т к и 

( к л о п ф м а с с а ж ) , а к т и в н ы й ц и к л д ы х а н и я и 

а у т о г е н н ы й д р е н а ж . Р а з р а б о т а н ы д ы х а 

т е л ь н ы е у п р а ж н е н и я с п о м о щ ь ю « ф л а т т е 

р а » , « к о р н е т а » и « П Е П - м а с к и » [ 1 0 ] . 

В М о с к в е п р и к а з о м « О б о б е с п е ч е н и и 

л е к а р с т в е н н ы м и с р е д с т в а м и д е т е й , 

б о л ь н ы х м у к о в и с ц и д о з о м , и и х р е а б и л и 

т а ц и и в у с л о в и я х д е т с к и х г о р о д с к и х п о 

л и к л и н и к » в в е д е н а в д е й с т в и е п р о г р а м 

м а п о р е а б и л и т а ц и и и л е к а р с т в е н н о м у 

о б е с п е ч е н и ю б о л ь н ы х м у к о в и с ц и д о з о м . 

Н а о с н о в а н и и э т о г о п р и к а з а 1 1 0 б о л ь н ы х 

М о с к в ы п о л у ч а ю т п о б е с п л а т н ы м р е ц е п 

т а м ж и з н е н н о н е о б х о д и м ы е л е к а р с т в е н 

н ы е п р е п а р а т ы : а н т и б и о т и к и , м у к о л и т и -

к и , м и к р о с ф е р и ч е с к и е ф е р м е н т ы п о д ж е 

л у д о ч н о й ж е л е з ы , г е п а т о п р о т е к т о р ы , в и 

т а м и н ы . 

Д е т и н а х о д я т с я н а а к т и в н о м д и с п а н с е р 

н о м н а б л ю д е н и и - 4 р а з а в г о д п р о в о д я т с я 

п л а н о в ы е о с м о т р ы б о л ь н ы х п о п р о т о к о л у . 

Н а р я д у с а н т и б и о т и к а м и , б о л ь н ы м M B 

н а з н а ч а ю т и м м у н о к о р р е к т о р ы . К н и м о т 

н о с я т с я г л ю к о к о р т и к о и д ы м е с т н о г о и с и с 

т е м н о г о д е й с т в и я , н е с т е р о и д н ы е п р о т и 

в о в о с п а л и т е л ь н ы е с р е д с т в а ( Н П В С ) и 

м а к р о л и д ы , в ч а с т н о с т и , а н т и б и о т и к а з и -

т р о м и ц и н . 

А з и т р о м и ц и н т о р м о з и т о б р а з о в а н и е 

а л ь г и н а т а б и о п л е н о к п у т е м и н г и б и р о в а -

н и я г у а н о з и н - 0 - м а н н о з а - д е г и д р о г е н а з ы -

о д н о г о и з ф е р м е н т о в , н е о б х о д и м о г о д л я 

с и н т е з а а л ь г и н а т а . П р е д п о л а г а ю т , ч т о м а 

к р о л и д ы , н а р я д у с п р е п я т с т в и е м а д г е з и и 

P. aeruginosa, п о д а в л я ю т о б р а з о в а н и е 

б и о ф и л ь м а с и н е г н о й н о й п а л о ч к о й , о б л е г 

ч а я ф а г о ц и т и р о в а н и е б а к т е р и й н е й т р о ф и -

л а м и и п о в ы ш а я ч у в с т в и т е л ь н о с т ь м и к р о 

о р г а н и з м о в к б а к т е р и ц и д н о м у д е й с т в и ю 

с ы в о р о т к и . А з и т р о м и ц и н н а з н а ч а ю т 2 

р а з а в н е д е л ю п о 2 5 0 м г д е т я м в е с о м ме

н е е 40 кг и по 5 0 0 мг с в е с о м б о л е е 40 кг в 

т е ч е н и е 6 - 1 2 м е с . 

Р е з у л ь т а т ы п р о в е д е н н ы х н а м и к л и н и 

ч е с к и х н а б л ю д е н и й и с п е ц и а л ь н ы х и с с л е 

д о в а н и й п о к а з а л и , ч т о д л и т е л ь н ы й п р и е м 

м а л ы х д о з м а к р о л и д о в з а м е д л я е т п р о -

г р е с с и р о в а н и е х р о н и ч е с к о г о б р о н х о л е -

г о ч н о г о п р о ц е с с а у б о л ь н ы х M B , ч т о п о з 

в о л я ю т р е к о м е н д о в а т ь и х б о л ь н ы м M B с 

х р о н и ч е с к о й к о л о н и з а ц и е й с и н е г н о й н о й 

п а л о ч к о й [ 2 7 ] . 

Генная терапия. М у к о в и с ц и д о з я в и л с я 

о д н и м и з п е р в ы х з а б о л е в а н и й , п р и кото-
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Р и с 4.1.9.1. Подходы к терапии заболеваний легких при MB. 

р о м н а ч а л и с ь р а з р а б о т к и п о г е н н о й т е р а 

п и и . К п р о б л е м а м , с в я з а н н ы м с г е н о т е р а -

п и е й , о т н о с я т с я н и з к и й у р о в е н ь э к с п р е с 

с и и г е н а и е е п р е х о д я щ и й х а р а к т е р , р а з в и 

т и е и м м у н н о г о о т в е т а н а б е л о к в е к т о р а 

к а к а н т и т е л а м и , т а к и ф а г о ц и т а м и , р а з в и 

т и е к а к м е с т н ы х , т а к и с и с т е м н ы х в о с п а л и 

т е л ь н ы х р е а к ц и й [ 5 , 3 1 ] . 

Восстановление функции белка 

МВТР ( м у к о в и с ц и д о з н ы й т р а н с м е м б р а н 

н ы й р е г у л я т о р ) . Т е р а п е в т и ч е с к а я с т р а т е 

г и я , а л ь т е р н а т и в н а я г е н н о й т е р а п и и , з а 

к л ю ч а е т с я в в ы я в л е н и и в е щ е с т в , с п о с о б 

н ы х с т и м у л и р о в а т ь с и н т е з , т р а н с п о р т и л и 

ф у н к ц и и н е п о л н о ц е н н о г о М В Т Р ( р и с . 

4 . 1 . 9 . 1 ) . В н а с т о я щ е е в р е м я и с с л е д у е т с я 

р я д в е щ е с т в : а м и н о г л и к о з и д н ы е а н т и б и о 

т и к и ( п р и м у т а ц и я х I т и п а ) , ф е н и л б у т и р а т 

н а т р и я , ц и к л о п е н т и л к с а н т и н , г и н е с т и н 

( п р и м у т а ц и я х I I т и п а ) и д р . [ 3 2 ] . 

Г и н е с т и н - и н г и б и т о р т и р о з и н к и н а з ы , 

с п о с о б е н а к т и в и р о в а т ь с е к р е ц и ю х л о р а 

п у т е м с в я з ы в а н и я с о в т о р ы м н у к л е о т и д -

с в я з ы в а ю щ и м д о м е н о м М В Т Р - б е л к а и , т а 

к и м о б р а з о м , д е р ж а т ь х л о р н ы й к а н а л от

к р ы т ы м у б о л ь н ы х с Р508с!е1-мутацией [ 2 1 ] . 

Профилактика. В п о с л е д н е е д е с я т и 

л е т и е д о с т и г н у т б о л ь ш о й у с п е х в о б л а с 

т и г е н е т и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й M B . Э т о 

о ч е н ь в а ж н о н е т о л ь к о в п е р с п е к т и в е е г о 

г е н н о й т е р а п и и , н о и в в о з м о ж н о с т и п е р 

в и ч н о й п р о ф и л а к т и к и , т о е с т ь п р е д у п р е 

ж д е н и я р о ж д е н и я б о л ь н о г о M B в п е р с п е 

к т и в н ы х и и н ф о р м а т и в н ы х с е м ь я х , ч т о в 

н а с т о я щ е е в р е м я м о ж е т б ы т ь г а р а н т и р о 

в а н о п р а к т и ч е с к и в 1 0 0 % с л у ч а е в . Э ф 

ф е к т и в н а я д о р о д о в а я Д Н К - д и а г н о с т и к а 

M B о с у щ е с т в л я е т с я в М о с к в е , С а н к т - П е 

т е р б у р г е , Р о с т о в е - н а - Д о н у , Т о м с к е , У ф е . 

К р о м е т о г о , б е з у с л о в н о , Д Н К - о б с л е д о 

в а н и е п о м о г а е т в д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й 

д и а г н о с т и к е с л о ж н ы х ф о р м M B , о п р е д е 

л е н и и х а р а к т е р а т е ч е н и я б о л е з н и и , н а 

к о н е ц , в о з м о ж н о с т и н о в ы х п о д х о д о в к 

л е ч е н и ю с у ч е т о м е е э т и о л о г и и и п а т о г е 

н е з а [ 2 , 5 , 1 2 ] . 
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4.2. М о н о г е н н ы е болезни, н а с л е д у ю щ и е с я 
по аутосомно-доминантному т и п у 

О б щ а я х а р а к т е р и с т и к а 

д о м и н а н т н о г о т и п а н а с л е д о в а н и я 

и а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х 

б о л е з н е й 

П о н я т и е « д о м и н а н т н о с т и » и п о н и м а н и е 

т о г о , что н а с л е д с т в е н н ы е е д и н и ц ы п е р е д а 

ю т с я н е и з м е н н ы м и и не п е р е м е ш и в а ю т с я , 

о т н о с и т с я к о п ы т а м Г р е г о р а М е н д е л я . Од

н а к о с е м ь и с д о м и н а н т н ы м н а с л е д о в а н и е м 

п о р о к о в р а з в и т и я и л и ф у н к ц и о н а л ь н ы х 

а н о м а л и й б ы л и и з в е с т н ы и р а н ь ш е . Е щ е в 

1 8 3 3 г . C u n i e r о п и с а н а с е м ь я N o u g a r e t , 

в к о т о р о й в д е в я т и п о к о л е н и я х б ы л о 

1 3 4 б о л ь н ы х к у р и н о й с л е п о т о й и в с е п о 

т о м к и п р о и с х о д и л и о т J e a n N o u g a r e t , р о 

д и в ш е г о с я в 1 6 3 7 г. 

Д о м и н а н т н о е н а с л е д о в а н и е а н о м а л и и 

в в и д е к о р о т к о п а л о с т и ( б р а х и д а к т и л и и ) у 

ч е л о в е к а в п е р в ы е у с т а н о в и л а м е р и к а н 

с к и й а н т р о п о л о г F a r a b e e , о п и с а в ш и й в 

с в о е й д о к т о р с к о й д и с с е р т а ц и и с е м ь ю с 

э т о й а н о м а л и е й , в к о т о р о й в п о с л е д у ю 

щ и е г о д ы б ы л о у с т а н о в л е н о 4 3 и н д и в и д а 

с б р а х и д а к т и л и е й в 7 п о к о л е н и я х . И н т е 

р е с н о о т м е т и т ь , ч т о у 4 3 д е т е й и м е л а с ь 

б р а х и д а к т и л и я , а у 45 б ы л и н о р м а л ь н ы е 

п а л ь ц ы , ч т о с о о т в е т с т в у е т т е о р е т и ч е с к и 

о ж и д а е м о м у р а с п р е д е л е н и ю 1 : 1. У л и ц с 

н о р м а л ь н ы м и п а л ь ц а м и в с е д е т и и в н у к и 

т а к ж е и м е л и н о р м а л ь н ы е п а л ь ц ы и н е от

м е ч а л о с ь « п р о с к а к и в а ю щ е г о » п о к о л е н и я . 

К а ж д ы й г е н о т г е т е р о з и г о т в с р е д н е м пе

р е д а е т с я п о л о в и н е д е т е й . И з к а ж д о й п а 

р ы г е н о в о д н о г о и з р о д и т е л е й р е б е н о к 

в с е г д а п о л у ч а е т т о т и л и и н о й г е н . Р а з л и 

ч и я в « т и п а х н а с л е д о в а н и я » п р о я в л я ю т н е 

г е н ы , а ф е н о т и п и ч е с к и е п р и з н а к и . Н е к о 

т о р ы е д о м и н а н т н ы е г е н ы , н а п р и м е р , 

п е л ь г е р о в с к а я а н о м а л и я л е й к о ц и т о в , н е 

п р и в о д я т к з а м е т н ы м т я ж е л ы м п а т о л о г и 

ч е с к и м д е ф е к т а м и м о г у т п е р е д а в а т ь с я 

ч е р е з м н о г и е п о к о л е н и я . П о э т о м у и х ч а 

щ е о б н а р у ж и в а ю т у о д н о г о и з р о д и т е -

л е й - н о с и т е л я п р и з н а к а и в с р е д н е м у 5 0 % 

е г о с и б с о в и д е т е й . П а т о л о г и ч е с к и е д о м и 

н а н т н ы е г е н ы в с т р е ч а ю т с я н а м н о г о р е ж е , 

ч е м р е ц е с с и в н ы е , и п о э т о м у б р а к и м е ж д у 

д в у м я н о с и т е л я м и п а т о л о г и ч е с к и х д о м и 

н а н т н ы х г е н о в к р а й н е р е д к и , н о т о л ь к о о т 

т а к и х б р а к о в и м о г у т п р о и з о й т и л и ц а , к о 

т о р ы е в г е т е р о з и г о т н о м с о с т о я н и и о б у 

с л о в л и в а ю т р а з в и т и е з а б о л е в а н и я . П о 

д о б н о е н а б л ю д е н и е о п и с а н о в л и т е р а т у 

р е , к о г д а в д в у х б р а к а х м е ж д у д в у м я р о 

д и т е л я м и с а х о н д р о п л а з и е й р о д и л о с ь п о 

о д н о м у р е б е н к у с ч р е з в ы ч а й н о т я ж е л ы м и 

и з м е н е н и я м и т р у б ч а т ы х к о с т е й , р е б е р , 

п а л ь ц е в , т е л п о з в о н к о в и т а з а . Э т о о б ъ я с 

н я е т с я п а т о л о г и ч е с к и м д е ф е к т о м б е л к а у 

г о м о з и г о т , а у г е т е р о з и г о т 5 0 % е г о с о с т а 

в л я е т н о р м а л ь н ы й б е л о к . 

С л е д у е т о т м е т и т ь , ч т о н е к о т о р ы е а у т о -

с о м н о - д о м и н а н т н ы е б о л е з н и ( х о р е я Ген-
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т и н г т о н а , п о л и к и с т о з н а я б о л е з н ь п о ч е к 

в з р о с л ы х , м и о т о н и ч е с к а я д и с т р о ф и я и 

д р . ) в д е т с к о м в о з р а с т е м о г у т н е о б н а р у 

ж и в а т ь с я , а в з р о с л ы е н о с и т е л и з а б о л е в а 

н и й м о г у т б ы т ь в н е ш н е з д о р о в ы м и и т о л ь 

к о в о п р е д е л е н н ы й п е р и о д ж и з н и ( м и н и 

м а л ь н ы й к р и т и ч е с к и й п е р и о д п р о я в л е н и я ) 

у н и х п о я в л я ю т с я п е р в ы е с и м п т о м ы б о л е з 

н и . З а б о л е в а н и я с п о з д н и м н а ч а л о м н е 

р е д к о п е р е д а ю т с я ч е р е з м н о г и е п о к о л е 

н и я . Р а з в и т и е з а б о л е в а н и я о п р е д е л я е т с я 

т а к ж е п е н е т р а н т н о с т ь ю ( п р о ц е н т п р о я в л е 

н и я б о л е з н и с р е д и н о с и т е л е й п а т о л о г и ч е 

с к о г о г е н а ) и э к с п р е с с и в н о с т ь ю ( с т е п е н ь 

в ы р а ж е н н о с т и ф е н о т и п а ) г е н а . Д о м и н а н т 

н ы е г е н ы , р а с п р о с т р а н е н и ю к о т о р ы х п р е 

п я т с т в у ю т в ы с о к а я л е т а л ь н о с т ь , н и з к и е 

ф и з и ч е с к и е , у м с т в е н н ы е с п о с о б н о с т и и 

н и з к а я п л о д о в и т о с т ь , р е д к о п е р е д а ю т с я 

д е т я м . О д н а к о п о п о л н е н и е э т о г о к л а с с а 

з а б о л е в а н и й о б е с п е ч и в а ю т н о в ы е м у т а 

ц и и , к о т о р ы е о п р е д е л я ю т с п о р а д и ч е с к и й 

х а р а к т е р б о л е з н е й , п о к а п о р а ж е н н ы е л и 

ц а н е и м е ю т д е т е й . 

Ч а с т о т а в о з н и к н о в е н и я р а з н о о б р а з н ы х 

м у т а ц и й г е н о в у ч е л о в е к а , л е ж а щ и х в о с 

н о в е а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х , а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы х и Х - с ц е п л е н н ы х ф о р м , п р е д 

с т а в л е н а в т а б л . 4 . 2 . 0 . 1 . 

П р и н е й р о ф и б р о м а т о з е и т у б е р о з н о м 

с к л е р о з е о к о л о п о л о в и н ы с л у ч а е в я в л я ю т 

с я с п о р а д и ч е с к и м и , и п р и м е р н о н а п о л о в и 

н у о т н о р м ы с н и ж е н а р е п р о д у к т и в н а я с п о 

с о б н о с т ь б о л ь н ы х . Н а п р о т и в , н е т я ж е л ы е 

д о м и н а н т н ы е а н о м а л и и ( п е л ь г е р о в с к а я 

а н о м а л и я л е й к о ц и т о в , э л л и п т о ц и т о з , че-

р е п н о - к л ю ч и ч н ы й д и з о с т о з и др.) ч а с т о о б 

н а р у ж и в а ю т п р и а н а л и з е б о л ь ш и х р о д о 

с л о в н ы х . 

Т а к и м о б р а з о м , н а и б о л е е х а р а к т е р н ы 

м и ч е р т а м и а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х п р и 

з н а к о в и б о л е з н е й я в л я ю т с я с л е д у ю щ и е : 

1 . Д л я д о м и н а н т н о г о г е н а х а р а к т е р н ы 

п о л н а я и л и в ы с о к а я п р о я в л я е м о с т ь в г е т е 

р о з и г о т н о м с о с т о я н и и ; з а б о л е в а н и е в с т р е 

ч а е т с я п о ч т и в к а ж д о м п о к о л е н и и . С о о т н о 

ш е н и е з д о р о в ы х и б о л ь н ы х с и б с о в в д а н 

н о м п о к о л е н и и о к о л о 1 : 1 . 

2 . П е н е т р а н т н о с т ь д о м и н а н т н ы х г е н о в 

д о в о л ь н о в ы с о к а , а д о м и н а н т н ы м з а б о л е 

в а н и я м с в о й с т в е н н а в а р ь и р у ю щ а я э к с 

п р е с с и в н о с т ь . 

3 . К л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я з а б о л е в а 

н и й о т л и ч а ю т с я н е т о л ь к о з н а ч и т е л ь н о й 

м е ж с е м е й н о й , н о и в н у т р и с е м е й н о й в а р и а 

б е л ь н о с т ь ю . 

4 . М а н и ф е с т а ц и я р я д а д о м и н а н т н ы х б о 

л е з н е й м о ж е т б ы т ь п о з д н е й и л и н о с и т ь 

в а р ь и р у ю щ и й х а р а к т е р . 

5 . Г о м о з и г о т н о е с о с т о я н и е д л я д о м и 

н а н т н о н а с л е д у е м ы х б о л е з н е й в с т р е ч а е т с я 

к р а й н е р е д к о , а к л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я 

д о м и н а н т н ы х б о л е з н е й в г о м о з и г о т н о м с о 

с т о я н и и о т л и ч а ю т с я о с о б о й т я ж е с т ь ю . 

6 . П р и а у т о с о м н о - д о м и н а т н ы х з а б о л е 

в а н и я х о т с у т с т в у е т п р е и м у щ е с т в е н н о е п о 

р а ж е н и е т о г о и л и и н о г о п о л а . 

7 . З а б о л е в а н и е ч а с т о н о с и т с п о р а д и ч е 

с к и й х а р а к т е р . 

Н е с м о т р я н а т о , что м н о г и е м о н о г е н н ы е 

б о л е з н и о б я з а н ы с в о и м п р о и с х о ж д е н и е м 

н о в ы м м у т а ц и я м , в о п р о с о б о д и н а к о в о й 

и л и р а з н о й ч а с т о т е в о з н и к н о в е н и я д о м и 

н а н т н ы х и р е ц е с с и в н ы х м у т а ц и й о с т а е т с я 

н е д о с т а т о ч н о и с с л е д о в а н н ы м . С о г л а с н о 

с о в р е м е н н ы м п р е д с т а в л е н и я м , ч а с т о т а 

м у т а ц и й у ч е л о в е к а р а в н а 1-2 на 100 ООО 

г а м е т и р е ж е . П р и р я д е з а б о л е в а н и й ( с и н 

д р о м М а р ф а н а , о с с и ф и ц и р у ю щ и й м и о з и т , 

а х о н д р о п л а з и я , с и н д р о м А п е р а и др.) от

м е ч е н а з а в и с и м о с т ь ч а с т о т ы м у т а ц и й о т 

в о з р а с т а о т ц о в . О д н а к о ч а с т о т а м у т а ц и й 

з а в и с и т о т м н о г и х ф а к т о р о в : о т ф и з и о л о 

г и ч е с к о г о с о с т о я н и я о р г а н и з м а , в о з р а с т а , 

г е н о т и п а , и н т е н с и в н о с т и м у т а г е н н ы х ф а к 

т о р о в в н е ш н е й с р е д ы и д р . К о р р е л я ц и о н 

н ы е с в я з и ф а к т о р о в - м у т а г е н о в и у р о в н я 

м у т а ц и о н н о г о п р о ц е с с а н е в с е г д а м о ж н о 

у с т а н о в и т ь . Р е з у л ь т а т ы п р о в е д е н н ы х п о п у -

л я ц и о н н ы х и с с л е д о в а н и й , в ы п о л н е н н ы х в 

Р о с с и й с к о й Ф е д е р а ц и и [ 1 , 2 ] , с в и д е т е л ь с т 

в у ю т о т о м , ч т о о т я г о щ е н н о с т ь м о н о г е н н ы 

м и ф о р м а м и н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и 

д о в о л ь н о в ы с о к а я ( т а б л . 4.2.0.2) 

З н а н и е о б щ е й х а р а к т е р и с т и к и м о н о г е н 

н ы х б о л е з н е й , п е р е д а ю щ и х с я п о а у т о с о м -
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Г р у п п ы з а б о л е в а н и й К о л и ч е с т в о 
м у т а ц и й 
на 1 млн. 

гамет 

1. Аутосомно-доминантные болезни и признаки 
Поликистоз почек 65-120 
Нейрофиброматоз Реклингаузена 44-100 
Множественный полипоз 
толстого кишечника 10-50 
Болезнь Марфана 4,2-5,8 
Пельгеровская аномалия лейкоцитов 9-27 
Ретинобластома 3-12 
Туберозный склероз 6-10,5 
Хорея Гентингтона 1-10 
Несовершенный остеогенез 7-13 
Множественная хондродисплазия 6,3-9,1 
Акроцефалосиндактилия 3-4 
Ахондроплазия 5,1-13 
Аниридия 2-3 
Микрофтальмия 5 
Синдром Гиппеля-Линдау 0,18 
Лице-лопаточно-плечевая мышечная 
дистрофия Ландузи-Дежерина 8-11 
2. Аутосомно-рецессивные заболевания 
Микроцефалия 27 
Амавротическая идиотия 11 
Буллезный эпидермолиз 5 
Врожденный ихтиоз 11 
3. Х-сцепленные рецессивные болезни 
Мышечная дистрофия Дюшенна/Бекера 43-105 
Гемофилия А 37-52 
Гемофилия В 2-3 
Ихтиоз 24 
Глазо-лице-пальцевой синдром 5 

н о - д о м и н а н т н о м у т и п у , п о з в о л я е т п е д и а т 

р у р а н о з а п о д о з р и т ь н а с л е д с т в е н н у ю п р и 

р о д у з а б о л е в а н и я , п о с т а в и т ь п р а в и л ь н ы й 

д и а г н о з и д а т ь к в а л и ф и ц и р о в а н н ы й м е д и 

к о - г е н е т и ч е с к и й п р о г н о з . 

П е р е ч е н ь а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х н а 

с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й д о в о л ь н о ве

л и к . В н а с т о я щ е м р а з д е л е н а ш л и о т р а ж е -

Т а б л и ц а 4 . 2 . 0 . 2 . Число новых случаев менделирую-

щ и х б о л е з н е й в Р о с с и й с к о й Ф е д е р а ц и и ( з а 1 год 

на 1 млн. населения [2] 

Т и п ы н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й Ч и с л о 
н о в ы х 

с л у ч а е в 

Аутосомно-доминантные 15,2 
Аутосомно-рецессивные 13,2 
Х-сцепленные 3,6 
Все менделирующие болезни 32,0 

н и е н а и б о л е е з н а ч и м ы е д л я п е д и а т р и ч е 

с к о й п р а к т и к и н о з о л о г и ч е с к и е ф о р м ы п а 

т о л о г и и . 

4 . 2 . 1 . С и н д р о м М а р ф а н а 

С и н д р о м М а р ф а н а о т н о с и т с я к м о н о г е н 

н ы м б о л е з н я м с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и -

г р у п п е р а з л и ч н ы х п о п р о и с х о ж д е н и ю н о з о 

л о г и ч е с к и х ф о р м , к о т о р ы е о б ъ е д и н я ю т н а 

с л е д с т в е н н ы е н а р у ш е н и я о б м е н а с о е д и н и 

т е л ь н о й т к а н и . Б о л ь ш а я ч а с т ь э т о й п а т о л о 

г и и о б у с л о в л е н а н а р у ш е н и е м ф е р м е н т н ы х 

с и с т е м , к о н т р о л и р у ю щ и х с и н т е з с т р у к т у р 

н ы х б е л к о в . П о ч т и в с е э т и б о л е з н и п р и в о 

д я т к т я ж е л ы м и н в а л и д и з и р у ю щ и м р а с 

с т р о й с т в а м . 

С и н д р о м М а р ф а н а в п е р в ы е о п и с а н 

В и л ь я м с о м в 1 8 7 6 г . С в о е н а з в а н и е з а б о 

л е в а н и е п о л у ч и л о о т ф р а н ц у з с к о г о п е д и а 

т р а М а р ф а н а , н а б л ю д а в ш е г о д е в о ч к у с х а 

р а к т е р н ы м с и м п т о м о к о м п л е к с о м б о л е з н и 

2 0 л е т с п у с т я . 

Ч а с т о т а с и н д р о м а М а р ф а н а в о б щ е й п о 

п у л я ц и и с о с т а в л я е т 4 : 100 ООО [ 3 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - д о -

м и н а н т н о м у т и п у с в ы с о к о й п е н е т р а н т н о -

с т ь ю м у т а н т н о г о г е н а [ 3 ] . О д н а к о в 1 9 9 2 г . 

м е к с и к а н с к и е и с с л е д о в а т е л и [4] н а о с н о 

в а н и и н а б л ю д е н и я т р е х п о к о л е н и й о д н о й 

с е м ь и , в к о т о р о й пять и з ш е с т и с и б с о в 

и м е л и т и п и ч н ы е п р и з н а к и с и н д р о м а М а р 

ф а н а , в ы с к а з а л и п р е д п о л о ж е н и е о в о з 

м о ж н о с т и а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о г о н а с л е 

д о в а н и я п а т о л о г и и . Т р о е и з э т и х д е т е й 

( о д н а д е в о ч к а и д в а м а л ь ч и к а ) п о г и б л и о т 

р а з р ы в а а н е в р и з м ы а о р т ы в в о з р а с т е 9 , 

12 и 14 л е т . На о с н о в а н и и о т с у т с т в и я у 

б о л ь н ы х у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и и м е т а б о 

л и ч е с к и х н а р у ш е н и й б ы л а и с к л ю ч е н а г о -

м о ц и с т и н у р и я . Т щ а т е л ь н о е о б с л е д о в а н и е 

б л и ж а й ш и х р о д с т в е н н и к о в п р о б а н д о в ( р о 

д и т е л е й с и б с о в , и х д е д о в , б а б у ш е к и д я д и 

п о о т ц о в с к о й л и н и и ) н е в ы я в и л и у н и х п р и 

з н а к о в с и н д р о м а М а р ф а н а . В с е э т о п о з в о 

л и л о а в т о р а м о т в е р г н у т ь а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н о е н а с л е д о в а н и е з а б о л е в а н и я , п о я в -
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л е н и е с в е ж и х м у т а ц и й и т р а к т о в а т ь д а н 

н ы й с л у ч а й к а к п р и м е р в о з м о ж н о г о а у т о -

с о м н о - р е ц е с с и в н о г о н а с л е д о в а н и я с и н 

д р о м а М а р ф а н а . 

М у т а н т н ы й г е н F B N 1 л о к а л и з о в а н н а 

д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 15, в л о к у с е q 

1 2 , 1 . Э т о т г е н к о д и р у е т с и н т е з г л и к о п р о т е -

и н а в н е к л е т о ч н о г о м а т р и к с а ф и б р и л л и н а -

1 [ 5 , 6 ] . Ген F B N 1 и м е е т р а з м е р б о л е е 2 0 0 

т . п . н . , с о с т о и т и з 6 5 э к з о н о в , ч т о к р а й н е 

з а т р у д н я е т п р я м о й а н а л и з м у т а ц и й в э т о м 

г е н е . П о э т о й ж е п р и ч и н е д о с и х п о р о с т а 

ю т с я б е з д о к а з а т е л ь н ы м и г е н о т и п - ф е н о т и -

п и ч е с к и е к о р р е л я ц и и [ 5 ] . . В н а с т о я щ е е 

в р е м я д л я д и а г н о с т и к и с е м е й н ы х с л у ч а е в 

с и н д р о м а М а р ф а н а , к а к п р а в и л о , и с п о л ь 

з у е т с я н е п р я м о й м е т о д , о с н о в а н н ы й н а 

п р и м е н е н и и в ы с о к о п о л и м о р ф н ы х т е с н о 

с ц е п л е н н ы х с г е н о м F B N 1 м и к р о с а т е л л и т -

н ы х Д Н К - м а р к е р о в . Р а з р а б о т а н а п а н е л ь 

и з д е в я т и Д Н К - м а р к е р о в и д о к а з а н а е е 

в ы с о к а я и н ф о р м а т и в н о с т ь ( п р а к т и ч е с к и 

д л я в с е х 1 0 0 % с е м е й с с и н д р о м о м М а р ф а 

на) [ 6 ] . А н а л и з с п о р а д и ч е с к и х с л у ч а е в з а 

б о л е в а н и я ( с о с т а в л я ю щ и й 2 5 - 3 0 % о т в с е й 

п а т о л о г и и ) , н а п р о т и в , б а з и р у е т с я н а м е т о 

д е п р я м о й д и а г н о с т и к и м у т а ц и й в г е н е 

F B N 1 . П р е и м у щ е с т в а п р я м о й д и а г н о с т и к и 

с и н д р о м а М а р ф а н а о ч е в и д н ы и з а к л ю ч а 

ю т с я в в ы я в л е н и и к а к т о ч к о в ы х м у т а ц и й , 

т а к и м у т а ц и й с п л а й с и н г а . С п о м о щ ь ю 

э т о г о м е т о д а в о з м о ж н о т а к ж е п р е н а т а л ь -

н о е у с т а н о в л е н и е д и а г н о з а [ 7 ] . В о с н о в е 

б о л е з н и л е ж и т н е д о с т а т о ч н о с т ь с и н т е з а 

ф и б р и л л и н а - 1 [ 3 ] . 

Клинические проявления. К л и н и ч е 

с к а я к а р т и н а з а б о л е в а н и я х а р а к т е р и з у 

е т с я п о р а ж е н и е м м н о г и х ж и з н е н н о 

в а ж н ы х о р г а н о в и с и с т е м : о п о р н о - д в и г а 

т е л ь н о г о а п п а р а т а , с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й 

с и с т е м ы , о р г а н о в д ы х а н и я и з р е н и я , 

Ц Н С . Т а к , с р е д и к о н с т и т у ц и о н а л ь н ы х 

о с о б е н н о с т е й и н а р у ш е н и й с к е л е т а н а и 

б о л е е ч а с т о в с т р е ч а ю т с я д о л и х о п л а с т и -

ч е с к и й ( а с т е н и ч е с к и й ) м о р ф о т и п , в ы с о 

к и й р о с т ( к а к п р а в и л о , в ы ш е 9 7 ц е н т и л я ) 

п р и в ы р а ж е н н о м д е ф и ц и т е м а с с ы т е л а 

( о б ы ч н о н и ж е т р е т ь е г о ц е н т и л я ) , а р а х н о -

д а к т и л и я ( « п а у ч ь и » п а л ь ц ы ) к и с т е й и 

с т о п , к и ф о с к о л и о з , в о р о н к о о б р а з н а я и л и 

к и л е в и д н а я д е ф о р м а ц и и г р у д н о й к л е т к и , 

п л о с к о с т о п и е , у з к и й л и ц е в о й с к е л е т , « г о 

т и ч е с к о е » н е б о [ 6 , 7 ] . Т и п и ч н ы т а к ж е а н 

т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з г л а з , « к р у п н ы й » 

н о с , б о л ь ш и е н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е у ш 

н ы е р а к о в и н ы , « п т и ч ь е » в ы р а ж е н и е л и ц а 

( р и с . 4 . 2 . 1 . 1 . и 4 . 2 . 1 . 2 . ) . 

В п е р и о д е н о в о р о ж д е н н о с т и из п е р е 

ч и с л е н н ы х о с о б е н н о с т е й с к е л е т а , к а к п р а 

в и л о , в ы я в л я ю т с я т о л ь к о д о л и х о п л а с т и ч е -

с к и й м о р ф о т и п и а р а х н о д а к т и л и я . О с т а л ь 

н ы е с и м п т о м ы ф о р м и р у ю т с я в б о л е е п о з д 

н и е п е р и о д ы п о с т н а т а л ь н о г о р а з в и т и я 

( о б ы ч н о в т е ч е н и е п е р в ы х с е м и л е т ж и з н и 

р е б е н к а ) [ 9 ] . 

П о р а ж е н и е с е р д ц а и с о с у д о в - о д и н из 

к а р д и н а л ь н ы х п р и з н а к о в с и н д р о м а М а р -

Р и с 4 2 1 1 Ребенок 1 2 лет с синдромом Марфана. 

Долихопластический морфотип, у з к и й лицевой ске

лет, «птичье» лицо. 
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ф а н а . Н а и б о л е е т и п и ч н ы с р е д и н и х - п р о 

л а п с м и т р а л ь н о г о к л а п а н а и а н е в р и з м а 

а о р т ы . С е р д е ч н о - с о с у д и с т ы е н а р у ш е н и я 

р е г и с т р и р у ю т с я у ж е н а п е р в о м - в т о р о м г о 

д а х ж и з н и р е б е н к а , п р и э т о м о т м е ч а е т с я 

п о с т е п е н н о е у в е л и ч е н и е д и а м е т р а а о р т ы , 

д о с т и г а ю щ е е к р и т и ч е с к и х р а з м е р о в ( д о 

6 см и б о л е е ) , ч а щ е в в о з р а с т е от 16 до 

4 5 л е т . Г р о з н ы м о с л о ж н е н и е м а н е в р и з м ы 

а о р т ы я в л я е т с я р а с с л о е н и е е е с т е н о к , ко

т о р о е м о ж е т б ы с т р о п р о г р е с с и р о в а т ь , з а 

х в а т ы в а я в с ю д л и н у а о р т ы и о т х о д я щ и е о т 

н е е с о с у д ы . Т а к и е о с л о ж н е н и я , к а к п р а в и 

л о , з а к а н ч и в а ю т с я л е т а л ь н о . 

Б р о н х о л е г о ч н а я с и с т е м а т а к ж е в о в л е к а 

ется в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с п р и с и н д р о 

м е М а р ф а н а . П р е д п о с ы л к о й д л я э т о г о я в 

л я ю т с я м е х а н и ч е с к о е с д а в л е н и е д ы х а 

т е л ь н ы х п у т е й п р и д е ф о р м а ц и я х г р у д н о й 

к л е т к и и и з м е н е н и я с о е д и н и т е л ь н о - т к а н 

н ы х с т р у к т у р л е г о ч н о й т к а н и . Н а р у ш е н и я 

о р г а н о в д ы х а н и я в в и д е с п о н т а н н о г о п н е в 

м о т о р а к с а , л е г о ч н о й э м ф и з е м ы , и н ф а р к т а 

л е г к о г о в с т р е ч а ю т с я с ч а с т о т о й о т 1 0 д о 

7 5 % [3, 9 ] . Н а р я д у с э т и м , и м е ю т с я с в е д е 

н и я о в р о ж д е н н о м н е д о р а з в и т и и о д н о й и з 

д о л е й л е г к о г о , п о л и к и с т о з е л е г к и х , в р о ж 

д е н н о й б у л л е з н о й э м ф и з е м е , д в у с т о р о н 

н и х б р о н х о э к т а з а х [ 3 , 1 0 ] . 

К н а и б о л е е т и п и ч н о й п а т о л о г и и о р г а н а 

з р е н и я п р и с и н д р о м е М а р ф а н а о т н о с и т с я 

в ы в и х и п о д в ы в и х х р у с т а л и к а ( в с л е д с т 

в и е с л а б о с т и ц и н н о в о й с в я з к и ) . К а к п р а 

в и л о , э т а п а т о л о г и я с о ч е т а е т с я с м и о п и 

е й и л и г и п е р м е т р о п и е й в ы с о к о й с т е п е н и 

[ 3 , 1 0 , 1 1 ] . П о д в ы в и х х р у с т а л и к о в д и а г н о 

с т и р у е т с я о б ы ч н о н а 1-5 г о д а х ж и з н и , а 

и н о г д а д а ж е в 7 л е т п р и о ф о р м л е н и и р е 

б е н к а в ш к о л у . Р е ж е в с т р е ч а ю т с я в т о р и ч 

н а я г л а у к о м а , к а т а р а к т а , о т с л о й к а с е т 

ч а т к и . Э т и и з м е н е н и я ч а щ е в ы я в л я ю т с я у 

б о л ь н ы х б о л е е с т а р ш е г о в о з р а с т а -

1 5 - 1 8 - 4 0 л е т [ 1 1 ] . 

I Q ( к о э ф ф и ц и е н т и н т е л л е к т у а л ь н о г о 

р а з в и т и я ) у б о л ь ш и н с т в а д е т е й с с и н д р о 

м о м М а р ф а н а о б ы ч н о с о о т в е т с т в у е т н о р 

м е - 8 5 - 1 1 5 е д и н и ц . В с т р е ч а ю т с я л и ц а с 

о ч е н ь в ы с о к и м и н т е л л е к т о м , у к о т о р ы х 

Р и с . 4 . 2 . 1 . 2 . Девочка 10 лет с синдромом Марфана. 

Длинные тонкие конечности, в ы с о к и й рост, д и с с о 

циация массоростовых параметров, к и ф о с к о л и о з . 

Ю п р е в ы ш а е т в е р х н ю ю г р а н и ц у н о р м ы -

1 1 5 е д . Т а к , у с т а н о в л е н о , ч т о р я д в с е 

м и р н о и з в е с т н ы х л ю д е й с т р а д а л и с и н 

д р о м о м М а р ф а н а , с р е д и н и х с л е д у е т 

у п о м я н у т ь п р е з и д е н т а С Ш А А . Л и н к о л ь н а 

и в е л и к о г о с к р и п а ч а П а г а н и н и [ 8 ] . О д н а 

к о м о ж е т и м е т ь м е с т о о п р е д е л е н н о е 

с в о е о б р а з и е п с и х и ч е с к и х п р о ц е с с о в , к о 

т о р о е п р о я в л я е т с я в н е р а в н о м е р н о й и н 

т е л л е к т у а л ь н о й д е я т е л ь н о с т и , а т а к ж е в 

л и ч н о с т н ы х о с о б е н н о с т я х б о л ь н ы х ( р а з 

д р а ж и т е л ь н о с т и , п л а к с и в о с т и , з а в ы ш е н 

н о й с а м о о ц е н к е ) [ 9 ] . 

Д л я в с е х д е т е й с с и н д р о м о м М а р ф а н а 

х а р а к т е р н а н и з к а я п е р е н о с и м о с т ь ф и з и 

ч е с к о й н а г р у з к и , к о т о р а я н е р е д к о с о п р о 

в о ж д а е т с я б о л я м и в м ы ш ц а х . В о з м о ж н ы 

т а к ж е п е р и о д и ч е с к и е п р и с т у п ы м и г р е н е -

п о д о б н о й г о л о в н о й б о л и , в о з н и к а ю щ е й , 

к а к п р а в и л о , н а ф о н е и л и п о с л е э м о ц и о 

н а л ь н о - ф и з и ч е с к и х н а г р у з о к [ 1 2 ] . Э т и п р и -
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з н а к и з а б о л е в а н и я в с о ч е т а н и и с о с л а б о 

с т ь ю , г и п о т о н и е й и г и п о п л а з и е й м ы ш е ч 

н о й т к а н и , а т а к ж е н а р у ш е н и я м и п о к а з а 

т е л е й ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я с л у ж а т с в и 

д е т е л ь с т в о м и з м е н е н и я ф у н к ц и и м и т о х о н 

д р и й ( н а р у ш е н и е м п р о ц е с с о в к л е т о ч н о й 

б и о э н е р г е т и к и ) . 

Диагностика с и н д р о м а М а р ф а н а б а з и 

р у е т с я н а г е н е а л о г и ч е с к и х д а н н ы х ( с о с т а в 

л е н и е и а н а л и з р о д о с л о в н ы х ) и а н а л и з е 

м о р ф о ф е н о т и п а п р о б а н д а , к о т о р ы й в к л ю 

ч а е т и з у ч е н и е ф и з и ч е с к о г о , н е р в н о - п с и х и 

ч е с к о г о р а з в и т и я д е т е й и с о с т о я н и я р а з 

л и ч н ы х о р г а н о в и с и с т е м о р г а н и з м а . 

О ц е н к а ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я б о л ь н ы х 

п р о в о д и т с я с п о м о щ ь ю п е р ц е н т и л ь н ы х 

ш к а л С т ю а р т а . О п р о п о р ц и о н а л ь н о с т и и л и 

г а р м о н и ч н о с т и о т д е л ь н ы х ч а с т е й т е л а с у 

д я т п у т е м и с п о л ь з о в а н и я и н д е к с а Д ю Р а н 

т а - Л а й н е р а [ 1 5 ] , к о т о р ы й в ы ч и с л я е т с я п о 

ф о р м у л е : А/В х 1 0 0 , где А - о т н о ш е н и е ф а 

к т и ч е с к о й м а с с ы т е л а к 5 0 п е р ц е н т и л ю 

м а с с ы , с о о т в е т с т в у ю щ е й р о с т у б о л ь н о г о , а 

В - о т н о ш е н и е ф а к т и ч е с к о й д л и н ы т е л а к 

5 0 п е р ц е н т и л ю р о с т а с о о т в е т с т в у ю щ е г о 

в о з р а с т а . И н д е к с к о л и ч е с т в е н н о о т р а ж а е т 

в а р и а ц и и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я . П р и э т о м 

п о к а з а т е л ь 8 9 и н и ж е с о о т в е т с т в у е т в ы с о 

к о м у р о с т у п р и д е ф и ц и т е м а с с ы т е л а , по

к а з а т е л и - 1 1 0 - 1 1 9 - и з б ы т о ч н о й м а с с е 

т е л а , с в ы ш е 120 - о ж и р е н и ю [ 8 ] . Д л я д е т е й 

с с и н д р о м о м М а р ф а н а и н д е к с Д ю Р а н 

т а - Л а й н е р а , к а к п р а в и л о , с о с т а в л я е т 

5 1 - 8 1 [ 1 3 ] . 

П о р е з о л ю ц и и с о в е щ а н и я , п о с в я щ е н 

н о г о с и н д р о м у М а р ф а н а [ 1 5 ] , д л я п о с т а 

н о в к и д и а г н о з а н е о б х о д и м о н а л и ч и е м и 

н и м у м о д н о г о и з п я т и о с н о в н ы х с и м п т о 

м о в з а б о л е в а н и я ( в ы в и х х р у с т а л и к о в , 

а н е в р и з м а а о р т ы , а р а х н о д а к т и л и я , д е 

ф о р м а ц и я г р у д и н ы , к и ф о с к о л и о з ) и д в у х 

д о п о л н и т е л ь н ы х ( м и о п и я , п р о л а п с м и т 

р а л ь н о г о к л а п а н а , у м е р е н н а я г и п е р п о 

д в и ж н о с т ь с у с т а в о в , в ы с о к и й р о с т , п л о с 

к о с т о п и е , с т р и и , п н е в м о т о р а к с ) . У с т а н о в 

л е н о , ч т о в 9 0 % в с е х с л у ч а е в с и н д р о м а 

М а р ф а н а т р у д н о с т е й в п о с т а н о в к е п р а 

в и л ь н о г о д и а г н о з а , к а к п р а в и л о , н е в о з 

н и к а е т . О д н а к о в 1 0 % - д и а г н о с т и к а з а 

т р у д н е н а . В п о д о б н ы х с и т у а ц и я х о с о б е н н о 

н е о б х о д и м о ч р е з в ы ч а й н о т щ а т е л ь н о е о б 

с л е д о в а н и е м а к с и м а л ь н о б о л ь ш е г о ч и с л а 

р о д с т в е н н и к о в б о л ь н о г о . П р о г р а м м а о б 

с л е д о в а н и я д л я т а к и х с е м е й д о л ж н а о б я 

з а т е л ь н о в к л ю ч а т ь к о н с у л ь т а т и в н ы е о с 

м о т р ы о к у л и с т а , к а р д и о л о г а и п р о в е д е 

н и е э х о к а р д и о г р а ф и и . 

В д и а г н о с т и к е с и н д р о м а М а р ф а н а ш и 

р о к о и с п о л ь з у ю т с я т а к ж е р е з у л ь т а т ы 

р е н т г е н о - ф у н к ц и о н а л ь н ы х м е т о д о в и с 

с л е д о в а н и я . Т а к , д л я о ц е н к и а р а х н о д а к -

т и л и и и с п о л ь з у ю т п о к а з а т е л и м е т а к а р -

п а л ь н о г о и н д е к с а ( о т н о ш е н и е д л и н ы к 

ш и р и н е в т о р о й - п я т о й м е т а к а р п а л ь н ы х 

к о с т е й ) , в ы ч и с л я е м о г о п о р е н т г е н о г р а м 

ме п р а в о й к и с т и . У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м 

М а р ф а н а н а б л ю д а е т с я у в е л и ч е н и е э т о г о 

п о к а з а т е л я д о 8 , 0 - 1 1 , 0 , п р и н о р м е 

6 , 4 - 7 , 9 [ 1 0 1 3 ] . 

Х а р а к т е р и с т е п е н ь т я ж е с т и с е р д е ч н о 

с о с у д и с т о й п а т о л о г и и о ц е н и в а ю т п о д а н 

н ы м э х о к а р д и о г р а ф и и , Э К Г , х о л т е р о в с к о -

м у м о н и т о р и р о в а н и ю . А н а л и з с о с т о я н и я 

б р о н х о л е г о ч н о й с и с т е м ы п р о в о д я т п о р е 

з у л ь т а т а м и с с л е д о в а н и я ф у н к ц и и в н е ш н е 

го д ы х а н и я . У п о д а в л я ю щ е г о ч и с л а д е т е й с 

с и н д р о м о м М а р ф а н а р е г и с т р и р у ю т с я из

м е н е н и я э т и х п о к а з а т е л е й , п р о я в л я ю щ и е 

с я в н а р у ш е н и и м е х а н и к и д ы х а н и я , в з д у 

т и и л е г о ч н о й т к а н и , н е р а в н о м е р н о с т и р а с 

п р е д е л е н и я в л е г к и х в д ы х а е м о г о в о з д у х а , 

г и п е р к а п н и и [ 9 ] . 

У д е т е й с с и н д р о м о м М а р ф а н а о б н а р у 

ж и в а е т с я с н и ж е н и е р е п а р а ц и о н н о й с п о 

с о б н о с т и Д Н К - л и м ф о ц и т о в , что н е о б х о д и 

м о п р и н и м а т ь в о в н и м а н и е п р и р е н т г е н о 

л о г и ч е с к о м о б с л е д о в а н и и , в ы б о р е п р о 

ф е с с и и и м е с т а ж и т е л ь с т в а б о л ь н ы х [ 1 1 ] . 

П р и с и н д р о м е М а р ф а н а и м е е т м е с т о 

у в е л и ч е н и е ( в д в а р а з а и б о л е е ) в ы в е д е 

н и я с м о ч о й г л и к о з а м и н о г л и к а н о в и их 

ф р а к ц и й , п р и э т о м о с о б е н н о р е з к о в о з 

р а с т а е т п о ч е ч н а я э к с к р е ц и я х о н д р о и т и н - 4 -

6 - с у л ь ф а т о в и в м е н ь ш е й с т е п е н и - г и а л у -

р о н о в о й к и с л о т ы и г е п а р а н - с у л ь ф а т а . Н а 

и б о л е е в ы с о к а я к о н ц е н т р а ц и я в м о ч е х о н -
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П р и з н а к и заболевания С и н д р о м ы 
Б и л с а С т и к л е р а В е й л а - М а р ч е з а н и Марфана г о м о ц и с т и н у р и я 

Аутосомно-доминантный тип наследования + + - + -
Аутосомно-рецессивный тип наследования - - + - + 
Астеническое телосложение + + - + + 
Гиперстеническое телосложение - - + - -
Арахнодактилия + + - + + 
Деформация грудной клетки + / - - - 11- + /-
Кифосколиоз +/- +/- - + + 
Врожденные контрактуры суставов + - - - -
Артрозоартриты - + - - -
«Мятое» ухо + - - - -
Врожденные пороки сердца - - + /- +/- -
Пролапс митрального клапана + / - + / - + /- + + /-
Аневризма аорты - - - + -
Тромбоэмболии - - - - + 
Подвывих хрусталиков - - +/- + + 
Микросферофокия - - + - -
Миопия высокой степени - + +/- + + /-
Снижение интеллекта - - - - + 
Параличи и парезы - - - - + 
Повышение уровня метионина, появление 
гомоцистина в сыворотке крови и моче - - - - + 

д р о и т и н - 4 - 6 - с у л ь ф а т о в о т м е ч а е т с я у д е 

т е й , в к л и н и ч е с к о й к а р т и н е к о т о р ы х п р е 

о б л а д а ю т г р у б ы е с к е л е т н ы е н а р у ш е н и я . В 

м о ч е о б с л е д о в а н н ы х б о л ь н ы х с с и н д р о 

м о м М а р ф а н а о п р е д е л я е т с я т а к ж е п о в ы 

ш е н н о е с о д е р ж а н и е ( в д в а р а з а и б о л е е ) 

и м и н о к и с л о т ы о к с и п р о л и н а . П р и э т о м в ы 

я в л я е т с я ч е т к а я з а в и с и м о с т ь п о к а з а т е л е й 

э к с к р е ц и и о к с и п р о л и н а о т т я ж е с т и з а б о 

л е в а н и я и в о з р а с т а б о л ь н ы х : н а и б о л ь ш и е 

з н а ч е н и я о т м е ч а ю т с я у д е т е й с в ы р а ж е н 

н о й к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к о й и в в о з 

р а с т е о т 8 д о 1 8 л е т . П р и и з у ч е н и и в ы д е 

л е н и я с м о ч о й о к с и л и з и л г л и к о з и д о в у 9 0 % 

д е т е й с с и н д р о м о м М а р ф а н а о б н а р у ж и в а 

ю т и х п р е в ы ш е н и е и и з м е н е н и е с о о т н о ш е 

н и я д и с а х а р и д н о й и м о н о с а х а р и д н о й 

ф р а к ц и й [ 1 1 ] . 

О н а р у ш е н и и п р о ц е с с о в к л е т о ч н о й 

б и о э н е р г е т и к и у б о л ь н ы х с с и н д р о м о м 

М а р ф а н а с в и д е т е л ь с т в у е т р я д б и о х и м и 

ч е с к и х п а р а м е т р о в : у м е р е н н о е п о в ы ш е 

н и е у р о в н я м о л о ч н о й и п и р о в и н о г р а д н о й 

к и с л о т в с ы в о р о т к е к р о в и , о ц е н и в а е м о е 

н а ф о н е с т а н д а р т н о г о г л ю к о з о т о л е р а н т -

н о г о т е с т а ( 1 , 7 5 г/кг м а с с ы т е л а ) ; с н и ж е 

н и е с о д е р ж а н и я м а к р о э р г о в в к р о в и 

( А Т Ф , А Д Ф , А М Ф ) и и з м е н е н и я п р о ц е с с о в 

п е р е к и с н о г о о к и с л е н и я л и п и д о в , х а р а к 

т е р и з у ю щ и е с я у в е л и ч е н и е м п о к а з а т е л е й 

м а л о н о в о г о д и а л ь д е г и д а , г и д р о п е р е к и 

с е й и с н и ж е н и е м а н т и о к и с л и т е л ь н о й ак

т и в н о с т и п л а з м ы . 

М о р ф о л о г и ч е с к и м и к р и т е р и я м и м и т о -

х о н д р и а л ь н о й н е д о с т а т о ч н о с т и я в л я ю т с я : 

н а л и ч и е « р в а н ы х к р а с н ы х в о л о к о н » в б и о -

п т а т е с к е л е т н о й м ы ш ц ы в к о л и ч е с т в е о т 

2 0 % д о 4 0 % ( п р и н о р м е д о 5 % ) , с у б с а р к о -

л е м м а л ь н ы е с к о п л е н и я г л и к о г е н а , л и п и 

д о в и к а л ь ц и я п р и с о х р а н н о й а к т и в н о с т и 

м и т о х о н д р и а л ь н ы х ф е р м е н т о в ( ц и т о х р о -

м о к с и д а з ы , с у к ц и н а т д е г и д р о г е н а з ы ) [ 1 3 ] . 

Диффренциальная диагностика. О с 

н о в н ы е д и ф ф е р е н ц и а л ь н о д и а г н о с т и ч е 

с к и е п р и з н а к и с и н д р о м а М а р ф а н а и ф е -

н о т и п и ч е с к и с х о д н ы х з а б о л е в а н и й с у м м и 

р о в а н ы в т а б л . 4 . 2 . 1 . 1 . С и н д р о м М а р ф а н а 

с л е д у е т т а к ж е д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь с « м а р -

ф а н о и д н ы м и » т и п а м и с и н д р о м а Э л е р -

с а - Д а н л о с а . О д н а к о , п о д а н н ы м и с с л е д о 

в а т е л е й [ 1 5 ] , п о р а ж е н и е а о р т ы п р и с и н 

д р о м е Э л е р с а - Д а н л о с а в с т р е ч а е т с я з н а 

ч и т е л ь н о р е ж е и р е г и с т р и р у е т с я л и ш ь 

у 3 , 7 % б о л ь н ы х . Н а р я д у с э т и м , п р и с и н 

д р о м е М а р ф а н а , к а к п р а в и л о , о т с у т с т в у 

ю т т а к и е т и п и ч н ы е д л я с и н д р о м а Э л е р -
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с а - Д а н л о с а и з м е н е н и я к о ж и , к а к « п с е в 

д о о п у х о л и » и « п а п и р о с н ы е » р у б ц ы . О б р а 

з о в а н и е с т р и й у л и ц с с и н д р о м о м М а р ф а 

н а т а к ж е с ч и т а е т с я д о п о л н и т е л ь н ы м д и а г 

н о с т и ч е с к и м к р и т е р и е м д л я р а з г р а н и ч е 

н и я э т и х з а б о л е в а н и й [ 1 5 ] . 

« М а р ф а н о п о д о б н ы й » ф е н о т и п и м е ю т 

б о л ь н ы е с м н о ж е с т в е н н о й э н д о к р и н н о й не-

о п л а з и е й П В т и п а ( М Э Н ИВ) [ 9 ] . О д н а к о н а 

л и ч и е п о д с л и з и с т ы х н е в р и н о м , о г р у б л я ю 

щ и х ч е р т ы л и ц а б о л ь н ы х , и о т с у т с т в и е по

р а ж е н и я с е р д ц а и к р у п н ы х с о с у д о в ( а о р т ы ) 

п о з в о л я ю т и с к л ю ч и т ь с и н д р о м М а р ф а н а у 

э т и х д е т е й . 

А н о м а л и и п о л о в ы х х р о м о с о м - с и н д р о м ы 

К л а й н ф е л ь т е р а (47,XXY) и 47,XYY т а к ж е не

о б х о д и м о д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь с с и н д р о м о м 

М а р ф а н а . Б о л е е г р у б о е с н и ж е н и е интеллек

т а , о т с у т с т в и е п а т о л о г и и глаз и с е р д е ч н о 

с о с у д и с т о й с и с т е м ы , н а р я д у с р е з у л ь т а т а м и 

ц и т о г е н е т и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й , п о з в о л я ю т 

п о с т а в и т ь п р а в и л ь н ы й д и а г н о з . 

Лечение. Д е т я м с с и н д р о м о м М а р ф а н а 

п о к а з а н а к о м п л е к с н а я т е р а п и я , в к л ю ч а ю 

щ а я ш и р о к и й с п е к т р л е к а р с т в е н н ы х п р е 

п а р а т о в : с р е д с т в а , в л и я ю щ и е н а с е р д е ч н о 

с о с у д и с т у ю с и с т е м у , с т и м у л я т о р ы Ц Н С , 

э н е р г о т р о п н ы е п р е п а р а т ы и а н т и о к с и д а н -

т ы п о с х е м е « К о м п л е к с т е р а п е в т и ч е с к и х 

в о з д е й с т в и й , п р и м е н я е м ы й д л я л е ч е н и я 

б о л ь н ы х с с и н д р о м о м М а р ф а н а » : 

Б е т а - а д р е н о б л о к а т о р ы - о б з и д а н , а т е -

н о л о л - 10 мг/сут, д л и т е л ь н о с т ь 6 - 1 2 и б о 

л е е м е с . 

Э н е р г о т р о п н ы е и а н т и о к с и д а н т н ы е п р е 

п а р а т ы : 

• р и б о к с и н - 1 т а б л . (0,2) 2 р а з а в д е н ь 

в т е ч е н и е 1 м е с , 3 к у р с а в г о д ; 

• в и т а м и н ы В ь В 2 - 10 мг/сут, 10 д н е й 

е ж е м е с я ч н о ; 

• а с к о р б и н о в а я к и с л о т а до 5 0 0 мг/сут, в 

т е ч е н и е 1 м е с , 3 - 4 к у р с а в г о д ; 

• т о к о ф е р о л (вит. Е) до 1 0 0 мг/сут, в т е 

ч е н и е 3 - 4 - м е с я ч н ы х к у р с о в в г о д ; 

• э л ь к а р - 2 0 0 - 4 0 0 м г / с у т , 3 м е с , 

2 - 3 к у р с а в г о д ; 

• д и м е ф о с ф о н - 30 м г / к г - 1 м е с , 

3 - 4 к у р с а в г о д ; 

• к о э н з и м Q-10 - 30 мг 2 - 3 р а з а в с у т , 

3 м е с , 2 - 3 к у р с а в г о д ; 

• л и м о н т а р - 5 мг/кг/сут, 10 д н е й , 4 к у р 

с а в г о д ; 

• н о о т р о п н ы е п р е п а р а т ы : п и р а ц е т а м -

2 0 0 - 4 0 0 мг 2 р а з а в с у т в т е ч е н и е 2 м е с , 

3 к у р с а в г о д . 

Н а р я д у с м е д и к а м е н т о з н ы м и с р е д с т в а 

м и , д е т я м с с и н д р о м о м М а р ф а н а н е о б х о 

д и м т а к ж е к о м п л е к с д о п о л н и т е л ь н ы х л е 

ч е б н ы х в о з д е й с т в и й , в к л ю ч а ю щ и й : м а г -

н и т о т е р а п и ю н а с у с т а в ы ( к у р с 1 0 с е а н с о в ; 

3 к у р с а в г о д ) , э л е к т р о с о н ( к у р с 10 с е а н 

с о в - д в а ж д ы в г о д ) ; л е ч е б н у ю ф и з к у л ь т у 

р у с п р е и м у щ е с т в е н н ы м в о з д е й с т в и е м 

н а о п о р н о - д в и г а т е л ь н ы й а п п а р а т ( к у р с 

14 д н е й ; 4 к у р с а в г о д ) , с а н а т о р и и д л я 

б о л ь н ы х с н а р у ш е н и я м и ф у н к ц и й к о с т е й и 

с у с т а в о в и л и с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й с и с т е 

мы ( к у р с л е ч е н и я 24 д н я - 1 р а з в г о д ) . 

П о п о к а з а н и я м , п р о в о д и т с я о п е р а т и в 

н о е л е ч е н и е : т о р а к о п л а с т и к а , а н е в р и з м -

э к т о м и я , п л а с т и к а а о р т ы , э к с т р а к ц и я 

х р у с т а л и к а , т о н з и л л э к т о м и я и а д е н о т о -

м и я . О с у щ е с т в л я е т с я т а к ж е р е г у л я р н а я 

с а н а ц и я ( н е м е н е е д в у х р а з в г о д ) х р о н и 

ч е с к и х о ч а г о в и н ф е к ц и и п о л о с т и р т а и 

з у б о в . 

П о д в о з д е й с т в и е м к о м п л е к с н о й т е р а п и и 

у 7 8 - 8 0 % д е т е й с с и н д р о м о м М а р ф а н а от

м е ч а ю т с я у л у ч ш е н и е и л и с т а б и л и з а ц и я ос

н о в н о г о п а т о л о г и ч е с к о г о п р о ц е с с а . К л и н и 

ч е с к и м и к р и т е р и я м и э ф ф е к т и в н о с т и п р о 

в о д и м о г о л е ч е н и я с л у ж а т п о в ы ш е н и е т о 

л е р а н т н о с т и к ф и з и ч е с к и м н а г р у з к а м , н а 

р а с т а н и е м ы ш е ч н о й с и л ы , с т а б и л и з а ц и я 

д и а м е т р а а о р т ы (по д а н н ы м э х о к а р д и о г р а 

ф и и ) и т е н д е н ц и я к н о р м а л и з а ц и и п о к а з а 

т е л е й ф у н к ц и и в н е ш н е г о д ы х а н и я , у л у ч ш е 

н и е м е л к о й м о т о р и к и , п о в ы ш е н и е э м о ц и о 

н а л ь н о г о т о н у с а , у в е л и ч е н и е о б ъ е м а п р о 

и з в о л ь н о й п а м я т и и к о н ц е н т р а ц и и в н и м а 

н и я , п о в ы ш е н и е ш к о л ь н о й у с п е в а е м о с т и . 

П о л о ж и т е л ь н а я б и о х и м и ч е с к а я д и н а м и 

к а п р о я в л я е т с я в с н и ж е н и и у р о в н я м о л о ч 

н о й и п и р о в и н о г р а д н о й к и с л о т , у м е н ь ш е 

н и и с о д е р ж а н и я м а л о н о в о г о д и а л ь д е г и д а 

и г и д р о п е р е к и с е й , у в е л и ч е н и и а н т и о к и с -
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л и т е л ь н о й а к т и в н о с т и п л а з м ы и с у м м а р н о 

г о с о д е р ж а н и я м а к р о э р г о в . 

П р и н а б л ю д е н и и з а б о л ь н ы м и с с и н д р о 

м о м М а р ф а н а н е о б х о д и м о в ы п о л н я т ь с л е 

д у ю щ и е т р е б о в а н и я к р е ж и м у т р у д а , о т д ы 

ха и р е а б и л и т а ц и и : 

• д е т я м с с и н д р о м о м М а р ф а н а р а з р е 

ш а ю т с я з а н я т и я ф и з к у л ь т у р о й т о л ь к о п о 

о с л а б л е н н о й п р о г р а м м е ( с п е ц г р у п п ы и 

г р у п ы Л Ф К ) ; 

• к а т е г о р и ч е с к и з а п р е щ а ю т с я з а н я т и я в 

с п о р т и в н ы х с е к ц и я х , у ч а с т и е в с о р е в н о в а 

ниях, с е л ь с к о х о з я й с т в е н н ы х р а б о т а х , похо

д а х н а д л и т е л ь н ы е д и с т а н ц и и п о п е р е с е 

ч е н н о й и г о р н о й м е с т н о с т и , н о ш е н и е т я ж е 

с т е й (не б о л е е 3 к г ) ; 

• к а т е г о р и ч е с к и з а п р е щ е н ы с п е ц и а л ь 

н о с т и , с в я з а н н ы е с п р о ф е с с и о н а л ь н о й 

в р е д н о с т ь ю : к о н т а к т ы с х и м и ч е с к и м и в е 

щ е с т в а м и , л а к а м и , к р а с к а м и , р а б о т а в у с 

л о в и я х в ы с о к и х т е м п е р а т у р и в о з д е й с т в и я 

р а д и а ц и и , а т а к ж е п р о ф е с с и и , с о п р я ж е н 

н ы е с в и б р а ц и е й , т р е б у ю щ и е в ы с о к о й о с т 

р о т ы з р е н и я , б о л ь ш и х ф и з и ч е с к и х и э м о 

ц и о н а л ь н ы х з а т р а т ; 

• п р и в ы б о р е м е с т а ж и т е л ь с т в а б о л ь 

н ы м п р о т и в о п о к а з а н ы ж а р к и й к л и м а т и з о 

н ы п о в ы ш е н н о й р а д и а ц и и ; 

• б е р е м е н н ы м ж е н щ и н а м с с и н д р о м о м 

М а р ф а н а н е о б х о д и м о о д и н р а з в 2 м е с 

п р о в о д и т ь э х о к а р д и о г р а ф и ю . П р и д и а 

м е т р е а о р т ы 4 5 м м и в ы ш е с л е д у е т б е з 

о т л а г а т е л ь н о р е ш а т ь в о п р о с о ц е л е с о о б 

р а з н о с т и д а л ь н е й ш е г о с о х р а н е н и я б е р е 

м е н н о с т и ; 

• р о д о р а з р е ш е н и е ж е н щ и н с с и н д р о 

м о м М а р ф а н а н е о б х о д и м о о с у щ е с т в л я т ь 

с п о м о щ ь ю к е с а р е в а с е ч е н и я в с п е ц и а л и 

з и р о в а н н ы х р о д и л ь н ы х д о м а х д л я р о ж е 

н и ц с п а т о л о г и е й с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й 

с и с т е м ы . 

П р о ф о р и е н т а ц и я : б о л ь н ы м с с и н д р о м о м 

М а р ф а н а с л е д у е т р е к о м е н д о в а т ь в ы б о р 

п р о ф е с с и й , н е с в я з а н н ы х с ф и з и ч е с к и м 

п е р е н а п р я ж е н и е м ( г у м а н и т а р н ы е - ю р и с т , 

п е д а г о г , э к о н о м и с т , б и о л о г и п р . ) . 

Профилактика. Б о л ь н ы м с с и н д р о м о м 

М а р ф а н а , в с т у п а ю щ и м в б р а к , п о к а з а н о 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е -

и н ф о р м а ц и я о с т е п е н и п о в т о р н о г о р и с к а 

р а з в и т и я у д е т е й а н а л о г и ч н о г о з а б о л е в а 

н и я . Н а р я д у с э т и м , н е о б х о д и м а т а к ж е п р е -

н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а . 

4 . 2 . 2 . С и н д р о м Э л е р с а - Д а н л о с а 

С и н д р о м Э л е р с а - Д а н л о с а о б ъ е д и н я е т 

г е н е т и ч е с к и г е т е р о г е н н у ю г р у п п у п о р а ж е 

н и й с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и . П о у т в е р ж д е 

н и ю V . A . M c K u s i c k , п е р в ы й о ч е в и д н ы й с л у 

ч а й с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а о п и с а н в 

1 6 8 2 г о д у х и р у р г о м и з А м с т е р д а м а J.Van 

M e c k e r e n . А в т о р н а б л ю д а л 1 7 - л е т н е г о 

ю н о ш у , и м е в ш е г о н е о б ы ч н у ю р а с т я ж и 

м о с т ь к о ж и . П о ч т и д в а в е к а с п у с т я п о с л е 

п е р в ы х с в е д е н и й о с и н д р о м е Э л е р с а - Д а н 

л о с а , в 1 8 9 2 г., р у с с к и м д е р м а т о л о г о м 

А . Н . Ч е р н о г у б о в ы м б ы л о о п у б л и к о в а н о с о 

о б щ е н и е о д в у х б о л ь н ы х с э т и м з а б о л е в а 

н и е м . А в т о р о б р а т и л в н и м а н и е н а т я ж е л о е 

п о р а ж е н и е к о ж и и с у с т а в о в у п а ц и е н т о в и 

р а с ц е н и л д а н н о е с о с т о я н и е к а к г е н е т и ч е 

с к и д е т е р м и н и р о в а н н у ю « з а д е р ж к у в о о б 

щ е в с е й с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и » . 

П о ч т и 10 л е т с п у с т я , в 1 9 0 1 г., д а т с к и й 

д е р м а т о л о г Э в а р д Э л е р с о т м е т и л с о ч е т а 

н и е г и п е р м о б и л ь н о с т и с у с т а в о в и п о д к о ж 

н ы х к р о в о и з л и я н и й , а е щ е ч е р е з 7 л е т , в 

1 9 0 8 г., п а р и ж с к и й д е р м а т о л о г Г е н р и - А л е 

к с а н д р Д а н л о в п е р в ы е в к л ю ч и л в с и м п т о -

м о к о м п л е к с з а б о л е в а н и я п о д к о ж н ы е п с е в 

д о о п у х о л и . 

В д а л ь н е й ш е м ( п р и м е р н о ч е р е з 3 0 л е т ) 

б о л е з н ь п о л у ч и л а о б щ е п р и н я т о е н а з в а н и е 

п о и м е н и э т и х д в у х и с с л е д о в а т е л е й . С л е 

д у е т з а м е т и т ь , ч т о в Р о с с и и ч а щ е в с т р е ч а 

е т с я п р о и з н о ш е н и е « Д а н л о с » , х о т я ф р а н 

ц у з с к а я ф а м и л и я э т о г о а в т о р а з в у ч и т к а к 

« Д а н л о » ( D a n l o s ) . Ф а м и л и я р у с с к о г о и с 

с л е д о в а т е л я н е з а с л у ж е н н о и с ч е з л а и з н а 

з в а н и я с и н д р о м а , х о т я у ч е н ы е д р у г и х 

с т р а н н е о с п о р и м о п р и з н а ю т А . Н . Ч е р н о г у -

б о в а п е р в о о т к р ы в а т е л е м д а н н о й п а т о л о 

г и и [ 1 6 ] . 

С и н д р о м Э л е р с а - Д а н л о с а - о д н о и з 

н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы х н а с л е д с т в е н -
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н ы х з а б о л е в а н и й с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и . 

Е г о ч а с т о т а с о с т а в л я е т , п о д а н н ы м р а з л и ч 

н ы х а в т о р о в , 1 : 100 0 0 0 - 1 : 5 0 0 0 н о в о р о ж 

д е н н ы х [ 1 6 - 1 8 ] . О д н а к о с ч и т а е т с я , ч т о д а н 

н а я п а т о л о г и я в с т р е ч а е т с я г о р а з д о ч а щ е , 

т а к к а к м н о г и е , т а к н а з ы в а е м ы е « с т е р т ы е » 

ф о р м ы б о л е з н и , о с т а ю т с я н е д и а г н о с т и р о 

в а н н ы м и [ 1 8 ] . 

Этиология и патогенез. С о г л а с н о с о в 

р е м е н н ы м п р е д с т а в л е н и я м , с и н д р о м 

Э л е р с а - Д а н л о с а о б ъ е д и н я е т г р у п п у з а б о 

л е в а н и й , в о с н о в е к о т о р ы х л е ж а т р а з л и ч 

н ы е н а с л е д с т в е н н ы е д е ф е к т ы к о л л а г е н о в . 

К о л л а г е н ы - с е м е й с т в о с т р у к т у р н ы х б е л 

к о в э к с т р а к л е т о ч н о г о м а т р и к с а с о е д и н и 

т е л ь н о й т к а н и . О н и я в л я ю т с я п р е о б л а д а ю 

щ и м к о м п о н е н т о м э к с т р а к л е т о ч н о г о м а т 

р и к с а к о ж и , с у х о ж и л и й , к о с т н о й и х р я щ е 

в о й т к а н е й , с т р о м ы в с е х п а р е н х и м а т о з н ы х 

о р г а н о в , с т е н о к к р о в е н о с н ы х с о с у д о в и к и 

ш е ч н и к а , б а з а л ь н ы х м е м б р а н . 

М о л е к у л ы в с е х к о л л а г е н о в ы х б е л к о в с о 

с т о я т и з т р е х а - ц е п е й - м о н о м е р о в , п р и 

ч е м с у щ е с т в у ю т к а к г о м о - , т а к и г е т е р о -

т р и м е р ы . К а ж д а я м о л е к у л а и м е е т т р е х с п и -

р а л ь н ы й к о л л а г е н о в ы й д о м е н , х а р а к т е р и 

з у ю щ и й с я а м и н о к и с л о т н о й п о с л е д о в а 

т е л ь н о с т ь ю , п о в т о р я ю щ е й с я в в и д е G l y -

X-Y, где Y - п о з и ц и ю в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а 

е в з а н и м а ю т г и д р о к с и п р о л и н и л и г и д р о -

к с и л и з и н , а г л и ц и н я в л я е т с я к а ж д о й т р е т ь 

ей а м и н о к и с л о т о й в а - ц е п и . 

В н а с т о я щ е е в р е м я и д е н т и ф и ц и р о в а н о 

1 9 т и п о в к о л л а г е н о в ы х б е л к о в [ 1 9 ] , и з н и х 

п р и с и н д р о м е Э л е р с а - Д а н л о с а в п а т о л о г и 

ч е с к и й п р о ц е с с в о в л е ч е н ы к о л л а г е н о в ы е 

б е л к и I, III и V т и п о в ( C O L I, C O L III, C O L V) 

[ 2 0 - 2 2 ] . П р о б л е м ы и з у ч е н и я э т и о л о г и и и 

п а т о г е н е з а с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а , как 

и д р у г и х м о н о г е н н ы х з а б о л е в а н и й с о е д и 

н и т е л ь н о й т к а н и , о б у с л о в л е н ы с л о ж н о с т ь ю 

м е х а н и з м о в р е г у л я ц и и с и н т е з а и ф у н к ц и о 

н и р о в а н и я к о л л а г е н о в ы х б е л к о в . П е р в и ч 

н ы м п р о д у к т о м т р а н с л я ц и и к о л л а г е н о в о й 

м Р Н К я в л я ю т с я п р е к о л л а г е н о в ы е а - ц е п и , 

п о д в е р г а ю щ и е с я с л о ж н о м у в н у т р и - и в н е 

к л е т о ч н о м у п р о ц е с с и н г у с у ч а с т и е м , по 

м е н ь ш е й м е р е , д е с я т и р а з л и ч н ы х ф е р м е н 

т о в . У с т а н о в л е н о , что п р и с и н д р о м е Э л е р 

с а - Д а н л о с а п р и ч и н о й д е ф е к т а к о л л а г е н а в 

о д н и х с л у ч а я х я в л я ю т с я р а з л и ч н ы е м у т а 

ц и и г е н о в к о л л а г е н о в ы х ц е п е й , а в д р у г и х -

п а т о л о г и я ф е р м е н т о в , п р и н и м а ю щ и х у ч а 

с т и е в с и н т е з е к о л л а г е н а . 

К л а с с и ф и к а ц и я с и н д р о м а Э л е р с а -

Д а н л о с а н е о д н о к р а т н о и з м е н я л а с ь в т е 

ч е н и е р я д а л е т . П е р в а я б ы л а п р е д л о ж е 

на в 1 9 6 7 г . [ 2 3 ] и б а з и р о в а л а с ь л и ш ь на 

о с о б е н н о с т я х к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и 

к и , в с о о т в е т с т в и и с к о т о р о й а в т о р в ы д е 

л я л т о л ь к о т р и т и п а б о л е з н и : к л а с с и ч е 

с к и й , у м е р е н н ы й в а р и к о з н ы й и а р т е р и 

а л ь н ы й . Б о л е е п о з д н я я к л а с с и ф и к а ц и я , 

п р е д л о ж е н н а я P . B e i g h t o n в 1 9 7 0 г . [ 2 4 ] , 

о с н о в ы в а л а с ь н а к л и н и к о - б и о х и м и ч е -

с к и х п о к а з а т е л я х и в к л ю ч а л а 1 1 т и п о в 

с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а ( т а б л . 

4 . 2 . 2 . 1 . ) . В 1 9 8 6 г . на М е ж д у н а р о д н о м 

к о н г р е с с е п о н а с л е д с т в е н н ы м з а б о л е в а 

н и я м с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и к л а с с и ф и к а 

ц и я с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а в н о в ь б ы 

л а п е р е с м о т р е н а , в р е з у л ь т а т е ч е г о и з 

н е е б ы л и и з ъ я т ы I X и X I т и п ы б о л е з н и . 

Э т и т и п ы б ы л и р а с ц е н е н ы к а к с а м о с т о я 

т е л ь н ы е н о з о л о г и ч е с к и е ф о р м ы , н е о т 

н о с я щ и е с я к с и н д р о м у Э л е р с а - Д а н л о с а . 

П о я в л е н и е и с о в е р ш е н с т в о в а н и е м о л е -

к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й о б у 

с л о в и л о н е о б х о д и м о с т ь п е р е с м о т р а и 

э т о й к л а с с и ф и к а ц и и , и в 1 9 9 7 г. п р е д л о 

ж е н а н о в а я ( т а б л . 4 . 2 . 2 . 1 . ) , в к л ю ч а ю щ а я 

ш е с т ь т и п о в з а б о л е в а н и я [ 2 5 ] . В о с н о в у 

п о с л е д н е й к л а с с и ф и к а ц и и п о л о ж е н ы , 

п р е и м у щ е с т в е н н о , э т и о л о г и ч е с к и е ф а к 

т о р ы . Н е и с к л ю ч е н о , ч т о н о в ы е н а у ч н ы е 

д о с т и ж е н и я п р и в е д у т к о ч е р е д н о м у и з 

м е н е н и ю с у щ е с т в у ю щ е г о п о д р а з д е л е н и я 

с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а . 

Клинические проявления. О с н о в н ы м 

п р и з н а к о м с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а яв

л я ю т с я и з м е н е н и я с в о й с т в к о ж и , п р о я в л я 

ю щ и е с я г и п е р р а с т я ж и м о с т ь ю , л е г к о й р а 

н и м о с т ь ю , т о н к о с т ь ю , х р у п к о с т ь ю и с л а 

б о й ф и к с а ц и е й с п о д л е ж а щ и м и т к а н я м и . 

К о ж у м о ж н о п р и п о д н я т ь н а 1,5-2 с м в тех 

м е с т а х , г д е э т о п р а к т и ч е с к и н е в о з м о ж н о 
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у з д о р о в о г о ч е л о в е к а - на л б у , к о н ч и к е 

н о с а . П р и м и н и м а л ь н о м т р а в м и р о в а н и и 

к о ж и л е г к о в о з н и к а ю т « р в а н ы е » р а н ы , к о 

т о р ы е з а ж и в а ю т к р а й н е м е д л е н н о с о б р а 

з о в а н и е м а т р о ф и ч н ы х р у б ц о в с т о н к о й 

л о с н я щ е й с я м о р щ и н и с т о й п о в е р х н о с т ь ю 

( « п а п и р о с н ы е » р у б ц ы ) . Н е р е д к о т а к ж е 

ф о р м и р о в а н и е к е л о и д н ы х р у б ц о в , о б ы ч 

н о п о с л е о п е р а ц и о н н ы х ; п р и э т о м х и р у р г и 

о б р а щ а ю т в н и м а н и е н а ч а с т о е р а с х о ж д е 

н и е ш в о в и с р а в н и в а ю т т к а н и б о л ь н о г о с 

в л а ж н о й п р о м о к а т е л ь н о й б у м а г о й [ 2 6 ] . 

Х а р а к т е р н о н а л и ч и е « п с е в д о о п у х о л е й » , 

л о к а л и з у ю щ и х с я , к а к п р а в и л о , в м е с т а х 

н а и б о л ь ш е г о д а в л е н и я ( н а п р и м е р , в о б 

л а с т и к о л е н н ы х и л о к т е в ы х с у с т а в о в ) и 

п р е д с т а в л я ю щ и х с о б о й к о н г л о м е р а т ы д е 

с т р у к т и в н ы х э л е м е н т о в с о е д и н и т е л ь н о й 

т к а н и и о р г а н и з у ю щ и х с я г е м а т о м . Н а р я д у 

с э т и м , н а п е р е д н е в н у т р е н н е й п о в е р х н о 

с т и г о л е н е й и п р е д п л е ч и й н е р е д к о п а л ь 

п и р у ю т с я м а л е н ь к и е п л о т н ы е п о д к о ж н ы е 

р е н т г е н о к о н т р а с т н ы е к и с т о п о д о б н ы е 

у з е л к и . И х в о з н и к н о в е н и е с в я з а н о с ф и б -

р о з и р о в а н и е м п о д к о ж н ы х ж и р о в ы х д о л е к , 

в с л е д с т в и е н а р у ш е н и я к р о в о о б р а щ е н и я и 

п о с л е д у ю щ е й к а л ь ц и ф и к а ц и и . 

У б о л ь н ы х в с т р е ч а ю т с я т р о ф и ч е с к и е яз

в ы , ч а щ е р а с п о л о ж е н н ы е н а к о ж е в о б л а с 

т и к о л е н н ы х с у с т а в о в и г о л е н е й . 

С л е д у е т п о д ч е р к н у т ь , ч т о о т л и ч и т е л ь 

н ы м п р и з н а к о м с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н 

л о с а я в л я е т с я о т с у т с т в и е с т р и й , ч т о , п о -

в и д и м о м у , т а к ж е о б у с л о в л е н о г и п е р р а 

с т я ж и м о с т ь ю и э л а с т и ч н о с т ь ю к о ж и 

б о л ь н ы х [ 1 1 ] . 

С л и з и с т ы е о б о л о ч к и п р и с и н д р о м е 

Э л е р с а - Д а н л о с а т а к ж е х а р а к т е р и з у ю т с я 

г и п е р э л а с т и ч н о с т ь ю . Э т и м о б ъ я с н я е т с я 

н а л и ч и е у р я д а б о л ь н ы х п р и з н а к а Г о р л и н а 

( с п о с о б н о с т ь д о с т а т ь я з ы к о м к о н ч и к с о б 

с т в е н н о г о н о с а ) , в с т р е ч а ю щ е г о с я у п о л о 

в и н ы п а ц и е н т о в с с и н д р о м о м Э л е р с а - Д а н 

л о с а и у 1 0 % з д о р о в ы х л и ц . 

Т и п и ч н ы м п р и з н а к о м з а б о л е в а н и я я в л я 

е т с я г и п е р п о д в и ж н о с т ь с у с т а в о в , в р е з у л ь 

т а т е к о т о р о й б о л ь н ы е м о г у т в ы п о л н я т ь 

с л о ж н ы е а к р о б а т и ч е с к и е у п р а ж н е н и я б е з 

п р е д в а р и т е л ь н о й т р е н и р о в к и . Э т а с п о с о б 

н о с т ь о б ы ч н о п р о я в л я е т с я в к о н ц е п е р в о -

К л а с с и ф и к а ц и я М е ж д у н а р о д н а я Новая М о л е к у л я р н ы й 
по P.Beighton к л а с с и ф и к а ц и я к л а с с и ф и к а ц и я д е ф е к т 
(1970) [24] (1986) ( н о м е р т и п а 1997 [25] 

и с и н о м и м ) 

I I Gravi Классический тип Мутации в генах 
C0LVA1, C0LVA2, C0LIA1 

II II Mitis 
III III Гипермобильный Гипермобильный тип (COLIIIA1, COLIA1) 
IV IV Сосудистый Васкулярный тип C0LIIIA1 

(васкулярный), 
экхиматозный 

V Х-сцепленный 
VI VI Глазосколиотический Кифосколиотический Мутации в гене 

тип лизил-гидроксилазы 
VII (А, В) VII Врожденный Артрохолазия Мутации в генах 

множественный C 0 L I A 1 , C 0 U A 2 
артрохолазис 

VII (С) Дерматоспараксис Мутации в гене 
проколлагеновой (I) 
N-терминальной пептидазы 

VIII VII Периодонтальный 
-IX (Occipital - -Horn syndrome) 

X X Аномалия фибронектина -XI (Familial Joint - -Hypermobility syndrome) 
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г о - н а ч а л е в т о р о г о г о д а ж и з н и , к о г д а р е б е 

н о к н а ч и н а е т с а м о с т о я т е л ь н о х о д и т ь . Д л я 

х а р а к т е р и с т и к и г и п е р п о д в и ж н о с т и с у с т а 

в о в и с п о л ь з у е т с я ш к а л а P . B e i g h t o n [ 2 5 ] , 

в к л ю ч а ю щ а я пять п р и з н а к о в - ч е т ы р е п а р 

н ы х и о д и н н е п а р н ы й : 

1 . п а с с и в н о е т ы л ь н о е с г и б а н и е м и з и н 

ц а б о л е е 9 0 ° ( п о о д н о м у б а л л у д л я к а ж 

д о й р у к и ) ; 

2 . п а с с и в н о е п р и в е д е н и е б о л ь ш о г о 

п а л ь ц а к с г и б а т е л ь н о й п о в е р х н о с т и п р е д 

п л е ч ь я (по о д н о м у б а л л у д л я к а ж д о й р у к и ) ; 

3 . п е р е р а з г и б а н и е л о к т е в ы х с у с т а в о в бо

л е е 10° (по о д н о м у б а л л у д л я к а ж д о й руки); 

4 . п е р е р а з г и б а н и е к о л е н е й б о л е е 10° 

(по о д н о м у б а л л у д л я к а ж д о й н о г и ) ; 

5. н а к л о н в п е р е д , не с г и б а я к о л е н е й , с 

к а с а н и е м п о л а л а д о н я м и ( о д и н б а л л ) . 

Г и п е р м о б и л ь н о с т ь ю с ч и т а е т с я н а л и ч и е 

п я т и и б о л е е б а л л о в п о д а н н о й ш к а л е . 

С л е д с т в и е м г и п е р п о д в и ж н о с т и м о г у т 

б ы т ь п о в т о р н ы е в ы в и х и и п о д в ы в и х и с у с 

т а в о в , и н о г д а о с л о ж н я ю щ и е с я в ы п о т о м в 

с у с т а в н у ю с у м к у и о с т е о а р т р и т о м . Х а р а к 

т е р е н в р о ж д е н н ы й в ы в и х б е д р а . Т и п и ч н ы 

т а к ж е к и ф о з ы , к и ф о с к о л и о з ы , д е ф о р м а 

ц и и г р у д н о й к л е т к и . М ы ш е ч н а я г и п о т о н и я 

б ы в а е т н а с т о л ь к о в ы р а ж е н н о й , ч т о м о ж е т 

и м и т и р о в а т ь н е р в н о - м ы ш е ч н о е з а б о л е в а 

н и е . У б о л ь н ы х л е г к о в о з н и к а ю т г р ы ж и , 

о б у с л о в л е н н ы е с н и ж е н и е м м е х а н и ч е с к о й 

п л о т н о с т и ф а с ц и й . 

Г е м о р р а г и ч е с к и й д и а т е з д о в о л ь н о ч а с 

т о с о п р о в о ж д а е т с и н д р о м Э л е р с а - Д а н л о 

с а . У б о л ь н ы х л е г к о в о з н и к а ю т э к х и м о з ы , 

к р о в о п о д т е к и , г е м а т о м ы р а з л и ч н о й л о к а 

л и з а ц и и . Д о в о л ь н о т и п и ч н ы к р о в о т е ч е н и я 

и з д е с е н , н о с а , м а т к и , ж е л у д о ч н о - к и ш е ч 

н о г о т р а к т а , п р о д о л ж и т е л ь н а я н е о б ъ я с н и 

м а я г е м а т у р и я . 

П р и с и н д р о м е Э л е р с а - Д а н л о с а н е р е д к о 

в с т р е ч а ю т с я с л е д у ю щ и е и з м е н е н и я о р г а н а 

з р е н и я : п т о з , к о с о г л а з и е , л е г к о с т ь в ы в о р о 

т а век, г о л у б ы е с к л е р ы , к е р а т о к о н у с , м и к -

р о к о р н е а , э к т о п и я х р у с т а л и к о в , м и о п и я , а н -

г и о и д н ы е п о л о с к и н а г л а з н о м д н е [16, 17]. 

У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Э л е р с а - Д а н л о 

с а в р я д е с л у ч а е в о б н а р у ж и в а ю т с я ч а с т и ч -
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н о е о т с у т с т в и е з у б о в , и х н е п р а в и л ь н о е 

ф о р м и р о в а н и е , а н о м а л ь н о е р а с п о л о ж е н и е 

и у м е н ь ш е н и е в р а з м е р а х . 

П о р а ж е н и е в н у т р е н н и х о р г а н о в т а к ж е 

т и п и ч н о д л я с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а , 

и з н и х н а и б о л е е о п а с н ы п о в р е ж д е н и я 

с е р д ц а и с о с у д о в , б р о н х о л е г о ч н о й с и с т е 

м ы . В о з м о ж н ы р а з р ы в ы с о с у д о в о т к р у п 

н о г о д о м е л к о г о к а л и б р о в , м н о ж е с т в е н 

н ы е и х а н е в р и з м ы ( а о р т ы , с о с у д о в г о л о в 

н о г о м о з г а ) , а р т е р и о в е н о з н ы е ф и с т у л ы 

[ 2 7 ] . Н е р е д к о в с т р е ч а е т с я в а р и к о з н о е р а с 

ш и р е н и е в е н . И з м е н е н и я с е р д ц а х а р а к т е 

р и з у ю т с я ф о р м и р о в а н и е м р а з л и ч н ы х в р о 

ж д е н н ы х п о р о к о в ( с е п т а л ь н ы е д е ф е к т ы , 

с т е н о з а т р и о в е н т р и к у л я р н о г о к л а п а н а , т е 

т р а д а Ф а л л о , а н о м а л и я Э б ш т е й н а и д р . ) , 

п р о л а п с м и т р а л ь н о г о и т р и к у с п и д а л ь н о г о 

к л а п а н о в [ 2 8 ] . 

Л е г о ч н а я п а т о л о г и я п р о я в л я е т с я э м ф и 

з е м о й , с п о н т а н н ы м п н е в м о т о р а к с о м , т р а -

х е о б р о н х о м е г а л и е й [ 2 6 ] . 

Н а р я д у с э т и м , о п и с а н ы б о л ь н ы е с д и 

в е р т и к у л а м и ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а 

( ж е л у д к а , д в е н а д ц а т и п е р с т н о й к и ш к и , т о л 

с т о г о к и ш е ч н и к а ) , м е г а к о л о н о м , п т о з о м 

в н у т р е н н и х о р г а н о в , в ы п а д е н и е м п р я м о й 

к и ш к и , с п о н т а н н ы м и п е р ф о р а ц и я м и к и 

ш е ч н и к а [ 3 2 ] . 

М н о г и е и с с л е д о в а т е л и о б р а щ а ю т в н и 

м а н и е н а а к у ш е р с к о - х и р у р г и ч е с к и е п р о б 

л е м ы , к о т о р ы е н е р е д к о в о з н и к а ю т у б о л ь 

н ы х с с и н д р о м о м Э л е р с а - Д а н л о с а . Так, 

д л я б е р е м е н н ы х ж е н щ и н с э т и м з а б о л е в а 

н и е м с у щ е с т в у е т р е а л ь н а я о п а с н о с т ь п р е 

ж д е в р е м е н н о г о и з л и т и я о к о л о п л о д н ы х в о д , 

п о с л е р о д о в ы х к р о в о т е ч е н и й , р а с х о ж д е н и я 

с и м ф и з а и н а л о ж е н н ы х ш в о в и л и и х плохо

г о з а ж и в л е н и я , в ы п а д е н и я м а т к и [ 3 1 ] . Д е т и 

с с и н д р о м о м Э л е р с а - Д а н л о с а ч а с т о р о ж 

д а ю т с я н е д о н о ш е н н ы м и в с л е д с т в и е х р у п 

к о с т и о к о л о п л о д н ы х о б о л о ч е к , н е р е д к о 

и м е ю т в ы в и х т а з о б е д р е н н ы х с у с т а в о в и 

п с е в д о п а р е з п л е ч е в о г о н е р в а , п р и э т о м 

а к у ш е р ы о б р а щ а ю т в н и м а н и е н а т р у д н о с т и 

п е р е в я з к и п у п о ч н о г о к а н а т и к а [ 3 1 , 3 2 ] . 

Д л я с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а х а р а к 

т е р н о п р о г р е д и е н т н о е т е ч е н и е . Так, п р и -



з н а к и г и п е р м о б и л ь н о с т и с у с т а в о в , н а р у 

ш е н и е о с а н к и , д е ф о р м а ц и я г р у д и н ы , ш у м 

в о б л а с т и с е р д ц а , п е т е х и а л ь н а я с ы п ь и э к -

х и м о з ы м о г у т п о я в л я т ь с я в в о з р а с т е о д н о -

г о - д в у х л е т . С н и ж е н и е о с т р о т ы з р е н и я , 

к а к п р а в и л о , в ы я в л я е т с я в п я т ь - в о с е м ь 

л е т . В п р е - и п у б е р т а т н ы й п е р и о д ы п а т о 

л о г и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а н а р а с т а е т : и з -

з а л е г к о й р а н и м о с т и к о ж и ф о р м и р у ю т с я 

« п а п и р о с н ы е » и к е л о и д н ы е р у б ц ы , п с е в 

д о о п у х о л и ; у в е л и ч и в а е т с я с т е п е н ь с к о л и о 

з а , п р о л а б и р о в а н и е к л а п а н о в с е р д ц а , д и -

л а т а ц и я е г о п о л о с т е й ; п р о г р е с с и р у е т с л а 

б о с т ь с в я з о ч н о г о а п п а р а т а , п р и в о д я щ а я к 

р а з в и т и ю о с л о ж н е н и й ( в ы в и х и с у с т а в о в , 

к р о в о и з л и я н и я в п о л о с т ь с у с т а в о в ) . 

Характеристика типов синдрома 

Элерса-Данлоса 

К л а с с и ч е с к и й т и п с и н д р о м а Э л е р с а -

Д а н л о с а 

С о г л а с н о п о с л е д н е й к л а с с и ф и к а ц и и э т а 

ф о р м а з а б о л е в а н и я о б ъ е д и н я е т I и I I т и п ы 

п р е д ы д у щ е й к л а с с и ф и к а ц и и с и н д р о м а 

Э л е р с а - Д а н л о с а . П о д а н н ы м M c K u s i c k , 

у д е л ь н ы й в е с к л а с с и ч е с к о г о и г и п е р м о 

б и л ь н о г о т и п о в п а т о л о г и и (I, I I и III т и п ы по 

п р е д ш е с т в у ю щ е й к л а с с и ф и к а ц и и ) с о с т а в 

л я е т 9 0 % с р е д и в с е х с л у ч а е в с и н д р о м а 

Э л е р с а - Д а н л о с а [ 1 7 ] . 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н ы й . 

Э т и о л о г и я к л а с с и ч е с к о г о т и п а б о л е з н и 

д о н а с т о я щ е г о в р е м е н и о к о н ч а т е л ь н о н е 

у с т а н о в л е н а . О с т а ю т с я п р о т и в о р е ч и в ы м и 

с в е д е н и я о в о в л е ч е н и и в п а т о л о г и ч е с к и й 

п р о ц е с с н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы х т и 

п о в к о л л а г е н а - I, II, III [ 2 9 , 3 0 ] . В п о с л е д н и е 

г о д ы п о я в и л и с ь с о о б щ е н и я о б о б н а р у ж е 

н и и м у т а ц и й в он и а 2 ц е п я х г е н о в к о л л а г е 

н а V - т и п а . Э т о т ф и б р и л л я р н ы й к о л л а г е н 

п р е д с т а в л е н , к а к п р а в и л о , г е т е р о т р и м е -

р о м - [ a i ( V ) ] 2 a 2 ( V ) . Н е с м о т р я на о т н о с и 

т е л ь н о н е б о л ь ш и е к о л и ч е с т в а , к о л л а г е н V -

т и п а и г р а е т в а ж н у ю р о л ь в ф и б р и л л о г е н е -

з е и , п о р е з у л ь т а т а м р я д а и с с л е д о в а н и й , 

р е г у л и р у е т д и а м е т р к о л л а г е н а I т и п а [ 3 1 ] . 

В 1 9 9 5 г . в п е р в ы е б ы л о в ы я в л е н о с ц е 

п л е н и е г е н а C O L V A I и I I т и п о в с и н д р о м а 

Э л е р с а - Д а н л о с а ( с о г л а с н о п р е ж н е й 

к л а с с и ф и к а ц и и ) в б о л ь ш о й б р и т а н с к о й 

с е м ь е [ 2 1 ] . Год с п у с т я ( 1 9 9 6 г.) б ы л о в ы 

с к а з а н о п р е д п о л о ж е н и е , ч т о I и I I т и п ы з а 

б о л е в а н и я ( в с о о т в е т с т в и и с о с т а р о й 

к л а с с и ф и к а ц и е й ) , в е р о я т н е е в с е г о , а л -

л е л ь н ы [ 3 2 ] . С л е д у е т з а м е т и т ь , ч т о в с е 

о п и с а н н ы е д о с и х п о р м у т а ц и и в г е н а х 

C O L V п р и к л а с с и ч е с к о м т и п е с и н д р о м а 

Э л е р с а - Д а н л о с а р а з л и ч н ы , в с в я з и с ч е м 

у с т а н о в л е н и е г е н о ф е н о т и п и ч е с к и х к о р 

р е л я ц и й з а т р у д н е н о . 

Э ф ф е к т м у т а ц и й в г е н е C O L 5 A 1 з а к л ю 

ч а е т с я , п о - в и д и м о м у , в д е с т а б и л и з а ц и и 

м о л е к у л ы з а с ч е т н а р у ш е н н ы х с в я з е й му-

т а н т н о й ц е п и с н о р м а л ь н ы м и он (V) ц е п я 

м и . О т н о с и т е л ь н о н е д а в н о ( 1 9 9 8 г о д ) п о я 

в и л и с ь с о о б щ е н и я о м у т а ц и я х в г е н е 

C O L 5 A 2 [ 2 2 , 3 3 ] . С р е д и э т и х м у т а ц и й о п и 

с а н ы з а м е н ы г л и ц и н а в с о с т а в е к о л л а г е н о -

в о г о т р и п л е т а . 

Н а р я д у с м у т а ц и я м и в г е н а х к о л л а г е н а , 

п р и ч и н о й к л а с с и ч е с к о г о т и п а с и н д р о м а 

Э л е р с а - Д а н л о с а м о г у т б ы т ь м у т а ц и и в г е 

н а х б е л к о в э к с т р а к л е т о ч н о г о м а т р и к с а , 

с р е д и к о т о р ы х н а и б о л е е з н а ч и м ы - д е к о -

р и н , л ю м и к а н , т е н а с ц и н [ 3 4 ] . 

Т а к и м о б р а з о м , с т а л а о ч е в и д н о й г е н е 

т и ч е с к а я г е т е р о г е н н о с т ь к л а с с и ч е с к о г о т и 

п а с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а . 

О с н о в н ы м и д и а г н о с т и ч е с к и м и к р и т е 

р и я м и к л а с с и ч е с к о г о т и п а б о л е з н и с л е д у 

е т с ч и т а т ь г и п е р р а с т я ж и м о с т ь к о ж и , х а 

р а к т е р н ы е а т р о ф и ч н ы е р у б ц ы , г и п е р м о 

б и л ь н о с т ь с у с т а в о в . К д о п о л н и т е л ь н ы м 

д и а г н о с т и ч е с к и м п р и з н а к а м о т н о с я т с я 

г л а д к о с т ь и б а р х а т и с т о с т ь к о ж и , п о д к о ж 

н ы е у з е л к и и п с е в д о о п у х о л и , о с л о ж н е н и я 

г и п е р м о б и л ь н ы х с у с т а в о в ( р а с т я ж е н и я , 

в ы в и х и и п о д в и в и х и , п л о с к о с т о п и е ) , м ы 

ш е ч н а я г и п о т о н и я и з а д е р ж к а м о т о р н о г о 

р а з в и т и я , л е г к о е в о з н и к н о в е н и е э к х и м о -

з о в , п р о я в л е н и я п о в ы ш е н н о й р а с т я ж и м о 

с т и и х р у п к о с т и т к а н е й ( г р ы ж и , ц е р в и -

к а л ь н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь , п р о л а п с ы в н у т 

р е н н и х о р г а н о в ) , х и р у р г и ч е с к и е о с л о ж н е -
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н и я ( п о с л е о п е р а ц и о н н ы е г р ы ж и , р а с х о ж 

д е н и е ш в о в и п р . ) . 

З а б о л е в а н и е м о ж е т в а р ь и р о в а т ь п о с т е 

п е н и т я ж е с т и (тяжелое, с р е д н е й т я ж е с т и , 

у м е р е н н о е ) . П о в т о р н ы е в ы в и х и н а и б о л е е 

т и п и ч н ы д л я п л е ч е в ы х , в и с о ч н о - н и ж н е ч е л ю -

с т н ы х с у с т а в о в и н а д к о л е н н и к о в . Ч а с т о от

м е ч а ю т с я с н и ж е н и е т о л е р а н т н о с т и к ф и з и 

ч е с к о й н а г р у з к е , м и г р е н е п о д о б н ы е г о л о в 

н ы е б о л и , а т а к ж е б о л и в костях ( о с о б е н н о 

н и ж н и х к о н е ч н о с т е й ) , с у с т а в а х и м ы ш ц а х . 

Г и п е р м о б и л ь н ы й т и п с и н д р о м а 

Э л е р с а - Д а н л о с а 

С о г л а с н о п р е ж н е й к л а с с и ф и к а ц и и , э т а 

п а т о л о г и я н а з ы в а л а с ь « д о б р о к а ч е с т в е н 

н ы м г и п е р м о б и л ь н ы м т и п о м » , ч т о с в и д е 

т е л ь с т в у е т о п р е о б л а д а н и и в к л и н и ч е с к о й 

к а р т и н е в ы р а ж е н н о й г и п е р м о б и л ь н о с т и 

с у с т а в о в . 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н ы й . 

М о л е к у л я р н ы й д е ф е к т , о б у с л о в л и в а ю 

щ и й р а з в и т и е д а н н о г о т и п а , о к о н ч а т е л ь 

н о н е у с т а н о в л е н . В ы с к а з а н о п р е д п о л о 

ж е н и е о в о в л е ч е н и и в п а т о л о г и ч е с к и й 

п р о ц е с с к о л л а г е н а III т и п а . Э т а г и п о т е з а 

о с н о в а н а н а в ы я в л е н н о й з а м е н е г л и ц и н а 

в м о л е к у л е к о л л а г е н а III т и п а у ч л е н о в с е 

м ь и с т и п и ч н ы м и с и м п т о м а м и г и п е р м о 

б и л ь н о г о в а р и а н т а с и н д р о м а Э л е р 

с а - Д а н л о с а [ 3 5 ] . М н е н и е о з а и н т е р е с о 

в а н н о с т и I т и п а к о л л а г е н а б а з и р о в а л о с ь 

н а о п р е д е л е н и и и д е н т и ч н о й м у т а ц и и в г е 

н е к о л л а г е н а э т о г о т и п а у ж е н щ и н ы и е е 

ч е т ы р е х д е т е й с к л и н и ч е с к и м и п р и з н а к а 

м и д а н н о й п а т о л о г и и [ 3 6 ] . О д н а к о т о л ь к о 

р е з у л ь т а т ы д а л ь н е й ш и х и с с л е д о в а н и й 

м о г у т д о с т о в е р н о к о н с т а т и р о в а т ь , п а т о -

г н о м о н и ч н ы л и о п и с а н н ы е м у т а ц и и д л я 

г и п е р м о б и л ь н о г о т и п а с и н д р о м а Э л е р 

с а - Д а н л о с а . 

О с н о в н ы м и д и а г н о с т и ч е с к и м и к р и т е р и 

я м и э т о г о т и п а з а б о л е в а н и я я в л я ю т с я в ы 

р а ж е н н а я г и п е р м о б и л ь н о с т ь с у с т а в о в п р и 

о т с у т с т в и и и л и м и н и м а л ь н ы х п р о я в л е н и я х 

с к е л е т н ы х и к о ж н ы х и з м е н е н и й . Ф о р м и р о 

в а н и я а т р о ф и ч н ы х р у б ц о в , к а к п р а в и л о , н е 

п р и с х о д и т . О д н а к о б о л и в с у с т а в а х и м ы ш 

ц а х н а ч и н а ю т с я р а н о и п р и н и м а ю т х р о н и 

ч е с к и й и и з н у р я ю щ и й х а р а к т е р . 

В а с к у л я р н ы й т и п 

Н а с л е д у е т с я а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о . 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о м у т а ц и я м и в 

г е н е к о л л а г е н а III т и п а [ 2 0 , 3 7 ] . О п и с а н ы 

р а з л и ч н ы е м у т а ц и и C O L 3 A 1 в р е г и о н е , к о 

д и р у ю щ е м т р е т и ч н у ю с т р у к т у р у б е л к а , 

п р и в о д я щ и е к н а р у ш е н и ю с е к р е ц и и , 

п о с т т р а н с л я ц и о н н о й с в е р х м о д и ф и к а ц и и , 

т е м п е р а т у р н о й н е с т а б и л ь н о с т и и/или ч у в 

с т в и т е л ь н о с т и к п р о т е а з а м . Н а и б о л е е ч а с 

т ы м и в и д а м и м у т а ц и й я в л я ю т с я з а м е н ы 

г л и ц и н а и « п е р е с к о к и » э к з о н о в . Н а р я д у с 

э т и м , и м е ю т с я с в е д е н и я о р а з л и ч н ы х д е -

л е ц и я х г е н а . У с т а н о в л е н о , ч т о м у т а ц и и в 

г е н е C O L 3 A 1 д л я к а ж д о й с е м ь и у н и к а л ь 

н ы . В ц е л о м , м у т а ц и и в п р е д е л а х р а м к и 

с ч и т ы в а н и я п р е п я т с т в у ю т н о р м а л ь н о м у 

с и н т е з у и ф о р м и р о в а н и ю с т р у к т у р ы к о л 

л а г е н а , о д н а к о н е и с к л ю ч е н о , ч т о в р я д е 

с л у ч а е в с у щ е с т в у ю т н у л е в ы е м у т а ц и и , т о 

е с т ь т е , п р и к о т о р ы х о т с у т с т в у е т с и н т е з 

б е л к а . П о к а з а н о , ч т о о п р е д е л я е м ы й в с ы 

в о р о т к е к р о в и а м и н о т е р м и н а л ь н ы й п р о п е -

т и д п р о к о л л а г е н а III т и п а (P-II I-NP), я в л я е т 

с я м а р к е р о м в а с к у л я р н о г о т и п а с и н д р о м а 

Э л е р с а - Д а н л о с а [ 3 8 ] . В п о с л е д н и е г о д ы 

о т м е ч а е т с я п о в ы ш е н н ы й и н т е р е с и с с л е 

д о в а т е л е й к в ы я с н е н и ю р о л и к о л л а г е н а III 

т и п а у б о л ь н ы х с а н е в р и з м а м и п р и о т с у т 

с т в и и д р у г и х п р и з н а к о в з а б о л е в а н и я . 

Ф е н о т и п б о л ь н ы х с в а с к у л я р н ы м т и п о м 

с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а д о в о л ь н о х а р а 

к т е р е н , е м у с в о й с т в е н н ы : у з к и й н о с , т о н 

к и е г у б ы , з а п а в ш и е щ е к и и э к з о ф т а л ь м , 

о б у с л о в л е н н ы й п о ч т и п о л н ы м о т с у т с т в и е м 

п о д к о ж н о - ж и р о в о г о с л о я . С л е д у е т з а м е 

т и т ь , ч т о т а к о й в н е ш н и й в и д ч а щ е ф о р м и 

р у е т с я у в з р о с л ы х л и ц ; у д е т е й он в ы р а ж е н 

в м е н ь ш е й с т е п е н и . Г и п е р м о б и л ь н о с т ь с у 

с т а в о в з а т р а г и в а е т , п р е и м у щ е с т в е н н о , 

ф а л а н г и п а л ь ц е в . Т и п и ч н ы с п о н т а н н ы е а р 

т е р и а л ь н ы е р а з р ы в ы , ч а щ е а р т е р и й с р е д 

н е г о к а л и б р а , я в л я ю щ и е с я н а и б о л е е час

т о й п р и ч и н о й в н е з а п н о й с м е р т и б о л ь н о г о . 
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Т а к и е л е т а л ь н ы е и с х о д ы , к а к п р а в и л о , 

п р о и с х о д я т в в о з р а с т е 3 0 - 4 0 л е т , н о и н о 

г д а и р а н ь ш е . П о э т о й п р и ч и н е с л е д у е т ре

к о м е н д о в а т ь п а ц и е н т а м и з б е г а т ь и н в а з и в -

н ы х д и а г н о с т и ч е с к и х п р о ц е д у р . Н а к о ж е 

б о л ь н ы х о б ы ч н о х о р о ш о р а з в и т а в е н о з н а я 

с е т ь , о с о б е н н о в о б л а с т и г р у д и и ж и в о т а . 

М о г у т о б н а р у ж и в а т ь с я т а к ж е м н о ж е с т в е н 

н ы е э к х и м о з ы , н е р е д к о т р е б у ю щ и е п р о в е 

д е н и я д и ф ф е р е н ц и а л ь н о г о д и а г н о з а с ге

м а т о л о г и ч е с к и м и з а б о л е в а н и я м и и ж е с т о 

к и м о б р а щ е н и е м с р е б е н к о м . 

Б е р е м е н н о с т ь и р о д ы у ж е н щ и н с в а с к у -

л я р н ы м т и п о м с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а 

м о г у т о с л о ж н я т ь с я р а з р ы в а м и м а т к и , в л а 

г а л и щ а и п р о м е ж н о с т и , а т а к ж е м а т о ч н ы 

м и к р о в о т е ч е н и я м и [ 3 9 , 4 0 ] . 

Т а к и м о б р а з о м , о с н о в н ы м и д и а г н о с т и 

ч е с к и м и к р и т е р и я м и в а с к у л я р н о г о т и п а 

с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а с л е д у е т с ч и 

т а т ь : т о н к у ю п р о з р а ч н у ю к о ж у , р а з р ы в ы 

с т е н о к а р т е р и й , к и ш е ч н и к а , м а т к и , о б ш и р 

н ы е к р о в о и з л и я н и я , х а р а к т е р н ы й ф е н о т и п . 

К д о п о л н и т е л ь н ы м д и а г н о с т и ч е с к и м 

к р и т е р и я м о т н о с я т с я а к р о г и р и я , г и п е р м о 

б и л ь н о с т ь м е л к и х с у с т а в о в , р а з р ы в с у х о 

ж и л и й и м ы ш ц , к о с о л а п о с т ь , в а р и к о з н о е 

р а с ш и р е н и е в е н с р а н н е й м а н и ф е с т а ц и е й , 

а р т е р и о в е н о з н ы е к а р о т и д н о - к а в е р н о з н ы е 

ф и с т у л ы , п н е в м о т о р а к с ( п н е в м о г и д р о т о -

р а к с ) , а т р о ф и я д е с н е в о г о к р а я , с л у ч а и 

в н е з а п н о й с м е р т и б л и з к и х р о д с т в е н н и к о в 

в в о з р а с т е д о 5 0 л е т и з - з а с п о н т а н н ы х 

р а з р ы в о в а р т е р и й и л и ( р е ж е ) к и ш е ч н и к а . 

П о м н е н и ю и с с л е д о в а т е л е й , н а л и ч и е д в у х 

и б о л е е г л а в н ы х к р и т е р и е в с б о л ь ш о й в е 

р о я т н о с т ь ю у к а з ы в а ю т н а н а л и ч и е в а с к у 

л я р н о г о т и п а с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а и 

т р е б у е т л а б о р а т о р н о г о п о д т в е р ж д е н и я . 

К и ф о с к о л и о т и ч е с к и й т и п 

Н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о -

м у т и п у . 

Э т а п а т о л о г и я о б у с л о в л е н а и з м е н е н и я 

м и ф е р м е н т а л и з и л г и д р о к с и л а з ы к а т а л и 

з и р у ю щ е г о г и д р о к с и л и р о в а н и е б о к о в ы х 

л и з и н о в ы х ц е п е й , н е о б х о д и м ы х д л я п е р е 

к р е с т н ы х с в я з е й м е ж д у с о с е д н и м и к о л л а -

г е н о в ы м и м о л е к у л а м и п р и ф о р м и р о в а н и и 

т р о й н о й с п и р а л и , ч т о о б е с п е ч и в а е т к о л л а -

г е н о в ы м ф и б р и л л а м п р о ч н о с т ь и с т а б и л ь 

н о с т ь п р и р а с т я ж е н и и . В н а с т о я щ е е в р е м я 

о п и с а н о пять р а з л и ч н ы х м у т а ц и й в г е н е , 

к о д и р у ю щ е м л и з и л г и д р о к с и л а з у . 

К и ф о с к о л и о т и ч е с к а я ф о р м а б о л е з н и 

в к л ю ч а е т д в а т и п а - А и В. Т и п А х а р а к т е 

р и з у е т с я с н и ж е н и е м к о л и ч е с т в е н н о г о 

у р о в н я л и з и л г и д р о к с и л а з ы ; п р и т и п е В с о 

д е р ж а н и е д а н н о г о ф е р м е н т а с о о т в е т с т в у 

е т н о р м а л ь н ы м з н а ч е н и я м . 

К о с н о в н ы м д и а г н о с т и ч е с к и м п р и з н а 

к а м к и ф о с к о л и о т и ч е с к о г о т и п а с и н д р о м а 

Э л е р с а - Д а н л о с а о т н о с я т с я г е н е р а л и з о 

в а н н а я г и п е р м о б и л ь н о с т ь с у с т а в о в , в ы 

р а ж е н н а я д и ф ф у з н а я м ы ш е ч н а я г и п о т о 

н и я п р и р о ж д е н и и , к и ф о с к о л и о з , п р о я в 

л я ю щ и й с я и п р о г р е с с и р у ю щ и й с р о ж д е 

н и я , х р у п к о с т ь с к л е р и р а з р ы в ы г л а з н о г о 

я б л о к а . 

Д о п о л н и т е л ь н ы м и д и а г н о с т и ч е с к и м и 

к р и т е р и я м и с л е д у е т считать: х р у п к о с т ь т к а 

н е й , н е р е д к о н а л и ч и е а т р о ф и ч н ы х р у б ц о в , 

с к л о н н о с т ь к к р о в о и з л и я н и я м , р а з р ы в ы ар

т е р и й , « м а р ф а н о и д н ы й » ф е н о т и п , м и к р о -

к о р н е а , в ы р а ж е н н а я о с т е о п е н и я ( д и а г н о с т и 

р о в а н н а я п р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о 

в а н и и ) , н а л и ч и е б о л ь н ы х с и б с о в в с е м ь е . 

В с л е д с т в и е в ы р а ж е н н о й о б щ е й м ы ш е ч 

н о й г и п о т о н и и у д е т е й с к и ф о с к о л и о т и ч е -

с к и м т и п о м м о ж е т о т м е ч а т ь с я з а д е р ж к а 

м о т о р н о г о р а з в и т и я . П р о г р е с с и р у ю щ и й 

к и ф о с к о л и о з м о ж е т б ы т ь п р и ч и н о й р е з к о 

г о о г р а н и ч е н и я с а м о с т о я т е л ь н о г о п е р е 

д в и ж е н и я б о л ь н о г о в в о з р а с т е 2 0 - 3 0 л е т . 

Х р у п к о с т ь т к а н е й я в л я е т с я п р и ч и н о й р а з 

р ы в а г л а з н о г о я б л о к а п р и м а л е й ш е й т р а в 

м е . О д н а к о в п о с л е д н и е г о д ы у с т а н о в л е 

н о , ч т о т я ж е л ы е о с л о ж н е н и я с о с т о р о н ы 

о р г а н а з р е н и я в с т р е ч а ю т с я с у щ е с т в е н н о 

р е ж е , ч е м э т о п р е д п о л а г а л о с ь р а н е е . 

А р т р о х о л а з и я 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н ы й . 

В ы д е л я ю т д в е ф о р м ы э т о г о з а б о л е в а 

н и я - т и п ы А и В. О б а т и п а о б у с л о в л е н ы 
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м у т а ц и я м и , с о о т в е т с т в е н н о , в г е н а х ои и 

ос2 ц е п е й к о л л а г е н а I т и п а ( C O L I A 1 и 

C O L I A 2 ) . К о л л а г е н I т и п а я в л я е т с я о с н о в 

н ы м т и п о м к о л л а г е н а к о ж и и к о с т е й , н а 

е г о д о л ю п р и х о д и т с я о к о л о 8 0 % в с е й с о 

е д и н и т е л ь н о й т к а н и д е р м ы . М у т а ц и и г е 

н о в в л е к у т з а с о б о й н а р у ш е н и е ф у н к ц и и 

N - т е р м и н а л ь н о й п е п т и д а з ы , ч т о п р и в о д и т 

к а н о м а л ь н о м у ф и б р и л л о г е н е з у к о л л а г е 

на I т и п а . 

К о с н о в н ы м д и а г н о с т и ч е с к и м п р и з н а 

к а м а р т р о х о л а з и и о т н о с я т с я в р о ж д е н н ы й 

в ы в и х б е д р а , т я ж е л а я г е н е р а л и з о в а н н а я 

г и п е р м о б и л ь н о с т ь с у с т а в о в , с о п р о в о ж д а 

ю щ а я с я ч а с т ы м и п о в т о р н ы м и в ы в и х а м и и 

п о д в ы в и х а м и . 

К д о п о л н и т е л ь н ы м к р и т е р и я м о т н о с я т 

г и п е р р а с т я ж и м о с т ь к о ж и , м ы ш е ч н у ю г и п о 

т о н и ю , х р у п к о с т ь т к а н е й , ф о р м и р о в а н и е 

а т р о ф и ч н ы х р у б ц о в , ч а с т ы е к р о в о и з л и я 

н и я , к и ф о с к о л и о з , н а л и ч и е о с т е о п е н и и , 

п о д т в е р ж д е н н о й р е н т г е н о л о г и ч е с к и . 

Д е р м а т о с п а р а к с и с 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с 

с и в н ы й . 

Н а з в а н и е э т о г о т и п а с и н д р о м а Э л е р с а -

Д а н л о с а б ы л о в з я т о п о а н а л о г и и с ф е н о т и 

п о м и б и о х и м и ч е с к и м д е ф е к т о м , в ы я в л е н 

н ы м р а н е е у к р у п н о г о р о г а т о г о с к о т а , о в е ц 

и д р у г и х ж и в о т н ы х . 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о м у т а ц и я м и в 

г е н е , к о д и р у ю щ е м N - т е р м и н а л ь н у ю п е п т и -

д а з у п р о к о л л а г е н а I т и п а , ч т о в л е ч е т з а с о 

б о й д е ф и ц и т э т о г о ф е р м е н т а и н а р у ш е н и е 

ф и б р и л л о г е н е з а . 

П а т о л о г и я в с т р е ч а е т с я к р а й н е р е д к о , 

п о э т о м у к л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я б о л е з н и 

и з у ч е н ы н е д о с т а т о ч н о . 

О с н о в н ы м и д и а г н о с т и ч е с к и м и к р и т е р и 

я м и н а с е г о д н я ш н и й д е н ь я в л я ю т с я : о т с л а 

и в а ю щ а я с я и з б ы т о ч н а я к о ж а , в ы р а ж е н н а я 

х р у п к о с т ь к о ж и . 

К д о п о л н и т е л ь н ы м д и а г н о с т и ч е с к и м 

к р и т е р и я м о т н о с я т : н а л и ч и е м я г к о й , т е с 

т о о б р а з н о й к о н с и с т е н ц и и к о ж и , л е г к о е 

о б р а з о в а н и е к р о в о и з л и я н и й , ф о р м и р о в а 

н и е б о л ь ш и х г р ы ж ( п у п о ч н ы х , п а х о в ы х ) , 

п р е ж д е в р е м е н н ы й р а з р ы в п л о д н ы х о б о 

л о ч е к . 

О т л и ч и т е л ь н ы м и п р и з н а к а м и э т о г о т и 

п а с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а я в л я ю т с я 

н о р м а л ь н о е з а ж и в л е н и е р а н и о т с у т с т в и е 

а т р о ф и ч н ы х р у б ц о в . И з б ы т о к к о ж и н а л и 

ц е б о л ь н ы х ф е н о т и п и ч е с к и н а п о м и н а е т 

cutis laxa, о д н а к о cutis laxa не с в о й с т в е н 

н ы х р у п к о с т ь к о ж и и л е г к о е о б р а з о в а н и е 

э к х и м о з о в . 

Д и а г н о с т и к а с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а 

в к л ю ч а е т в к а ч е с т в е н е о б х о д и м о г о э л е 

м е н т а а н а л и з г е н е а л о г и ч е с к и х д а н н ы х ( с о 

с т а в л е н и е р о д о с л о в н ы х и п о л у ч е н и е д о 

п о л н и т е л ь н ы х с в е д е н и й о с о с т о я н и и з д о 

р о в ь я ч л е н о в с е м ь и : р о д и т е л е й , б р а т ь е в и 

с е с т е р и д р у г и х б л и ж а й ш и х р о д с т в е н н и к о в 

б о л ь н ы х д е т е й ) . 

А н а л и з м о р ф о ф е н о т и п а с и н д р о м а 

Э л е р с а - Д а н л о с а б а з и р у е т с я н а и з у ч е н и и 

ф и з и ч е с к о г о , н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з 

в и т и я д е т е й и с о с т о я н и я р а з л и ч н ы х о р г а 

н о в и с и с т е м о р г а н и з м а . О ц е н к а ф и з и ч е 

с к о г о р а з в и т и я б о л ь н ы х п р о в о д и т с я с п о 

м о щ ь ю п е р ц е н т и л ь н ы х ш к а л С т ю а р т а . 

С л е д у е т з а м е т и т ь , ч т о б о л ь ш и н с т в о 

б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Э л е р с а - Д а н л о с а 

и м е ю т н о р м а л ь н ы й т и п т е л о с л о ж е н и я , а 

п о к а з а т е л и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я ч а щ е 

с о о т в е т с т в у ю т с р е д н и м з н а ч е н и я м и г а р 

м о н и ч н ы . 

П о к а з а т е л ь к о э ф ф и ц и е н т а и н т е л л е к т у 

а л ь н о г о р а з в и т и я б о л ь н ы х ( IQ) с к л а д ы в а 

е т с я и з о ц е н о к с т е п е н и р а з в и т и я о т д е л ь 

н ы х п с и х и ч е с к и х п р о ц е с с о в , т а к и х к а к о б 

щ е н и е , э м о ц и о н а л ь н о - в о л е в а я д е я т е л ь 

н о с т ь , с о с т о я н и е м о т о р н ы х ф у н к ц и й , 

п р е д м е т н о - к о н с т р у к т и в н ы й п р а к с и с , а 

т а к ж е н а в ы к и с а м о о б с л у ж и в а н и я и л и ч 

н о й г и г и е н ы . И н т е л л е к т б о л ь н ы х с с и н 

д р о м о м Э л е р с а - Д а н л о с а , к а к п р а в и л о , 

с о о т в е т с т в у е т н о р м е ; I Q т а к и х д е т е й -

8 5 - 1 1 5 е д и н и ц . 

Д л я о ц е н к и с о с т о я н и я в н у т р е н н и х о р г а 

н о в и с п о л ь з у ю т с я р е н т г е н о - ф у н к ц и о н а л ь -

н ы е м е т о д ы и с с л е д о в а н и я : Э К Г , э х о к а р -

д и о г р а ф и я , у л ь т р а з в у к о в о е и с с л е д о в а н и е 

о р г а н о в б р ю ш н о й п о л о с т и и п о ч е к , э х о о -
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с т е о м е т р и я , р е н т г е н о г р а ф и я т р у б ч а т ы х ко

с т е й , к и с т е й и п о з в о н о ч н и к а . 

П р и с и н д р о м е Э л е р с а - Д а н л о с а у с т а н о 

в л е н о с н и ж е н и е р е п а р а ц и о н н о й с п о с о б н о 

с т и Д Н К , что н е о б х о д и м о у ч и т ы в а т ь п р и 

в ы б о р е п р о ф е с с и и и м е с т а ж и т е л ь с т в а 

б о л ь н ы х . 

И с с л е д о в а н и е п а р а м е т р о в с в е р т ы в а ю 

щ е й с и с т е м ы к р о в и в ы я в л я е т т е н д е н ц и ю к 

г и п е р к о а г у л я ц и и , н о с я щ е й , в е р о я т н е е в с е 

г о , к о м п е н с а т о р н ы й х а р а к т е р . 

У б о л ь н ы х д е т е й н е р е д к о н а б л ю д а е т с я 

у м е р е н н о е п о в ы ш е н и е п о ч е ч н о й э к с к р е 

ц и и м е т а б о л и т о в с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и -

о к с и п р о л и н а и г л и к о з а м и н о г л и к а н о в [ 4 1 ] . 

Т а к и е к л и н и ч е с к и е п р и з н а к и с и н д р о м а 

Э л е р с а - Д а н л о с а , к а к о б щ а я м ы ш е ч н а я г и 

п о т о н и я , п л о х а я п е р е н о с и м о с т ь ф и з и ч е 

с к и х и э м о ц и о н а л ь н ы х н а г р у з о к ( у т о м л я е 

м о с т ь , м ы ш е ч н ы е и г о л о в н ы е б о л и , г о л о 

в о к р у ж е н и я , р в о т а , и н о г д а н а р у ш е н и е ко

о р д и н а ц и и ) с в и д е т е л ь с т в у ю т о н а л и ч и и 

ф у н к ц и о н а л ь н ы х и з м е н е н и й м и т о х о н д р и й 

п р и д а н н о й п а т о л о г и и [42] и д и к т у ю т н е о б 

х о д и м о с т ь и с с л е д о в а н и я п р о ц е с с о в к л е 

т о ч н о й б и о э н е р г е т и к и у б о л ь н ы х с с и н д р о 

м о м Э л е р с а - Д а н л о с а . 

П е р в ы м э т а п о м я в л я е т с я о п р е д е л е н и е 

у р о в н е й м о л о ч н о й и п и р о в и н о г р а д н о й к и с 

л о т в с ы в о р о т к е к р о в и . Э т и п о к а з а т е л и 

о ц е н и в а ю т с я н а ф о н е с т а н д а р т н о г о г л ю к о -

з о т о л е р а н т н о г о т е с т а - н а т о щ а к , ч е р е з 1 и 

3 ч п о с л е н а г р у з к и г л ю к о з о й (1,75 г/кг м а с 

сы т е л а ) . У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Э л е р 

с а - Д а н л о с а н а б л ю д а е т с я у м е р е н н о е п о в ы 

ш е н и е с о д е р ж а н и я м о л о ч н о й и п и р о в и н о 

г р а д н о й к и с л о т в с ы в о р о т к е к р о в и . О н а р у 

ш е н и и п р о ц е с с о в к л е т о ч н о й б и о э н е р г е т и 

ки у д е т е й с с и н д р о м о м Э л е р с а - Д а н л о с а 

с в и д е т е л ь с т в у е т т а к ж е с н и ж е н и е в с ы в о 

р о т к е к р о в и у р о в н е й А Т Ф , А Д Ф и А М Ф и 

и з м е н е н и е п р о ц е с с о в п е р е к и с н о г о о к и с л е 

н и я л и п и д о в , х а р а к т е р и з у ю щ и х с я у в е л и ч е 

н и е м п о к а з а т е л е й м а л о н о в о г о д и а л ь д е г и -

д а , г и д р о п е р е к и с е й и с н и ж е н и е м а н т и 

о к и с л и т е л ь н о й а к т и в н о с т и п л а з м ы [ 4 2 ] . 

Б и о х и м и ч е с к и е п а р а м е т р ы , с в и д е т е л ь 

с т в у ю щ и е о н а р у ш е н и и ф у н к ц и и м и т о х о н 

д р и й , п о д т в е р ж д а ю т с я м о р ф о л о г и ч е с к и м и 

д а н н ы м и . У б о л ь н ы х д е т е й в б и о п т а т а х 

м ы ш е ч н о й т к а н и о б н а р у ж и в а ю т с я ф е н о 

м е н « р в а н ы х » к р а с н ы х в о л о к о н в к о л и ч е 

с т в е 1 5 - 5 4 % ( п р и н о р м е д о 5 % ) , а н о м а л ь 

н о е п е р е р а с п р е д е л е н и е л и п и д о в и к а л ь 

ц и я и у л ь т р а с т р у к т у р н ы е и з м е н е н и я м и т о 

х о н д р и й [ 4 3 ] . 

Э л е к т р о н н а я м и к р о с к о п и я б и о п т а т о в ко

жи у б о л ь н ы х с к л а с с и ч е с к и м т и п о м с и н 

д р о м а Э л е р с а - Д а н л о с а о б н а р у ж и в а е т в ы 

р а ж е н н ы е а н о м а л и и ф о р м ы ф и б р и л л и и х 

р а з м е р а , ч т о п р е д п о л а г а е т д е ф е к т ф и б -

р и л л о г е н е з а . О д н а к о э т и п р и з н а к и н е я в 

л я ю т с я с п е ц и ф и ч н ы м и . 

Дифференциальный диагноз с л е д у е т 

п р о в о д и т ь с с и н д р о м а м и М а р ф а н а , М а р -

т и н а - Б е л л ( с и н д р о м у м с т в е н н о й о т с т а л о 

с т и , с ц е п л е н н о й с л о м к о й х р о м о с о м о й X ) 

и cutis laxa. Н а и б о л ь ш и е т р у д н о с т и п р е д 

с т а в л я е т р а з г р а н и ч е н и е « м а р ф а н о и д н о -

г о » ф е н о т и п а п р и с и н д р о м е Э л е р с а - Д а н 

л о с а и с и н д р о м а М а р ф а н а . О т л и ч и т е л ь 

н ы м и п р и з н а к а м и с и н д р о м а Э л е р с а - Д а н 

л о с а м о г у т с л у ж и т ь : б о л е е т о н к а я к о ж а , 

о т с у т с т в и е с т р и й , ф о р м и р о в а н и е « п а п и 

р о с н ы х » и к е л о и д н ы х р у б ц о в , п с е в д о о п у 

х о л е й и р а з л и ч н ы е п р о я в л е н и я г е м о р р а 

г и ч е с к о г о д и а т е з а . У б о л ь н ы х с с и н д р о 

м о м М а р ф а н а э т а с и м п т о м а т и к а , к а к п р а 

в и л о , о т с у т с т в у е т . 

У д е т е й с с и н д р о м о м М а р т и н а - Б е л л 

м о г у т н а б л ю д а т ь с я т а к и е о б щ и е с с и н д р о 

м о м Э л е р с а - Д а н л о с а п р и з н а к и , к а к п о в ы 

ш е н н а я р а с т я ж и м о с т ь к о ж и , г и п е р п о д в и ж 

н о с т ь с у с т а в о в , а с т е н и ч е с к о е т е л о с л о ж е 

н и е , с л а б о е р а з в и т и е п о д к о ж н о - ж и р о в о й 

к л е т ч а т к и , п р о л а п с м и т р а л ь н о г о к л а п а н а . 

О д н а к о н а л и ч и е у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и и 

р е з у л ь т а т ы ц и т о г е н е т и ч е с к о г о и с с л е д о в а 

н и я ( в ы я в л е н и е « л о м к о г о » у ч а с т к а х р о м о 

с о м ы X ) п о з в о л я ю т п о с т а в и т ь п р а в и л ь н ы й 

д и а г н о з с и н д р о м а М а р т и н а - Б е л л . 

О т л и ч и е м cutis laxa от с и н д р о м а Э л е р 

с а - Д а н л о с а я в л я е т с я п о т е р я э л а с т и ч е 

с к и х с в о й с т в к о ж и , о т с у т с т в и е г и п е р п о 

д в и ж н о с т и с у с т а в о в и г е м о р р а г и ч е с к и х 

п р о я в л е н и й . 
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Лечение. Д е т я м с с и н д р о м о м Э л е р с а -

Д а н л о с а н а з н а ч а е т с я к о м п л е к с н а я т е р а 

п и я , н а п р а в л е н н а я н а н о р м а л и з а ц и ю и л и 

с т а б и л и з а ц и ю п а т о л о г и ч е с к о г о п р о ц е с с а 

в о п о р н о - д в и г а т е л ь н о м а п п а р а т е , с е р д е ч 

н о - с о с у д и с т о й с и с т е м е , к о ж е и о р г а н е 

з р е н и я . 

Д л я у к р е п л е н и я с т е н к и с о с у д о в и у м е н ь 

ш е н и я к р о в о т о ч и в о с т и р е к о м е н д у е т с я п р и 

е м а с к о р у т и н а . 

О с о б о е в н и м а н и е у д е л я е т с я н а з н а ч е 

н и ю л е к а р с т в е н н ы х с р е д с т в , с п о с о б с т в у ю 

щ и х у л у ч ш е н и ю п о к а з а т е л е й к л е т о ч н о й 

б и о э н е р г е т и к и , п е р е к и с н о г о о к и с л е н и я л и 

п и д о в и а н т и о к и с л и т е л ь н о й а к т и в н о с т и 

п л а з м ы : в и т а м и н о в г р у п п ы В, С и Е, р и б о 

к с и н а , к о э н з и м а Q 1 0 , п р е п а р а т о в я н т а р н о й 

к и с л о т ы , ц и т о - М а к а , L - ф о р м к а р н и т и н а , 

п и р а ц е т а м а . 

Б о л ь н ы м с с и н д р о м о м Э л е р с а - Д а н л о с а 

п о к а з а н ы ф и з и о т е р а п е в т и ч е с к и е п р о ц е д у 

р ы : м а г н и т о т е р а п и я н а с у с т а в ы , э л е к т р о -

с о н , л е ч е б н а я ф и з к у л ь т у р а с п р е и м у щ е с т 

в е н н ы м в о з д е й с т в и е м н а п о з в о н о ч н и к и 

с у с т а в ы . Р е к о м е н д у е т с я т а к ж е е ж е г о д н о е 

п р е б ы в а н и е ( к у р с л е ч е н и я 2 4 д н я ) в с а н а 

т о р и я х д л я б о л ь н ы х с н а р у ш е н и я м и ф у н к 

ц и й о п о р н о - д в и г а т е л ь н о г о а п п а р а т а и л и 

с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й с и с т е м ы . 

О п е р а т и в н о е л е ч е н и е в к л ю ч а е т : т о р а к о 

п л а с т и к у (по с т р о г и м п о к а з а н и я м ) , г р ы ж е 

с е ч е н и е , о п е р а ц и и н а с у с т а в а х , п о з в о н о ч 

н и к е ( т а к ж е по с т р о г и м п о к а з а н и я м ) и о р 

г а н е з р е н и я . Н е о б х о д и м о т а к ж е н е м е н е е 

д в у х р а з в г о д с а н и р о в а т ь х р о н и ч е с к и е 

о ч а г и и н ф е к ц и и п о л о с т и р т а и з у б о в . 

О п ы т п о к а з ы в а е т , ч т о п р и м е р н о у 

8 0 - 8 5 % д е т е й с с и н д р о м о м Э л е р с а - Д а н 

л о с а п р о в о д и м а я т е р а п и я с п о с о б с т в у е т 

у л у ч ш е н и ю и л и с т а б и л и з а ц и и о с н о в н о г о 

п а т о л о г и ч е с к о г о п р о ц е с с а [ 2 8 ] . 

К р и т е р и я м и э ф ф е к т и в н о с т и н а з н а ч е н 

н о й т е р а п и и с л е д у е т с ч и т а т ь : у л у ч ш е н и е 

о б щ е г о с о с т о я н и я р е б е н к а ( п о в ы ш е н и е 

т о л е р а н т н о с т и к ф и з и ч е с к о й н а г р у з к е , 

у м е н ь ш е н и е ч а с т о т ы и и н т е н с и в н о с т и г о 

л о в н ы х б о л е й , у в е л и ч е н и е м ы ш е ч н о й с и 

л ы и т о н у с а ) , с о к р а щ е н и е ч и с л а с п о н т а н 

н ы х в ы в и х о в с у с т а в о в , п р е к р а щ е н и е п р о -

г р е с с и р о в а н и я с к о л и о з а , у м е н ь ш е н и е г е 

м о р р а г и ч е с к о г о с и н д р о м а , с т а б и л и з а ц и ю 

с т е п е н и п р о л а б и р о в а н и я к л а п а н о в с е р д 

ц а , у в е л и ч е н и е с о к р а т и т е л ь н о й с п о с о б н о 

с т и м и о к а р д а и у л у ч ш е н и е п о к а з а т е л е й 

с е р д е ч н о г о р и т м а ( п о д а н н ы м Э К Г , э х о -

к а р д и о г р а ф и и и х о л т е р о в с к о г о м о н и т о р и -

р о в а н и я ) [ 2 8 ] . 

У л у ч ш е н и е о б щ е г о с о с т о я н и я р е б е н к а 

с о п р о в о ж д а е т с я п о л о ж и т е л ь н о й д и н а м и 

к о й р е з у л ь т а т о в л а б о р а т о р н ы х м е т о д о в 

и с с л е д о в а н и я к р о в и : с н и ж е н и е м у р о в н е й 

л а к т а т а и п и р у в а т а , у в е л и ч е н и е м м а к р о 

э р г о в ( А Т Ф , А Д Ф , А М Ф ) , н о р м а л и з а ц и е й 

п р о ц е с с о в п е р е к и с н о г о о к и с л е н и я л и п и 

д о в ( с н и ж е н и е м а л о н о в о г о д и а л ь д е г и д а и 

г и д р о п е р е к и с е й ) , у в е л и ч е н и е м п о к а з а т е 

л е й а н т и о к и с л и т е л ь н о й а к т и в н о с т и п л а з 

м ы [ 4 3 ] . 

П р и н а б л ю д е н и и з а б о л ь н ы м и с с и н д р о 

м о м Э л е р с а - Д а н л о с а ц е л е с о о б р а з н о в ы 

п о л н я т ь с л е д у ю щ и е т р е б о в а н и я к р е ж и м у 

т р у д а , о т д ы х а и р е а б и л и т а ц и и : 

• д е т я м с с и н д р о м о м Э л е р с а - Д а н л о с а 

р е к о м е н д у ю т с я з а н я т и я ф и з к у л ь т у р о й 

л и ш ь п о о с л а б л е н н о й п р о г р а м м е ( п о д г о т о 

в и т е л ь н ы е и с п е ц и а л ь н ы е г р у п п ы и п р о 

г р а м м ы Л Ф К ) с и с к л ю ч е н и е м с о р е в н о в а 

н и й и з а н я т и й в с п о р т и в н ы х с е к ц и я х . С л е 

д у е т т а к ж е о б е р е г а т ь б о л ь н ы х о т с е л ь с к о 

х о з я й с т в е н н ы х р а б о т , п о х о д о в н а д л и т е л ь 

н ы е д и с т а н ц и и , о с о б е н н о п о п е р е с е ч е н н о й 

и г о р н о й м е с т н о с т и , н о ш е н и я т я ж е с т е й (не 

б о л е е 3 к г ) ; 

• р е к о м е н д у е т с я и з б е г а т ь п р о ф е с с и о 

н а л ь н ы х в р е д н о с т е й : к о н т а к т о в с х и м и ч е 

с к и м и и р а д и о а к т и в н ы м и в е щ е с т в а м и , л а 

к а м и , к р а с к а м и , р а б о т в у с л о в и я х в ы с о к и х 

т е м п е р а т у р , а т а к ж е с о п р я ж е н ы х с б о л ь 

ш и м и ф и з и ч е с к и м и и э м о ц и о н а л ь н ы м и з а 

т р а т а м и ; 

• н е ж е л а т е л ь н о п р о ж и в а н и е б о л ь н ы х в 

у с л о в и я х ж а р к о г о к л и м а т а и з о н а х п о в ы 

ш е н н о й р а д и а ц и и ; 

• р о д о р а з р е ш е н и е ж е н щ и н с с и н д р о 

м о м Э л е р с а - Д а н л о с а ц е л е с о о б р а з н о п р о 

в о д и т ь в с п е ц и а л и з и р о в а н н ы х р о д и л ь н ы х 
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д о м а х д л я б о л ь н ы х с п а т о л о г и е й с е р д е ч н о 

с о с у д и с т о й с и с т е м ы ; 

• б о л ь н ы м с с и н д р о м о м Э л е р с а - Д а н л о 

с а , в с т у п а ю щ и м в б р а к , н е о б х о д и м а и н 

ф о р м а ц и я о с т е п е н и п о в т о р н о г о р и с к а в 

с е м ь е а н а л о г и ч н о г о з а б о л е в а н и я ( м е д и к о -

г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е ) . 

4 . 2 . 3 . Т у б е р о з н ы й с к л е р о з 

Т у б е р о з н ы й с к л е р о з - м о н о г е н н о е н а 

с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е , х а р а к т е р и з у ю 

щ е е с я п о л и с и с т е м н ы м п о р а ж е н и е м н е р в 

н о й с и с т е м ы , к о ж и , в н у т р е н н и х о р г а н о в , 

о р г а н о в з р е н и я , к о с т н о й и н е й р о э н д о к р и н -

н о й с и с т е м [ 4 4 ] . 

З а б о л е в а н и е в п е р в ы е о п и с а н о F . v o n 

R e c k l i n g h a u s e n в 1 8 6 2 г . к а к р а с п р о 

с т р а н е н н ы й с к л е р о з [ 4 5 ] . В 1 8 8 0 г . 

D - M . B o u r n e v i l l e у о д н о г о из д е т е й с г л у б о 

к о й с т е п е н ь ю у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и о б 

н а р у ж и л с в о е о б р а з н ы е и з м е н е н и я в м о з 

г е , к о т о р ы е п р и д а в а л и и з в и л и н а м у з л о 

в а т ы й в и д , н а п о м и н а в ш и й к л у б н и ( т у б е р -

с ы ) . Д л я о б о з н а ч е н и я д а н н о г о з а б о л е в а 

н и я и м п р е д л о ж е н н о в ы й т е р м и н « т у б е 

р о з н ы й с к л е р о з и з в и л и н м о з г а » . П о з ж е 

р е т р о с п е к т и в н о б ы л а д е т а л ь н о п р о а н а 

л и з и р о в а н а к л и н и ч е с к а я к а р т и н а б о л е з 

н и . В п е р и о д н о в о р о ж д е н н о с т и у р е б е н к а 

в о з н и к л и с у д о р о ж н ы е п а р о к с и з м ы , в ы р а 

ж а в ш и е с я в з а в е д е н и и г л а з н ы х я б л о к . В 

п о д р о с т к о в о м в о з р а с т е н а л и ц е б о л ь н о й 

б ы л о в ы я в л е н о н е н а б л ю д а е м о е р а н е е 

к л и н и ц и с т а м и и з м е н е н и е к о ж и в в и д е 

« с л и в н о й в е з и к у л о п а п у л е з н о й с ы п и н а 

н о с у , щ е к а х и л б у » , к о т о р о е D - M . 

B o u r n e v i l l e н а з в а л « а с п е r o s a c e e » . 

J . J . P r i n g l e в 1 8 9 0 г . о п и с а л с л у ч а й с х о д 

н ы х к о ж н ы х и з м е н е н и й у 2 5 - л е т н е й ж е н 

щ и н ы с л е г к и м с н и ж е н и е м и н т е л л е к т а . 

К о ж н ы е и з м е н е н и я о н о б о з н а ч и л к а к 

« c o n g e n i t a l a d e n o m a c e b a c e u m » ( в р о ж 

д е н н а я а д е н о м а с а л ь н ы х ж е л е з ) . 

Т у б е р о з н ы й с к л е р о з в с т р е ч а е т с я с ч а с 

т о т о й 1 : 3 0 ООО н а с е л е н и я . Р а с п р о с т р а н е н 

н о с т ь с р е д и н о в о р о ж д е н н ы х в а р ь и р у е т о т 

1 : 5 8 0 0 до 1 : 10 0 0 0 [ 4 6 ] . 

Генетические данные. Т у б е р о з н ы й 

с к л е р о з н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н о м у т и п у . Б о л ь ш и н с т в о с л у ч а е в з а 

б о л е в а н и я ( 8 0 % ) я в л я ю т с я с л е д с т в и е м 

м у т а ц и и de novo. Б о л е з н ь о т л и ч а е т с я 

в а р ь и р у ю щ е й э к с п р е с с и в н о с т ь ю , п о ч т и 

1 0 0 % п е н е т р а н т н о с т ь ю и в ы р а ж е н н о й г е 

н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т ь ю . Р а з в и т и е 

т у б е р о з н о г о с к л е р о з а о п р е д е л я е т с я д в у 

м я г е н а м и , л о к а л и з о в а н н ы м и в у ч а с т к е 

3 4 д л и н н о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 9 ( т у б е р о з 

н ы й с к л е р о з I т и п а - T S C 1 ) и в у ч а с т к е 13 

к о р о т к о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 1 6 ( т у б е р о з 

н ы й с к л е р о з I I т и п а - T S C 2 ) . М о з а и ц и з м 

т у б е р о з н о г о с к л е р о з а в с т р е ч а е т с я т о л ь к о 

в т е х с л у ч а я х , к о г д а ч а с т ь к л е т о к о р г а 

н и з м а п а ц и е н т а с о д е р ж и т м у т а ц и и в г е 

н а х T S C 1 и л и T S C 2 . П а ц и е н т ы с м о з а и ч 

н ы м г е н о т и п о м м о г у т и м е т ь п о л н ы й 

с п е к т р с и м п т о м о в т у б е р о з н о г о с к л е р о з а 

[ 4 7 , 4 8 ] . В э т о й с в я з и в н а с т о я щ е е в р е м я 

в ы д е л я ю т д в а т и п а з а б о л е в а н и я : т у б е 

р о з н ы й с к л е р о з I т и п а и т у б е р о з н ы й с к л е 

р о з I I т и п а [ 4 9 ] 

Клинические проявления. О с н о в н о й 

с и м п т о м о к о м п л е к с т у б е р о з н о г о с к л е р о з а 

в к л ю ч а е т и з м е н е н и я к о ж и , в н у т р е н н и х о р 

г а н о в , о р г а н о в з р е н и я , н е р в н о й и э н д о к 

р и н н о й с и с т е м . 

И з м е н е н и я к о ж и п р и т у б е р о з н о м с к л е 

р о з е д о в о л ь н о р а з н о о б р а з н ы и п р е д с т а в 

л е н ы г и п о п и г м е н т н ы м и п я т н а м и , к о т о р ы е 

в с т р е ч а ю т с я в 9 0 % с л у ч а е в и н е р е д к о о б 

н а р у ж и в а ю т с я с р о ж д е н и я ( р и с . 4 . 2 . 3 . 1 . н а 

ц в е т н о й в к л а д к е ) . Ч и с л о г и п о п и г м е н т н ы х 

п я т е н в а р ь и р у е т о т 3 - 4 д о 1 0 0 и б о л е е [ 5 0 ] . 

Х а р а к т е р н о й о с о б е н н о с т ь ю я в л я е т с я а с и м 

м е т р и ч н о с т ь их р а с п о л о ж е н и я . С м л а д е н 

ч е с т в а м о г у т в ы я в л я т ь с я б е л ы е п р я д и в о 

л о с на г о л о в е , р е с н и ц а х и б р о в я х . В 1 5 , 4 % 

с л у ч а е в в с т р е ч а ю т с я п и г м е н т н ы е п я т н а 

ц в е т а « к о ф е с м о л о к о м » . О б л и г а т н ы м и 

п р и з н а к а м и т у б е р о з н о г о с к л е р о з а я в л я ю т 

с я а н г и о ф и б р о м ы л и ц а ( н а б л ю д а ю т с я в 

4 7 - 9 0 % с л у ч а е в у д е т е й с т а р ш е 4 л е т ) 

( р и с . 4 . 2 . 3 . 2 . н а ц в е т н о й в к л а д к е ) , у ч а с т к и 

« ш а г р е н е в о й к о ж и » ( в 2 1 - 6 8 % с л у ч а е в ) , 

о к о л о н о г т е в ы е ф и б р о м ы и ф и б р о з н ы е 
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б л я ш к и ( в с т р е ч а ю т с я у 2 5 % б о л ь н ы х ) ( р и с . 

4.2.3.3 н а ц в е т н о й в к л а д к е ) . 

М я г к и е ф и б р о м ы в с т р е ч а ю т с я у 3 0 % 

б о л ь н ы х . О н и п р е д с т а в л я ю т с о б о й м н о ж е 

с т в е н н ы е и л и е д и н и ч н ы е м я г к и е о б р а з о в а 

н и я н а н о ж к а х , м е ш о т ч а т о й ф о р м ы , р а с т у 

щ и е н а ш е е , т у л о в и щ е и к о н е ч н о с т я х ( m o l -

l u s c u m f i b r o s u m p e n d u l u m ) . Д р у г о й в а р и а н т 

м я г к и х ф и б р о м п р е д с т а в л я е т с о б о й м н о ж е 

с т в е н н ы е , н е с к о л ь к о п р и п о д н я т ы е н а д по

в е р х н о с т ь ю к о ж и ( и т а к о г о ж е ц в е т а ) м е л 

к и е о б р а з о в а н и я , р а з м е р о м м е н ь ш е б у л а 

в о ч н о й г о л о в к и , р а с п о л а г а ю щ и е с я н а т у л о 

в и щ е и ш е е и н а п о м и н а ю щ и е г у с и н у ю к о ж у . 

В с т а д и и в ы р а ж е н н ы х к л и н и ч е с к и х п р о 

я в л е н и й в 4 5 - 6 6 % с л у ч а е в о б н а р у ж и в а ю т с я 

к о с т н о - с у с т а в н ы е и з м е н е н и я . П р и с т а н 

д а р т н о м р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

т р у б ч а т ы х к о с т е й в ы я в л я ю т с я у ч а с т к и скле

р о з а , у ч а с т к и д е с т р у к ц и и . В к о с т я х в е р х н и х 

и н и ж н и х к о н е ч н о с т е й о б н а р у ж и в а ю т с я кис

т ы , в п л ю с н е в ы х к о с т я х - п е р и о с т а л ь н ы е 

д о п о л н и т е л ь н ы е к о с т о ч к и , к р а й н е р е д к о -

о с т е о л и з к о с т е й . У б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х 

о п р е д е л я е т с я о с т е о п о р о з п о я с н и ч н о г о от

д е л а п о з в о н о ч н и к а и т р у б ч а т ы х к о с т е й , что 

м о ж е т б ы т ь о б у с л о в л е н о как д л и т е л ь н ы м 

п р и е м о м а н т и к о н в у л ь с а н т о в , т а к и г о р м о 

н а л ь н ы м и н а р у ш е н и я м и [ 5 1 , 5 2 ] . 

П р и м е р н о в п о л о в и н е с л у ч а е в у б о л ь н ы х 

т у б е р о з н ы м с к л е р о з о м в с т р е ч а ю т с я п о р а 

ж е н и я о р г а н о в з р е н и я в в и д е г а м а р т о м сет

ч а т к и и з р и т е л ь н о г о н е р в а [53] . К л и н и ч е 

с к и е п р о я в л е н и я г а м а р т о м н а б л ю д а ю т с я 

к р а й н е р е д к о . О с н о в н ы м с и м п т о м о м я в л я 

е т с я п р о г р е с с и р у ю щ е е с н и ж е н и е з р е н и я . 

И з м е н е н и я в н у т р е н н и х о р г а н о в в к л ю ч а 

ю т р а з н о о б р а з н ы е н а р у ш е н и я ф у н к ц и и 

с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й , п и щ е в а р и т е л ь н о й , 

м о ч е п о л о в о й и д р у г и х с и с т е м . 

И з м е н е н и я с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й с и с т е 

м ы п р о я в л я ю т с я р а з в и т и е м р а б д о м и о м 

( р и с . 4.2.3.4.), к о т о р ы е , н а р я д у с г и п о п и г -

м е н т н ы м и п я т н а м и , н е р е д к о я в л я ю т с я п е р 

в ы м к л и н и ч е с к и м п р и з н а к о м т у б е р о з н о г о 

с к л е р о з а [54, 5 5 ] . Р а б д о м и о м ы в с т р е ч а ю т с я 

в 3 0 - 6 0 % с л у ч а е в и ч а щ е в ы я в л я ю т с я у л и ц 

м у ж с к о г о п о л а . О н и р а з л и ч а ю т с я п о с в о и м 

Р и с . 4 . 2 . 3 . 4 . Множественные рабдомиомы сердца 

(ультразвуковое исследование). 

ф о р м а м и р а з м е р а м , к о т о р ы е в а р ь и р у ю т о т 

н е с к о л ь к и х м и л л и м е т р о в д о н е с к о л ь к и х 

с а н т и м е т р о в . Ч а щ е в с е г о о п у х о л и н е в ы з ы 

в а ю т н а р у ш е н и й д е я т е л ь н о с т и с е р д ц а . К л и 

н и ч е с к и р а б д о м и о м ы с е р д ц а п р о я в л я ю т с я 

п р и з н а к а м и с е р д е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и , 

н а р у ш е н и я м и г е м о д и н а м и к и , с о к р а т и т е л ь 

н о й ф у н к ц и и м и о к а р д а и с е р д е ч н о г о р и т м а . 

О н и м о г у т п р и в е с т и к с м е р т и в п р е н а т а л ь -

н ы й и р а н н и й н а т а л ь н ы й п е р и о д ы . 

Д л я р а б д о м и о м с е р д ц а н е х а р а к т е р н о 

о з л о к а ч е с т в л е н и е . В э т о й с в я з и , о п е р а т и в 

н о е в м е ш а т е л ь с т в о н е о б х о д и м о л и ш ь в 

т е х с л у ч а я х , к о г д а и х р а з м е р ы с т а н о в я т с я 

з н а ч и т е л ь н ы м и и о н и о к а з ы в а ю т к о м п р е с 

с и о н н о е в о з д е й с т в и е н а м а г и с т р а л ь н ы е 

с о с у д ы . 

С о с у д ы с р е д н и х и к р у п н ы х р а з м е р о в 

п р и т у б е р о з н о м с к л е р о з е п о р а ж а ю т с я 

к р а й н е р е д к о . 

И з м е н е н и я о р г а н о в д ы х а н и я в с т р е ч а ю т 

ся у 1% б о л ь н ы х и н а б л ю д а ю т с я ч а щ е у 

л и ц в в о з р а с т е с т а р ш е 3 0 л е т . Н а и б о л е е 

т и п и ч н ы м и п о р а ж е н и я м и л е г к и х я в л я ю т с я 

к и с т ы . П е р в ы м и к л и н и ч е с к и м и с и м п т о м а 

м и т у б е р о з н о г о с к л е р о з а б ы в а ю т д ы х а 

т е л ь н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь и р е ц и д и в и р у ю 

щ и й п н е в м о т о р а к с [ 5 6 ] . Н а р е н т г е н о г р а м 

м е г р у д н о й к л е т к и в ы я в л я е т с я у с и л е н н ы й 

р и с у н о к л е г о ч н о й п а р е н х и м ы п о т и п у «со

т о в о г о л е г к о г о » , р а с п р о с т р а н я ю щ и й с я н а 

в с ю и х п а р е н х и м у и л и т о л ь к о н а е е и з о л и 

р о в а н н ы е у ч а с т к и . 
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Р и с . 4 . 2 . 3 . 1 ( к с т р . 2 2 3 ) . Гипопигментные пятна. Р и с 4 . 3 . 1 . 1 (к с т р . 2 4 7 ) . Синдром л о м к о й х р о м о с о м ы X 

(FRAXA) у ребенка. 

Р и с 4 3 1 2 ( к с т р . 2 4 9 ) Синдром Ретта у близнецов 3 -

летнего возраста. 

Р и с . 4 . 2 . 3 . 2 ( к с т р . 2 2 3 ) . Ангиофибромы л и ц а . 

Р и с . 4 . 2 . 3 . 3 ( к с т р . 2 2 4 ) Околоногтевые ф и б р о м ы . 



Р и с . 5 . 3 ( к с т р . 3 5 6 , 3 6 0 ) Молекулярно-цитогенетическая (FISH) диагностика (а) мозаичного случая синдрома Патау 

(видны интерфазные ядра с тремя и двумя хромосомами 13); (6) синдрома Дауна с помощью центромерных ДНК 

проб (слева - в и д н ы три с и г н а л а на хромосоме 21 и два на хромосоме 13) и сайт-специфичных ДНК-проб на суб-

теломерный участок х р о м о с о м ы 21 (справа - в и д н ы три меченые хромосомы 21). 

Р и с . 5 . 7 ( к с т р . 3 6 3 ) (а) Молекулярно-цитогенетическая (FISH) диагностика мозаичного случая синдрома Шерешев-

ского-Тернера 45.Х/46.ХХ (видны два интерфазных ядра с одной хромосомой X и одно интерфазное ядро с дву

мя хромосомами X); (6) двухцветовая интерфазная FISH при мозаичном случае синдрома Клайнфелтера 

46,XY/47,XXY ( х р о м о с о м ы X м а р к и р о в а н ы к р а с н ы м и с и г н а л а м и и хромосома Y - с в е т л о - г о л у б ы м с и г н а л о м ) . 



И з м е н е н и я в о р г а н а х ж е л у д о ч н о - к и ш е ч 

н о г о т р а к т а п р и т у б е р о з н о м с к л е р о з е р а з 

н о о б р а з н ы , в с т р е ч а ю т с я о т н о с и т е л ь н о час

то и п р о я в л я ю т с я п а т о л о г и е й р о т о в о й п о л о 

с т и ( у з л о в ы е о п у х о л и , ф и б р о м ы и л и п а п и л 

л о м ы ) , п е ч е н и ( о д и н о ч н ы е и м н о ж е с т в е н 

н ы е г а м а р т о м ы и а н г и о м и о л и п о м ы , н а б л ю 

д а е м ы е у 1 0 % б о л ь н ы х ) и п р я м о й к и ш к и 

( р е к т а л ь н ы е п о л и п ы , к о т о р ы е в с т р е ч а ю т с я 

в 5 0 - 7 8 % с л у ч а е в [ 5 7 , 5 8 ] . Р е к т а л ь н ы е п о 

л и п ы о т л и ч а ю т с я б л а г о п р и я т н ы м п р о г н о 

з о м и, как п р а в и л о , в ы я в л я ю т с я у б о л ь н ы х 

с т а р ш е 2 0 л е т [ 5 9 ] . К л и н и ч е с к и о н и б е с с и м 

п т о м н ы , и л и ш ь в о т д е л ь н ы х с л у ч а я х в о з 

м о ж н ы б о л и п р и д е ф е к а ц и и . М о г у т в с т р е 

ч а т ь с я о д и н о ч н ы е и л и м н о ж е с т в е н н ы е а д е 

н о м ы н а д п о ч е ч н и к о в , а д е н о м ы щ и т о в и д 

н о й ж е л е з ы [ 6 0 ] , к о т о р ы е с о п р о в о ж д а ю т с я 

д и с ф у н к ц и е й ж е л е з в н у т р е н н е й с е к р е ц и и . 

В п о ч к а х в о з н и к а ю т м н о ж е с т в е н н ы е а н 

г и о м и о л и п о м ы и к и с т ы (рис. 4.2.3.5.). З н а 

ч и т е л ь н о р е ж е в с т р е ч а ю т с я к а р ц и н о м ы . 

П о ч к и п о р а ж а ю т с я у 4 0 - 8 0 % б о л ь н ы х [ 6 1 , 

6 2 ] . П о р а ж е н и е почек, как п р а в и л о , в ы я в л я 

ется в о 2 - 3 - м д е с я т и л е т и и ж и з н и . П о ч е ч н а я 

н е д о с т а т о ч н о с т ь и к а р ц и н о м ы н а б л ю д а ю т 

ся у 5% б о л ь н ы х с т у б е р о з н ы м с к л е р о з о м . 

К х а р а к т е р н ы м о с о б е н н о с т я м р е н а л ь н ы х 

а н г и о м и о л и п о м о т н о с я т с я и х м н о ж е с т в е н 

ность и д в у с т о р о н н и й (у % б о л ь н ы х ) х а р а к 

т е р п о р а ж е н и я . К л и н и ч е с к и а н г и о м и о л и п о 

м ы д л и т е л ь н о е в р е м я н е п р о я в л я ю т с я . С и м 

п т о м ы в о з н и к а ю т , как п р а в и л о , п р и у в е л и ч е 

н и и м а с с ы и о б ъ е м а а н г и о м и о л и п о м и п р о 

я в л я ю т с я р а з в и т и е м о с т р ы х а б д о м и н а л ь н ы х 

б о л е й и ш о к о в о г о с о с т о я н и я , с о п р о в о ж д а ю 

щ е г о с я п а д е н и е м а р т е р и а л ь н о г о д а в л е н и я и 

в е г е т а т и в н ы м и р а с с т р о й с т в а м и . 

К и с т ы почек п р и т у б е р о з н о м с к л е р о з е ча

с т о б ы в а ю т н е б о л ь ш о г о р а з м е р а , н о м о г у т 

д о с т и г а т ь и н е с к о л ь к и х с а н т и м е т р о в в д и а 

метре. О б ы ч н о о н и р а с с р е д о т о ч е н ы в п а 

р е н х и м е и ч а с т о б е с с и м п т о м н ы . П о л и к и с т о з 

почек о с о б е н н о х а р а к т е р е н д л я д е т е й , т о г д а 

как а н г и о м и о л и п о м ы б о л е е т и п и ч н ы д л я 

в з р о с л ы х . К и с т ы почек д л и т е л ь н о е в р е м я 

м о г у т б ы т ь б е с с и м п т о м н ы м и . М а н и ф е с т н ы 

м и п р и з н а к а м и в ы р а ж е н н о г о п о л и к и с т о з н о -

Р и с . 4 . 2 . 3 . 5 . А н г и о м и о л и п о м ы и к и с т ы почек (ультра

звуковое исследование). 

г о п о в р е ж д е н и я почек я в л я ю т с я а р т е р и а л ь 

ная г и п е р т е н з и я и у м е р е н н а я а з о т е м и я [63]. 

А н г и о м и о л и п о м ы и к и с т ы п о ч е к о б н а р у 

ж и в а ю т с я п р и у л ь т р а з в у к о в о м и с с л е д о в а 

н и и п о ч е к и к о м п ь ю т е р н о й т о м о г р а ф и и . 

П о р а ж е н и я н е р в н о й с и с т е м ы я в л я ю т с я 

д о м и н и р у ю щ и м и в к л и н и ч е с к о й к а р т и н е 

т у б е р о з н о г о с к л е р о з а . Н а и б о л е е х а р а к т е р 

н ы с у д о р о ж н ы е п а р о к с и з м ы , у м с т в е н н а я 

о т с т а л о с т ь , н а р у ш е н и я п о в е д е н и я , и з м е н е 

н и я в ц и к л е « с о н - б о д р с т в о в а н и е » . 

С у д о р о ж н ы е п а р о к с и з м ы р а з в и в а ю т с я у 

8 0 - 9 2 % б о л ь н ы х [ 6 4 - 6 6 ] и ч а с т о н а ч и н а ю т 

с я н а п е р в о м г о д у ж и з н и , в б о л ь ш и н с т в е 

с л у ч а е в - в п е р в ы е м е с я ц ы . 

Э п и л е п т и ч е с к и е п а р о к с и з м ы н е р е д к о 

р е з и с т е н т н ы к п р о т и в о с у д о р о ж н о й т е р а 

п и и . P.Curato lo о т м е ч е н о , что с р е д и ф а к т о 

р о в , о п р е д е л я ю щ и х р е з и с т е н т н о с т ь к п р о 

т и в о с у д о р о ж н о й т е р а п и и , н а и б о л ь ш е е з н а 

ч е н и е и м е ю т д е б ю т с у д о р о ж н ы х п а р о к с и з 

м о в в в о з р а с т е до 1 г о д а , н а л и ч и е н е с к о л ь 

к и х т и п о в п р и с т у п о в , и х в ы с о к а я ч а с т о т а , 

т р а н с ф о р м а ц и я т о н и ч е с к и х п а р о к с и з м о в в 

п а р ц и а л ь н ы е [ 6 4 ] . 

У м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь п р и т у б е р о з н о м 

с к л е р о з е н а б л ю д а е т с я в 4 8 % с л у ч а е в [67]. 

С т е п е н ь у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и в а р ь и р у е т 

о т у м е р е н н о й д о г л у б о к о й . О д н о й и з глав

н ы х п р и ч и н , о п р е д е л я ю щ и х в о з н и к н о в е н и е 

у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и , с ч и т а ю т с я с у д о р о 

г и , в о з н и к а ю щ и е н а п е р в о м г о д у ж и з н и . 

Д р у г о й п р и ч и н о й м о г у т б ы т ь к о р к о в ы е ту-
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б е р с ы , л о к а л и з у ю щ и е с я в т е м е н н о й , в и с о ч 

н о й и л о б н о й д о л я х г о л о в н о г о м о з г а . Нару

ш е н и е и н т е л л е к т а п р и т у б е р о з н о м с к л е р о з е 

с о ч е т а е т с я с и з м е н е н и я м и п о в е д е н и я в в и д е 

а у т и з м а , г и п е р а к т и в н о с т и , а г р е с с и в н о с т и . 

К р а н н и м п р и з н а к а м а у т и з м а у д е т е й 

п е р в о г о г о д а ж и з н и о т н о с и т с я « б е з р а з л и ч 

н о е о т н о ш е н и е к с о с т о я н и ю к о м ф о р т а » . 

О б ы ч н о р е б е н о к р а в н о д у ш е н к р о д и т е л я м , 

в я л о р е а г и р у е т н а г о л о с м а т е р и , к о р м л е 

н и е г р у д ь ю . О н п р а к т и ч е с к и н е р е а г и р у е т 

на о б р а щ е н н у ю к н е м у р е ч ь . В р я д е с л у ч а 

е в , р о д и т е л и , р а з о ч а р о в а н н ы е э м о ц и о 

н а л ь н о й в я л о с т ь ю р е б е н к а , с а м и п р е к р а 

щ а ю т а к т и в н у ю р о д и т е л ь с к у ю о п е к у и пе

р е с т а ю т с н и м о б щ а т ь с я . 

В с т а р ш е м в о з р а с т е в е д у щ и м и п р и з н а 

к а м и а у т и з м а с т а н о в я т с я н а р у ш е н и я к о м 

м у н и к а ц и и и « р и г и д н о с т ь » п о в е д е н и я . 

К о м м у н и к а ц и о н н ы е п р о б л е м ы з а к л ю ч а ю т 

с я , в п е р в у ю о ч е р е д ь , в т р у д н о с т я х р е ч е в о 

г о о б щ е н и я . Ч а с т ы м п р о я в л е н и е м р е ч е в ы х 

н а р у ш е н и й , с о п у т с т в у ю щ и х а у т и з м у , б ы в а 

е т э х о л а л и я ( п о в т о р е н и е с л о в и д а ж е ц е 

л ы х п р е д л о ж е н и й н е п о с р е д с т в е н н о и л и че

р е з н е к о т о р о е в р е м я п о с л е и х п р о и з н е с е 

н и я ) . Д и а л о г с д е т ь м и з а т р у д н е н и н е р е д к о 

о н п р о т е к а е т п о т и п у « в о п р о с - о т в е т » . 

« Р и г и д н о с т ь п о в е д е н и я » п р о я в л я е т с я в 

в и д е п а т о л о г и ч е с к о й ф и к с а ц и и н а к а к о м -

л и б о о д н о м в и д е д е я т е л ь н о с т и ( н а в я з ч и 

в о е с т р е м л е н и е с л е д о в а т ь к а к о м у - л и б о 

о д н о м у м а р ш р у т у , б е с е д о в а т ь н а о д н у т е 

м у ) . В т о ж е в р е м я р е а л ь н ы е с и т у а ц и и , 

у г р о ж а ю щ и е ж и з н и , ч а с т о н е д о о ц е н и в а ю т 

с я п а ц и е н т а м и . 

А у т и з м и г и п е р к и н е т и ч е с к о е п о в е д е н и е 

у д е т е й с т у б е р о з н ы м с к л е р о з о м и в ы р а 

ж е н н о й с т е п е н ь ю у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и 

с в я з ы в а ю т с я с н а л и ч и е м т у б е р с о в в л о б 

н ы х д о л я х и з а д н и х о т д е л а х м о з г а [ 7 0 ] . 

В 6 0 % с л у ч а е в н а б л ю д а ю т с я н а р у ш е н и я 

с н а [ 7 1 ] . 

Н а и б о л е е т и п и ч н ы м и п о р а ж е н и я м и г о 

л о в н о г о м о з г а п р и т у б е р о з н о м с к л е р о з е 

я в л я ю т с я к о р к о в ы е т у б е р с ы , с у б э п е н д и -

м а р н ы е у з л ы и а н о м а л и и б е л о г о в е щ е с т в а 

м о з г а [ 7 2 ] . 

К о р к о в ы е т у б е р с ы р а з л и ч а ю т с я п о с в о 

им р а з м е р а м , л о к а л и з а ц и и , к о н с и с т е н ц и и и 

ф о р м е . Р а з м е р к о р к о в ы х т у б е р с о в в а р ь и р у 

е т о т н е с к о л ь к и х м и л л и м е т р о в д о н е с к о л ь 

ких с а н т и м е т р о в . К о р к о в ы е т у б е р с ы р а с п о 

л а г а ю т с я в в и д е в ы с т у п о в над е д и н и ч н о й 

и л и п р и л е г а ю щ и м и б о р о з д а м и . О н и р а с ш и 

р я ю т б о р о з д у и с г л а ж и в а ю т г р а н ь м е ж д у се

р ы м и б е л ы м в е щ е с т в о м . Т у б е р с ы м о г у т 

б ы т ь как е д и н и ч н ы м и , т а к и м н о ж е с т в е н н ы 

м и , и м е ю т д и ф ф у з н у ю л о к а л и з а ц и ю . Каль-

ц и ф и к а ц и я т у б е р с о в о т м е ч а е т с я в 5 4 % слу

ч а е в . Ч и с л о к а л ь ц и ф и ц и р о в а н н ы х т у б е р с о в 

у в е л и ч и в а е т с я с в о з р а с т о м б о л ь н ы х . 

Н а и б о л ь ш у ю з н а ч и м о с т ь в в е р и ф и к а 

ц и и т у б е р с о в п р и о б с л е д о в а н и и б о л ь н ы х 

и м е е т м а г н и т н о - р е з о н а н с н а я т о м о г р а ф и я 

( М Р Т ) , к о т о р а я п о з в о л я е т в и з у а л и з и р о в а т ь 

т у б е р с ы в 9 5 % с л у ч а е в . 

С у б э п е н д и м а р н ы е у з л ы в с т р е ч а ю т с я в 

9 5 % с л у ч а е в и в ы я в л я ю т с я к а к п р и к о м п ь 

ю т е р н о й т о м о г р а ф и и , т а к и п р и М Р Т м о з 

г а . О н и л о к а л и з у ю т с я , к а к п р а в и л о , в 

с т е н к а х б о к о в ы х ж е л у д о ч к о в , р е ж е , в 

с т е н к а х III и IV ж е л у д о ч к о в м о з г а . На к о м 

п ь ю т е р н ы х т о м о г р а м м а х д о м и н и р у ю щ и м и 

п р и з н а к а м и з а б о л е в а н и я я в л я ю т с я м н о ж е 

с т в е н н ы е п о л н о с т ь ю и л и ч а с т и ч н о к а л ь ц и -

ф и ц и р о в а н н ы е с у б э п е н д и м а р н ы е у з л ы о к 

р у г л о й ф о р м ы , л о к а л и з у ю щ и е с я в с т е н к а х 

б о к о в ы х ж е л у д о ч к о в ( р и с . 4 . 2 . 3 . 6 ; 4 . 2 . 3 . 7 ) . 

С у б э п е н д и м а р н ы е у з л ы н е р е д к о 

т р а н с ф о р м и р у ю т с я в г и г а н т о к л е т о ч н у ю 

а с т р о ц и т о м у и в ы я в л я ю т с я у 1 0 - 1 5 % 

б о л ь н ы х [ 7 3 , 7 4 ] . С у б э п е н д и м а р н ы е г и -

г а н т о к л е т о ч н ы е а с т р о ц и т о м ы м а н и ф е 

с т и р у ю т о б ы ч н о м е ж д у 5 и 1 0 г о д а м и 

ж и з н и ( с р е д н и й в о з р а с т в м о м е н т в ы я в 

л е н и я о п у х о л и о к о л о 1 3 л е т ) , о б ы ч н о 

и м е ю т т е н д е н ц и ю к р о с т у и в с е г д а л о к а 

л и з у ю т с я у м е ж ж е л у д о ч к о в о г о о т в е р 

с т и я . Д л я д и а г н о с т и к и г и г а н т о к л е т о ч н ы х 

а с т р о ц и т о м п р и м е н я ю т с я к а к к о м п ь ю т е р 

н а я т о м о г р а ф и я , т а к и М Р Т . В к л и н и ч е 

с к о й п р а к т и к е н е р е д к о и с п о л ь з у ю т о б а 

н е й р о ф и з и о л о г и ч е с к и х м е т о д а . 

У ч и т ы в а я т о т ф а к т , ч т о п р и т у б е р о з н о м 

с к л е р о з е г и г а н т о к л е т о ч н ы е а с т р о ц и т о м ы 
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н а б л ю д а ю т с я о т н о с и т е л ь н о ч а с т о , б о л ь 

н ы м д е т я м р е к о м е н д у е т с я д и н а м и ч е с к о е 

п р о в е д е н и е н е й р о р а д и о л о г и ч е с к и х и с с л е 

д о в а н и й не р е ж е о д н о г о р а з а в 2 г о д а . 

В с л у ч а я х п о я в л е н и я г о л о в н ы х б о л е й , р в о 

т ы , ж а л о б н а у х у д ш е н и е з р е н и я н е о б х о д и 

м о э к с т р е н н о е п р о в е д е н и е н е й р о р а д и о л о 

г и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й . 

П о р а ж е н и е б е л о г о в е щ е с т в а г о л о в н о г о 

м о з г а х а р а к т е р и з у е т с я п о я в л е н и е м с в о е 

о б р а з н ы х о с т р о в к о в , с о с т о я щ и х и з г р у п п 

г е т е р о т о п и ч е с к и х к л а с т е р н ы х к л е т о к и 

р а с п о л а г а ю щ и х с я в д о л ь л и н и й , с о е д и н я ю 

щ и х э п е н д и м у с т е н о к ж е л у д о ч к о в и т у б е р -

с ы . Д а н н ы е л и н и и с о о т в е т с т в у ю т н о р м а л ь 

н ы м м и г р а ц и о н н ы м п у т я м с п о н г и о б л а с т о в 

в о в р е м я э м б р и о г е н е з а . 

У 1 0 % б о л ь н ы х о п и с а н ы п о р а ж е н и я м о з 

ж е ч к а [ 7 2 ] . 

В 1 9 9 8 г. п р и н я т ы д и а г н о с т и ч е с к и е к р и 

т е р и и з а б о л е в а н и я [ 4 9 ] . 

П е р в и ч н ы е п р и з н а к и : 

• а н г и о ф и б р о м ы л и ц а и л и ф и б р о з н ы е 

б л я ш к и н а л б у ; 

• н е т р а в м а т и ч е с к и е о к о л о н о г т е в ы е ф и 

б р о м ы ; 

• г и п о п и г м е н т н ы е п я т н а ( б о л ь ш е т р е х ) ; 

• у ч а с т о к « ш а г р е н е в о й к о ж и » ; 

• м н о ж е с т в е н н ы е г а м а р т о м ы с е т ч а т к и ; 

• к о р к о в ы й т у б е р с ; 

• с у б э п е н д и м а р н ы е у з л ы ; 

• г и г а н т о к л е т о ч н а я а с т р о ц и т о м а ; 

• м н о ж е с т в е н н ы е и л и о д и н о ч н ы е р а б 

д о м и о м ы с е р д ц а ; 

• л и м ф а н г и о м и о м а т о з л е г к и х ; 

• м н о ж е с т в е н н ы е а н г и о м и о л и п о м ы п о 

чек. 

В т о р и ч н ы е п р и з н а к и : 

• м н о г о ч и с л е н н ы е у г л у б л е н и я в э м а л и 

з у б о в ; 

• г а м а р т о м а т о з н ы е р е к т а л ь н ы е п о л и п ы 3 ; 

• к о с т н ы е к и с т ы 6 ; 

• м и г р а ц и о н н ы е т р а к т ы в б е л о м в е щ е 

с т в е г о л о в н о г о м о з г а ; 

• ф и б р о м ы д е с е н ; 

• г а м а р т о м ы в н у т р е н н и х о р г а н о в ; 

• а х р о м а т и ч е с к и й у ч а с т о к с е т ч а т о й 

о б о л о ч к и г л а з а ; 

Р и с . 4 . 2 . 3 . 6 . Магнитно-резонансное исследование 
головного мозга ( о б ъ я с н е н и я в т е к с т е ) . 

Р и с . 4 . 2 . 3 . 7 . Компьютерно-томографическое исследо
вание головного мозга ( о б ъ я с н е н и я в т е к с т е ) . 

• н а к о ж е г и п о п и г м е н т н ы е п я т н а п о т и п у 

« к о н ф е т т и » ; 

• м н о ж е с т в е н н ы е к и с т ы п о ч е к 8 . 
а - т р е б у е т с я г и с т о л о г и ч е с к о е п о д т в е р 

ж д е н и е ; 
6 - д о с т а т о ч н о р е н т г е н о л о г и ч е с к о г о п о д 

т в е р ж д е н и я . 

Н е с о м н е н н ы й д и а г н о з т у б е р о з н о г о с к л е 

р о з а у с т а н а в л и в а ю т п р и н а л и ч и и 2 п е р в и ч -
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н ы х п р и з н а к о в и л и 1 п е р в и ч н о г о п р и з н а к а + 

2 в т о р и ч н ы х п р и з н а к о в . 

В о з м о ж н ы й д и а г н о з - 1 п е р в и ч н ы й п р и 

з н а к + 1 и л и 2 (и б о л ь ш е ) в т о р и ч н ы х п р и 

з н а к а . 

П р е д п о л о ж и т е л ь н ы й д и а г н о з - и л и 

1 п е р в и ч н ы й п р и з н а к , и л и 2 (и б о л ь ш е ) 

в т о р и ч н ы х п р и з н а к а . 

Лечение. П р и т у б е р о з н о м с к л е р о з е л е 

ч е н и е и м е е т п р е и м у щ е с т в е н н о с и м п т о м а 

т и ч е с к и й х а р а к т е р . 

П р и э п и л е п с и и п о д б о р а н т и к о н в у л ь с а н -

т о в п р о в о д и т с я с у ч е т о м х а р а к т е р а с у д о 

р о ж н ы х п р и с т у п о в . П р и л е ч е н и и и н ф а н 

т и л ь н ы х с п а з м о в п р е п а р а т а м и в ы б о р а яв

л я ю т с я с а б р и л в д о з е 4 0 - 1 5 0 мг/кг/сут ( в ы 

с о к о э ф ф е к т и в е н в п е р в ы е т р и г о д а ж и з н и 

и с п о с о б с т в у е т р е м и с с и и у 5 0 - 1 0 0 % б о л ь 

н ы х ) , п р е п а р а т ы в а л ь п р о е в о й к и с л о т ы ( д е -

п а к и н ) и з р а с ч е т а 4 0 - 1 0 0 мг/кг/сут [ 7 5 ] . 

П р и о т с у т с т в и и э ф ф е к т а р е к о м е н д у е т с я 

с о ч е т а н и е в а л ь п р о е в о й к и с л о т о й с п р е п а 

р а т а м и б е н з о д и а з е п и н о в о й г р у п п ы и л и 

к а р б а м а з е п и н а м и . 

Д л я л е ч е н и я п а р ц и а л ь н о й э п и л е п с и и 

п р е п а р а т а м и в ы б о р а я в л я ю т с я к а р б а м а з е -

п и н ы ( т е г р е т о л , ф и н л е п с и н и и х р е т а р д и -

р о в а н н ы е ф о р м ы ) в д о з е 1 5 - 4 0 мг/кг/сут. 

В с л у ч а е о т с у т с т в и я э ф ф е к т а м о н о т е р а 

п и и в о з м о ж н о с о ч е т а н и е и х с л а м и к т а л о м 

в д о з е 0 , 5 - 1 0 мг/кг/сут. Д л я л е ч е н и я п а р 

ц и а л ь н ы х , а т а к ж е г е н е р а л и з о в а н н ы х 

ф о р м э п и л е п с и и у д е т е й с т а р ш е 2 л е т в о з 

м о ж н о п р и м е н е н и е к о м б и н а ц и и п р е п а р а 

т о в в а л ь п р о е в о й к и с л о т ы с л а м и к т а л о м в 

д о з е 0 , 2 - 5 мг/кг/сут [ 7 6 , 7 7 ] . 

О д н о й и з с а м ы х с л о ж н ы х п р о б л е м п р и 

л е ч е н и и б о л ь н ы х с т у б е р о з н ы м с к л е р о з о м 

я в л я е т с я к о р р е к ц и я у м с т в е н н о й о т с т а л о 

с т и . В с в я з и с н а л и ч и е м с у д о р о ж н ы х п а р о 

к с и з м о в п р и м е н е н и е н о о т р о п н ы х п р е п а р а 

т о в и с т и м у л и р у ю щ е й т е р а п и и в о м н о г и х 

с л у ч а я х п р о т и в о п о к а з а н о . О с н о в н о й ак

ц е н т п р и р а б о т е с у м с т в е н н о о т с т а л ы м и 

п а ц и е н т а м и д е л а е т с я н а п р о в е д е н и и н е й -

р о п с и х о л о г и ч е с к о й р е а б и л и т а ц и и [ 6 7 ] . 

П о я в л е н и е о п у х о л е й п р и т у б е р о з н о м 

с к л е р о з е с т а в и т п е р е д в р а ч о м п р о б л е м у 

ц е л е с о о б р а з н о с т и о п е р а т и в н о г о л е ч е н и я . 

К а к п р а в и л о , т а к т и к а в е д е н и я б о л ь н ы х в ы 

ж и д а т е л ь н а я . Х и р у р г и ч е с к о е в м е ш а т е л ь 

с т в о п о к а з а н о л и ш ь в с л у ч а е б ы с т р о г о р о 

с т а о п у х о л и , в ы з ы в а ю щ е г о н а р у ш е н и е 

ф у н к ц и и о р г а н а . 

4.2.4. Несовершенное 
костеобразование 

Н е с о в е р ш е н н о е к о с т е о б р а з о в а н и е 

{osteogenesis imperfecta) - н а с л е д с т в е н н о е 

з а б о л е в а н и е с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и , х а р а к 

т е р и з у ю щ е е с я м н о ж е с т в е н н ы м и п е р е л о 

м а м и , о с т е о п е н и е й . З а б о л е в а н и е в п е р в ы е 

б ы л о в ы д е л е н о Л о б ш т е й н о м в 1 8 2 5 г. как 

с а м о с т о я т е л ь н а я ф о р м а п о д н а з в а н и е м 

«Osteopsothyrosis idiopatica». В 1 8 4 5 г. В р о 

л и к о м о п и с а н а в н у т р и у т р о б н а я в р о ж д е н 

н а я л о м к о с т ь к о с т е й , н а з в а н н а я им osteo

genesis imperfecta. 

Ч а с т о т а з а б о л е в а н и я с р е д и н о в о р о ж д е н 

н ы х с о с т а в л я е т 2 1 , 8 на 100 0 0 0 , а во в с е й 

д е т с к о й п о п у л я ц и и - 1 0 , 6 н а 100 0 0 0 [78, 7 9 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. Не

с о в е р ш е н н о е к о с т е о б р а з о в а н и е I т и п а яв

л я е т с я д о м и н а н т н о н а с л е д у е м ы м , г е н е р а 

л и з о в а н н ы м п о р а ж е н и е м с о е д и н и т е л ь н о й 

т к а н и , х а р а к т е р и з у ю щ и м с я , г л а в н ы м о б р а 

з о м , л о м к о с т ь ю к о с т е й и г о л у б ы м и с к л е р а 

м и . З а б о л е в а н и е с в я з а н о с д е ф е к т о м кол

л а г е н а I т и п а - о с н о в н о г о с т р у к т у р н о г о б е л 

к а с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и - к о с т н о г о м а т р и -

к с а , к о ж и и с у х о ж и л и й . В б о л ь ш и н с т в е слу

ч а е в ф у н к ц и о н а л ь н ы й «нуль-аллель» г е н а 

C O L I A 1 н а х р о м о с о м е 1 7 и л и г е н а C O L I A 2 

на х р о м о с о м е 7 п р и в о д я т к у м е н ь ш е н и ю 

о б р а з о в а н и я н о р м а л ь н о г о к о л л а г е н а I т и п а . 

М о л е к у л я р н ы е д е ф е к т ы п р и э т о м з а б о л е 

в а н и и п р е д с т а в л е н ы р а з л и ч н ы м и т и п а м и 

м у т а ц и й ( м и с с е н с - м у т а ц и и , с п л а й с и н г о в ы е 

м у т а ц и и , о б р а з о в а н и е с т о п - к о д о н о в и д р . ) , 

к о т о р ы е п р и в о д я т к н е с п о с о б н о с т и п р о -

а л ь ф а - 1 ( 1 ) ц е п е й п о л н о ц е н н о в к л ю ч а т ь с я в 

м о л е к у л у к о л л а г е н а и о п р е д е л я ю т ф о р м и 

р о в а н и е р а з л и ч н ы х ф е н о т и п о в . К с х о д н о м у 

ф е н о т и п у п р и в о д я т и м у т а ц и и в г е н е ц е п и 

А2 к о л л а г е н а т и п а I [ 8 0 ] . 
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В о з н и к н о в е н и е з а б о л е в а н и я , о б у с л о в 

л е н н о е м у т а ц и я м и , з а т р а г и в а ю щ и м и 

т о л ь к о о б р а з о в а н и е о т д е л ь н ы х ц е п е й к о л 

л а г е н а (А1 и л и А 2 ) , н е р е д к о с о п р о в о ж д а 

е т с я б о л е е л е г к и м т е ч е н и е м , к о т о р о е , п о -

в и д и м о м у , с в я з а н о с т е м , ч т о п р и э т о м 

п р о д у ц и р у е т с я с т р у к т у р н о н о р м а л ь н ы й 

к о л л а г е н , н о в у м е н ь ш е н н о м к о л и ч е с т в е 

[ 8 1 , 8 2 ] . П р и т я ж е л ы х ф о р м а х и м е ю т с я 

с т р у к т у р н ы е д е ф е к т ы ц е п е й к о л л а г е н а , 

п р и в о д я щ и е к д е з о р г а н и з а ц и и и о с л а б л е 

н и ю к о с т н о г о м а т р и к с а в с л е д с т в и е п о р а 

ж е н и я с о е д и н и т е л ь н о - т к а н н о й о с н о в ы к о 

с т и [ 6 ] . Н е с м о т р я н а т о , ч т о к о л л а г е н I т и 

п а п р и с у т с т в у е т н е т о л ь к о в к о с т н о м м а т -

р и к с е , но т а к ж е в к о ж е и с о с у д и с т о й с т е н 

ке, н е с о в е р ш е н н о е к о с т е о б р а з о в а н и е -

з а б о л е в а н и е п р е и м у щ е с т в е н н о к о с т н о й 

с и с т е м ы , в о з м о ж н о , в с л е д с т в и е т о г о , ч т о 

м у т а н т н ы й т и п к о л л а г е н а в н а и б о л ь ш е й 

с т е п е н и о б р а з у е т с я о с т е о б л а с т а м и и ак

т и в н о в к л ю ч а е т с я в к о с т н ы й м а т р и к с [ 8 2 ] . 

С п о м о щ ь ю б и о х и м и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й 

у с т а н о в л е н о , ч т о п р и н е с о в е р ш е н н о м о с -

т е о г е н е з е и з м е н я ю т с я с в о й с т в а к о л л а г е 

н а I т и п а , н а р у ш а е т с я н о р м а л ь н о е о б р а з о 

в а н и е к о л л а г е н а I т и п а ( ц е п и А 1 и А 2 ) [ 7 9 ] . 

П о к а з а н о , ч т о г у б о л ь н ы х с н е с о в е р ш е н 

н ы м о с т е о г е н е з о м I т и п а в к у л ь т у р е ф и б -

р о б л а с т о в с н и ж е н о о б р а з о в а н и е п р о к о л -

л а г е н а I. 

П е н е т р а н т н о с т ь г о л у б ы х с к л е р с о с т а в 

л я е т п о ч т и 1 0 0 % , в т о в р е м я к а к с н и ж е н и е 

с л у х а н о с и т в о з р а с т н о - з а в и с и м ы й х а р а к 

т е р [ 8 4 ] . П о к а з а н о , ч т о в о з н и к н о в е н и е н о 

в ы х м у т а ц и й п р и э т о м з а б о л е в а н и и м о ж е т 

з а в и с е т ь о т в о з р а с т а о т ц а [ 8 5 ] . 

З а б о л е в а н и е м о ж е т б ы т ь у н а с л е д о в а н 

н ы м , н о д о в о л ь н о ч а с т о в с т р е ч а ю т с я с п о 

р а д и ч е с к и е с л у ч а и , к о т о р ы е , в е р о я т н о , 

с в я з а н ы с н о в ы м и м у т а ц и я м и ( « с в е ж и е » 

м у т а ц и и ) . В р а н е е п р о в е д е н н ы х и с с л е д о 

в а н и я х ч а с т о т а д о м и н а н т н ы х м у т а ц и й г е н а 

н е с о в е р ш е н н о г о к о с т е о б р а з о в а н и я о ц е н и 

в а л а с ь к а к 0,7 х 10" 5 [ 8 6 ] . 

Классификация. И с п о л ь з у я к л и н и ч е 

с к и е , р а д и о л о г и ч е с к и е и г е н е т и ч е с к и е 

к р и т е р и и , D . O . S i l l e n c e e t a l . [ 8 2 ] в ы д е л и л и 

ч е т ы р е т и п а з а б о л е в а н и я : I т и п - а у т о -

с о м н о - д о м и н а н т н ы й с г о л у б ы м и с к л е р а 

м и - н а и б о л е е л е г к а я ф о р м а п а т о л о г и и , 

п р о я в л я ю щ а я с я о с т е о п е н и е й и п е р е л о м а 

м и п р и н е з н а ч и т е л ь н о й т р а в м е , у м е р е н 

н ы м о т с т а в а н и е м в р о с т е ; I I т и п - п е р и н а 

т а л ь н ы й с и н д р о м с л е т а л ь н ы м и с х о д о м -

п р о я в л я е т с я о т н о с и т е л ь н о б о л ь ш и м ч е 

р е п о м с т о н к и м и , м я г к и м и к о с т я м и с в о д а 

ч е р е п а , к о р о т к и м и д е ф о р м и р о в а н н ы м и 

к о н е ч н о с т я м и , у з к о й г р у д н о й к л е т к о й , 

п р и р е н т г е н о г р а ф и и т р у б ч а т ы х к о с т е й 

в ы я в л я ю т с я с л е д ы м н о ж е с т в е н н ы х в н у т 

р и у т р о б н ы х п е р е л о м о в ; III т и п - ф о р м а 

з а б о л е в а н и я с п р о г р е с с и р у ю щ и м и д е 

ф о р м а ц и я м и с к е л е т а , о с о б е н н о н и ж н и х 

к о н е ч н о с т е й , с н о р м а л ь н ы м ц в е т о м с к л е 

р ы г л а з ; I V т и п - а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й 

с н о р м а л ь н ы м и с к л е р а м и - х а р а к т е р и з у 

е т с я п о в т о р н ы м и п е р е л о м а м и с д е ф о р 

м а ц и я м и к о н е ч н о с т е й и г р у д н о й к л е т к и 

р а з л и ч н о й с т е п е н и т я ж е с т и , п о н и ж е н н о й 

д в и г а т е л ь н о й а к т и в н о с т ь ю , к и ф о с к о л и о -

з о м , п л а т и с п о н д и л и е й , з а д е р ж к о й р о с т а . 

Э т а к л а с с и ф и к а ц и я я в л я е т с я н е п о л н о й 

( о т д е л ь н ы е х а р а к т е р и с т и к и ч а с т и ч н о 

с о в п а д а ю т м е ж д у с о б о й ) и в н а с т о я щ е е 

в р е м я д о п о л н я е т с я н о в ы м и т р е м я т и п а м и 

[ 8 3 ] . Р а з д е л е н и е з а б о л е в а н и я н а в р о ж 

д е н н ы е и п о з д н и е ф о р м ы в н а с т о я щ е е 

в р е м я о с т а в л е н о . П р и р а з л и ч н ы х т и п а х 

з а б о л е в а н и я м о ж е т т а к ж е н а б л ю д а т ь с я 

н а р у ш е н и е д е н т и н о г е н е з а . 

Клиническая картина. Н е с о в е р ш е н н о е 

к о с т е о б р а з о в а н и е о т л и ч а е т с я в ы р а ж е н н ы м 

к л и н и ч е с к и м п о л и м о р ф и з м о м . З а б о л е в а 

н и е х а р а к т е р и з у е т с я м н о ж е с т в е н н ы м и пере

л о м а м и , о б ы ч н о в результате н е з н а ч и т е л ь 

н ы х т р а в м . По ч и с л у п е р е л о м о в и с т е п е н и 

и н в а л и д н о с т и с у щ е с т в у е т в ы р а ж е н н а я внут

р и с е м е й н а я и м е ж с е м е й н а я в а р и а б е л ь н о с т ь 

з а б о л е в а н и я [87] . 

С р о к и в ы я в л е н и я з а б о л е в а н и я т а к ж е 

ш и р о к о в а р ь и р у ю т - о т 2 0 н е д в н у т р и у т 

р о б н о г о р а з в и т и я д о 2 - 3 - л е т н е г о в о з р а с т а . 

К о л и ч е с т в о п е р е л о м о в т а к ж е в а р ь и р у е т -

о т 1 д о 5 0 и в ы ш е , п р и э т о м ч и с л о п е р е л о 

м о в т а к ж е к о л е б л е т с я - от о д н о г о в 1-2 г о -
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д а д о 1 5 - 2 0 в т е ч е н и е г о д а . П о р а ж е н н ы е 

д е т и и м е ю т г о л у б ы е с к л е р ы , н о р м а л ь н ы е 

з у б ы и н о р м а л ь н о е и л и н е б о л ь ш о е о т с т а 

в а н и е в р о с т е . О д н а к о м о г у т и м е т ь м е с т о и 

н а р у ш е н и я д е н т и н о г е н е з а . П е р е л о м ы р е д 

ки в н е о н а т а л ь н о м п е р и о д е , но с т а н о в я т с я 

п о с т о я н н ы м и о т д е т с к о г о д о п у б е р т а т н о г о 

п е р и о д а , к о г д а ч а с т о т а и х с н а ч а л а с н и ж а 

е т с я и в н о в ь н а р а с т а е т в п е р и о д м е н о п а у 

зы у ж е н щ и н и п о с л е 60 л е т у м у ж ч и н . П е 

р е л о м ы б ы с т р о з а ж и в а ю т с о б р а з о в а н и е м 

д о с т а т о ч н о х о р о ш е й к о с т н о й м о з о л и б е з 

д е ф о р м а ц и й . С н и ж е н и е с л у х а н а б л ю д а е т 

с я п о ч т и у 5 0 % б о л ь н ы х , о н о о б ы ч н о н а ч и 

н а е т с я к к о н ц у 1 0 - л е т н е г о в о з р а с т а и п о 

с т е п е н н о д о с т и г а е т с т е п е н и т у г о у х о с т и . 

П о м и м о к о с т н о й п а т о л о г и и , у б о л ь н ы х с 

н е с о в е р ш е н н ы м к о с т е о б р а з о в а н и е м о б н а 

р у ж и в а е т с я т о н к а я к о ж а , с н и з к о й э л а с т и ч 

н о е ™ . К о ж а о б ы ч н о н а т я н у т а , р и г и д н а , 

и м е е т с и н ю ш н ы й о т т е н о к [ 8 8 ] . С к л е р ы у 

б о л ь н ы х с I т и п о м н е с о в е р ш е н н о г о к о с т е -

о б р а з о в а н и я о б ы ч н о г о л у б ы е в т е ч е н и е 

в с е й ж и з н и , в о т л и ч и е от II и III т и п о в , п р и 

к о т о р ы х с к л е р ы м о г у т б ы т ь г о л у б ы м и и л и 

п р и р о ж д е н и и , и л и у г р у д н ы х д е т е й . И н т е н 

с и в н о с т ь о к р а с к и с к л е р м о ж е т в а р ь и р о 

в а т ь о т с е р о - г о л у б о й д о п о ч т и п о л н о г о 

о б е с ц в е ч и в а н и я к п о д р о с т к о в о м у в о з р а с 

т у . В с т р е ч а ю т с я и д р у г и е и з м е н е н и я с о 

с т о р о н ы о р г а н а з р е н и я ( ш а р о в и д н ы й х р у 

с т а л и к , м а л е н ь к и й д и а м е т р р о г о в и ц ы , м а 

л а я п о д в и ж н о с т ь г л а з , с т а р ч е с к а я д у г а и 

д р . ) . Н е р е д к о в ы я в л я ю т с я м а к р о ц е ф а л и я , 

т р е у г о л ь н о е л и ц о , у м е р е н н а я г и п е р п о 

д в и ж н о с т ь в с у с т а в а х , к и ф о с к о л и о з , г р ы 

ж и . В р а з н ы е в о з р а с т н ы е п е р и о д ы м о г у т 

в ы я в л я т ь с я и з м е н е н и я с о с т о р о н ы о р г а н о в 

к р о в о о б р а щ е н и я : п р о л а п с м и т р а л ь н о г о 

к л а п а н а ( у 1 8 % б о л ь н ы х , ч а с т о б е з р е г у р -

г и т а ц и и ) , н е д о с т а т о ч н о с т ь а о р т а л ь н ы х 

к л а п а н о в и л е г к о е р а с ш и р е н и е к о р н я а о р 

т ы ( п р и м е р н о у 1 2 % б о л ь н ы х ) , с т е н о з а о р 

т ы , к о т о р ы й н е п р о г р е с с и р у е т п р и п р и м е 

н е н и и б е т а - а д р е н о б л о к а т о р о в . У 5 9 , 5 % 

б о л ь н ы х с н е с о в е р ш е н н ы м к о с т е о о б р а з о -

в а н и е м н а б л ю д а е т с я с н и ж е н и е с л у х а , ко

т о р о е в ы я в л я е т с я ч а щ е в с е г о у д е т е й с о 

в т о р о й д е к а д ы ж и з н и [ 8 9 ] . С н и ж е н и е с л у х а 

м о ж е т б ы т ь к а к по к о н д у к т и в н о м у , т а к и по 

н е й р о с е н с о р н о м у т и п у . С о т о с к л е р о з о м 

ч а с т о а с с о ц и и р у е т с я г о л о в о к р у ж е н и е . 

П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

к о с т е й ч е р е п а н а х о д я т в о р м и е в ы к о с т о ч к и , 

н о п р и р о ж д е н и и р е б е н к а м о р ф о л о г и я кос

т и о б ы ч н о н о р м а л ь н а я , х о т я м о г у т и м е т ь 

м е с т о у м е р е н н а я о с т е о п е н и я и и с к р и в л е 

н и е б е д р е н н ы х к о с т е й . М о р ф о л о г и я п о з в о 

н о ч н и к а ч а с т о т а к ж е н о р м а л ь н а я , н о не

р е д к о ф о р м и р у ю т с я « р ы б ь и » п о з в о н к и 

( в ы я в л я е м ы е п р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м ис

с л е д о в а н и и ) . В о з м о ж н а м о л е к у л я р н а я п р е -

н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а з а б о л е в а н и я [ 9 0 ] . 

Лечение б о л ь н ы х с н е с о в е р ш е н н ы м 

к о с т е о б р а з о в а н и е м п р о в о д и т с я с ц е л ь ю 

м и н и м и з и р о в а т ь п е р е л о м ы и м а к с и м и з и 

р о в а т ь ф у н к ц и и , т о е с т ь п р е д п о л а г а е т 

у м е н ь ш е н и е ч а с т о т ы п е р е л о м о в и у в е л и 

ч е н и е д в и г а т е л ь н о й а к т и в н о с т и б о л ь н ы х . 

И с п о л ь з у ю т с я о р т о п е д и ч е с к о е - х и р у р г и 

ч е с к о е и к о н с е р в а т и в н о е - л е ч е н и е п е р е 

л о м о в , а т а к ж е л е к а р с т в е н н а я т е р а п и я . 

П о с л е д н я я д о с и х п о р р а з р а б о т а н а н е д о с 

т а т о ч н о . М е д и к а м е н т о з н ы е с р е д с т в а 

в к л ю ч а ю т п р е п а р а т ы к а л ь ц и я , к а л ь ц и т о -

н и н , д и ф о с ф о н а т ы . И з о л и р о в а н н о е п р и 

м е н е н и е ф т о р и д о в и м о н о т е р а п и я к а л ь ц и -

т о н и н о м п р и з н а н ы м а л о э ф ф е к т и в н ы м и 

[ 9 1 - 9 3 ] . П р и т я ж е л ы х ф о р м а х з а б о л е в а 

н и я (III и IV т и п ы , по D.Si l lence) с у с п е х о м 

п р и м е н я е т с я п а м и д р о н а т ( а м и н о г и д р о к -

с и п р о п и л и д е н б и ф о с ф о н а т ) , к о т о р ы й я в 

л я е т с я с и н т е т и ч е с к и м а н а л о г о м п и р о ф о с -

ф а т а , о к а з ы в а ю щ е г о и н г и б и р у ю щ е е д е й 

с т в и е н а о с т е о к л а с т и ч е с к у ю р е з о р б ц и ю 

к о с т и [ 9 4 , 9 5 ] . П р е п а р а т в в о д и т с я в н у т р и 

в е н н о в д о з е 1,5-6 м г / к г м а с с ы т е л а в г о д 

с 4 - 6 - м е с я ч н ы м и и н т е р в а л а м и . Л е ч е н и е 

п а м и д р о н а т о м в т е ч е н и е 2 2 - 2 9 м е с п р и 

в о д и л о к у м е н ь ш е н и ю ч и с л а п е р е л о м о в 

до 1-2 в г о д и у в е л и ч е н и ю п л о т н о с т и ко

с т н о й т к а н и н а 2 0 - 6 0 % з а с ч е т т о р м о з я 

щ е г о в л и я н и я н а о с т е о к л а с т и ч е с к и е п р о 

ц е с с ы [ 9 1 , 9 6 ] . О т м е ч е н ы у м е н ь ш е н и е ак

т и в н о с т и щ е л о ч н о й ф о с ф а т а з ы , с о д е р ж а 

н и я N - т е л о п е п т и д а в с ы в о р о т к е к р о в и , 
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с н и ж е н и е п о ч е ч н о й э к с к р е ц и и к а л ь ц и я . 

Н а з н а ч е н и е п а м и д р о н а т а н е о к а з ы в а л о 

в л и я н и я н а и з л е ч е н и е о т п е р е л о м о в , н а 

п о к а з а т е л и р о с т а и л и з о н ы р о с т а , о д н а к о 

в р я д е н а б л ю д е н и й п о д в л и я н и е м б и ф о с -

ф о н а т о в н а б л ю д а л о с ь у в е л и ч е н и е р о с т а 

[ 9 7 - 9 9 ] . Y . - S . L e e e t a l . [ 9 7 ] п р и м е н я л и п а -

м и д р о н а т в м а л ы х д о з а х - 1,5 м г / к г д в а 

р а з а в м е с я ц в т е ч е н и е 1 2 - 2 3 м е с с п о л о 

ж и т е л ь н ы м э ф ф е к т о м . А н а л о г и ч н о е у л у ч 

ш е н и е о т м е ч е н о и д р у г и м и и с с л е д о в а т е 

л я м и [ 1 0 0 , 1 0 1 ] . О д н а к о б и ф о с ф о н а т ы 

и м е ю т с в о й с т в о н а к а п л и в а т ь с я в к о с т н о й 

т к а н и , и п о с л е д с т в и я т а к о г о н а к о п л е н и я 

п о к а о с т а ю т с я н е и с с л е д о в а н н ы м и [ 1 0 1 ] , 

ч т о т р е б у е т о п р е д е л е н н о й о с т о р о ж н о с т и 

п р и и х н а з н а ч е н и и . И с п о л ь з у е т с я и к о м б и 

н и р о в а н н а я т е р а п и я , в к л ю ч а ю щ а я г е н н о -

и н ж е н е р н ы е п р е п а р а т ы г о р м о н а р о с т а в 

с о ч е т а н и и с к а л ь ц и т о н и н о м и а к т и в н ы м и 

м е т а б о л и т а м и в и т а м и н а D ( 0 , 5 - 1 м к г / с у т ) . 

К о м б и н и р о в а н н а я т е р а п и я , с т и м у л и р у ю 

щ а я к о л л а г е н о о б р а з о в а н и е и м и н е р а л и 

з а ц и ю к о с т н о й т к а н и , п о з в о л я е т д о б и т ь с я 

с н и ж е н и я ч а с т о т ы п е р е л о м о в н а 2 - 3 в 

г о д , у м е н ь ш а е т б о л е в о й с и н д р о м и у в е л и 

ч и в а е т д в и г а т е л ь н у ю а к т и в н о с т ь б о л ь н ы х 

[ 1 0 2 , 1 0 3 ] . Н а р я д у с м е д и к а м е н т о з н ы м и 

с р е д с т в а м и , ш и р о к о и с п о л ь з у ю т с я м е т о 

д ы ф и з и о т е р а п и и , н а п р а в л е н н ы е н а с т и 

м у л я ц и ю м ы ш е ч н о г о т о н у с а , у л у ч ш е н и е 

к р о в о о б р а щ е н и я в к о н е ч н о с т я х , п о в ы ш е 

н и е п о д в и ж н о с т и в с у с т а в а х , п е р е н о с и м о 

с т и м ы ш е ч н ы х н а г р у з о к . П о п о к а з а н и я м 

и с п о л ь з у ю т с я х и р у р г и ч е с к и е м е т о д ы л е 

ч е н и я ( к о р р е к ц и я м н о г о п л о с к о с т н ы х д е 

ф о р м а ц и й , и н т р а м е д у л л я р н о е в в е д е н и е 

ш т и ф т о в в б е д р е н н ы е и б о л ь ш е б е р ц о в ы е 

к о с т и ) [ 8 1 , 1 0 2 ] . 

В н а с т о я щ е е в р е м я р а з р а б а т ы в а ю т с я 

м е т о д ы г е н н о й т е р а п и и н е с о в е р ш е н н о г о 

к о с т е о б р а з о в а н и я [ 1 0 4 ] . 

4.2.5. Нейрофиброматоз 
Реклингаузена 

Н е й р о ф и б р о м а т о з Р е к л и н г а у з е н а -

м о н о г е н н о е н а с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е , 

х а р а к т е р и з у ю щ е е с я п о л и с и с т е м н ы м п о р а 

ж е н и е м н е р в н о й с и с т е м ы , к о ж и , в н у т р е н 

н и х о р г а н о в , о р г а н о в з р е н и я , к о с т н о й с и с 

т е м ы , н е й р о э н д о к р и н н о й с и с т е м ы . 

П е р в ы е у п о м и н а н и я о н е й р о ф и б р о м а т о -

зе о т н о с я т с я к XIII в е к у . Н а и б о л е е п о л н о е 

и з р а н н и х о п и с а н и й д а н о Т . Т и з е л и у с о м в 

1 7 9 2 г. в Г е р м а н и и . В 1 8 5 7 г. Р . В и р х о в 

в п е р в ы е о п и с а л с е м е й н ы й с л у ч а й з а б о л е 

в а н и я . Ф у н д а м е н т а л ь н о е о б о б щ е н и е з а б о 

л е в а н и я б ы л о д а н о Ф . ф о н Р е к л и н г а у з е н о м 

в 1 8 8 2 г. в м о н о г р а ф и и « М н о ж е с т в е н н ы е 

н е й р о ф и б р о м ы и их с в я з ь со м н о ж е с т в е н 

н ы м и н е в р о м а м и » . Д о 1 9 8 7 г . н е й р о ф и б р о 

м а т о з р а с с м а т р и в а л с я к а к е д и н о е з а б о л е 

в а н и е . В 1 9 8 7 г . на к о н ф е р е н ц и и Н а ц и о 

н а л ь н ы х и н с т и т у т о в з д о р о в ь я б ы л о п р е д 

л о ж е н о в ы д е л я т ь д в а т и п а н е й р о ф и б р о м а -

т о з а - н е й р о ф и б р о м а т о з I и II т и п о в . Н е й 

р о ф и б р о м а т о з Р е к л и н г а у з е н а я в л я е т с я ч а 

с т ы м з а б о л е в а н и е м и , п о д а н н ы м 

В О З / Н Ф И Н Ф ( Н а ц и о н а л ь н о г о ф о н д а п о 

и з у ч е н и ю н е й р о ф и б р о м а т о з а ) , е г о ч а с т о т а 

с о с т а в л я е т 1 : 3 0 0 0 - 1 : 4 0 0 0 н а с е л е н и я . 

Этиология и патогенез. Н е й р о ф и б р о 

м а т о з - з а б о л е в а н и е , и м е ю щ е е а у т о с о м -

н о - д о м и н а н т н ы й т и п н а с л е д о в а н и я , о т л и 

ч а е т с я в ы с о к о й п е н е т р а н т н о с т ь ю ( п о ч т и 

1 0 0 % ) и в а р ь и р у ю щ е й э к с п р е с с и в н о с т ь ю . 

Д о в о л ь н о ч а с т о ( д о 5 0 % ) в о з н и к н о в е н и е 

з а б о л е в а н и е с в я з а н о с в н о в ь в о з н и к ш и м и 

м у т а ц и я м и [ 1 0 5 ] . 

Ген з а б о л е в а н и я л о к а л и з о в а н н а х р о м о 

с о м е 1 7 [ 1 0 6 ] . О н о т л и ч а е т с я б о л ь ш о й п р о 

т я ж е н н о с т ь ю , с о с т а в л я я 3 5 0 т ы с . п а р нук-

л е о т и д о в и с о с т о и т из 53 э к з о н о в [ 1 0 7 ] . Ус

т а н о в л е н п е р в и ч н ы й б и о х и м и ч е с к и й п р о 

д у к т г е н а - н е й р о ф и б р о м и н . Э т о белок, с о 

д е р ж а щ и й 2 8 1 8 а м и н о к и с л о т н ы х о с т а т к о в и 

и м е ю щ и й м о л е к у л я р н у ю м а с с у 2 5 0 к Д а 

[ 1 0 8 ] . С в о е д е й с т в и е н е й р о ф и б р о м и н осу

щ е с т в л я е т л и б о как и н г и б и т о р r a s - а к т и в н о -

с т и , л и б о как б е л о к - с у п р е с с о р о п у х о л и . 

Н е й р о ф и б р о м и н п е р е в о д и т а к т и в н у ю Г Т Ф 

( г у а н о з и н - 3 - т р и ф о с ф а т а з а ) в н е а к т и в н у ю 

Г Д Ф - с в я з а н н у ю ф о р м у . П р и н е й р о ф и б р о м а -

т о з е I т и п а н а р у ш е н п р о ц е с с п е р е х о д а к о м п 

л е к с а ГТФ-ras в к о м п л е к с ras-белка с э ф ф е -
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к т о р н ы м б е л к о м р 1 2 0 [ 1 0 9 ] . Н а р у ш е н и е э т о 

го п е р е х о д а п р и в о д и т к а к т и в а ц и и Г Т Ф а з ы и 

н а к о п л е н и ю к о м п л е к с а э ф ф е к т о р н о г о б е л 

ка с б е л к о м ras, что с т и м у л и р у е т п р о ц е с с ы 

р о с т а к л е т о к н е р в н о г о г р е б н я и их п р о и з в о д 

н ы х - ш в а н н о в с к и х к л е т о к [ 1 1 0 ] . 

Б е л о к - с у п р е с с о р о п у х о л и - и г р а е т 

в а ж н у ю р о л ь в н о р м а л ь н о й р е г у л я ц и и кле

т о ч н о й п р о л и ф е р а ц и и и д и ф ф е р е н ц и р о в -

ке. Д е ф и ц и т б е л к а с п о с о б с т в у е т п о т е р е 

к о н т р о л я н а д к л е т о ч н о й п р о л и ф е р а ц и е й 

и л и н е д о с т а т о ч н о й д и ф ф е р е н ц и р о в к е к л е 

т о к и ф о р м и р о в а н и ю о п у х о л и [ 1 1 1 ] . 

Д е л е ц и я х р о м о с о м ы 17 о б н а р у ж е н а в ря

де с о м а т и ч е с к и х к л е т о к - н е й р о ф и б р о м а х и 

г л и о м а х з р и т е л ь н ы х н е р в о в [ 1 1 2 ] . Р а з в и т и е 

з л о к а ч е с т в е н н ы х о п у х о л е й п р и н е й р о ф и б -

р о м а т о з е I т и п а ( н е й р о ф и б р о с а р к о м е ) обу

с л о в л е н о д е л е ц и е й г е н а в о б л а с т и к о р о т к о 

г о п л е ч а х р о м о с о м ы 17. О б р а з о в а н и е о п р е 

д е л е н н ы х о п у х о л е й в с л е д с т в и е д в о й н о й де

л е ц и и л о к у с а н е й р о ф и б р о м а т о з а I т и п а с в и 

д е т е л ь с т в у е т о т о м , что г е н н е й р о ф и б р о м а 

т о з а I т и п а ф у н к ц и о н и р у е т как г е н - с у п р е с -

с о р о п у х о л и [ 1 1 3 ] . И д е н т и ф и к а ц и я г е н а н е й 

р о ф и б р о м а т о з а I т и п а с п о с о б с т в о в а л а б о 

л е е г л у б о к о м у п о н и м а н и ю м о л е к у л я р н о г о 

п а т о г е н е з а и р а з в и т и я м н о г о о б р а з и я к л и н и 

ч е с к и х п р о я в л е н и й з а б о л е в а н и я [ 1 1 4 ] . 

Клинические проявления. К а к у ж е от

м е ч а л о с ь в ы ш е , с и м п т о м о к о м п л е к с н е й р о 

ф и б р о м а т о з а в к л ю ч а е т в с е б я п о р а ж е н и я 

к о ж и , н е р в н о й с и с т е м ы , в н у т р е н н и х о р г а 

н о в , о р г а н о в з р е н и я , н е й р о э н д о к р и н н о й 

с и с т е м ы . 

И з м е н е н и я к о ж и п р и н е й р о ф и б р о м а т о -

з е I т и п а п р о я в л я ю т с я о б р а з о в а н и е м п и г 

м е н т н ы х п я т е н с в е т л о - к о р и ч н е в о г о ц в е т а 

( п я т н а ц в е т а « к о ф е с м о л о к о м » ) , м н о ж е с т 

в е н н ы х п и г м е н т н ы х п я т е н , п о х о ж и х н а в е с 

н у ш к и , н е й р о ф и б р о м . П и г м е н т н ы е п я т н а 

в с т р е ч а ю т с я у 9 3 - 9 9 % б о л ь н ы х [ 1 1 1 ] . О н и 

н е я в л я ю т с я о б л и г а т н ы м и п р и з н а к а м и з а 

б о л е в а н и я , о д н а к о м о г у т п о я в л я т ь с я з а 

д о л г о д о м а н и ф е с т а ц и и о с н о в н ы х п р и з н а 

к о в б о л е з н и . В о з р а с т б о л ь н ы х п р и р а з в и 

т и и п я т е н в а р ь и р у е т , н о о н и м о г у т п о я в 

л я т ь с я д а ж е п р и р о ж д е н и и и л и в о з н и к а ю т 

н а п е р в о м г о д у ж и з н и . Р а з м е р п я т е н о т 

1 м м д о 1 5 с м в д и а м е т р е . В а ж н е й ш и м д и 

а г н о с т и ч е с к и м п р и з н а к о м н е й р о ф и б р о м а 

т о з а I т и п а я в л я е т с я к о л и ч е с т в о п и г м е н т 

н ы х п я т е н . С о г л а с н о м е ж д у н а р о д н ы м к р и 

т е р и я м д и а г н о с т и к и н е й р о ф и б р о м а т о з а 

I т и п а , и х д о л ж н о б ы т ь н е м е н е е 5 - 6 . Ф о р 

м а и л о к а л и з а ц и я п и г м е н т н ы х п я т е н ц в е т а 

« к о ф е с м о л о к о м » м о ж е т б ы т ь р а з н о о б 

р а з н а я . П я т н а п о т и п у в е с н у ш е к л о к а л и з у 

ю т с я п р е и м у щ е с т в е н н о в п о д м ы ш е ч н о й 

о б л а с т и . И н ф о р м а т и в н ы м и ч а с т ы м 

( в с т р е ч а е т с я у 8 6 % б о л ь н ы х ) к л и н и ч е с к и м 

п р и з н а к о м з а б о л е в а н и я я в л я ю т с я н е й р о -

ф и б р о м ы - д о б р о к а ч е с т в е н н ы е о п у х о л и , 

с о с т о я щ и е и з ш в а н н о в с к и х к л е т о к , ф и б -

р о б л а с т о в , п е р и н е в р а л ь н ы х и э н д о т е л и -

а л ь н ы х к л е т о к и б о л ь ш о г о ч и с л а т у ч н ы х 

к л е т о к . Р а з л и ч а ю т н е с к о л ь к о т и п о в н е й р о 

ф и б р о м : к о ж н ы е , п о д к о ж н ы е , у з л о в ы е , 

п л е к с и ф о р м н ы е , д и ф ф у з н ы е п л е к с и -

ф о р м н ы е . К о ж н ы е н е й р о ф и б р о м ы п о я в л я 

ю т с я к к о н ц у п е р в о й д е к а д ы ж и з н и р е б е н 

к а , м о г у т л о к а л и з о в а т ь с я в л ю б о й ч а с т и 

т е л а . П о д к о ж н ы е н е й р о ф и б р о м ы - т в е р 

д ы е у з е л к и , н е р е д к о б о л е з н е н н ы е . У з л о 

в ы е п л е к с и ф о р м н ы е н е й р о ф и б р о м ы п о я в 

л я ю т с я ч а с т о с р а з у п о с л е р о ж д е н и я , в к л ю 

ч а ю т б о л ь ш и е н е р в н ы е с п л е т е н и я и р а с п о 

л а г а ю т с я в д о л ь к р у п н ы х н е р в о в . Д и ф ф у з 

н ы е п л е к с и ф о р м н ы е н е й р о ф и б р о м ы , с о 

с т о я щ и е и з м н о ж е с т в а п у ч к о в у п л о т н е н 

н ы х н е р в о в , п р о н и к а ю щ и х в о к р у ж а ю щ и е 

т к а н и , р а с п о л а г а ю т с я п о в е р х н о с т н о с в о 

в л е ч е н и е м к о ж и , н о м о г у т з а х в а т ы в а т ь 

п о д к о ж н ы е т к а н и , ч е р е п н о - л и ц е в у ю о б 

л а с т ь , с р е д о с т е н и е , з а б р ю ш и н н о е . п р о 

с т р а н с т в о и в н у т р е н н и е о р г а н ы . П р и л о к а 

л и з а ц и и д и ф ф у з н ы х п л е к с и ф о р м н ы х н е й 

р о ф и б р о м в п а р а о р б и т а л ь н о й и о р б и т а л ь 

н о й о б л а с т я х и п р о г р е с с и р у ю щ е м и х р о с т е 

в о з н и к а ю т р а з л и ч н ы е о с л о ж н е н и я . И з б ы 

т о ч н ы й р о с т к о ж и , п о д к о ж н о й к л е т ч а т к и 

м о ж е т з а в е р ш и т ь с я о б р а з о в а н и е м м а с 

с и в н ы х о ч а г о в с в и с а ю щ е й к о ж и - н е й р о -

ф и б р о м а т о з н о г о э л е ф а н т и а з а Б р у н с а . В 

г л у б и н е и х п а л ь п и р у ю т с я у т о л щ е н н ы е 

н е р в ы , и з в и л и с т ы е н е в р и н о м ы . 

232 



П р и н е й р о ф и б р о м а т о з е н е р е д к о ( д о 

5 0 - 7 4 % ) в о в л е к а е т с я в п а т о л о г и ч е с к и й 

п р о ц е с с к о с т н о - с у с т а в н а я с и с т е м а [ 1 1 1 , 

1 1 6 ] . С п е к т р к о с т н о - с у с т а в н ы х н а р у ш е н и й 

р а з н о о б р а з е н : с к о л и о з и к и ф о с к о л и о з (в 

1 5 - 6 9 % с л у ч а е в ) , д и с п л а з и я к л и н о в и д н ы х 

к о с т е й ( 7 - 1 2 % ) , п с е в д о а р т р о з б о л ь ш е б е р -

ц о в о й к о с т и ( 1 - 1 3 % ) , в п а л а я г р у д н а я клет

к а (до 3 0 % ) и д р . С р е д и п е р е ч и с л е н н ы х 

п р и з н а к о в о б л и г а т н ы м д л я н е й р о ф и б р о м а -

т о з а I т и п а я в л я ю т с я л и ш ь д и с п л а з и я к л и 

н о в и д н ы х к о с т е й , и с т о н ч е н и е к о р к о в о г о 

с л о я д л и н н ы х т р у б ч а т ы х к о с т е й с п с е в д о 

а р т р о з а м и и л и б е з них. П о р а ж е н и е п о з в о 

н о ч н и к а м о ж е т б ы т ь в е с ь м а з н а ч и т е л ь н ы м . 

Ч а щ е в с е г о р а з в и в а е т с я с к о л и о з с з а х в а 

т о м н е с к о л ь к и х п о з в о н к о в . В о з м о ж н а р а з 

л и ч н а я л о к а л и з а ц и я д е ф о р м а ц и и п о з в о 

н о ч н о г о с т о л б а : ш е й н о г о , г р у д н о г о , пояс

н и ч н о г о о т д е л о в . В с л е д с т в и е в о в л е ч е н и я в 

п р о ц е с с ш е й н о г о о т д е л а м о г у т н а б л ю д а т ь 

с я н е в р о л о г и ч е с к и е о с л о ж н е н и я : р а д и к у -

л я р н ы е с и м п т о м ы , г е м и - и т е т р а п а р е з ы . 

Г л а з н ы е с и м п т о м ы и м е ю т б о л ь ш о й 

с п е к т р а н о м а л и й : у з е л к и П и ш а р а д у ж н о й 

о б о л о ч к и ( г а м а р т о м ы р а д у ж к и , п р е д с т а в 

л я ю щ и е с о б о й м е л а н о ц и т а р н ы е н е в у с ы ) , 

г л и о м а з р и т е л ь н ы х н е р в о в , р е т и н а л ь н ы е 

г а м а р т о м ы , г е м а н г и о м ы , г а м а р т о м ы с е т 

ч а т к и , н е й р о ф и б р о м ы р е с н и т ч а т о г о т е л а и 

с о с у д и с т о й о б о л о ч к и и д р . Н а и б о л е е ч а с 

т ы м о п у х о л е в ы м п р о ц е с с о м у д е т е й с н е й -

р о ф и б р о м а т о з о м I т и п а я в л я ю т с я г л и о м ы 

з р и т е л ь н ы х н е р в о в . О н и в с т р е ч а ю т с я у 

1 5 - 2 5 % б о л ь н ы х . М а н и ф е с т а ц и я г л и о м в 

б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в н а б л ю д а е т с я в в о з 

р а с т е д о 5 л е т . О н и м о г у т б ы т ь как о д н о 

с т о р о н н и м и , т а к и д в у с т о р о н н и м и . В о д н и х 

с л у ч а я х н о с я т б ы с т р о п р о г р е с с и р у ю щ и й 

х а р а к т е р , в д р у г и х - с о х р а н я ю т с я д л и т е л ь 

н о е в р е м я « н е м ы м и » . Ч а с т о ( в 7 5 % с л у ч а 

е в ) и м е ю т т е н д е н ц и ю к р а с п р о с т р а н е н и ю 

н а х и а з м у . К л и н и ч е с к и г л и о м а з р и т е л ь н ы х 

н е р в о в п р о я в л я е т с я с н и ж е н и е м о с т р о т ы 

з р е н и я , п т о з о м , г о л о в н ы м и б о л я м и , п о р а 

ж е н и е м д и э н ц е ф а л ь н о й о б л а с т и ( з а д е р ж 

к о й и л и о п е р е ж е н и е м п о л о в о г о р а з в и т и я ) . 

П о р а ж е н и е в н у т р е н н и х о р г а н о в м о ж е т 

б ы т ь с л е д с т в и е м г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и 

р о в а н н ы х н а р у ш е н и й и л и о б у с л о в л е н о 

р а з в и т и е м н о в о о б р а з о в а н и й . В п р о ц е с с 

в о в л е к а ю т с я м н о г и е о р г а н ы и с и с т е м ы : 

с е р д е ч н о - с о с у д и с т а я с и с т е м а , ж е л у д о ч н о -

к и ш е ч н ы й т р а к т , о р г а н ы д ы х а н и я и д р . Ч а 

с т о т а в р о ж д е н н ы х п о р о к о в с е р д ц а п р и 

н е й р о ф и б р о м а т о з е I т и п а в а р ь и р у е т о т 

1,5 д о 6 , 6 % . С а м о й ч а с т о й н а х о д к о й я в л я 

е т с я к л а п а н н ы й с т е н о з л е г о ч н о й а р т е р и и . 

В с т р е ч а ю т с я о т к р ы т о е о в а л ь н о е о к н о и 

д р у г и е н е т я ж е л ы е п о р о к и с е р д ц а . В ы я в л я 

ю т с я р а з л и ч н ы е ф о р м ы г и п е р т р о ф и ч е с к о й 

к а р д и о п а т и и . П о р а ж е н и я о р г а н о в д ы х а н и я 

в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в н о с я т в т о р и ч н ы й 

х а р а к т е р и о б у с л о в л е н ы г р у б ы м и к о с т н ы 

м и и з м е н е н и я м и - с к о л и о з о м , к и ф о з о м , 

д е ф о р м а ц и я м и г р у д н о й к л е т к и , а т а к ж е 

л о к а л ь н ы м и в л и я н и я м и п л е к с и ф о р м н ы х 

н е й р о ф и б р о м , р а з в и т и е м о б с т р у к т и в н о г о 

с и н д р о м а и д р . И з м е н е н и я с о с т о р о н ы ж е 

л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а р а з н о о б р а з н ы . 

К н и м о т н о с я т с я - о п у х о л и р а з л и ч н о й л о 

к а л и з а ц и и ( п е ч е н и , ж е л ч н о г о п у з ы р я , п о д 

ж е л у д о ч н о й ж е л е з ы и д р . ) , в н у т р и б р ю ш и н -

н ы е и з а б р ю ш и н н ы е н е й р о ф и б р о м ы , н е й 

р о ф и б р о м ы с л и з и с т ы х о б о л о ч е к и д р . К л и 

н и ч е с к и е п р о я в л е н и я о п у х о л е й ж е л у д о ч н о -

к и ш е ч н о г о т р а к т а х а р а к т е р и з у ю т с я к р о в о 

т е ч е н и я м и , б о л я м и в ж и в о т е , с и м п т о м а м и 

к и ш е ч н о й о б с т р у к ц и и , д и с ф у н к ц и и ж е л у д 

ка и к и ш е ч н и к а и д р . П о р а ж е н и я м о ч е в ы -

в о д я щ е й с и с т е м ы п р и н е й р о ф и б р о м а т о з е 

I т и п а н а б л ю д а ю т с я о т н о с и т е л ь н о р е д к о . 

О н и м о г у т б ы т ь с в я з а н ы к а к с в р о ж д е н н ы 

м и а н о м а л и я м и п о ч е к и м о ч е в ы в о д я щ и х 

п у т е й , т а к и с о с д а в л е н и е м о р г а н о в м о ч е 

п о л о в о й с и с т е м ы н е й р о ф и б р о м а м и , л о к а 

л и з о в а н н ы м и в з а б р ю ш и н н о м п р о с т р а н с т 

ве. О т н о с и т е л ь н о ч а с т о у б о л ь н ы х в с т р е ч а 

е т с я о п у х о л ь В и л ь м с а . К п р и з н а к а м , п о з в о 

л я ю щ и м з а п о д о з р и т ь о п у х о л ь , о т н о с я т с я 

г е м а т у р и я , б о л и в о б л а с т и п о я с н и ц ы . 

Х а р а к т е р и з м е н е н и й н е р в н о й с и с т е м ы 

р а з н о о б р а з е н и в к л ю ч а е т с и м п т о м ы п о р а 

ж е н и я ц е н т р а л ь н о й и п е р и ф е р и ч е с к о й н е р в 

н о й с и с т е м ы . П р и н и м а я в о в н и м а н и е т о т 

ф а к т , что н е й р о ф и б р о м а т о з у I т и п а с в о й с т -
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в е н е н в ы с о к и й р и с к р а з в и т и я н о в о о б р а з о 

в а н и й , к а ж д ы й н е в р о л о г и ч е с к и й с и м п т о м 

д о л ж е н б ы т ь п р о а н а л и з и р о в а н с у ч е т о м воз

м о ж н о й м а н и ф е с т а ц и и о п у х о л и н е р в н о й с и 

с т е м ы . В с в я з и с э т и м о с о б о е в н и м а н и е сле

д у е т о б р а щ а т ь н а т а к и е п р и з н а к и , как г о л о в 

ная боль, с н и ж е н и е о с т р о т ы з р е н и я , б о л и , 

п а р е с т е з и и , а н е с т е з и и . И з м е н е н и я н е р в н о й 

с и с т е м ы м о г у т б ы т ь л и б о результатом нару

ш е н н о г о о н т о г е н е т и ч е с к о г о р а з в и т и я м о з г а , 

л и б о в о з н и к н о в е н и я р а з л и ч н ы х н о в о о б р а з о 

в а н и й в с т р у к т у р а х ц е н т р а л ь н о й и п е р и ф е 

р и ч е с к о й н е р в н о й с и с т е м ы . П о р а ж е н и е Ц Н С 

п р и н е й р о ф и б р о м а т о з е I т и п а п р о я в л я е т с я 

и з м е н е н и е м и н т е л л е к т а , н а р у ш е н и е м поз

н а в а т е л ь н ы х и п о в е д е н ч е с к и х ф у н к ц и й , су

д о р о ж н ы м с и н д р о м о м . Н а р у ш е н и е и н т е л л е 

к т а о т м е ч е н о у 8 - 1 1 % б о л ь н ы х [ 1 1 7 ] . М н о г и е 

д е т и и м е ю т с у щ е с т в е н н ы е н е й р о п с и х о л о г и -

ч е с к и е п р о б л е м ы , д е ф и ц и т п о з н а в а т е л ь н ы х 

ф у н к ц и й , в и з у а л ь н о - п р о с т р а н с т в е н н о й о р и 

е н т а ц и и , п р о б л е м ы с о б у ч а е м о с т ь ю . С у д о 

р о ж н ы й с и н д р о м у б о л ь н ы х с н е й р о ф и б р о -

м а т о з о м в с т р е ч а е т с я ч а щ е ( 5 - 7 % ) , ч е м в об

щ е й п о п у л я ц и и . С у д о р о г и п р и н е й р о ф и б р о 

м а т о з е м о г у т н о с и т ь как ф о к а л ь н ы й , т а к и 

г е н е р а л и з о в а н н ы й х а р а к т е р . В ряде н а б л ю 

д е н и й с у д о р о ж н ы й с и н д р о м б ы л с в я з а н с 

о п у х о л е в ы м и н о в о о б р а з о в а н и я м и . М а н и ф е 

с т а ц и я с у д о р о г п р о и с х о д и т в р а з н ы е в о з р а с 

т н ы е п е р и о д ы . В о т д е л ь н ы х с л у ч а я х судо

р о ж н ы й с и н д р о м м о ж е т б ы т ь с в я з а н с ано

м а л и е й Д е н д и - У о к е р а и д р у г и м и д и з г е н е з и -

я м и м о з г а . П р и н е й р о ф и б р о м а т о з е н е р е д к о 

н а б л ю д а ю т с я о п у х о л е в ы е н о в о о б р а з о в а н и я 

н е р в н о й с и с т е м ы : н е й р о ф и б р о м ы , ш в а н н о -

м ы , а с т р о ц и т о м ы . П р е и м у щ е с т в е н н о й л о к а 

л и з а ц и е й н е й р о ф и б р о м я в л я ю т с я п е р и ф е 

р и ч е с к и е н е р в ы , ш в а н н о м - с л у х о в о й н е р в , 

а с т р о ц и т о м - з р и т е л ь н ы е н е р в ы . 

Н е й р о ф и б р о м ы , к о т о р ы е с ч и т а ю т с я клас

с и ч е с к и м с и м п т о м о м н е й р о ф и б р о м а т о з а , 

п р е и м у щ е с т в е н н о л о к а л и з у ю т с я в с т р у к т у 

рах п е р и ф е р и ч е с к о й н е р в н о й с и с т е м ы - пе

р и ф е р и ч е с к и х н е р в а х , н е р в н ы х к о р е ш к а х , 

ганглиях, с п л е т е н и я х . О п у х о л и м о г у т о б н а 

р у ж и в а т ь с я н а л ю б о м у р о в н е с т в о л а г о л о в 

н о г о и с п и н н о г о м о з г а , о н и м о г у т б ы т ь е д и 

н и ч н ы м и , р е ж е - м н о ж е с т в е н н ы м и . Ш в а н н о -

мы с т и п и ч н о й л о к а л и з а ц и е й в о б л а с т и VIII 

п а р ы ч е р е п н о - м о з г о в ы х н е р в о в о т н о с я т с я к 

п а т о г н о м о н и ч н ы м п р и з н а к а м н е й р о ф и б р о 

м а т о з а I I т и п а . А с т р о ц и т о м ы ч а с т о являются 

результатом т р а н с ф о р м а ц и и д о б р о к а ч е с т 

в е н н ы х о п у х о л е й в з л о к а ч е с т в е н н ы е . У де

т е й н а и б о л е е ч а с т о а с т р о ц и т о м а локализу

ется в з р и т е л ь н ы х н е р в а х . М е н и н г и о м ы бо

л е е х а р а к т е р н ы д л я н е й р о ф и б р о м а т о з а I I 

т и п а . О с о б о г о в н и м а н и я п р и н е й р о ф и б р о 

м а т о з е з а с л у ж и в а е т п р о б л е м а злокачест

в е н н ы х н о в о о б р а з о в а н и й . П о в ы ш е н н а я час

т о т а м а л и г н и з а ц и и о т м е ч а е т с я м н о г и м и ав

т о р а м и . С р е д н и й у р о в е н ь м а л и г н и з а ц и и со

с т а в л я е т о к о л о 5 % , о д н а к о м а л и г н и з а ц и я 

т а к и х о п у х о л е й , как ш в а н н о м а и г л и о м а мо

ж е т д о с т и г а т ь 1 4 - 1 5 % . К р о м е т о г о , п р и ней

р о ф и б р о м а т о з е I т и п а и м е е т с я в ы с о к и й 

р и с к ( 2 3 % ) р а з в и т и я в т о р и ч н ы х злокачест

в е н н ы х о п у х о л е й о б о л о ч е к п е р и ф е р и ч е с к и х 

н е р в о в . В ы ш е у к а з а н н о е д и к т у е т необходи

м о с т ь в с е с т о р о н н е г о т щ а т е л ь н о г о клиниче

с к о г о и и н с т р у м е н т а л ь н о г о о б с л е д о в а н и я 

б о л ь н ы х с н е й р о ф и б р о м а т о з о м . 

Диагностика ( к л и н и ч е с к а я , л а б о р а т о р -

н о - и н с т р у м е н т а л ь н а я , п а т о м о р ф о л о г и ч е -

с к а я ) и дифференциальная диагностика. 

В с е б о л ь н ы е д о л ж н ы п р о х о д и т ь л а б о р а 

т о р н ы й с к р и н и н г , в к л ю ч а ю щ и й : 

• у л ь т р а з в у к о в о е и с с л е д о в а н и е ; 

• п р о в е д е н и е м а г н и т н о - р е з о н а н с н о й 

т о м о г р а ф и и ( М Р Т ) м о з г а , н а п р а в л е н н о й 

н а и с к л ю ч е н и е в о з м о ж н о й о н к о л о г и ч е 

с к о й п а т о л о г и и . О д н и м и и з с а м ы х ч а с т ы х 

л о к а л и з а ц и й о п у х о л е й я в л я ю т с я з р и 

т е л ь н ы е н е р в ы , х и а з м а , т а л а м у с , б а з а л ь -

н ы е г а н г л и и . Д и а г н о с т и к а с у б к л и н и ч е 

с к и х ф о р м г л и о м ы з р и т е л ь н ы х н е р в о в 

в о з м о ж н а п р и п р и м е н е н и и М Р Т г о л о в н о 

г о м о з г а . П о д о з р е н и е н а г л и о м у в о з н и к а 

е т в т е х с л у ч а я х , к о г д а ф о р м а з р и т е л ь 

н ы х н е р в о в и з м е н е н а ( у д л и н е н н ы е и из

в и т ы е з р и т е л ь н ы е н е р в ы с т у б у л я р н ы м 

р а с ш и р е н и е м о д н о г о и л и о б о и х н е р в о в ) . 

О д н и м и з х а р а к т е р н ы х р а д и о л о г и ч е с к и х 

д и а г н о с т и р у е м ы х и з м е н е н и й г о л о в н о г о 

м о з г а я в л я ю т с я н е б о л ь ш и е ф о к а л ь н ы е 
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у ч а с т к и п о в ы ш е н н о й п л о т н о с т и , п р е д с т а 

в л я ю щ и е с о б о й г е т е р о т о п и и и г а м а р т о -

м ы . П р и д о п п л е р о г р а ф и и н е р е д к о о б н а 

р у ж и в а ю т с о с у д и с т ы е м а л ь ф о р м а ц и и г о 

л о в н о г о м о з г а и д р у г и х м а г и с т р а л ь н ы х 

с о с у д о в . 

Критерии диагноза. В 1 9 8 7 г. на к о н 

ф е р е н ц и и Н а ц и о н а л ь н ы х и н с т и т у т о в з д о 

р о в ь я п о в ы р а б о т к е к о н с е н с у с а в о б л а с т и 

н е й р о ф и б р о м а т о з а б ы л и п р е д л о ж е н ы с л е 

д у ю щ и е к р и т е р и и , п о з в о л я ю щ и е ф о р м у л и 

р о в а т ь д и а г н о з з а б о л е в а н и я : 

• н а л и ч и е не м е н е е 5 с в е т л о - к о р и ч н е 

в ы х п и г м е н т н ы х п я т е н ( б о л е е 5 мм) у п а ц и 

е н т а , н е д о с т и г ш е г о п о л о в о й з р е л о с т и , н е 

м е н е е 6 п я т е н ( б о л е е 15 м м ) у п а ц и е н т а , 

д о с т и г ш е г о п о л о в о й з р е л о с т и ; 

• д в е ( и л и б о л е е ) н е й р о ф и б р о м ы л ю б о 

г о т и п а и л и о д н а п л е к с и ф о р м н а я н е й р о ф и -

б р о м а ; 

• м н о ж е с т в е н н ы е , п о х о ж и е н а в е с н у ш 

к и , п и г м е н т н ы е п я т н а в п о д м ы ш е ч н о й и л и 

п а х о в о й о б л а с т я х ; 

• д и с п л а з и я к р ы л а к л и н о в и д н о й к о с т и 

л и б о в р о ж д е н н о е и с к р и в л е н и е и л и у т о н ч е 

н и е д л и н н ы х т р у б ч а т ы х к о с т е й с о б р а з о в а 

н и е м л о ж н о г о с у с т а в а и л и б е з н е г о ; 

• г л и о м а з р и т е л ь н о г о н е р в а ; 

• д в а п я т н а П и ш а и л и б о л е е н а р а д у ж 

н о й о б о л о ч к е ; 

• н а л и ч и е н е й р о ф и б р о м а т о з а I т и п а у 

р о д с т в е н н и к о в п е р в о й с т е п е н и р о д с т в а . 

О б н а р у ж е н и е д в у х и б о л е е у к а з а н н ы х 

п р и з н а к о в с л у ж и т о с н о в а н и е м д л я у с т а 

н о в л е н и я д и а г н о з а н е й р о ф и б р о м а т о з а 

I т и п а . 

Н е й р о ф и б р о м а т о з I I т и п а ( N F 2 ) - в ы 

з ы в а е т с я м у т а ц и е й г е н а , к о д и р у ю щ е г о 

б е л о к н е й р о ф и б р о м и н - 2 ( м е р л и н ) . В т о 

р о й т и п н е й р о ф и б р о м а т о з а н а з ы в а ю т 

т а к ж е ц е н т р а л ь н о й ф о р м о й н е й р о ф и б р о 

м а т о з а . Ген з а б о л е в а н и я л о к а л и з о в а н н а 

х р о м о с о м е 2 2 q 1 2 . 2 [ 1 1 8 , 1 1 9 ] . О п р е д е л е 

ны р а з н о о б р а з н ы е м у т а ц и и в г е н е N F 2 -

м и с с е н с - м у т а ц и и , с п л а й с и н г о в ы е м у т а 

ц и и , с у б м и к р о с к о п и ч е с к и е д е л е ц и и и д р . , 

к о т о р ы е в с т р е ч а ю т с я у 6 6 % б о л ь н ы х 

[ 1 2 1 - 1 2 2 ] . 

З а б о л е в а н и е и м е е т м н о г о о т л и ч и т е л ь 

н ы х п р и з н а к о в о т н е й р о ф и б р о м а т о з а I т и 

п а и х а р а к т е р и з у е т с я р а з в и т и е м о п у х о л е й 

VIII п а р ы ч е р е п н о - м о з г о в ы х н е р в о в ( о б ы ч 

н о д в у с т о р о н н и х ) , к р а н и а л ь н ы х м е н и н г и -

о м , ш в а н н о м д о р с а л ь н ы х к о р е ш к о в с п и н 

н о г о м о з г а [ 1 2 3 ] . О п у х о л е в ы е п р о ц е с с ы 

м о г у т п р и в о д и т ь к г л у х о т е и р е ж е с л е п о т е . 

О б н а р у ж и в а ю т с я и д р у г и е г л а з н ы е д е ф е к 

т ы : г а м а р т о м ы р а д у ж к и и с е т ч а т к и , з а д 

н и е к а п с у л я р н ы е к а т а р а к т ы , п о м у т н е н и е 

х р у с т а л и к а и д р . [ 1 2 4 ] . У р я д а б о л ь н ы х о п 

р е д е л я л и с ь с и м м е т р и ч н ы е с е н с о м о т о р -

н ы е н е й р о п а т и и , п а р е з в е к а . 

Н е й р о ф и б р о м а т о з I I т и п а я в л я е т с я гете

р о г е н н ы м з а б о л е в а н и е м , д л я д и а г н о с т и к и 

к о т о р о г о н е о б х о д и м о к о м п л е к с н о е о б с л е д о 

в а н и е р е б е н к а : т щ а т е л ь н а я о ц е н к а н е в р о 

л о г и ч е с к о г о с т а т у с а , к о ж н ы х и з м е н е н и й , 

п о л н о е о ф т а л ь м о л о г и ч е с к о е о б с л е д о в а н и е , 

и с с л е д о в а н и е щ е л е в о й л а м п о й х р у с т а л и к а 

и г л а з н о г о д н а , Я М Р Т г о л о в н о г о (по п о к а з а 

н и я м , и с п и н н о г о ) м о з г а [ 1 2 5 ] . Д л я и с к л ю ч е 

ния н е й р о ф и б р о м а т о з а I I т и п а о б с л е д о в а 

н и ю п о д л е ж а т д е т и , у к о т о р ы х и м е е т с я не

п о л н ы й с и н д р о м н е й р о ф и б р о м а т о з а I т и п а . 

В к а ч е с т в е д и а г н о с т и ч е с к и х к р и т е р и е в 

п р е д л о ж е н о и с п о л ь з о в а т ь 2 г р у п п ы с и м 

п т о м о в [ 1 2 6 , 1 2 7 ] : 

1-я г р у п п а : 

1 . д в у с т о р о н н е е у в е л и ч е н и е м а с с ы VIII 

ч е р е п н о - м о з г о в о г о н е р в а , п о д а н н ы м К Т 

и л и Я М Р Т ; 

2. н а л и ч и е р о д с т в е н н и к о в с н е й р о ф и б -

р о м а т о з о м I I т и п а ; 

2-я г р у п п а : 

• н е й р о ф и б р о м а , м е н и н г и о м а , г л и о м а , 

ш в а н н о м а и л и ю в е н и л ь н а я з а д н я я с у б к а п -

с у л я р н а я к а т а р а к т а . 

Н а л и ч и е п е р в о й г р у п п ы с и м п т о м о в и л и 

д в у х с и м п т о м о в в т о р о й г р у п п ы д и к т у е т не

о б х о д и м о с т ь и с к л ю ч е н и я н е й р о ф и б р о м а 

т о з а I I т и п а . 

Дифференциальная диагностика 

н е й р о ф и б р о м а т о з а п р о в о д и т с я с ш и р о к и м 

к р у г о м з а б о л е в а н и й , п р и к о т о р ы х и м е ю т с я 

п и г м е н т н ы е п я т н а ц в е т а « к о ф е с м о л о 

к о м » , а т а к ж е с м н о ж е с т в е н н ы м и к о с т н о -
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Т а б л и ц а 4 . 2 . 5 . 1 . Дифференциальная диагностика нейрофиброматоза и других патологических состояний 

Примечание: 'АД - аутосомно-доминантный тип наследования, АР - аутосомно-рецессивный тип наследования, 

Хр - хромосомная локализация гена, ЖКХ -желудочно-кишечный тракт. 

с у с т а в н ы м и д е ф о р м а ц и я м и : с и н д р о м 

М а к - К ь ю н а - О л б р а й т а , с и н д р о м Н у н а н и 

д р . [ 1 2 8 ] . О с н о в н ы е д и ф ф е р е н ц и а л ь н о - д и 

а г н о с т и ч е с к и е п р и з н а к и п р е д с т а в л е н ы в 

т а б л . 4 . 2 . 5 . 1 . 
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Лечение. Э ф ф е к т и в н а я т е р а п и я н е й 

р о ф и б р о м а т о з а н е д о с т а т о ч н о р а з р а б о т а 

н а . К а к п р а в и л о , л е ч е н и е с и м п т о м а т и ч е 

с к о е и с т р о и т с я с у ч е т о м ж а л о б б о л ь н о г о 

и н а р у ш е н и й , в ы я в л я е м ы х в п р о ц е с с е 

В е д у щ и е с и м п т о м ы 

Н о з о л о г и и Генетические К о ж а Нервная С о м а т и ч е с к и й 

д а н н ы е с и с т е м а с т а т у с 

Нейрофиброматоз АД* Хр 17q11.2 Пигментные пятна Судорожный синдром, Опухоли внутренних 

цвета «кофе с молоком» снижение IQ, органов 

нейрофибромы расстройства Желудочно-кишечные 

чувствительности, кровотечения 

парезы,параличи, Кишечная 

нистагм обструкция 
Нейрокожный меланоз АР* Пигментые невусы, Судороги, задержка Не типичны 

часто с волосами психического развития 

Мастоцитоз Розоватые пятна, Головные Увеличение печени, 
(пигментная зуд кожи боли селезенки, 

крапивница) - лимфоузлов 

Синдром Луи-Бар АР Пигментные пятна, Умственная отсталость, Опухоли желудка, 

ангиэктазии мозжечковая атаксия, лимфоретикулярной 

на коже дизартрия системы 

Синдром LEOPARD АД 12q24.1 Пигментные пятна Умственная отсталость, Стеноз легочной 

(синдром множественного типа веснушек глухота артерии, 

лентиго) - см. стр. 342 субаортальный 

стеноз 

Синдром Нунан АД 12q24.1 Пигментные пятна, Умственная отсталость, Врожденные 
(тернеровский фенотип витилиго, судороги, глухота пороки сердца 

с нормальным келоидные и мочевыделительной 
кариотипом) рубцы системы 

Туберозный АД Хр 9q33-q34 Пигментные пятна Умственная Рабдомиома сердца, 
склероз 16р13 цвета «кофе отсталость, поликистоз почек, 

с молоком», судороги, опухоли печени 

аденомы сальных гидроцефалия 

желез, 

депигментированные 

пятна 

Синдром Х-сцеп Пигментные пятна Умственная отсталость, Не типичны 

Блоха-Сульцбергера Домин в виде брызг судороги, 

(недержание Xq28 и полос спастические 

пигмента) параличи 

Синдром АД АР Пигментные Не типичны Не типичны 
Сильвера-Рассела Геномный «кофейные» 

импринтинг пятна 

Хр* 7р11.2 

Синдром Ватсона АД Пигментные пятна Умственная Стеноз 

цвета «кофе с молоком» отсталость легочной артерии 

Синдром Блума АР Xp19q13.3 Пигментные пятна Микроцефалия Рецидивирующие 
цвета «кофе с молоком» отиты, 

светочувствительность, злокачественные 

телеангиэктазии опухоли 

лимфоретикулярной 

системы, ЖКХ* 



к л и н и ч е с к о г о о б с л е д о в а н и я . К о с т н о - с у с -

т а в н ы е н а р у ш е н и я к о р р и г и р у ю т с я с п о 

м о щ ь ю о р т о п е д и ч е с к и х м е р о п р и я т и й ( н а 

з н а ч е н и е к о р с е т а , л е ч е б н а я ф и з к у л ь т у р а , 

в т я ж е л ы х с л у ч а я х о р т о п е д и ч е с к и е о п е 

р а ц и и и д р . ) . В с л у ч а я х с н и ж е н и я п л о т н о 

с т и к о с т н о й т к а н и и с н и ж е н и я м и н е р а л и 

з а ц и и к о с т и и с п о л ь з у ю т с я с о л и к а л ь ц и я , 

м е т а б о л и т ы в и т а м и н а D , к с и д и ф о н и д р . 

П р е д п р и н и м а ю т с я п о п ы т к и г е н н о - и н ж е -
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В е д у щ и е с и м п т о м ы 

К о с т н о - с у с т а в н а я 

с и с т е м а 

О р г а н ы 

з р е н и я 

Э н д о к р и н н а я 

с и с т е м а 

Л а б о р а т о р н ы е 

д а н н ы е 

Сколиоз, дисплазия 

клиновидной кости, 

псевдоартрозы, 

макроцефалия 

Узелки Пиша 

на радужке, 

глиома зрительных 

нервов, ретинальные 

гамартомы 

Низкий рост, 

задержка полового 

развития 

KT, МРТ: 

дизгенезия мозга, 

очаги 

повышенной 

плотности 

Не типичны Не типичны Не типичны Гистология: 

инфильтраты 

меланобластов 

Артралгии, остеопороз Не типичны Не типичны Анемия, лимфоцитоз 

Стопа Фридрейха, 

сколиоз 

Телеангиэктазии 

склер 

Задержка роста, 

снижение массы 

тела 

Снижение содержания 

глобулинов, IgA. 

Хромосомные аберрации 

Деформация 

грудной клетки 

Гипертелоризм 

глаз 

Крипторхизм, 

гипоспадия, 

гипогонадизм, 

задержка роста 

Изм. ЭКГ: 

(нарушение внутри-

желудочковой 

проводимости, 

удлинение интервала QT 

Кифосколиоз Миопия, птоз, 

косоглазие 

Дизгенезия гонад, 

задержка 

полового 

развития 

Задержка 

костного 

возраста 

Деформация 

позвоночника 

На глазном дне друзы 

Глаукома 

Гамартомы 

щитовидной железы, 

надпочечников, 

поджелудочной железы 

Внутричерепные 

кальцификаты 

Врожденный вывих 

бедра 

Косоглазие, катаракта, 

микрофтальм, 

отслойка сетчатки 

Задержка роста 

< 
В биоптатах 

кожи интраэпителиальные 

пузырьки с эозинофилами 

Асимметрия 

конечностей 

и позвоночника, 

искривление 

V пальца 

Не типичны 

Голубые склеры, 

птоз 

Не типичны 

Задержка 

физического развития, 

отставание костного 

возраста 

Задержка роста 

Повышение 

гонадотропинов 

в крови 

Не характерны 

Синдактилия, 

отсутствие 

верхних резцов 

Не типичны Низкий рост, 

гипогенитализм 

Дефицит IgA, IgM 



н е р н ы х с п о с о б о в л е ч е н и я з а б о л е в а н и я 

[ 1 2 9 ] . Т а к т и к а л е ч е н и я о п у х о л е й п р и н е й 

р о ф и б р о м а т о з е н о с и т в ы ж и д а т е л ь н ы й 

х а р а к т е р , т а к к а к к л и н и ч е с к а я п р а к т и к а 

с в и д е т е л ь с т в у е т о т о м , ч т о у д а л е н и е н е й -

р о ф и б р о м н е р е д к о с п о с о б с т в у е т и н т е н 

с и ф и к а ц и и р о с т а о п у х о л е й . Э т о о т н о с и т 

ся и к т а к т и к е в с л у ч а е в ы я в л е н и я г л и о м 

з р и т е л ь н ы х н е р в о в [ 1 3 0 ] . 

П р о г н о з з а б о л е в а н и я з а в и с и т о т т и п а 

н е й р о ф и б р о м а т о з а , с т е п е н и т я ж е с т и к л и 

н и ч е с к и х н а р у ш е н и й , р а з в и в ш и х с я о с л о ж -
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4.3. М о н о г е н н ы е болезни, и м е ю щ и е с ц е п л е н н ы й 
с Х-хромосомой т и п н а с л е д о в а н и я 

О б щ а я х а р а к т е р и с т и к а 

Х - с ц е п л е н н ы х ( д о м и н а н т н ы х 

и р е ц е с с и в н ы х ) б о л е з н е й 

В с в я з и с т е м , ч т о с Y - х р о м о с о м о й п р а 

к т и ч е с к и н е н а с л е д у е т с я н и о д н о с е р ь е з 

н о е з а б о л е в а н и е , с ц е п л е н н о е с п о л о м н а 

с л е д о в а н и е п о ч т и в 1 0 0 % с л у ч а е в о з н а ч а 

е т с ц е п л е н и е с Х - х р о м о с о м о й . Э т и з а б о л е 

в а н и я з а н и м а ю т б о л е е з а м е т н о е м е с т о в 

п р а к т и к е м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и 

р о в а н и я , ч е м м о ж н о б ы л о б ы о ж и д а т ь , е с 

л и и с х о д и т ь и з о т н о с и т е л ь н о г о в к л а д а 

Х - х р о м о с о м ы в г е н о м ч е л о в е к а . 

К н а с т о я щ е м у в р е м е н и и з в е с т н о б о л е е 

8 5 0 Х - с ц е п л е н н ы х з а б о л е в а н и й и н а с л е д с т 

в е н н ы х ф е н о т и п о в . П о д а в л я ю щ е е и х боль

ш и н с т в о о т н о с и т с я к Х - с ц е п л е н н ы м р е ц е с 

с и в н ы м , н а м н о г о м е н ь ш е - к Х - с ц е п л е н н ы м 

д о м и н а н т н ы м и е щ е м е н ь ш е - к д о м и н а н т 

н ы м с л е т а л ь н ы м и с х о д о м д л я г е м и з и г о т н ы х 

п л о д о в м у ж с к о г о п о л а . По о т н о ш е н и ю к 
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Х - с ц е п л е н н ы м з а б о л е в а н и я м т е р м и н ы «до

м и н а н т н о с т ь » и « р е ц е с с и в н о с т ь » с л е д у е т 

п р и м е н я т ь с о с т о р о ж н о с т ь ю , т а к как у гете

р о з и г о т н ы х ж е н щ и н н а б л ю д а е т с я б о л ь ш а я 

с т е п е н ь в а р и а б е л ь н о с т и по с р а в н е н и ю с ау-

т о с о м н ы м и з а б о л е в а н и я м и . В з н а ч и т е л ь н о й 

м е р е э т о с в я з а н о с р е з у л ь т а т а м и и н а к т и в а 

ц и и Х - х р о м о с о м ы , к о т о р а я з а т р а г и в а е т ис

к л ю ч и т е л ь н о о д н у из Х - х р о м о с о м у ж е н щ и н 

в р а н н е м э м б р и о н а л ь н о м п е р и о д е . Р а з л и ч 

ная с т е п е н ь в а р и а б е л ь н о с т и в и н а к т и в а ц и и 

Х - х р о м о с о м ы п р о я в л я е т с я в в и д е б о л е е мяг

к о й и в а р и а б е л ь н о й с и м п т о м а т и к и наслед

с т в е н н о й п а т о л о г и и . 

Р а с п о з н а в а н и е Х - с ц е п л е н н о г о х а р а к т е 

р а н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и я п о д а н н ы м 

р о д о с л о в н о й и м е е т п р и н ц и п и а л ь н о е з н а 

ч е н и е д л я о п р е д е л е н и я м е д и к о - г е н е т и ч е 

с к о г о п р о г н о з а , о д н а к о с л е д у е т п о д ч е р к 

н у т ь , ч т о э т о т т и п н а с л е д о в а н и я у д и в и т е л ь 

н о ч а с т о п р о п у с к а е т с я . Д л я п е д и а т р а к р а й 

н е н е о б х о д и м о з н а н и е о с н о в н ы х п р и з н а к о в 

Х - с ц е п л е н н ы х з а б о л е в а н и й . 

Н а и б о л е е х а р а к т е р н ы м и ч е р т а м и Х - с ц е 

п л е н н ы х п р и з н а к о в и б о л е з н е й я в л я ю т с я 

с л е д у ю щ и е : 

1 . З а в и с и м о с т ь к л и н и ч е с к и х п р о я в л е 

н и й о т т о г о , я в л я е т с я л и п р и з н а к р е ц е с с и в 

н ы м и л и д о м и н а н т н ы м . 

2 . П р и Х - с ц е п л е н н о м р е ц е с с и в н о м т и п е 

н а с л е д о в а н и я ( г е м о ф и л и я , н е к о т о р ы е 

ф о р м ы м и о д и с т р о ф и й и др.) г е т е р о з и г о т ы 

ф е н о т и п и ч е с к и з д о р о в ы . Ч а щ е в с е г о в 

д а н н о м с л у ч а е р е ч ь и д е т о ж е н щ и н а х - н о 

с и т е л ь н и ц а х , т а к к а к в н о р м е о н и н е с у т д в е 

Х - х р о м о с о м ы . У ж е н щ и н р а з в и в а е т с я з а 

б о л е в а н и е в т о м с л у ч а е , е с л и м у т а ц и ю не

с у т о б е Х - х р о м о с о м ы и л и и м е е т м е с т о д е 

ф и ц и т о д н о й Х - х р о м о с о м ы ( к а р и о т и п 

4 5 , X ) . В о с н о в н о м з а б о л е в а н и я с п о д о б 

н ы м т и п о м н а с л е д о в а н и я п р о я в л я ю т с я у 

м у ж ч и н , т а к к а к у т а к и х м у ж ч и н п а т о л о г и 

ч е с к и й г е н п р о я в л я е т с в о е д е й с т в и е в г е -

м и з и г о т н о м с о с т о я н и и ( ч а щ е в с е г о б о л ь 

н ы е р о ж д а ю т с я в б р а к е ж е н щ и н - г е т е р о з и -

г о т и з д о р о в ы х м у ж ч и н ) . 

3 . П р и Х - с ц е п л е н н о м д о м и н а н т н о м т и п е 

н а с л е д о в а н и я ( ф о с ф а т - д и а б е т и д р . ) ф е н о -

т и п и ч е с к и е п р о я в л е н и я б у д у т и м е т ь к а к ге-

м и з и г о т ы , т а к и г е т е р о з и г о т ы . 

В с е с ы н о в ь я и их д е т и - м а л ь ч и к и в б р а к е 

з д о р о в о й ж е н щ и н ы и б о л ь н о г о м у ж ч и н ы 

б у д у т з д о р о в ы , т а к как о т е ц м о ж е т и м пе

р е д а т ь т о л ь к о Y - х р о м о с о м у . В с е д о ч е р и 

б у д у т о б л и г а т н ы м и н о с и т е л я м и ( г е т е р о з и 

г о т ы ) и ф е н о т и п и ч е с к и б о л ь н ы м и . 

П е р е д а ч и з а б о л е в а н и я о т м у ж ч и н ы к 

м у ж ч и н е н е н а б л ю д а е т с я , т а к к а к с ы н н и 

к о г д а н е н а с л е д у е т Х - х р о м о с о м у о т о т ц а . 

Д о ч е р и б о л ь н о г о м у ж ч и н ы , п о л у ч и в ш и е 

п а т о л о г и ч е с к и й г е н о т о т ц а , с т а н о в я т с я 

б о л ь н ы м и , е с л и н а с л е д о в а н и е Х - с ц е п л е н -

н о е д о м и н а н т н о е , и л и б у д у т н о с и т е л ь н и ц а 

м и з а б о л е в а н и я , е с л и н а с л е д о в а н и е Х - с ц е -

п л е н н о е р е ц е с с и в н о е . 

4 . С т е п е н ь р и с к а д л я с ы н о в е й ж е н щ и 

н ы - н о с и т е л ь н и ц ы з а б о л е в а н и я и л и б о л ь 

н о й ( п р и Х - с ц е п л е н н о м д о м и н а н т н о м з а б о 

л е в а н и и ) с о с т а в л я е т 5 0 % . 

В п о с л е д н и е г о д ы п о н и м а н и е м е х а н и з 

м о в Х - с ц е п л е н н о й у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и 

д о п о л н и л о с ь з н а н и я м и о р о л и Х - и н а к т и в а -

ц и и в ее г е н е з е . Х - и н а к т и в а ц и я п р е д с т а в л я 

е т с о б о й м е х а н и з м , з а с ч е т к о т о р о г о д о с т и 

г а е т с я п о д а в л е н и е ф у н к ц и о н а л ь н о й а к т и в 

н о с т и в к л е т к а х у ж е н щ и н о д н о й из д в у х 

х р о м о с о м X. В н о р м е Х - и н а к т и в а ц и я п р и в о 

д и т к т о м у , что в к а ж д о й клетке ж е н с к о г о 

о р г а н и з м а а к т и в н а т о л ь к о о д н а и з д в у х х р о 

м о с о м X , п о л у ч е н н а я ж е н щ и н о й о т м а т е р и 

и л и о т о т ц а (то е с т ь и м е е т м е с т о с в о е г о р о 

д а ф у н к ц и о н а л ь н ы й м о з а и ц и з м ) . К а к п р а 

в и л о , от о т ц о в с к о й и м а т е р и н с к о й х р о м о с о м 

X в о р г а н и з м е ж е н щ и н ы ф у н к ц и о н а л ь н ы й 

в к л а д с о с т а в л я е т п о 5 0 % . О д н а к о , е с л и 

ж е н щ и н а и м е е т м у т а ц и ю Х - с ц е п л е н н о г о ге

н а , т о г д а м о ж е т н а р у ш а т ь с я р о с т т о й г р у п 

п ы клеток, где а к т и в н а х р о м о с о м а X , несу

щ а я м у т а ц и ю . С л е д о в а т е л ь н о , п р о и с х о д и т 

н а п р а в л е н н а я с е л е к ц и я к л е т о к в п о л ь з у тех, 

где а к т и в н а н е п о р а ж е н н а я х р о м о с о м а X. В 

результате в о з н и к а е т « с д в и г Х - и н а к т и в а -

ц и и » , в п л о т ь до п о л н о г о о т с у т с т в и я к л е т о к с 

а к т и в н о й п о р а ж е н н о й х р о м о с о м о й X . 

Н а г л я д н ы м п р и м е р о м м о ж е т с л у ж и т ь 

Х - с ц е п л е н н а я с у б к о р т и к а л ь н а я л а м и н а р н а я 
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г е т е р о т о п и я (или с и н д р о м « д в о й н о й к о р ы » ) . 

М у т а ц и и о т в е т с т в е н н о г о з а п а т о л о г и ю г е н а 

в е д у т к н а р у ш е н и ю м и г р а ц и и н е й р о н о в . 

Б л а г о д а р я Х - и н а к т и в а ц и и , у б о л ь н ы х ж е н 

щ и н о д н о в р е м е н н о с о с у щ е с т в у ю т д в е г р у п 

пы н е р в н ы х клеток: о д н а - с а к т и в н о й з д о р о 

в о й х р о м о с о м о й X ф о р м и р у е т н о р м а л ь н у ю 

кору, а д р у г а я - с а к т и в н о й х р о м о с о м о й X, 

н е с у щ е й м у т а ц и ю , о т с т а е т в п р о ц е с с е м и 

г р а ц и и , ф о р м и р у я в т о р о й с л о й к о р ы - м а с 

с и в н о е с к о п л е н и е с е р о г о в е щ е с т в а в в и д е 

л е н т ы м е ж д у к о р о й б о л ь ш о г о м о з г а и ж е л у 

д о ч к а м и , к о т о р о е в ы я в л я е т с я п р и м а г н и т н о -

р е з о н а н с н о й т о м о г р а ф и и . 

С д в и г Х - и н а к т и в а ц и и я в л я е т с я х а р а к 

т е р н ы м п р и з н а к о м м н о г и х Х - с ц е п л е н н ы х 

б о л е з н е й . Т а к , в о б щ е й п о п у л я ц и и о н 

в с т р е ч а е т с я не б о л е е ч е м у 1 0 % ж е н щ и н , а 

в с е м ь я х , где е с т ь б о л ь н ы е с р а з л и ч н ы м и 

Х - с ц е п л е н н ы м и з а б о л е в а н и я м и , - у п о л о 

в и н ы в с е х ж е н щ и н [ 1 ] . 

И с с л е д о в а н и я Х - и н а к т и в а ц и и о т к р ы в а ю т 

н о в ы е в о з м о ж н о с т и д л я п р о ф и л а к т и к и 

Х - с ц е п л е н н ы х б о л е з н е й . С д в и г Х - и н а к т и в а 

ц и и м о ж е т п р и в е с т и как к о ч е н ь т я ж е л о м у 

т е ч е н и ю б о л е з н и , т а к и к с т е р т ы м ф о р м а м и 

д а ж е в с л у ч а е 1 0 0 % с д в и г а - к б е с с и м п т о м 

н о м у н о с и т е л ь с т в у [ 2 ] . И н ы м и с л о в а м и , 

с д в и г Х - и н а к т и в а ц и и у к л и н и ч е с к и з д о р о 

в о й ж е н щ и н ы м о ж е т б ы т ь п р и з н а к о м б е с 

с и м п т о м н о г о н о с и т е л ь с т в а е ю Х - с ц е п л е н н о -

г о г е н е т и ч е с к о г о д е ф е к т а . У э т и х ж е н щ и н -

н о с и т е л ь н и ц р и с к р о ж д е н и я б о л ь н о г о ре

б е н к а р а в е н 5 0 % , п о э т о м у и х в ы я в л е н и е 

о ч е н ь в а ж н о д л я м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н 

с у л ь т и р о в а н и я . 

В д а н н о м р а з д е л е п р е д с т а в л е н ы н а и б о 

л е е з а м е т н ы е в п е д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к е 

Х - с ц е п л е н н ы е ф о р м ы н а с л е д с т в е н н ы х з а 

б о л е в а н и й . 

4 . 3 . 1 . Х-сцепленная форма 
умственной отсталости 

Х - с ц е п л е н н а я у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь 

( X L M R - X- l inked m e n t a l r e t a r d a t i o n ) п р е д 

с т а в л я е т с о б о й к л и н и ч е с к и г е т е р о г е н н у ю 

г р у п п у н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й , о б у 

с л о в л е н н ы х м у т а ц и я м и г е н о в х р о м о с о м ы X 

и п р и в о д я щ и х к н а р у ш е н и ю р а з в и т и я ког

н и т и в н ы х с п о с о б н о с т е й . 

С в я з ь у м с т в е н н о г о д е ф е к т а с п о л о в ы м и 

р а з л и ч и я м и о т м е ч а л а с ь и с с л е д о в а т е л я м и с 

к о н ц а XIX в е к а : в с п е ц и а л и з и р о в а н н ы х у ч р е 

ж д е н и я х б о л ь н ы х с у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю 

м у ж ч и н б ы л о н а 4 0 % б о л ь ш е , ч е м ж е н щ и н . 

П о з д н е е э т о т ф а к т о б ъ я с н и л и в ы с о к о й рас

п р о с т р а н е н н о с т ь ю м у т а ц и й Х - с ц е л е н н ы х ге

н о в , э ф ф е к т к о т о р ы х я р к о п р о я в л я е т с я 

и м е н н о у м а л ь ч и к о в , п о с к о л ь к у о н и и м е ю т 

е д и н с т в е н н у ю х р о м о с о м у X . Э т а к о н ц е п ц и я 

б ы л а п о д т в е р ж д е н а п о с л е д у ю щ и м и к л и н и 

ч е с к и м и и м о л е к у л я р н ы м и и с с л е д о в а н и я м и . 

Эпидемиология. Ч а с т о т а Х - с ц е п л е н н о й 

у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и ч р е з в ы ч а й н о в е л и 

ка, с р а в н и м а с ч а с т о т о й с и н д р о м а Д а у н а и 

д о с т и г а е т 1 на 5 5 0 - 6 0 0 м а л ь ч и к о в . В д о л е 

в о м о т н о ш е н и и э т о с в ы ш е 7 5 к о г н и т и в н ы х 

р а с с т р о й с т в у м у ж ч и н и л и о к о л о п о л о в и н ы 

в с е х н а с л е д с т в е н н ы х ф о р м у м с т в е н н о й от

с т а л о с т и . 

Классификация. В н а с т о я щ е е время из

вестно более 2 0 0 ф о р м Х - с ц е п л е н н о й умст

в е н н о й о т с т а л о с т и . Н а о с н о в а н и и клиниче

ских п р о я в л е н и й их р а з д е л я ю т на с и н д р о -

м а л ь н ы е и н е с и н д р о м а л ь н ы е . П р и с и н д р о -

м а л ь н ы х ф о р м а х у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь со

четается с х а р а к т е р н ы м и с о м а т и ч е с к и м и , 

н е в р о л о г и ч е с к и м и и л и м е т а б о л и ч е с к и м и 

а н о м а л и я м и . Н е с и н д р о м а л ь н ы е ф о р м ы про

я в л я ю т с я только у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю . И х 

д и а г н о с т и к а очень с л о ж н а в связи с недос

т а т к о м отличительных к л и н и ч е с к и х к р и т е р и 

ев, за и с к л ю ч е н и е м с н и ж е н и я и н т е л л е к т а у 

п р о б а н д а и Х-сцепленного х а р а к т е р а насле

д о в а н и я п а т о л о г и и . Однако в с п о р а д и ч е с к и х 

случаях у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и г е н е а л о г и ч е 

с к и й а н а л и з не д а е т и н ф о р м а ц и и о т и п е на

с л е д о в а н и я . П о э т о м у з н а ч и т е л ь н а я ч а с т ь 

Х-сцепленных несиндромальных ф о р м не рас

познается, оставаясь в группе д е т е й с недиф

ф е р е н ц и р о в а н н о й у м с т в е н н о й отсталостью. 

С и н д р о м а л ь н у ю X L M R п о д р а з д е л я ю т н а 

ч е т ы р е г р у п п ы : 

1 ) н а и б о л е е м н о г о ч и с л е н н а я ( 7 9 н о з о л о 

г и и ) - э т о с и н д р о м ы с м а л ь ф о р м а ц и я м и , 
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и х о б ъ е д и н я е т н а л и ч и е в р о ж д е н н ы х а н о 

м а л и й о р г а н о в и с и с т е м ( н а п р и м е р , с и н 

д р о м у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и , с ц е п л е н н о й 

с л о м к о й х р о м о с о м о й X ( F r a g i l e X - s y n -

d r o m e ; F R A X A ) , Х - с ц е п л е н н а я г и д р о ц е ф а 

л и я , с и н д р о м К о ф ф и н а - Л о у р и и д р . ) ; 

2 ) н е р в н о - м ы ш е ч н ы е б о л е з н и п р е д с т а в 

л е н ы 3 7 н о з о л о г и я м и , н а и б о л е е ч а с т о й 

ф о р м о й я в л я е т с я м ы ш е ч н а я д и с т р о ф и я 

Д ю ш е н н а ; 

3 ) м е т а б о л и ч е с к и е б о л е з н и в ы д е л я ю т с я 

о т д е л ь н о , п о с к о л ь к у в и х о с н о в е л е ж а т н а 

р у ш е н и я ф у н к ц и й с п е ц и ф и ч е с к и х э н з и 

м о в - в с е г о о п и с а н о 1 2 с о с т о я н и й , т а к и х 

к а к а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и я , м у к о п о л и с а -

х а р и д о з I I т и п а , с и н д р о м Л е ш а - Н и х а н а , 

с и н д р о м М е н к е с а и д р . ; 

4) д о м и н а н т н ы е с о с т о я н и я в э т о й к л а с с и 

ф и к а ц и и п о м е щ е н ы о б о с о б л е н н о из-за и х 

с п е ц и ф и ч е с к о г о н а с л е д о в а н и я , п р и к о т о р о м 

б о л ь н ы т о л ь к о д е в о ч к и , а п о р а ж е н н ы е маль

ч и к и о т с у т с т в у ю т , т а к как, з а е д и н и ч н ы м и 

и с к л ю ч е н и я м и , п о г и б а ю т е щ е в н у т р и у т р о б 

но. К д о м и н а н т н ы м с о с т о я н и я м о т н о с я т 8 но

з о л о г и ч е с к и х ф о р м ( н а п р и м е р , с и н д р о м 

Б л о х а - С у л ь ц б е р г е р а , с и н д р о м Р е т т а и др.) . 

Этиология. И д е н т и ф и ц и р о в а н ы д е с я т к и 

г е н о в , о т в е т с т в е н н ы х з а в о з н и к н о в е н и е 

р а з л и ч н ы х ф о р м Х - с ц е п л е н н о й у м с т в е н н о й 

о т с т а л о с т и . М н о г о ч и с л е н н ы е и с с л е д о в а н и я 

п о к а з а л и , что м у т а н т н ы е г е н ы з а б о л е в а н и й 

к а р т и р о в а н ы в о всех у ч а с т к а х х р о м о с о м ы X . 

В т а б л и ц е 4 . 3 . 1 . п р е д с т а в л е н а х а р а к т е р и 

с т и к а Х - с ц е п л е н н ы х с и н д р о м о в с у м с т в е н 

н о й о т с т а л о с т ь ю , г е н ы к о т о р ы х у ж е и д е н т и 

ф и ц и р о в а н ы , т о е с т ь в о з м о ж н а м о л е к у л я р 

ная д и а г н о с т и к а , в т о м ч и с л е - п р е н а т а л ь -

ная д и а г н о с т и к а п а т о л о г и и . 

Н а и б о л е е ч а с т ы м и ф о р м а м и X L M R я в 

л я ю т с я с и н д р о м F R A X A и с и н д р о м Р е т т а . 

4.3.1.1. Синдром умственной 
отсталости, сцепленной 
с ломкой хромосомой X 

С и н д р о м у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и , с ц е п 

л е н н о й с л о м к о й х р о м о с о м о й X (или с и н д р о м 

FRAXA) - с а м а я р а с п р о с т р а н е н н а я ф о р м а 

Х - с ц е п л е н н о й у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и . 

Э т о т с и н д р о м б ы л и д е н т и ф и ц и р о в а н и в ы 

д е л е н в качестве отдельной н о з о л о г и ч е с к о й 

ф о р м ы в 70-е г о д ы XX столетия. Ф е н о т и п за

б о л е в а н и я а с с о ц и и р о в а н с н е о б ы ч н ы м и из

м е н е н и я м и х р о м о с о м ы X - «ломкостью» д и с -

т а л ь н о г о у ч а с т к а ее д л и н н о г о плеча. 

Ч а с т о т а с и н д р о м а F R A X A с о с т а в л я е т 

1 на 4 ООО м а л ь ч и к о в и 1 : 7 ООО д е в о ч е к . 

Н а в к л а д с и н д р о м а в Х - с ц е п л е н н у ю у м с т 

в е н н у ю о т с т а л о с т ь п р и х о д и т с я 1 5 - 2 0 % . 

Этиология. В 1991 г. A . V e r k e r k et al. 

и д е н т и ф и ц и р о в а л и г е н , к о т о р ы й о т в е т с т в е 

н е н з а с и н д р о м у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и , 

с ц е п л е н н о й с л о м к о й х р о м о с о м о й X. Э т о т 

ген и з в е с т е н как F M R 1 (fragile X m e n t a l retar

dat ion g e n e 1). П р о т е и н , к о д и р у е м ы й д а н ы м 

г е н о м , - F M R 1 - б е л о к - в н о р м е я в л я е т с я 

Р Н К - с в я з ы в а ю щ и м ф а к т о р о м , к о т о р ы й не

о б х о д и м д л я с в я з ы в а н и я м о л е к у л з р е л о й 

м а т р и ч н о й Р Н К и т р а н с п о р т и р о в к и ее из яд

р а , где о н а о б р а з у е т с я , в ц и т о п л а з м у , где 

о н а т р а н с л и р у е т с я в с о о т в е т с т в у ю щ и е б е л 

к и . Ген F M R 1 и м е е т о с о б у ю ф о р м у м у т а ц и и . 

М е х а н и з м о м м у т а ц и и я в л я е т с я у в е л и ч е н и е 

( э к с п а н с и я ) ч и с л а т р и н у к л е о т и д н ы х п о в т о 

р о в ц и т о з и н - г у а н и н - г у а н и н ( C G G ) в р е г у л я -

т о р н о й о б л а с т и г е н а , к о л и ч е с т в о к о т о р ы х 

д о с т и г а е т п р и з а б о л е в а н и и о п р е д е л е н н о й 

к р и т и ч е с к о й в е л и ч и н ы . В н о р м е к о л и ч е с т в о 

п о в т о р о в C G G - т р и н у к л е о т и д н о й п о с л е д о 

в а т е л ь н о с т и н а х о д и т с я в и н т е р в а л е от 5 до 

5 0 . У к л и н и ч е с к и з д о р о в ы х с у б ъ е к т о в - но

с и т е л е й п р е м у т а ц и и - ч и с л о п о в т о р о в уве

л и ч е н о о т 5 0 д о 2 0 0 . У б о л ь н ы х ж е к о л и ч е 

с т в о п о в т о р о в в ы ш е 2 0 0 , а в н е к о т о р ы х слу

чаях - б о л е е т ы с я ч и . С а м о по с е б е у в е л и ч е 

н и е к о л и ч е с т в а C G G - п о в т о р о в е щ е н е о к а 

з ы в а е т о т р и ц а т е л ь н о г о э ф ф е к т а , н о м о ж е т 

п о в л е ч ь з а с о б о й и з б ы т о ч н о е м е т и л и р о в а 

н и е р е г у л я т о р н о й о б л а с т и г е н а F M R 1 . Е с л и 

п о с л е д н е е п р о и з о ш л о , т о э н з и м ы , о т в е т с т 

в е н н ы е з а с ч и т ы в а н и е и н ф о р м а ц и и с г е н а , 

у т р а ч и в а ю т в о з м о ж н о с т ь начать п р о ц е с с 

с ч и т ы в а н и я . В результате м а т р и ч н а я Р Н К 

н е о б р а з у е т с я , т о е с т ь т р а н с к р и п ц и я г е н а 

б л о к и р у е т с я . 
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В л и т е р а т у р е о п и с а н ы м у ж ч и н ы с у в е 

л и ч е н и е м ч и с л а C G G - п о в т о р о в в ы ш е к р и 

т и ч е с к о г о , н о б е з и з б ы т о ч н о г о м е т и л и р о 

в а н и я и с с о х р а н е н н ы м и н т е л л е к т о м . Т а 

к и м о б р а з о м , д л я т о г о ч т о б ы м у т а ц и я г е н а 

F M R 1 п р о я в и л а с ь к л и н и ч е с к и , н е о б х о д и м о 

и з б ы т о ч н о е м е т и л и р о в а н и е . 

Клинические проявления. О с н о в н ы м и 

к л и н и ч е с к и м и с и м п т о м а м и в т и п и ч н ы х 

с л у ч а я х я в л я ю т с я в ы с о к и й р о с т и о т н о с и 

т е л ь н а я м а к р о ц е ф а л и я , д л и н н о е у з к о е л и 

ц о , к р у п н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы и у в е л и ч е н и е 

т е с т и к у л п о с л е п у б е р т а т а ( р и с . 4.3.1.1 н а 

ц в е т н о й в к л а д к е ) . Ч а с т о в ы я в л я ю т с я г е н е 

р а л и з о в а н н а я м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я и г и 

п е р п о д в и ж н о с т ь с у с т а в о в , у к а з ы в а ю щ и е 

н а в о в л е ч е н и е в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с 

с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и . У м с т в е н н а я о т с т а 

л о с т ь о б ы ч н о с р е д н е й с т е п е н и ( Ю < 5 0 ) , 

о д н а к о м о ж е т б ы т ь и б о л е е в ы р а ж е н н о й . В 

с т р у к т у р е п с и х и ч е с к о г о д е ф е к т а у б о л ь 

н ы х в ы я в л я ю т с я р а з л и ч н а я с т е п е н ь к о г н и 

т и в н о й д и с ф у н к ц и и , с и м п т о м ы а у т и з м а , 

д е ф и ц и т в н и м а н и я и г и п е р а к т и в н о с т ь [ 3 ] . 

Т а б л и ц а 4 3 1 Клинико-генетическая характеристика с и н д р о м н ы х форм Х-сцепленной умственной отсталости 

А. Синдромы, сопровождающиеся выраженной умственной отсталостью 
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З а б о л е в а н и е Ген/локус К л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я ( п о м и м о с н и ж е н и я интеллекта) 

FRAXA синдром FMR1 Макроорхизм, увеличенные оттопыренные ушные раковины, 

Xq27.3 удлиненное лицо, аутизм, гиперактивность 

Синдром RPS6KA3 Своеобразное лицо (выступающий лоб, гипертелоризм, 

Коффина-Лоури Хр22 - р21 антимонголоидный разрез глаз, открытые вперед ноздри, полные 

губы, большие низкорасположенные уши), конусовидные пальцы, 

деформации грудной клетки, позвоночника, укорочение длинных 
KTIPTPM 

Умственная отсталость ATRX 
гчио 1 СИ 
Микроцефалия, а-талассемия, лицевые дизморфии 

с а-талассемией Xq13 и аномалии гениталий 

Х-сцепленная 

Синдром Опица G/ ВВВ MID1 Гипертелоризм, срединные расщелины, пороки сердца, гипоспадия 

Хр22 

Х-сцепленная гидроцефалия L1CAM Гидроцефалия, стеноз Сильвиева водопровода 

Xq28 

Х-сцепленная DCX Эпилепсия. У мальчиков при магнитно-резонансной томографии 

лиссенцефалия (мальчики); Xq22.3 - q23 выявляется лиссенцефалия, у девочек - субкортикальная 

синдром «двойной коры» ленточная гетеротопия серого вещества 

(девочки) 

Синдром Mohr-Traranebjaerg TIMM8A Потеря слуха, поражение зрения, атаксия, спастическая параплегия 

Xq22 

Адренолейкодистрофия ALD Спастический тетрапарез, нарушение зрения, слуха, атаксия, 

Xq28 деменция, необычно темный цвет кожи, повышение содержания 

насыщенных жирных кислот с очень длинной цепью в плазме 

Хантера болезнь IDS Грубые черты лица, тугоподвижность суставов, узелково-папулезное 

(мукополисахаридоз II типа) Xq28 поражение кожи в области лопаток, плеч и бедер, гепато-

спленомегалия, поражение митрального клапана, повышенная 

экскреция гликозамингликанов 

Леша-Нихана синдром HPRT Аутоагрессия, хореатетоз, центральные параличи, гиперурикемия 

Xq26 

Синдром Лоу OCRL1 Дефицит веса и задержка роста, поражение глаз (катаракта, 

(окулоцереброренальный Xq25 - q26.1 глаукома, микрофтальм и др.), большая голова, выступающие 

синдром) лобные бугры, крючковидный нос, почечный синдром Фанкони 

Болезнь Менкеса ATP7A Задержка роста, волосы светлые жесткие, редкие, ломкие, 

(транспорт меди) Xq13 перекрученные, «вялая» кожа, гипомимичное лицо с низким 

переносьем, снижение зрения, гипотония, судороги, 

низкий уровень меди и церулоплазмина 

Дефицит OTC Сонливость, летаргия, гипотония, угнетение сухожильных 

орнитинтранскарбамилазы Xp21.1 рефлексов, рвота, отвращение к белковой пище, 

тонико-клонические судороги, гипераммониемия 

Синдром Ретта (девочки) MECP2 Регресс психимоторного и речевого развития, потеря 

целенаправленных движений рук, постепенное развитие 

микроцефалии, характерные стереотипии 



Т а б л и ц а 4 . 3 . 1 . П р о д о л ж е н и е 

Б. Синдромы с непостоянной или слабовыраженной умственной отсталостью 

Заболевание Ген/локус Клинические проявления (помимо снижения интеллекта) 

Синдром Аарскога-Скотта FGD1 Низкий рост, гипертелоризм, телекант, брахидактилия, неполные 

Хр11.21 кожные складки у основания пальцев, мошонка шалевидной формы, 

клиновидный рост волос на лбу, короткий нос, вывернутые ноздри, 

гиперподвижность суставов 

Дискератоз врожденный DKC1 Пигментация кожи, дистрофия ногтей, 

Xq28 лейкоплакия слизистой оболочки ротовой полости 

Пируват дегидрогеназы PDHA1 Атаксия, лактат-ацидоз 

дефицит (Е1а субъединицы) Хр22.1 

Синдром GPC3 Макросомия, «лицо бульдога», дополнительные соски, 

Симпсона-Голаби-Бехмеля Xq26 полидактилия, пороки сердца, склонность к новообразованиям 

Дюшенна DMD Мышечная дистрофия с псевдогипертрофиями 

мышечная дистрофия Хр21.3-1 

Норрье болезнь NDP Хр11.3 Слепота, потеря слуха 

Синдром PLP Спастичность, атаксия, нистагм, гортанный стридор, дрожание 

Пелицеуса-Мерцбахера Xq21.33-q22 головы, гипотония, длительно сохраняющийся нормальный 

интеллект 

Синдром недержания NEMO Поражение кожи проходит несколько стадий: 

пигмента, тип II Xq28 эритематозно-везикулезные высыпания, пигментные отложения -

«брызги грязи», причудливой формы депигментация, аномалии 

зубов, косоглазие и др. патология глаз 

Эпилепсия FLN1 У девочек эпилепсия, перивентрикулярная нодулярная гетеротопия, 

с перивентрикулярной Xq28 гипоплазия corpus callosum и мозжечка; редко встречающиеся у 

гетеротопией мальчиков - синдактилия и тяжелая умственная отсталость 

В м л а д е н ч е с т в е м о г у т н а б л ю д а т ь с я с у д о 

р о г и , к о т о р ы е х о р о ш о п о д д а ю т с я к о н т р о л ю 

а н т и к о н в у л ь с а н т а м и и ч а с т о и с ч е з а ю т к 

п у б е р т а т у . 

У д е в о ч е к с и н д р о м F R A X A п р о я в л я е т с я 

в б о л е е л е г к о й ф о р м е в в и д е с н и ж е н и я и н 

т е л л е к т а р а з л и ч н о й с т е п е н и . 

Клиническая диагностика о с у щ е с т в 

л я е т с я н а о с н о в а н и и н а л и ч и я у б о л ь н ы х 

т р и а д ы к л и н и ч е с к и х п р и з н а к о в - у м с т в е н 

н а я о т с т а л о с т ь , м а к р о о р х и з м , х а р а к т е р 

н ы е о с о б е н н о с т и ф е н о т и п а . 

М о р ф о л о г и ч е с к и е в а р и а н т ы с т р у к т у р ы 

м о з г а в к л ю ч а ю т а н о м а л и и ч е р в я м о з ж е ч 

к а , х в о с т а т о г о я д р а , г и п п о к а м п а и б о к о в ы х 

ж е л у д о ч к о в м о з г а . 

К а р и о т и п и р о в а н и е к л е т о к , в ы р о с ш и х 

н а к у л ь т у р а л ь н ы х с р е д а х с п о н и ж е н н ы м 

с о д е р ж а н и е м ф о л и е в о й к и с л о т ы , о б н а р у 

ж и в а е т у м н о г и х п а ц и е н т о в « л о м к и й » у ч а 

с т о к н а х р о м о с о м е X , к о т о р ы й в ы г л я д и т 

к а к с у ж е н и е в д и с т а л ь н о й ч а с т и е е д л и н 

н о г о п л е ч а [ 4 , 5 ] . 

Молекулярно-генетическая диагно

стика о с у щ е с т в л я е т с я на о с н о в а н и и и с 

с л е д о в а н и я ч и с л а C p G - п о в т о р о в в р е г у л я -

т о р н о й о б л а с т и г е н а F M R 1 . 

Дифференциальная диагностика о с у 

щ е с т в л я е т с я с д р у г и м и ф о р м а м и Х - с ц е п 

л е н н о й у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и , с и н д р о м о м 

Р е н п е н н и н г а . 

Лечение. В ы с о к о э ф ф е к т и в н а я т е р а п и я 

с и н д р о м а F R A X A н е р а з р а б о т а н а . Н е к о т о 

р о г о у л у ч ш е н и я п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я 

м о ж н о д о с т и г н у т ь п р и п о м о щ и н о о т р о п -

н ы х п р е п а р а т о в . В с л у ч а е с у д о р о г н а з н а 

ч а ю т а н т и к о н в у л ь с а н т ы . П р е д л о ж е н н о е в 

8 0 - е г о д ы п р о ш л о г о в е к а п р и м е н е н и е 

б о л ь ш и х д о з ф о л и е в о й к и с л о т ы (от 1 0 д о 

2 5 0 м г в с у т ) н е д а л о о ж и д а е м о г о э ф ф е к 

т а . О д н а к о ф о л и е в а я к и с л о т а п р о д о л ж а е т 

п р и м е н я т ь с я п р и д а н н о й п а т о л о г и и , т а к 

к а к н е к о т о р ы м и и с с л е д о в а т е л я м и о т м е ч е 

н о , ч т о е е д л и т е л ь н ы й п р и е м в е д е т к 

у м е н ь ш е н и ю п р о г р е д и е н т н о с т и т е ч е н и я 

з а б о л е в а н и я . В п о с л е д н и е г о д ы д л я к о р 

р е к ц и и п о в е д е н и я б о л ь н ы х у с п е ш н о и с 

п о л ь з у ю т L - а ц е т и л к а р н и т и н , к о т о р ы й п о з 

в о л я е т з н а ч и т е л ь н о у м е н ь ш и т ь г и п е р а к 

т и в н о с т ь д е т е й . 

Профилактика о с у щ е с т в л я е т с я на о с 

н о в е п р о в е д е н и я у г е т е р о з и г о т н ы х ж е н 

щ и н - н о с и т е л ь н и ц а н а л и з а м у т а ц и и г е н а 

F M R 1 и п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и у п л о д а . 
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4.3.1.2. Синдром Ретта 

С и н д р о м Р е т т а - п р о г р е с с и р у ю щ е е н е в 

р о л о г и ч е с к о е з а б о л е в а н и е , в с т р е ч а ю щ е е 

ся п р е и м у щ е с т в е н н о у д е в о ч е к . 

С и н д р о м р а с п р о с т р а н е н п о в с е м е с т н о , 

е г о ч а с т о т а у д е в о ч е к 1 : 1 0 0 0 0 - 1 : 15 ООО. 

С р е д и у м с т в е н н о о т с т а л ы х д е в о ч е к в Рос

с и и н а э т у п а т о л о г и ю п р и х о д и т с я 2 , 5 % . 

Этиология. З а б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я 

п о Х - с ц е п л е н н о м у д о м и н а н т н о м у т и п у . Ге

н е т и ч е с к о й о с н о в о й б о л е з н и я в л я ю т с я му

т а ц и и в Х - с ц е п л е н н о м г е н е м е т и л - C p G -

с в я з ы в а ю щ е г о п р о т е и н а 2 ( М Е С Р 2 ) . И з в е 

с т н о о к о л о 5 0 0 р а з л и ч н ы х м у т а ц и й г е н а 

М Е С Р 2 , о д н а к о п р и м е р н о в 7 0 % в с е х с л у 

ч а е в з а б о л е в а н и я в ы я в л я ю т с я о д н и и т е ж е 

8 п о в т о р я ю щ и х с я м и с е н с - и н о н с е н с - м у т а 

ц и й в C p G - г о р я ч и х т о ч к а х д а н н о г о г е н а . 

Патогенез. К о д и р у е м ы й г е н о м М Е С Р 2 

о д н о и м е н н ы й б е л о к р е г у л и р у е т ф у н к ц и о 

н а л ь н у ю а к т и в н о с т ь д р у г и х г е н о в . О н нахо

д и т м е т и л и р о в а н н ы е у ч а с т к и в р е г у л я т о р -

н ы х о б л а с т я х г е н о в - м и ш е н е й , с в я з ы в а е т с я с 

н и м и и у ч а с т в у е т ( в м е с т е с д р у г и м и б е л к а 

ми) в п о д а в л е н и и с ч и т ы в а н и я и н ф о р м а ц и и с 

г е н о в . М Е С Р 2 - п р о т е и н ф у н к ц и о н и р у е т п р е и 

м у щ е с т в е н н о в к л е т к а х Ц Н С . В с л у ч а е е г о 

п о в р е ж д е н и я к о н т р о л ь з а э к с п р е с с и е й г е н о в 

в н е й р о н а х у т р а ч и в а е т с я , что в е д е т к т я ж е 

л о й д и с ф у н к ц и и н е р в н ы х клеток, к о т о р а я 

п р о я в л я е т с я к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к о й . 

Клинические проявления. З а б о л е в а 

н и е м а н и ф е с т и р у е т в в о з р а с т е от 4 м е с до 

2 - 5 л е т . В к л и н и ч е с к о й к а р т и н е в т и п и ч н ы х 

с л у ч а я х с и н д р о м а в ы д е л я ю т 4 с т а д и и , ме

ж д у к о т о р ы м и н е т ч е т к и х г р а н и ц . Н а п е р 

в о й и з н и х о т м е ч а ю т с я з а д е р ж к а п с и х о м о 

т о р н о г о р а з в и т и я и з а м е д л е н и е т е м п о в р о 

с т а г о л о в ы . В т о р а я - п р е д с т а в л я е т с о б о й 

п е р и о д р е г р е с с а н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з 

в и т и я , п р и к о т о р о м д е т и п о с т е п е н н о у т р а 

ч и в а ю т р а н е е п р и о б р е т е н н ы е н а в ы к и : ц е 

л е н а п р а в л е н н ы е д в и ж е н и я рук, р е ч ь , к о н 

т а к т с о к р у ж а ю щ и м и . П р и э т о м п о я в л я ю т 

с я х а р а к т е р н ы е с т е р е о т и п н ы е д в и ж е н и я 

рук, н а п о м и н а ю щ и е в ы ж и м а н и е , « м ы т ь е 

р у к » ( р и с . 4.3.1.2 н а ц в е т н о й в к л а д к е ) . Н а 

т р е т ь е й с т а д и и п р о и с х о д и т с т а б и л и з а ц и я 

с о с т о я н и я , у л у ч ш а е т с я э м о ц и о н а л ь н ы й 

к о н т а к т с р е б е н к о м , но в ы я в л я ю т с я г л у б о 

к а я у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь , ч а с т о - с у д о 

р о г и , а т а к с и я и а п р а к с и я п р и х о д ь б е , д и с -

т о н и я м ы ш ц к о н е ч н о с т е й , и н т е р м и т т и р у ю -

щ и й с т р а б и з м , б р у к с и з м , а н о м а л и и д ы х а 

н и я . Ч е т в е р т а я с т а д и я п р е д с т а в л я е т с о б о й 

п р о г р е с с и р о в а н и е д в и г а т е л ь н ы х н а р у ш е 

н и й . Д е т и с т а н о в я т с я о б е з д в и ж е н н ы м и , от

с т а ю т в р о с т е , н а р а с т а ю т с п а с т и ч н о с т ь , 

м ы ш е ч н ы е а т р о ф и и и в т о р и ч н ы е о р т о п е 

д и ч е с к и е д е ф о р м а ц и и , у р я д а б о л ь н ы х 

р а з в и в а е т с я к а х е к с и я . В т а к о м с о с т о я н и и 

п а ц и е н т ы м о г у т п р е б ы в а т ь д е с я т к и л е т [ 6 ] . 

Классификация. В ы д е л я ю т с л е д у ю щ и е 

о с н о в н ы е к л и н и ч е с к и е ф о р м ы с и н д р о м а 

Р е т т а : 

I . К л а с с и ч е с к а я ф о р м а с и н д р о м а Р е т т а . 

II. А т и п и ч н ы е ф о р м ы : 

с т е р т а я ф о р м а , 

в а р и а н т с ч а с т и ч н о с о х р а н н о й р е ч ь ю , 

в а р и а н т с п о з д н е й м а н и ф е с т а ц и е й , 

к о н г е н и т а л ь н ы й ( в р о ж д е н н ы й в а р и а н т ) , 

в а р и а н т с р а н н и м н а ч а л о м с у д о р о г , 

с и н д р о м Р е т т а у м а л ь ч и к о в . 

III. Р е т т а - п о д о б н ы й ф е н о т и п . 

Клиническая диагностика с и н д р о м а 

Р е т т а о с у щ е с т в л я е т с я н а о с н о в а н и и м е ж 

д у н а р о д н ы х д и а г н о с т и ч е с к и х к р и т е р и е в 

с и н д р о м а Р е т т а . 

О н и р а з д е л е н ы н а н е о б х о д и м ы е , д о п о л 

н и т е л ь н ы е и и с к л ю ч а ю щ и е . К л а с с и ч е с к а я 

ф о р м а с и н д р о м а Р е т т а м о ж е т б ы т ь д и а г 

н о с т и р о в а н а , е с л и у п а ц и е н т а п р и с у т с т в у 

ю т в с е и з н е о б х о д и м ы х к р и т е р и е в . М н о г и е 

и з в о с ь м и д о п о л н и т е л ь н ы х к р и т е р и е в 

о б ы ч н о и м е ю т с я у б о л ь н ы х , н о н и о д и н и з 

н и х н е я в л я е т с я о б я з а т е л ь н ы м д л я п о с т а 

н о в к и д и а г н о з а . И с к л ю ч а ю щ и е к р и т е р и и 

п р е д п о л а г а ю т , что н а л и ч и я о д н о г о и з н и х 

д о с т а т о ч н о , ч т о б ы о т в е р г н у т ь с и н д р о м 

Р е т т а у п р о б а н д а . 

М е ж д у н а р о д н ы е к л и н и ч е с к и е д и а г н о 

с т и ч е с к и е к р и т е р и и с и н д р о м а Р е т т а : 

/. Необходимые критерии 

1. Н о р м а л ь н ы е п р е н а т а л ь н ы й и п е р и н а 

т а л ь н ы й п е р и о д ы . 
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2 . Н о р м а л ь н о е п с и х о м о т о р н о е р а з в и т и е 

в т е ч е н и е п е р в ы х 6 - 1 8 м е с ж и з н и . 

3 . Н о р м а л ь н а я о к р у ж н о с т ь г о л о в ы п р и 

р о ж д е н и и . 

4 . З а м е д л е н и е у в е л и ч е н и я о к р у ж н о с т и 

г о л о в ы м е ж д у 5 м е с и 4 г о д а м и . 

5 . П о т е р я п р и о б р е т е н н ы х ц е л е н а п р а в 

л е н н ы х д в и ж е н и й рук в в о з р а с т е от 6 до 

3 0 м е с , с в я з а н н а я п о в р е м е н и с н а р у ш е н и 

е м о б щ е н и я . 

6 . Г л у б о к о е п о в р е ж д е н и е э к с п р е с с и в н о й 

и и м п р е с с и в н о й р е ч и и г р у б а я з а д е р ж к а 

п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я . 

7 . С т е р е о т и п н ы е д в и ж е н и я р у к , н а п о 

м и н а ю щ и е в ы ж и м а н и е , с т и с к и в а н и е , 

х л о п к и , « м ы т ь е р у к » , п о т и р а н и е , п о я в л я 

ю щ и е с я п о с л е п о т е р и ц е л е н а п р а в л е н н ы х 

д в и ж е н и й р у к . 

8 . П о я в л е н и е н а р у ш е н и й х о д ь б ы ( а п р а к -

с и и х о д ь б ы и а т а к с и и ) в в о з р а с т е 1-4 л е т . 

9 . Д и а г н о з с ч и т а е т с я п р е д в а р и т е л ь н ы м 

д о 2 - 5 - л е т н е г о в о з р а с т а . 

//. Дополнительные критерии 

1 . Р а с с т р о й с т в а д ы х а н и я : п е р и о д и ч е 

с к и е а п н о э в о в р е м я б о д р с т в о в а н и я , п е р е 

м е ж а ю щ и е с я г и п е р в е н т и л я ц и е й , ф о р с и 

р о в а н н о е и з г н а н и е в о з д у х а и с л ю н ы , а э -

р о ф а г и я . 

2 . П р и с т у п ы с у д о р о г . 

3. С п а с т и ч н о с т ь , ч а с т о с о ч е т а ю щ а я с я с 

д и с т о н и е й и а т р о ф и е й м ы ш ц . 

4 . П е р и ф е р и ч е с к и е в а з о м о т о р н ы е р а с 

с т р о й с т в а . 

5 . С к о л и о з . 

6 . З а д е р ж к а р о с т а . 

7 . Г и п о т р о ф и ч н ы е м а л е н ь к и е с т у п н и . 

8 . Э л е к т р о э н ц е ф а л о г р а ф и ч е с к и е а н о 

м а л и и : 

а ) м е д л е н н ы й ф о н о в ы й р и т м в с о с т о я 

н и и б о д р с т в о в а н и я и п е р и о д и ч е с к о е з а 

м е д л е н и е р и т м а ( 3 - 5 Г ц ) ; 

б) э п и л е п т и ф о р м н ы е р а з р я д ы б е з и л и с 

н а л и ч и е м к л и н и ч е с к и х с у д о р о г . 

///. Исключающие критерии 

1 . О ч е в и д н о с т ь в н у т р и у т р о б н о й з а д е р ж 

к и р о с т а . 

2 . В и с ц е р о м е г а л и я и л и д р у г и е п р и з н а к и 

б о л е з н е й н а к о п л е н и я . 

3 . Р е т и н о п а т и я и л и а т р о ф и я д и с к о в з р и 

т е л ь н ы х н е р в о в . 

4 . М и к р о ц е ф а л и я п р и р о ж д е н и и . 

5 . Д о к а з а т е л ь с т в о п е р и н а т а л ь н о п р и о б 

р е т е н н о г о п о в р е ж д е н и я м о з г а . 

6 . С у щ е с т в о в а н и е и д е н т и ф и ц и р о в а н 

н о г о м е т а б о л и ч е с к о г о и л и д р у г о г о п р о 

г р е с с и р у ю щ е г о н е в р о л о г и ч е с к о г о з а б о л е 

в а н и я . 

7 . П р и о б р е т е н н ы е н е в р о л о г и ч е с к и е н а 

р у ш е н и я в р е з у л ь т а т е т я ж е л о й и н ф е к ц и и 

и л и ч е р е п н о - м о з г о в о й т р а в м ы . 

Методы лабораторной диагностики 

в к л ю ч а ю т и с с л е д о в а н и е м у т а ц и й в г е н е 

М Е С Р 2 , а т а к ж е и с с л е д о в а н и е а н о м а л ь н о 

г о т и п а п о з д н о р е п л и ц и р у ю щ и х с я х р о м о 

с о м X в л и м ф о ц и т а х п е р и ф е р и ч е с к о й к р о 

в и . П о с л е д н и й м е т о д д и а г н о с т и к и р а з р а 

б о т а н в л а б о р а т о р и и м о л е к у л я р н о й ц и т о -

г е н е т и к и М Н И И п е д и а т р и и и д е т с к о й х и 

р у р г и и и о с н о в а н н а в ы я в л е н и и х а р а к т е р 

н о г о д л я з а б о л е в а н и я н а р у ш е н и я п о с л е д о 

в а т е л ь н о с т и п р о ц е с с а р е п л и к а ц и и и н а к т и -

в и р у е м о й х р о м о с о м ы X . 

Дифференциальную диагностику не

о б х о д и м о п р о в о д и т ь с р а н н и м д е т с к и м ау

т и з м о м , н е й р о н а л ь н ы м ц е р о и д л и п о ф у с -

ц и н о з о м , с и н д р о м о м А н г е л ь м а н а . В с т а д и и 

р е г р е с с а ч а с т о о ш и б о ч н о с т а в и т с я д и а г 

н о з э н ц е ф а л и т а . 

Лечение. М е т о д ы т е р а п е в т и ч е с к о й кор

р е к ц и и с и н д р о м а Р е т т а к р а й н е о г р а н и ч е н ы 

и с в о д я т с я к с и м п т о м а т и ч е с к и м с р е д с т в а м . 

П р и п о я в л е н и и э п и л е п т и ч е с к и х п р и с т у п о в 

п о к а з а н а а н т и к о н в у л ь с а н т н а я т е р а п и я . П р е 

п а р а т а м и в ы б о р а в з а в и с и м о с т и от х а р а к 

т е р а п р и с т у п о в я в л я ю т с я к а р б а м а з е п и н , 

в а л ь п р о а т н а т р и я . П р и м е н я ю т с я т а к ж е л е 

ч е б н а я ф и з к у л ь т у р а и п с и х о л о г и ч е с к и е п р о 

г р а м м ы м а к с и м а л ь н о г о р а з в и т и я о с т а в ш и х 

ся с о х р а н н ы м и д в и г а т е л ь н ы х н а в ы к о в и на 

и х о с н о в е ф о р м и р о в а н и е « я з ы к а о б щ е н и я » . 

В результате и с с л е д о в а н и й , п р о в е д е н 

н ы х в о т д е л е в р о ж д е н н ы х и н а с л е д с т в е н 

н ы х з а б о л е в а н и й М Н И И п е д и а т р и и и дет

с к о й х и р у р г и и , б ы л и в ы я в л е н ы в т о р и ч н ы е 

н а р у ш е н и я э н е р г е т и ч е с к о г о о б м е н а у д е т е й 

с с и н д р о м о м Р е т т а и п р е д л о ж е н н о в ы й э ф -
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Название п р е п а р а т а ( № гос. р е г и с т р а ц и и ) Д о з ы Курс л е ч е н и я 

Элькар (98/337/6) 30-50 мг/кг/сут 3 мес 
Коэнзим Q10 (002637.И.840.03) 30-60 мг/сут 2 мес 
Никотинамид (71/380/24) 20-30 мг/сут 1 мес 
Рибофлавин (73/941/31) 20-30 мг/сут 1 мес 
Тиамин (71/945/20) 20-30 мг/сут 1 мес 
Аскорбиновая кислота (73/941/13) 200-500 мг/сут 1 мес 
Витамин Е (69/446/12) 50-100 мг/сут 3 нед 

ф е к т и в н ы й с п о с о б п а т о г е н е т и ч е с к и о б о с н о 

в а н н о й к о р р е к ц и и н а р у ш е н и й к л е т о ч н о й 

б и о э н е р г е т и к и , о с н о в а н н ы й н а п р и м е н е н и и 

к о м п л е к с а ф а р м а к о л о г и ч е с к и х п р е п а р а т о в , 

п р и в е д е н н о г о в т а б л . 4.3.2 [ 7 ] . 

Профилактика. Б о л ь ш и н с т в о с л у ч а е в 

з а б о л е в а н и я я в л я ю т с я с п о р а д и ч е с к и м и в 

результате м у т а ц и и , в о з н и к ш е й de novo в 

п о л о в ы х к л е т к а х о д н о г о из р о д и т е л е й , в 

б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в - у о т ц а п р о б а н д а . 

Р и с к п о в т о р н о г о р о ж д е н и я р е б е н к а с с и н 

д р о м о м Р е т т а в т а к о й с е м ь е р а в е н о б щ е п о -

п у л я ц и о н н о м у . О д н а к о с у щ е с т в у ю т ж е н щ и 

ны - а с и м п т о м а т и ч е с к и е н о с и т е л ь н и ц ы му

т а ц и и г е н а М Е С Р 2 , у к о т о р ы х б л а г о д а р я 

1 0 0 - п р о ц е н т н о м у с д в и г у Х - и н а к т и в а ц и и з а 

б о л е в а н и е к л и н и ч е с к и н е п р о я в л я е т с я . 

Р и с к р о ж д е н и я б о л ь н о г о р е б е н к а у н и х р а 

в е н 5 0 % . П о э т о м у с ц е л ь ю п р о ф и л а к т и к и 

з а б о л е в а н и я н е о б х о д и м о в ы я в л е н и е ж е н 

щ и н - н о с и т е л ь н и ц с п о м о щ ь ю и с с л е д о в а н и й 

с д в и г а Х - и н а к т и в а ц и и с п о с л е д у ю щ и м по

и с к о м у н и х м у т а ц и й в г е н е М Е С Р 2 . В слу

чае в ы я в л е н и я ж е н щ и н ы - н о с и т е л ь н и ц ы не

о б х о д и м о п р о в е д е н и е у н е е п р е н а т а л ь н о й 

д и а г н о с т и к и на н а л и ч и е М Е С Р 2 - м у т а ц и и у 

п л о д а . 

4 . 3 . 2 . Г е м о ф и л и я А и В 

Г е м о ф и л и я А - н а с л е д с т в е н н а я Х - с ц е п -

л е н н а я к о а г у л о п а т и я , п о р а ж а ю щ а я п р е и 

м у щ е с т в е н н о м а л ь ч и к о в и х а р а к т е р и з у ю 

щ а я с я д е ф и ц и т о м п л а з м е н н о г о ф а к т о р а 

с в е р т ы в а н и я к р о в и VIII. Г е м о ф и л и я В (бо

л е з н ь К р и с т м а с а ) - т а к ж е Х - с ц е п л е н н а я 

к о а г у л о п а т и я , в о с н о в е к о т о р о й л е ж и т с н и 

ж е н и е а к т и в н о с т и ф а к т о р а IX. 

Г е м о ф и л и я А б ы л а и з в е с т н а ж и т е л я м 

В а в и л о н а б о л е е 1 7 0 0 л е т н а з а д . З а б о л е в а 

н и е п р и в л е к л о к с е б е ш и р о к о е в н и м а н и е , 

к о г д а а н г л и й с к а я к о р о л е в а В и к т о р и я , я в л я 

я с ь е г о н о с и т е л ь н и ц е й , п е р е д а л а г е м о ф и 

л и ю в н е с к о л ь к о е в р о п е й с к и х к о р о л е в с к и х 

с е м е й , в т о м ч и с л е - ч е р е з ж е н у ц а р я Н и 

к о л а я I I А л е к с а н д р у Ф е д о р о в н у - ц е с а р е 

в и ч у А л е к с е ю . 

Г е м о ф и л и я В в п е р в ы е о п и с а н а в 

1 9 5 2 г. P . M . A g g e l e r et a l . и, н е з а в и с и м о от 

н и х , R.Biggs e t a l . П о с л е д н я я п у б л и к а ц и я 

б ы л а п о м е щ е н а в р о ж д е с т в е н с к о м 

( C h r i s t m a s - а н г л . « р о ж д е с т в о » ) н о м е р е 

Б р и т а н с к о г о м е д и ц и н с к о г о ж у р н а л а и с о 

д е р ж а л а к л и н и ч е с к о е о п и с а н и е п я т и л е т н е 

г о б о л ь н о г о м а л ь ч и к а п о и м е н и К р и с т м а с . 

П о э т о м у п а т о л о г и я п о л у ч и л а н а з в а н и е б о 

л е з н и К р и с т м а с а . 

Н а и б о л ь ш е й р а с п р о с т р а н е н н о с т ь ю о т л и 

ч а е т с я г е м о ф и л и я А. О н а в с т р е ч а е т с я с час

т о т о й 1 : 5 0 0 0 - 1 : 1 0 ООО м а л ь ч и к о в и л и 8 0 % 

о т всех с л у ч а е в г е м о ф и л и и , 1 9 % п р и х о д и т с я 

на г е м о ф и л и ю В, к о т о р а я в с т р е ч а е т с я с ча

с т о т о й 1 : 27 0 0 0 - 1 : 33 ООО м а л ь ч и к о в , и 1% 

- на г е м о ф и л и ю С [8]. П о с л е д н я я не р а с с м а 

т р и в а е т с я в д а н н о м р а з д е л е , т а к к а к не яв

л я е т с я Х - с ц е п л е н н о й п а т о л о г и е й . 

Этиология. Т и п н а с л е д о в а н и я г е м о ф и 

л и и А и г е м о ф и л и и В - Х - с ц е п л е н н ы й ре

ц е с с и в н ы й . В н о р м е , к а к и з в е с т н о , ж е н щ и 

ны и м е ю т д в е , а м у ж ч и н ы - о д н у х р о м о с о м у 

X . П о э т о м у м а л ь ч и к и н е м о г у т к о м п е н с и р о 

в а т ь п о в р е ж д е н и я Х - с ц е п л е н н ы х г е н о в з а 

с ч е т в т о р о й х р о м о с о м ы X , как э т о в о з м о ж 

но у д е в о ч е к . С л е д о в а т е л ь н о , г е м о ф и л и я А 

и В п о р а ж а е т п р е и м у щ е с т в е н н о м а л ь ч и к о в , 

п е р е д а е т с я о т б о л ь н ы х м у ж ч и н с в о и м д о ч е -
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р я м , к о т о р ы е я в л я ю т с я н о с и т е л ь н и ц а м и . 

П о с л е д н и е с в е р о я т н о с т ь ю 5 0 % п е р е д а ю т 

з а б о л е в а н и е с в о и м с ы н о в ь я м . И с с л е д о в а 

ния п о к а з а л и , что о к о л о 8 0 % м а т е р е й маль

ч и к о в , б о л ь н ы х г е м о ф и л и е й , я в л я ю т с я но

с и т е л ь н и ц а м и . В р е д к и х с л у ч а я х м о г у т б о 

л е т ь д е в о ч к и . Н а п р и м е р , о п и с а н ы о т д е л ь 

н ы е с л у ч а и г е м о ф и л и и у д е в о ч е к , г о м о з и 

г о т н ы х п о м у т а ц и и г е н а г е м о ф и л и и А , р о 

д и в ш и х с я о т б р а к а б о л ь н о г о м у ж ч и н ы и е г о 

к у з и н ы - н о с и т е л ь н и ц ы з а б о л е в а н и я . Дру

г о й о п и с а н н ы й м е х а н и з м р а з в и т и я г е м о ф и 

л и и у б о л ь н о й ж е н с к о г о п о л а - с д в и г Х - и н а 

к т и в а ц и и у д е в о ч к и , г е т е р о з и г о т н о й по му

т а ц и и г е н а г е м о ф и л и и , к о т о р ы й п р и в о д и т к 

т о м у , что в б о л ь ш и н с т в е ее к л е т о к а к т и в н а 

х р о м о с о м а X , н е с у щ а я м у т а ц и ю [ 9 ] . 

Ген, о т в е т с т в е н н ы й з а р а з в и т и е г е м о 

ф и л и и А, - Н Е М А - л о к а л и з о в а н в у ч а с т к е 

X q 2 8 х р о м о с о м ы X [ 1 0 ] . Ген г е м о ф и л и и В -

Н Е М В - т а к ж е л о к а л и з о в а н н а х р о м о с о м е 

X, в у ч а с т к е X q 2 7 . 1 - q 2 7 . 2 [ 1 1 ] . 

Патогенез. Ген Н Е М А к о д и р у е т ф а к 

т о р с в е р т ы в а н и я VIII ( а н т и г е м о ф и л ь н ы й 

ф а к т о р А , и л и а н т и г е м о ф и л ь н ы й г л о б у 

л и н ) , к о т о р ы й с о д е р ж и т с я в п л а з м е к р о в и 

и л и ф и к с и р о в а н н а т р о м б о ц и т а х , с и н т е 

з и р у е т с я в п е ч е н и п р и у ч а с т и и в и т а м и н а 

К и п р и н и м а е т у ч а с т и е в о б р а з о в а н и и 

т р о м б о п л а с т и н а . 

П р и г е м о ф и л и и В ( б о л е з н и К р и с т м а с а ) 

и м е е т м е с т о д е ф и ц и т ф а к т о р а с в е р т ы в а 

н и я I X ( ф а к т о р а К р и с т м а с а , п л а з м е н н о г о 

т р о м б о п л а с т и ч е с к о г о к о м п о н е н т а ) , к о т о 

р ы й в ы п о л н я е т т е ж е ф у н к ц и и , что ф а к 

т о р VIII, о б р а з у е т с я в п е ч е н и , в и т а м и н 

К - з а в и с и м . Д е ф и ц и т а к т и в н о с т и как ф а к 

т о р а VIII, т а к и ф а к т о р а IX в е д е т к н а р у ш е 

н и ю с в е р т ы в а н и я к р о в и . 

Клинические проявления. К л и н и ч е 

с к а я к а р т и н а г е м о ф и л и и А н е о т л и ч и м а о т 

г е м о ф и л и и В. 

П о в ы ш е н н а я к р о в о т о ч и в о с т ь п о я в л я е т с я 

у ж е с п е р в ы х м е с я ц е в ж и з н и р е б е н к а . Э т о 

м о г у т б ы т ь п о д к о ж н ы е к р о в о п о д т е к и , о б у 

с л о в л е н н ы е у ш и б а м и , п о р е з а м и . П о з д н е е 

в о з н и к а ю т к р о в о т е ч е н и я п р и в ы п а д е н и и 

м о л о ч н ы х з у б о в , а в е д у щ и м и в к л и н и ч е 

с к о й к а р т и н е я в л я ю т с я о б и л ь н ы е к р о в о т е 

ч е н и я п р и т р а в м а х , к р о в о и з л и я н и я в к р у п 

н ы е с у с т а в ы . З а г е м а р т р о з а м и с л е д у ю т 

в т о р и ч н ы е в о с п а л и т е л ь н ы е и з м е н е н и я в 

с у с т а в а х , в о з н и к а ю т к о н т р а к т у р ы и а н к и л о 

з ы . Н а и б о л е е ч а с т о п о р а ж а ю т с я к о л е н н ы е 

и г о л е н о с т о п н ы е с у с т а в ы . О п а с н ы м а с с и в 

н ы е м е ж м ы ш е ч н ы е , с у б ф а с ц и а л ь н ы е , з а -

б р ю ш и н н ы е г е м а т о м ы , г е м а т у р и я . 

Д и а г н о с т и к а г е м о ф и л и и о с н о в а н а н а в ы 

ш е о п и с а н н ы х к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и я х , а 

т а к ж е н а и м м у н о л о г и ч е с к и х т е с т а х ( о б 

н а р у ж е н и и а н т и г е н а ф а к т о р а с п о м о щ ь ю 

г о м о л о г и ч н ы х а н т и т е л - и н г и б и т о р о в ) , 

ф у н к ц и о н а л ь н ы х п р о б а х (по ф о р м и р о в а 

н и ю н и т е й ф и б р и н а ) , м о л е к у л я р н о - г е н е т и -

ч е с к и х м е т о д а х ( в ы я в л е н и и д е ф е к т о в г е н а ) . 

Лечение г е м о ф и л и и з а к л ю ч а е т с я в 

п р и м е н е н и и з а м е с т и т е л ь н о й т е р а п и и н е 

д о с т а ю щ и м ф а к т о р о м с в е р т ы в а н и я в ц е 

л я х п р о ф и л а к т и к и и л и к у п и р о в а н и я к р о в о 

т е ч е н и й . И с п о л ь з у ю т с в е ж е з а м о р о ж е н н у ю 

п л а з м у , к р и о п р е ц и п и т а т , к о н ц е н т р а т ч е л о 

в е ч е с к и х ф а к т о р о в VIII и IX, к о н ц е н т р а т 

с в и н о г о и л и к о р о в ь е г о ф а к т о р а VIII и д р . 

В в е д е н и е ф а к т о р о в с в е р т ы в а н и я п о д д е р 

ж и в а е т н о р м а л ь н ы й г е м о с т а з в т е ч е н и е 

о п р е д е л е н н о г о в р е м е н и , п о к а о н и о с т а ю т 

ся в к р о в и в ф и з и о л о г и ч е с к и х к о н ц е н т р а 

ц и я х . В т о в р е м я к а к з а м е с т и т е л ь н а я т е р а 

п и я э ф ф е к т и в н а в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в , у 

1 0 - 1 5 % л е ч е н н ы х б о л ь н ы х п о я в л я ю т с я 

н е й т р а л и з у ю щ и е а н т и т е л а , к о т о р ы е с н и 

ж а ю т э ф ф е к т и в н о с т ь . М е с т н о е л е ч е н и е 

( л е д , н а л о ж е н и е ш в о в ) н а п р а в л е н о н а м и 

н и м и з а ц и ю п о в р е ж д е н и я и б о л и , о б е с п е 

ч е н и е з а ж и в л е н и я . В л е ч е н и и г е м а р т р о 

з о в , в н у т р и м ы ш е ч н ы х г е м а т о м б о л ь ш о е 

з н а ч е н и е и м е е т и м м о б и л и з а ц и я . О б е з б о 

л и в а н и е п р о в о д и т с я п р е п а р а т а м и , н е с о 

д е р ж а щ и м и а ц е т и л с а л и ц и л о в у ю к и с л о т у 

( п а р а ц е т а м о л , а ц е т а м и н о ф е н ) . Н е о б х о д и 

м о т а к ж е с в о е в р е м е н н о е л е ч е н и е п о с т г е 

м о р р а г и ч е с к и х а н е м и й . В о з м о ж н о с т и г е н 

н о й т е р а п и и г е м о ф и л и и ( в е к т о р н а я т е х н о 

л о г и я п е р е н о с а г е н о в ) п р о д е м о н с т р и р о в а 

н ы н а м о д е л и д е ф и ц и т а ф а к т о р а VIII у э к с 

п е р и м е н т а л ь н ы х ж и в о т н ы х [ 1 2 ] . 
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Профилактика о с н о в а н а н а о п р е д е л е 

н и и н о с и т е л ь с т в а ж е н щ и н о й г е м о ф и л и и 

п о в ы я в л е н и ю с н и ж е н н о г о у р о в н я ф а к т о 

р а VIII в к р о в и и л и п о о б н а р у ж е н и ю м у т а 

ц и й с о о т в е т с т в у ю щ и х г е н о в . У ж е н щ и н - н о 

с и т е л ь н и ц о с у щ е с т в л я е т с я п р е н а т а л ь н а я 

д и а г н о с т и к а - б и о п с и я в о р с и н х о р и о н а н а 

8-й н е д б е р е м е н н о с т и , и с с л е д о в а н и е а м -

н и о ц и т о в , р е ж е а с п и р а ц и я к р о в и и з п у п о 

в и н ы п л о д а ( к о р д о ц е н т е з ) н а 1 8 - 2 0 н е д 

с ц е л ь ю а н а л и з а Д Н К п л о д а н а п р е д м е т 

м у т а ц и й в г е н а х Н Е М А и л и Н Е М В . 

4 . 3 . 3 . М ы ш е ч н а я д и с т р о ф и я 

Д ю ш е н н а - Б е к к е р а 

П с е в д о г и п е р т р о ф и ч е с к а я п р о г р е с с и 

р у ю щ а я м ы ш е ч н а я д и с т р о ф и я Д ю ш е н -

на - н а с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е с Х - с ц е -

п л е н н ы м р е ц е с с и в н ы м т и п о м н а с л е д о в а 

н и я , о б у с л о в л е н н о е м у т а ц и е й г е н а , к о д и 

р у ю щ е г о б е л о к м и о ц и т о в - д и с т р о ф и н . 

П е р в о е н а б л ю д е н и е п с е в д о г и п е р т р о ф и 

ч е с к о й п р о г р е с с и р у ю щ е й м ы ш е ч н о й д и с т р о 

ф и и Д ю ш е н н а о т н о с и т с я к с е р е д и н е XIX ве

ка (Е.Мегуоп, 1852). В 1868 г. G . D u c h e n n e 

п р е д с т а в и л с и с т е м а т и з и р о в а н н ы й а н а л и з 

б о л е з н и , п о л у ч и в ш е й в п о с л е д с т в и и е г о и м я . 

В 1955 г. P.E.Becker и F.Kiener в ы д е л и л и сре

ди п а ц и е н т о в с п р о г р е с с и р у ю щ е й м ы ш е ч н о й 

д и с т р о ф и е й Д ю ш е н н а н о в у ю н о з о л о г и ч е 

с к у ю ф о р м у , о т л и ч а ю щ у ю с я б о л е е л е г к и м 

т е ч е н и е м и п о л у ч и в ш у ю н а з в а н и е п р о г р е с 

с и р у ю щ е й м ы ш е ч н о й д и с т р о ф и и Б е к к е р а . 

Ч а с т о т а п р о г р е с с и р у ю щ е й м ы ш е ч н о й 

д и с т р о ф и и Д ю ш е н н а в а р ь и р у е т о т 9,7 д о 

3 2 , 6 на 1 0 0 ООО, а Б е к к е р а - от 3,2 до 5 на 

100 0 0 0 ж и в о р о ж д е н н ы х м а л ь ч и к о в . 

В 1 9 8 7 г. б ы л к л о н и р о в а н г е н D M D п р о 

г р е с с и р у ю щ е й м ы ш е ч н о й д и с т р о ф и и Д ю 

ш е н н а ( Б е к к е р а ) , к о т о р ы й р а с п о л а г а е т с я в 

л о к у с е Х р 2 1 . 2 . Ген ч р е з в ы ч а й н о в е л и к . 

П р и м е р н о д в е т р е т и м у т а ц и й в н е м пред

с т а в л я ю т с о б о й д е л е ц и и , з а т р а г и в а ю щ и е 

о д и н и л и н е с к о л ь к о э к з о н о в г е н а D M D . С р е 

д и в с е х с л у ч а е в з а б о л е в а н и я о к о л о о д н о й 

т р е т и я в л я ю т с я м у т а ц и я м и de novo, о с т а л ь 

н ы е д в е т р е т и н а с л е д у ю т с я ч е р е з ж е н щ и н -

н о с и т е л ь н и ц . М ы ш е ч н о й д и с т р о ф и е й Д ю 

ш е н н а с т р а д а ю т п р е и м у щ е с т в е н н о г е м и з и -

г о т н ы е п о м у т а ц и и Х - с ц е п л е н н о г о г е н а D M D 

м а л ь ч и к и . О д н а к о г е т е р о з и г о т н ы е д е в о ч к и 

т а к ж е м о г у т и м е т ь к л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я 

в с л у ч а е с д в и г а Х - и н а к т и в а ц и и , п р и кото

р о м а к т и в н о й в б о л ь ш и н с т в е к л е т о к являет

ся х р о м о с о м а X с м у т а ц и е й г е н а D M D . 

Патогенез. П р о д у к т о м г е н а я в л я е т с я 

б е л о к д и с т р о ф и и . П р и о т с у т с т в и и с и н т е з а 

д и с т р о ф и н а ф е н о т и п и ч е с к и е п р о я в л е н и я 

с о о т в е т с т в у ю т м и о п а т и и Д ю ш е н н а , а п р и 

с н и ж е н и и к о л и ч е с т в а и у м е н ь ш е н и и р а з 

м е р а с и н т е з и р у е м о г о д и с т р о ф и н а - м и о 

п а т и и Б е к к е р а . Д и с т р о ф и и с о д е р ж и т с я в 

с к е л е т н ы х , г л а д к и х м ы ш ц а х , к а р д и о м и о ц и -

т а х и в о л о к н а х П у р к и н ь е , а т а к ж е в к л е т к а х 

ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы . 

Клинические проявления. С а м ы е р а н 

н и е с и м п т о м ы з а б о л е в а н и я п о я в л я ю т с я в 

3 - 5 - л е т н е м в о з р а с т е в ж а л о б а х н а б ы с т 

р у ю у т о м л я е м о с т ь , т р у д н о с т и п р и п о д ъ е м е 

п о л е с т н и ц е , ч а с т ы е п а д е н и я . П о я в л я е т с я 

« у т и н а я » п о х о д к а с п р е и м у щ е с т в е н н о й 

о п о р о й н а п е р е д н и й о т д е л с т о п ы . П о с т е 

п е н н о п р о г р е с с и р у е т м ы ш е ч н а я с л а 

б о с т ь , - с н а ч а л а в п р о к с и м а л ь н ы х , а з а т е м 

в д и с т а л ь н ы х г р у п п а х м ы ш ц к о н е ч н о с т е й . 

О б н а р у ж и в а ю т с я п с е в д о г и п е р т р о ф и я , а 

з а т е м и а т р о ф и я , в п е р в у ю о ч е р е д ь , и к р о 

н о ж н ы х м ы ш ц , в о з н и к а ю т г и п е р л о р д о з , 

с г и б а т е л ь н ы е к о н т р а к т у р ы с у с т а в о в к о 

н е ч н о с т е й . К 8 г о д а м д е т и т е р я ю т с п о с о б 

н о с т ь к с а м о с т о я т е л ь н о й х о д ь б е . 

В о в л е ч е н и е в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с 

м и о к а р д а м о ж е т б ы т ь у ж е с 6 - л е т н е г о 

в о з р а с т а , а к к о н ц у в т о р о й д е к а д ы ж и з н и 

н а б л ю д а е т с я у б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х . П о 

я в л я ю т с я о д ы ш к а и ч а с т о е с е р д ц е б и е н и е , 

о с о б е н н о в п о л о ж е н и и л е ж а , п е р и о д и ч е 

с к и - б о л и в о б л а с т и с е р д ц а , ч а щ е н о ю 

щ е г о х а р а к т е р а . Л е т а л ь н ы й и с х о д о б ы ч н о 

н а с т у п а е т о т с е р д е ч н о - л е г о ч н о й н е д о с т а 

т о ч н о с т и к к о н ц у т р е т ь е г о д е с я т и л е т и я 

ж и з н и . 

П о р а ж е н и е г л а д к о й м у с к у л а т у р ы ж е л у 

д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а м о ж е т п р и в о д и т ь 

к е г о д и л а т а ц и и и п с е в д о о б с т р у к ц и и [ 1 3 ] . 
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У т р е т и б о л ь н ы х н а б л ю д а ю т с н и ж е н и е 

и н т е л л е к т а л е г к о й с т е п е н и . 

М ы ш е ч н а я д и с т р о ф и я Б е к к е р а о т л и ч а 

е т с я б о л е е п о з д н и м д е б ю т о м ( с к о н ц а п е р 

в о г о д е с я т и л е т и я ж и з н и ) и д о б р о к а ч е с т 

в е н н ы м т е ч е н и е м ( с п о с о б н о с т ь к х о д ь б е 

с о х р а н я е т с я д о с о р о к а л е т н е г о в о з р а с т а ) . 

Л е т а л ь н ы й и с х о д н а с т у п а е т о т с е р д е ч н о й 

н е д о с т а т о ч н о с т и . Н е р е д к и с л у ч а и в н е з а п 

н о й с е р д е ч н о й с м е р т и . 

Диагностика з а б о л е в а н и я о с у щ е с т в л я 

е т с я н а о с н о в а н и и к л и н и ч е с к и х к р и т е р и е в , 

т а к и х к а к м у ж с к о й пол п а ц и е н т а , п о р а ж е 

н и е с н а ч а л а п р о к с и м а л ь н ы х о т д е л о в к о н е ч 

н о с т е й , а з а т е м д и с т а л ь н ы х , п р о г р е с с и р у ю 

щ е е т е ч е н и е , н а л и ч и е п с е в д о г и п е р т р о ф и и 

м ы ш ц , о т с у т с т в и е с л а б о с т и э к с т р а о к у л я р 

н ы х м ы ш ц . В с ы в о р о т к е к р о в и р е з к о п о в ы 

ш е н - к а к м и н и м у м в 10 р а з по с р а в н е н и ю 

с н о р м о й - у р о в е н ь к р е а т и н ф о с ф о к и н а з ы . 

П р и п р о в е д е н и и э л е к т р о м и о г р а ф и и , а так

ж е п р и б и о п с и и м ы ш ц в ы я в л я е т с я п е р в и ч 

н о м ы ш е ч н ы й т и п п о р а ж е н и я . М о л е к у л я р -

н о - г е н е т и ч е с к и й а н а л и з п о з в о л я е т в ы я в и т ь 

д е л е ц и и в г е н е D M D . В с л у ч а я х , к о г д а д е л е 

ц и и г е н а н е м о г у т б ы т ь и д е н т и ф и ц и р о в а 

н ы , п р и м е н я ю т и м м у н о б л о т т и н г д л я а н а л и 

з а д и с т р о ф и н а . П р и м ы ш е ч н о й д и с т р о ф и и 

Б е к к е р а д и с т р о ф и и л и б о у к о р о ч е н , л и б о 

у в е л и ч е н в р а з м е р е п р и н о р м а л ь н о м е г о 

к о л и ч е с т в е , а п р и м ы ш е ч н о й д и с т р о ф и и 

Д ю ш е н н а о н о т с у т с т в у е т [ 1 4 ] . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с д р у г и м и п р о г р е с с и р у ю щ и м и м ы 

ш е ч н ы м и д и с т р о ф и я м и . 

Лечение. П р и м е н е н и е п р е д н и з о л о н а у 

б о л ь н ы х с м и о п а т и я м и Д ю ш е н н а и Б е к к е 

р а с о п р о в о ж д а е т с я о т ч е т л и в ы м п о л о ж и 

т е л ь н ы м э ф ф е к т о м , з а к л ю ч а ю щ и м с я в 

у в е л и ч е н и и м ы ш е ч н о й с и л ы , н о м е х а н и з м 

п о л о ж и т е л ь н о г о в л и я н и я к о р т и к о с т е р о и -

д о в н е я с е н , э ф ф е к т н е п р о д о л ж и т е л е н и 

с о п р я ж е н с в ы с о к и м р и с к о м п о б о ч н о г о 

д е й с т в и я . Т р а н с п л а н т а ц и я м и о б л а с т о в и 

г е н н а я т е р а п и я п р о х о д я т к л и н и ч е с к и е и с 

п ы т а н и я [ 1 5 ] . Н а п о з д н и х с т а д и я х п р о в о 

д и т с я л е ч е н и е с е р д е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и 

и у г р о ж а ю щ и х ж и з н и н а р у ш е н и й р и т м а 

с е р д ц а с п р и м е н е н и е м а н т и а р и т м и ч е с к и х 

п р е п а р а т о в ( а м и о д а р о н а , б е т а - б л о к а т о -

р о в ) , д и у р е т и к о в , п р е п а р а т о в к а л и я , д и г о к -

с и н а , б л о к а т о р о в а н г и о т е н з и н к о н в е р т и р у -

ю щ е г о ф е р м е н т а и д р . , п о з в о л я ю щ и х п р о 

д л и т ь ж и з н ь п а ц и е н т а м н а н е с к о л ь к о л е т . 

О п и с а н ы е д и н и ч н ы е с л у ч а и , к о г д а у 

б о л ь н ы х с д е ф и ц и т о м г о р м о н а р о с т а з а б о 

л е в а н и е п р о т е к а л о н е о б ы ч н о л е г к о . Н а о с 

н о в а н и и э т и х н а б л ю д е н и й б ы л п р е д л о ж е н 

п о д х о д к л е ч е н и ю , о с н о в а н н ы й н а п р и м е 

н е н и и и н г и б и т о р о в г о р м о н а р о с т а . И с с л е 

д о в а н и я , п р о в е д е н н ы е н а м о н о з и г о т н ы х 

б л и з н е ц а х с м ы ш е ч н о й д и с т р о ф и е й Д ю 

ш е н н а , с в и д е т е л ь с т в у ю т о з н а ч и т е л ь н о 

б о л е е л е г к о м т е ч е н и и б о л е з н и у б л и з н е ц а , 

п о л у ч а в ш е г о а н т а г о н и с т ы г о р м о н а р о с т а , 

ч е м у б л и з н е ц а , п р и н и м а в ш е г о п л а ц е б о . 

Профилактика о с у щ е с т в л я е т с я на о с 

н о в а н и и п р е н а т а л ь н о г о д и а г н о з а , к о т о р ы й 

п р о в о д и т с я как ж е н щ и н а м - н о с и т е л ь н и ц а м 

м у т а ц и й г е н а D M D , т а к и ж е н щ и н а м б е з 

м у т а ц и й , у к о т о р ы х у ж е е с т ь х о т я б ы о д и н 

б о л ь н о й р е б е н о к , п о с к о л ь к у у н и х не и с 

к л ю ч е н а в о з м о ж н о с т ь м о з а и ц и з м а п о му

т а ц и и г е н а D M D в п о л о в ы х к л е т к а х . П р е н а -

т а л ь н а я д и а г н о с т и к а о с у щ е с т в л я е т с я п р и 

п о м о щ и м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о г о а н а 

л и з а , а т а к ж е в н у т р и у т р о б н о й б и о п с и и 

м ы ш ц п л о д а с п о с л е д у ю щ и м и с с л е д о в а н и 

е м д и с т р о ф и н а [ 1 6 ] . 

П о к а з а н а в о з м о ж н о с т ь п р о в е д е н и я п р е -

н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и с и с п о л ь з о в а н и е м 

е д и н и ч н ы х к л е т о к - а м н и о ц и т о в , к л е т о к 

х о р и о н а и б л а с т о м е р о в [ 1 3 ] . 

4 . 3 . 4 . В и т а м и н D - р е з и с т е н т н ы й 

р а х и т ( ф о с ф а т - д и а б е т ) 

В и т а м и н D - р е з и с т е н т н ы й р а х и т ( с и 

н о н и м ы : ф о с ф а т - д и а б е т , с е м е й н ы й г и п о -

ф о с ф а т е м и ч е с к и й р а х и т , п о ч е ч н ы й р а х и т , 

с и н д р о м О л б р а й т а - Б а т л е р а - Б л ю м б е р г а ) 

- н а с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е , с в я з а н н о е 

с д е ф и ц и т о м в о р г а н и з м е ф о с ф а т о в и с о 

п р о в о ж д а ю щ е е с я з а д е р ж к о й р о с т а д е т е й . 

З а б о л е в а н и е в п е р в ы е о п и с а н о F.Albright 

et a l . в 1 9 3 7 г. В 1 9 5 8 г. R.W.Winters et a l . 
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п р е д с т а в л е н о п о д р о б н о е о п и с а н и е к л и н и 

ч е с к и х п р о я в л е н и й б о л е з н и и д о к а з а н 

Х - с ц е п л е н н ы й т и п н а с л е д о в а н и я [ 1 7 ] . 

Э т о о д н о и з с а м ы х ч а с т ы х з а б о л е в а н и й 

и з г р у п п ы т а к н а з ы в а е м ы х « р а х и т о п о д о б -

н ы х » б о л е з н е й , е г о ч а с т о т а с о с т а в л я е т 

п р и м е р н о 1 : 20 ООО д е т с к о г о н а с е л е н и я . 

К л а с с и ч е с к и й т и п в и т а м и н D - р е з и с т е н т -

н о г о р а х и т а и м е е т д о м и н а н т н ы й , с ц е п л е н 

н ы й с х р о м о с о м о й X т и п н а с л е д о в а н и я . 

Этиология. Г и п о ф о с ф а т е м и ч е с к и й р а х и т 

о т л и ч а е т с я в ы р а ж е н н ы м к л и н и к о - г е н е т и ч е -

с к и м п о л и м о р ф и з м о м . Ген к л а с с и ч е с к о г о 

в и т а м и н - р е з и с т е н т н о г о р а х и т а ( ф о с ф а т - д и 

абета) л о к а л и з о в а н н а х р о м о с о м е Х р 2 2 . 2 -

р22.1 [18, 19]. О н и м е е т с и м в о л ы РЕХ-ген 

и л и Р Н Е Х - г е н [20-23]. Ген РЕХ к о д и р у е т б е 

лок, с о с т о я щ и й и з 7 4 9 а м и н о к и с л о т н ы х ос

т а т к о в [24]. Ген и м е е т 18 н е б о л ь ш и х э к з о н о в 

[25] . К н а с т о я щ е м у в р е м е н и о п и с а н о б о л е е 

130 м у т а ц и й г е н а ф о с ф а т - д и а б е т а , к о т о р ы е 

п р е д с т а в л е н ы р а з л и ч н ы м и к л а с с а м и (деле

ц и и , и н с е р ц и и , н о н с е н с - м у т а ц и и , м у т а ц и и , 

в е д у щ и е к н а р у ш е н и ю с п л а й с и н г а , и др.) 

[26] . П о с в о и м х а р а к т е р и с т и к а м ген ф о с ф а т -

д и а б е т а о т н о с и т с я к с е м е й с т в у г е н о в э н д о -

п е п т и д а з , п р е д с т а в и т е л и к о т о р о г о у ч а с т в у 

ю т в д е г р а д а ц и и и л и а к т и в а ц и и р а з л и ч н ы х 

п е п т и д н ы х г о р м о н о в , в к л ю ч а я н е й т р а л ь н ы е 

э н д о п е п т и д а з ы , э н д о т е л и й - п р е в р а щ а ю щ и е 

э н з и м ы и а н т и г е н ы г р у п п ы к р о в и Kell [20]. 

О с о б е н н о с т ь ю н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а 

ния является о т с у т с т в и е передачи п а т о л о г и 

ч е с к о г о г е н а от о т ц а к с ы н у , т а к как отец мо

ж е т п е р е д а т ь только Y - х р о м о с о м у . О д н а к о 

с у щ е с т в у ю т а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы е ф о р м ы 

г и п о ф о с ф а т е м и ч е с к о г о р а х и т а с л о к а л и з а 

ц и е й г е н а в х р о м о с о м е 12р13.3 и с в я з а н н ы е 

с м у т а ц и я м и в гене ф а к т о р а р о с т а ф и б р о -

б л а с т о в [ 2 7 - 2 9 ] , а т а к ж е ф о р м ы г и п о ф о с ф а 

т е м и ч е с к о г о р а х и т а с г и п е р к а л ь ц и у р и е й [30]. 

Патогенез. В результате м у т а ц и й в г е н е 

Р Н Е Х в о з н и к а е т д е ф и ц и т б е л к о в , о с у щ е с т 

в л я ю щ и х т р а н с п о р т ф о с ф а т о в в п о ч е ч н ы х 

к а н а л ь ц а х (NaPi-2 c o t r a n s p o r t e r ) и, в о з м о ж 

но, в к и ш е ч н и к е с р а з в и т и е м г и п о ф о с ф а т е -

м и и , а т а к ж е в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в и г и -

п е р ф о с ф а т у р и и [ 3 1 , 3 2 ] . Н а р у ш е н и е ф о с -

ф о р н о - к а л ь ц и е в о г о р а в н о в е с и я п р и в о д и т к 

д е м и н е р а л и з а ц и и с к е л е т а , р а з в и т и ю р а х и -

т о п о д о б н ы х д е ф о р м а ц и й с к е л е т а и з а д е р ж 

к е р о с т а [33] . Т а к и м о б р а з о м , п а т о г е н е т и ч е 

с к и е м е х а н и з м ы з а б о л е в а н и я в к л ю ч а ю т : 

1 ) п е р в и ч н о е н а р у ш е н и е р е а б с о р б ц и и 

ф о с ф а т о в в п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц а х ( п е р в и ч 

н а я т у б у л о п а т и я ) ; 

2 ) п е р в и ч н ы й д е ф е к т н а р у ш е н и я в с а с ы 

в а н и я к а л ь ц и я и ф о с ф о р а в к и ш е ч н и к е ; 

3 ) г е н е т и ч е с к и о б у с л о в л е н н ы й с о ч е -

т а н н ы й д е ф е к т п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц е в и к и 

ш е ч н и к а ; 

4 ) н а р у ш е н и е м е т а б о л и з м а в и т а м и н а D 

в п е ч е н и [ 1 8 ] . 

Н а р у ш е н и я а к т и в н о г о т р а н с п о р т а н е о р 

г а н и ч е с к и х ф о с ф а т о в п р и в и т а м и н D-pe-

з и с т е н т н о м р а х и т е с о з д а ю т и х д е ф и ц и т , 

что п р и в о д и т к ф о р м и р о в а н и ю р а х и т о п о -

д о б н ы х и з м е н е н и й с к е л е т а . Э т о м у с п о с о б 

с т в у ю т в р я д е с л у ч а е в и з б ы т о ч н а я с е к р е 

ц и я п а р а т и р е о и д н о г о г о р м о н а ( П Т Г ) и р а з 

в и т и е в т о р и ч н о г о г и п е р п а р а т и р е о з а [ 3 4 ] . 

Д л я п о н и м а н и я б о л е е г л у б о к и х п а т о г е 

н е т и ч е с к и х м е х а н и з м о в ф о р м и р о в а н и я 

п а т о л о г и и т р е б у ю т с я д а л ь н е й ш и е и с с л е 

д о в а н и я . 

Клинические проявления з а б о л е в а н и я 

ч а щ е в с е г о р а з в и в а ю т с я н а 2-м г о д у ж и з 

н и , о д н а к о в о з м о ж н о н а ч а л о з а б о л е в а н и я 

и на п е р в о м г о д у ( р а н н я я м а н и ф е с т а ц и я ) , и 

в в о з р а с т е 7 - 9 л е т ( п о з д н я я м а н и ф е с т а 

ц и я ) . К в е д у щ и м п р и з н а к а м в и т а м и н D-pe-

з и с т е н т н о г о р а х и т а о т н о с я т с я р а х и т о п о -

д о б н ы е и з м е н е н и я с к е л е т а , п р е и м у щ е с т 

в е н н о н и ж н и х к о н е ч н о с т е й п о т и п у в а р у с -

н ы х д е ф о р м а ц и й . Э т и и з м е н е н и я с о п р о в о 

ж д а ю т с я з а д е р ж к о й ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я 

и н а р у ш е н и е м п о х о д к и р е б е н к а ( « у т и н а я 

п о х о д к а » ) . П о р а ж е н и я с к е л е т а н о с я т п р о 

г р е с с и р у ю щ и й х а р а к т е р и в ы з ы в а ю т з а 

д е р ж к у с т а н о в л е н и я с т а т и к о - м о т о р н ы х 

ф у н к ц и й б о л ь н о г о р е б е н к а [ 3 5 ] . И н т е л л е к т 

д е т е й с в и т а м и н D - р е з и с т е н т н ы м р а х и т о м , 

как п р а в и л о , не с т р а д а е т . В р е з у л ь т а т е в ы 

р а ж е н н ы х н а р у ш е н и й ф о с ф о р н о - к а л ь ц и е -

в о г о о б м е н а н а б л ю д а е т с я з а д е р ж к а ф и з и 

ч е с к о г о р а з в и т и я - з а д е р ж к а р о с т а , в то 
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в р е м я к а к п о к а з а т е л и м а с с ы т е л а о с т а ю т 

ся в п р е д е л а х н о р м а л ь н ы х з н а ч е н и й . 

Х а р а к т е р н ы м и б и о х и м и ч е с к и м и п р и з н а к а 

ми з а б о л е в а н и я являются н и з к и й у р о в е н ь не

о р г а н и ч е с к и х ф о с ф а т о в в с ы в о р о т к е к р о в и -

0,5-0,7 ммоль/л (при н о р м е 1,0-1,6 ммоль/л), 

п о в ы ш е н н а я э к с к р е ц и я ф о с ф а т о в с м о ч о й -

более 20 ммоль/сут, в ы с о к и й п о ч е ч н ы й кли

ренс ф о с ф а т о в 3 0 - 6 0 , 0 мл/мин/1,73 м 2 (при 

н о р м е 6 , 0 - 1 4 мл/мин/1,73 м г ), н о р м а л ь н ы й 

у р о в е н ь кальция в с ы в о р о т к е к р о в и , п о в ы 

ш е н н а я в 1,5-2 р а з а а к т и в н о с т ь щ е л о ч н о й 

ф о с ф а т а з ы к р о в и . 

В и т а м и н D - р е з и с т е н т н ы й р а х и т о т л и ч а 

е т с я в ы р а ж е н н ы м к л и н и ч е с к и м п о л и м о р 

ф и з м о м . В з а в и с и м о с т и о т с р о к о в м а н и ф е 

с т а ц и и , к л и н и к о - б и о х и м и ч е с к и х о с о б е н н о 

с т е й , х а р а к т е р а о т в е т н о й р е а к ц и и н а в и т а 

м и н D в ы д е л я ю т 4 к л и н и к о - б и о х и м и ч е с к и х 

в а р и а н т а з а б о л е в а н и я [ 3 5 ] : 

1-й в а р и а н т - х а р а к т е р и з у е т с я м а н и ф е 

с т а ц и е й з а б о л е в а н и я н а п е р в о м г о д у ж и з 

н и , н е з н а ч и т е л ь н о й с т е п е н ь ю к о с т н ы х д е 

ф о р м а ц и й , х о р о ш е й р е а к ц и е й н а л е ч е н и е 

в и т а м и н о м D. 

2-й в а р и а н т - о т л и ч а е т с я б о л е е п о з д н е й 

м а н и ф е с т а ц и е й ( н а в т о р о м г о д у ж и з н и ) , в ы 

р а ж е н н ы м и к о с т н ы м и и з м е н е н и я м и , р е з и 

с т е н т н о с т ь ю к в ы с о к и м д о з а м в и т а м и н а D. 

П а т о г е н е т и ч е с к о е р а з в и т и е д а н н о г о в а р и 

а н т а б о л е з н и о б у с л о в л е н о п р е и м у щ е с т в е н 

н ы м д е ф е к т о м п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц е в ( с н и ж е 

н и е р е а б с о р б ц и и ф о с ф о р а ) и п о т е р я м и ф о 

с ф а т о в ( г л а в н ы м о б р а з о м , с м о ч о й ) . 

3-му в а р и а н т у - с в о й с т в е н н ы п о з д н я я 

м а н и ф е с т а ц и я з а б о л е в а н и я - п о с л е ш е с 

т и л е т н е г о в о з р а с т а - т я ж е с т ь с к е л е т н ы х 

а н о м а л и й , в ы р а ж е н н а я р е з и с т е н т н о с т ь к 

в и т а м и н у D . П а т о г е н е з э т о г о в а р и а н т а б о 

л е з н и с в я з а н с н а р у ш е н и е м в с а с ы в а н и я в 

к и ш е ч н и к е к а л ь ц и я и ф о с ф о р а . 

4-й в а р и а н т - п р о я в л я е т с я п о в ы ш е н н о й 

ч у в с т в и т е л ь н о с т ь ю к в и т а м и н у D и с к л о н 

н о с т ь ю к р а з в и т и ю к л и н и к о - б и о х и м и ч е 

с к и х п р и з н а к о в г и п е р в и т а м и н о з а D ( ж а ж 

д а , р в о т а , г и п е р к а л ь ц и у р и я и д р . ) . П е р в ы е 

к л и н и ч е с к и е с и м п т о м ы з а б о л е в а н и я о б н а 

р у ж и в а ю т с я н а в т о р о м г о д у ж и з н и и о т л и 

ч а ю т с я у м е р е н н о й с т е п е н ь ю к о с т н ы х д е 

ф о р м а ц и й . 

Т а к и м о б р а з о м , к л и н и ч е с к и й п о л и м о р 

ф и з м п а т о л о г и и , о с о б е н н о с т и п а т о г е н е з а и 

м е т а б о л и ч е с к и х р а с с т р о й с т в , а т а к ж е ш и р о 

к и й д и а п а з о н о т в е т н о й р е а к ц и и б о л ь н ы х н а 

в и т а м и н D с в и д е т е л ь с т в у ю т в пользу генети

ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т и с а м о г о з а б о л е в а н и я . 

Э т о н а ш л о п о д т в е р ж д е н и е в и с с л е д о в а 

н и я х C . S c r i v e r e t a l . [ 2 7 ] , у с т а н о в и в ш и х 

ф о р м у , п е р е д а ю щ у ю с я п о а у т о с о м н о - д о -

м и н а н т н о м у т и п у . 

В и т а м и н D - р е з и с т е н т н ы й р а х и т , и м е ю 

щ и й а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п н а с л е д о 

в а н и я , х а р а к т е р и з у е т с я п о я в л е н и е м п е р 

в ы х п р и з н а к о в б о л е з н и н а в т о р о м г о д у 

ж и з н и в в и д е н а р у ш е н и й п о х о д к и , н е з н а ч и 

т е л ь н о й с т е п е н ь ю к о с т н ы х д е ф о р м а ц и й , 

м а л о о т р а ж а ю щ и х с я н а з а д е р ж к е р о с т а 

д е т е й . М е т а б о л и ч е с к и е р а с с т р о й с т в а п р о 

я в л я ю т с я у м е р е н н о й г и п о ф о с ф а т е м и е й 

( с н и ж е н и е у р о в н я ф о с ф о р а в к р о в и д о 

0 , 8 - 0 , 9 м м о л ь / л ) , н о р м а л ь н ы м и п о к а з а т е 

л я м и у р о в н я к а л ь ц и я в к р о в и и н е з н а ч и 

т е л ь н ы м п о в ы ш е н и е м а к т и в н о с т и щ е л о ч 

н о й ф о с ф а т а з ы с ы в о р о т к и к р о в и . З а б о л е 

в а н и е в ц е л о м о т л и ч а е т с я н е т я ж е л ы м т е 

ч е н и е м и б о л е е б л а г о п р и я т н ы м п р о г н о з о м 

п о с р а в н е н и ю с к л а с с и ч е с к и м т и п о м в и т а 

м и н D - р е з и с т е н т н о г о р а х и т а . 

Д л я р а н н е й д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н о 

г о г и п о ф о с ф а т е м и ч е с к о г о р а х и т а п р е д л о 

ж е н ы д в е д и а г н о с т и ч е с к и е п р о г р а м м ы 

[ 3 6 ] : м и н и м а л ь н а я и м а к с и м а л ь н а я . 

Минимальная программа (для д е т с к и х 

п о л и к л и н и к ) в к л ю ч а е т : 

• с б о р г е н е а л о г и ч е с к и х д а н н ы х ( н а л и 

ч и е а н а л о г и ч н о г о з а б о л е в а н и я у р о д и т е 

л е й и р о д с т в е н н и к о в ) ; 

• р е н т г е н о г р а ф и ю т р у б ч а т ы х к о с т е й 

в е р х н и х и н и ж н и х к о н е ч н о с т е й (с о п р е д е 

л е н и е м а к т и в н о с т и п р о ц е с с а ) ; 

• к л и н и ч е с к и й а н а л и з м о ч и ( в ы я в л е 

н и е п р о т е и н у р и и , л е й к о ц и т у р и и , э р и т р о -

ц и т у р и и ) ; 

• п р о в е д е н и е п р о б ы С у л к о в и ч а ; 

• о п р е д е л е н и е с у т о ч н о й э к с к р е ц и и 

к а л ь ц и я с м о ч о й ; 
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• с к р и н и н г - т е с т ы на г и п е р а м и н о а ц и д у -

р и ю ( т е с т ы н а а м и н о а з о т , т е с т н а п р о л и н , 

й о д - а з и д н а я п р о б а н а ц и с т и н ) ; 

• с к р и н и н г - т е с т на г л ю к о з у р и ю и г и п е р -

а м и н о а ц и д у р и ю ( г л ю к о - т е с т , т е с т н а а л ь -

ф а - а м и н о а з о т ) ; 

• у л ь т р а з в у к о в о е и с с л е д о в а н и е п о ч е к . 

Максимальная программа (для д е т с к и х 

с т а ц и о н а р о в и с п е ц и а л и з и р о в а н н ы х о т д е 

л е н и й ) в к л ю ч а е т : 

• о п р е д е л е н и е с о д е р ж а н и я к а л ь ц и я и 

ф о с ф о р а в к р о в и и с у т о ч н о й э к с к р е ц и и 

к а л ь ц и я и ф о с ф о р а с м о ч о й ; 

• и с с л е д о в а н и е а к т и в н о с т и щ е л о ч н о й 

ф о с ф а т а з ы с ы в о р о т к и к р о в и , п о к а з а т е л е й 

2 5 - O H - D - 3 и 1 , 2 5 ( O H ) D - 3 в к р о в и , с о д е р ж а 

н и я к а л и я и н а т р и я в к р о в и ; 

• п р о в е д е н и е п р о б ы З и м н и ц к о г о ; 

• и с с л е д о в а н и е с у т о ч н о й э к с к р е ц и и 

г л ю к о з ы с м о ч о й ; 

• о п р е д е л е н и е о с т а т о ч н о г о а з о т а и м о 

ч е в и н ы к р о в и ; 

• и с с л е д о в а н и е у р о в н е й к а л ь ц и я и ф о с 

ф о р а к р о в и у р о д и т е л е й ; 

• о п р е д е л е н и е к л и р е н с а э н д о г е н н о г о 

к р е а т и н и н а ; 

• п р о в е д е н и е э к с к р е т о р н о й у р о г р а ф и и . 

С о ч е т а н и е г и п о ф о с ф а т е м и и и р а х и т и 

ч е с к и х д е ф о р м а ц и й к о н е ч н о с т е й н а б л ю д а 

е т с я п р и м н о г и х д р у г и х с о с т о я н и я х н а с л е д 

с т в е н н о г о и н е н а с л е д с т в е н н о г о г е н е з а , с 

к о т о р ы м и н е о б х о д и м о п р о в о д и т ь д и ф ф е 

р е н ц и а л ь н у ю д и а г н о с т и к у ( т а б л . 4.3.3.) . 

Лечение б о л ь н ы х с в и т а м и н D-резистент-

н ы м р а х и т о м д о л ж н о б ы т ь к о м п л е к с н ы м и 

н а п р а в л е н о н а к о р р е к ц и ю м е т а б о л и ч е с к и х 

р а с с т р о й с т в , п р о ф и л а к т и к у о с л о ж н е н и й , 

п р е д у п р е ж д е н и е и н в а л и д и з а ц и и р е б е н к а . 

Л е к а р с т в е н н о е л е ч е н и е д о л ж н о н а ч и 

н а т ь с я к а к м о ж н о р а н ь ш е и п р о в о д и т ь с я с 

у ч е т о м и н д и в и д у а л ь н о й п е р е н о с и м о с т и 

п р е п а р а т о в , а к т и в н о с т и р а х и т и ч е с к о г о 

п р о ц е с с а и к л и н и к о - б и о х и м и ч е с к и х в а р и 

а н т о в з а б о л е в а н и я . 

П о к а з а н и я м и д л я к о н с е р в а т и в н о й т е р а 

п и и в и т а м и н о м D с л у ж а т : 

• а к т и в н ы й р а х и т и ч е с к и й п р о ц е с с в ко

с т н о й т к а н и ( п р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с 

с л е д о в а н и и п р и з н а к и с и с т е м н о г о о с т е о п о -

р о з а , н е р о в н о с т и э п и ф и з о в , н е ч е т к о с т ь 

з о н п р е п а р а т о р н о г о р о с т а и д р . ) ; 

• п о в ы ш е н и е а к т и в н о с т и щ е л о ч н о й ф о 

с ф а т а з ы к р о в и ; 

• п о в ы ш е н н а я э к с к р е ц и я ф о с ф а т о в с 

м о ч о й ( н и з к и й п р о ц е н т р е а б с о р б ц и и ф о с 

ф а т о в в п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц а х , в ы с о к и й к л и 

р е н с ф о с ф а т о в м о ч и ) ; 

• п о д г о т о в к а д е т е й к п р о в е д е н и ю х и р у р 

г и ч е с к о й к о р р е к ц и и к о с т н ы х д е ф о р м а ц и й . 

К п р о т и в о п о к а з а н и я м п р и м е н е н и я в и т а 

м и н а D и е г о м е т а б о л и т о в о т н о с я т с я и н д и 

в и д у а л ь н а я н е п е р е н о с и м о с т ь в и т а м и н а D , 

в ы р а ж е н н а я г и п е р к а л ь ц и у р и я ( б о л е е 3 , 5 ^ 

м м о л ь / с у т ) , о т с у т с т в и е а к т и в н о г о р а х и т и 

ч е с к о г о п р о ц е с с а п о д а н н ы м л а б о р а т о р 

н ы х и р е н т г е н о л о г и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й 

( к о с т н о й т к а н и ) . 

Б а з и с н ы м и п р е п а р а т а м и в т е р а п и и в и 

т а м и н D - р е з и с т е н т н о г с р а х и т а я в л я ю т с я 

в и т а м и н D и е г о с и н т е т и ч е с к и е а н а л о г и . 

Н а ч а л ь н ы е д о з ы в и т а м и н а D с о с т а в л я ю т 

10 0 0 0 - 1 5 ООО ME в с у т . П о в ы ш е н и е д о з в и 

т а м и н а D д о л ж н о о с у щ е с т в л я т ь с я п о д конт

р о л е м за с о д е р ж а н и е м к а л ь ц и я и н е о р г а н и -
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ч е с к и х ф о с ф а т о в в с ы в о р о т к е к р о в и и моче, 

а к т и в н о с т и щ е л о ч н о й ф о с ф а т а з ы к р о в и . 

Э т и и с с л е д о в а н и я д о л ж н ы п р о в о д и т ь с я че

р е з к а ж д ы е 1 0 - 1 4 д н е й . У в е л и ч е н и е с о д е р 

ж а н и я н е о р г а н и ч е с к и х ф о с ф а т о в в с ы в о р о т 

к е к р о в и , с н и ж е н и е к л и р е н с а ф о с ф а т о в мо

чи и п о к а з а т е л е й а к т и в н о с т и щ е л о ч н о й ф о 

с ф а т а з ы к р о в и , а т а к ж е в о с с т а н о в л е н и е 

с т р у к т у р ы к о с т н о й т к а н и п о р е н т г е н о л о г и ч е 

с к и м д а н н ы м д а е т о с н о в а н и е н е у в е л и ч и 

вать д о з у в и т а м и н а D. 

Максимальные суточные д о з ы витамина D, 

в зависимости от клинико-биохимических вари

антов витамин D-резистентного рахита, сцеп

ленного с хромосомой X, составляют: при пер

вом варианте патологии - 85 0 0 0 - 1 0 0 000 ME, 

в т о р о м - 150 0 0 0 - 2 0 0 0 0 0 M E , т р е т ь е м 

200 0 0 0 - 3 0 0 000 ME. Б о л ь н ы м с ч е т в е р т ы м 

в а р и а н т о м н а з н а ч е н и е в и т а м и н а D п р о т и в о 

п о к а з а н о . П р и а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о й ф о р 

м е з а б о л е в а н и я с у т о ч н ы е д о з и р о в к и в и т а 

м и н а D с о с т а в л я ю т 15 0 0 0 - 4 5 0 0 0 M E . 

Из м е т а б о л и т о в в и т а м и н а D и с п о л ь з у е т 

ся о т е ч е с т в е н н ы й п р е п а р а т о к с и д е в и т в с у 

т о ч н о й д о з е 0 , 2 5 - 3 мкг. П р и е г о н а з н а ч е 

н и и н е о б х о д и м о с о б е н н о с т р о г и й к о н т р о л ь 

з а п о к а з а т е л я м и у р о в н я к а л ь ц и я к р о в и ( о п 

р е д е л е н и е о д и н р а з в 7 - 1 0 д н е й ) ; в а м б у л а 

т о р н ы х у с л о в и я х д л я э т и х ц е л е й и с п о л ь з у 

е т с я п р о б а С у л к о в и ч а . Х о р о ш и й э ф ф е к т 

п о л у ч е н п р и п р и м е н е н и и д р у г и х а к т и в н ы х 

м е т а б о л и т о в в и т а м и н а D [ 3 7 ] . 

В к о м п л е к с л е ч е н и я в и т а м и н D-рези

с т е н т н о г о р а х и т а о б я з а т е л ь н о в к л ю ч а ю т с я 

п р е п а р а т ы к а л ь ц и я ( г л ю к о н а т к а л ь ц и я и л и 

х л о р и с т ы й к а л ь ц и й 1,5-2,0 г/сут) и ф о с ф о 

ра ( н е о р г а н и ч е с к и е ф о с ф а т ы до 2,0 г в с у т , 

ф и т и н до 1,5 г в с у т и л и г л и ц е р о ф о с ф а т 

к а л ь ц и я 0 , 5 - 1 , 0 г в с у т ) . 

Д л я у л у ч ш е н и я п р о ц е с с о в в с а с ы в а н и я 

к а л ь ц и я и ф о с ф о р а в к и ш е ч н и к е р е к о м е н 

д у е т с я д л и т е л ь н о е ( в т е ч е н и е 5 - 6 м е с ) 

п р и м е н е н и е ц и т р а т н ы х с м е с е й ( л и м о н н а я 

к и с л о т а 2 4 , 0 , ц и т р а т н а т р и я 4 8 , 0 и д и с 

т и л л и р о в а н н а я в о д а 5 0 0 , 0 п о 2 0 - 5 0 м л 

в с у т ) . 

Д л я у с к о р е н и я т е м п о в р о с т а б о л ь н ы х 

д е т е й м о г у т п р и м е н я т ь с я п р е п а р а т ы г о р 

м о н а р о с т а - с о м а т о т р о п и н ы в в и д е к у р с о в 

п о 3 - 4 м е с [ 3 8 ] . 

В а к т и в н у ю ф а з у б о л е з н и , к о г д а у б о л ь 

н ы х м о г у т н а б л ю д а т ь с я б о л и в к о с т я х и с у 

с т а в а х , р е к о м е н д у е т с я д в у х н е д е л ь н ы й по

с т е л ь н ы й р е ж и м . В п е р и о д к л и н и к о - л а б о -

р а т о р н о й р е м и с с и и и н а б л ю д е н и я б о л ь н ы х 

в п о л и к л и н и ч е с к и х у с л о в и я х р е к о м е н д у е т 

с я : о г р а н и ч е н и е ф и з и ч е с к и х н а г р у з о к ( з а 

п р е щ е н и е п р ы ж к о в , з а н я т и й ф и з и ч е с к и м и 

у п р а ж н е н и я м и п о с п о р т и в н о й п р о г р а м м е и 

д р . ) , п р о в е д е н и е л е ч е б н о г о м а с с а ж а , с о -

л я н о - х в о й н ы х в а н н , с а н а т о р н о - к у р о р т н о е 

л е ч е н и е . 

П о к а з а т е л я м и э ф ф е к т и в н о с т и к о н с е р 

в а т и в н о й т е р а п и и я в л я ю т с я : 

• у л у ч ш е н и е о б щ е г о с о с т о я н и я р е б е н к а ; 

• у с к о р е н и е т е м п о в р о с т а б о л ь н ы х ; 

• н о р м а л и з а ц и я и л и з н а ч и т е л ь н о е у л у ч 

ш е н и е п о к а з а т е л е й ф о с ф о р н о - к а л ь ц и е в о -

г о о б м е н а ; 

• с н и ж е н и е а к т и в н о с т и щ е л о ч н о й ф о с 

ф а т а з ы в п л а з м е к р о в и ; 

• п о л о ж и т е л ь н а я д и н а м и к а с т р у к т у р 

н ы х и з м е н е н и й к о с т н о й с и с т е м ы ( п о д а н 

н ы м р е н т г е н о л о г и ч е с к о г о и с с л е д о в а н и я 

к о с т е й ) . 

Хирургическое лечение. П р и н а л и ч и и 

т я ж е л ы х к о с т н ы х д е ф о р м а ц и й , з а т р у д н я ю 

щ и х п е р е д в и ж е н и е б о л ь н ы х , м о ж е т б ы т ь ре

к о м е н д о в а н о х и р у р г и ч е с к о е л е ч е н и е . С э т о й 

ц е л ь ю п р о в о д я т с я к о р р и г и р у ю щ и е о с т е о т о 

м и и т р у б ч а т ы х к о с т е й г о л е н е й и л и б е д р е н 

н ы х к о с т е й с к о р р е к ц и е й о с е й г о л е н е й и 

б е д р а , и м м о б и л и з а ц и я г и п с о в о й п о в я з к о й 

и л и д и с т р а к ц и о н н о - к о м п р е с с и о н н ы м а п п а 

р а т о м . О б я з а т е л ь н ы м у с л о в и е м д л я п р о в е 

д е н и я х и р у р г и ч е с к о г о л е ч е н и я я в л я е т с я д о с 

т и ж е н и е с т о й к о й к л и н и к о - л а б о р а т о р н о й ре

м и с с и и в т е ч е н и е не м е н е е д в у х лет. 

Профилактика. А к т и в н а я п р о ф и л а к т и 

к а в и т а м и н D - р е з и с т е н т н о г о р а х и т а п р е д 

п о л а г а е т м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и 

р о в а н и е с е м е й и у с т а н о в л е н и е т и п а н а с л е 

д о в а н и я б о л е з н и . П р и д о м и н а н т н о й , с ц е п 

л е н н о й с х р о м о с о м о й X , ф о р м е з а б о л е в а 

н и я п р о в о д и т с я о б с л е д о в а н и е р о д и т е л е й -

и с с л е д о в а н и е с о д е р ж а н и я н е о р г а н и ч е с к и х 
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ф о с ф а т о в и к а л ь ц и я к р о в и , р е н т г е н о л о г и 

ч е с к о е и с с л е д о в а н и е т р у б ч а т ы х к о с т е й . 

П р и о б н а р у ж е н и и п р и з н а к о в з а б о л е в а н и я , 

и, в п е р в у ю о ч е р е д ь , г и п о ф о с ф а т е м и и у 

м а т е р и р и с к д л я п о т о м с т в а с о с т а в л я е т 

5 0 % , а у о т ц а - 5 0 % д л я д е в о ч е к и о т с у т с т 

в у е т р и с к у м а л ь ч и к о в . 

П р и а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о й ф о р м е з а 

б о л е в а н и я г е н е т и ч е с к и й р и с к , н е з а в и с и м о 

о т п о л а п о т о м с т в а , р а в е н . 

4 . 3 . 5 . Н а с л е д с т в е н н ы й н е ф р и т 

Н а с л е д с т в е н н ы й н е ф р и т - г е н е т и ч е 

с к и д е т е р м и н и р о в а н н о е п о р а ж е н и е п о ч е к , 

п р о т е к а ю щ е е с г е м а т у р и е й , м и к р о п р о т е и -

н у р и е й , п р о г р е с с и р у ю щ и м с н и ж е н и е м 

ф у н к ц и и п о ч е к , н е р е д к о с о ч е т а ю щ е е с я с 

п а т о л о г и е й с л у х а и з р е н и я . 

В н а ш е й с т р а н е з а б о л е в а н и е в ы я в л я е т 

с я у ж и т е л е й р а з л и ч н ы х р е г и о н о в , п р и н а д 

л е ж а щ и х к о м н о г и м н а ц и о н а л ь н ы м г р у п 

п а м . Н а с л е д с т в е н н ы й н е ф р и т в с т р е ч а е т с я 

ч а щ е , ч е м д и а г н о с т и р у е т с я , с к р ы в а я с ь 

п о д « м а с к о й » т а к н а з ы в а е м о г о « л а т е н т н о 

г о г е м а т у р и ч е с к о г о н е ф р и т а » . Н и з к а я в ы -

я в л я е м о с т ь н а с л е д с т в е н н о г о н е ф р и т а у 

в з р о с л ы х н е р е д к о с в я з а н а к а к с н е д о с т а 

т о ч н о ш и р о к и м и с п о л ь з о в а н и е м к л и н и к о -

г е н е т и ч е с к и х м е т о д о в и с с л е д о в а н и я , т а к и 

с п р и с о е д и н е н и е м в т о р и ч н ы х и з м е н е н и й . 

Н а с л е д с т в е н н ы й н е ф р и т п е р е д а е т с я д о 

м и н а н т н ы м п у т е м , с ц е п л е н н ы м с Х - х р о м о с о -

м о й . В тех р е д к и х случаях, к о г д а в с т р е ч а е т 

с я д о м и н а н т н ы й т и п п е р е д а ч и б е з с ц е п л е 

ния с п о л о м , м о ж н о д у м а т ь о г е н е т и ч е с к о м 

ф е н о к о п и р о в а н и и , то есть о д р у г о й наслед

с т в е н н о й н е ф р о п а т и и . Р а з л и ч а ю т д в е к л и 

н и ч е с к и е р а з н о в и д н о с т и : н а с л е д с т в е н н ы й 

н е ф р и т б е з т у г о у х о с т и и с п о р а ж е н и е м слу

х а , а у н е к о т о р ы х б о л ь н ы х с п а т о л о г и е й глаз 

( с и н д р о м А л ь п о р т а ) . В 1 9 2 7 г. A.C.Alport 

в п е р в ы е п р е д с т а в и л о п и с а н и е с е м е й , 

у м н о г и х ч л е н о в к о т о р ы х н а б л ю д а л и с ь глу

х о т а и з а б о л е в а н и е почек, п р и э т о м л и ц а 

м у ж с к о г о п о л а п о г и б а л и от у р е м и и , а ж е н 

с к о г о п о л а д о ж и в а л и д о п р е к л о н н о г о воз

р а с т а [39]. П о с о в р е м е н н ы м п р е д с т а в л е н и 

я м , с и н д р о м А л ь п о р т а в к л ю ч а е т в с е б я про

г р е с с и р у ю щ у ю с е м е й н у ю н е ф р о п а т и ю , с о 

п р о в о ж д а ю щ у ю с я г е м а т у р и е й и с о ч е т а ю щ у 

ю с я с г л у х о т о й , с б о л е е т я ж е л ы м т е ч е н и е м 

у м у ж ч и н . По п р е д л о ж е н и ю D.A.Wil l iamson 

[40], п о д о б н о е с о ч е т а н и е п р и н я т о о б о з н а 

чать как с и н д р о м А л ь п о р т а . Н а о с н о в а н и и 

у г л у б л е н н о г о и з у ч е н и я к л и н и ч е с к и х д а н н ы х 

и а н а л и з а р о д о с л о в н ы х 1 5 0 б о л ь н ы х 

W.M.O'Nei l l et al . [41] у б е д и т е л ь н о п о к а з а л и 

с у щ е с т в о в а н и е д в у х ф о р м н а с л е д с т в е н н о г о 

н е ф р и т а , н а с л е д у ю щ и х с я п о Х - с ц е п л е н н о м у 

т и п у : ф о р м ы без н а р у ш е н и й ф у н к ц и и с л у х а 

и с н е й р о с е н с о р н о й г л у х о т о й . П р и э т о м б ы 

л а п о д ч е р к н у т а г е н е т и ч е с к а я г е т е р о г е н 

ность в п р е д е л а х ф е н о т и п а н а с л е д с т в е н н о 

г о н е ф р и т а . 

Молекулярно-генетические исследо

вания, п р о в е д е н н ы е в п о с л е д н и е г о д ы , д о 

к а з а л и , что р а з в и т и е с и н д р о м а А л ь п о р т а 

с в я з а н о с м у т а ц и я м и в г е н е к о л л а г е н а IV т и 

п а , е г о а-5 ц е п и , б а з а л ь н о й м е м б р а н ы п о 

чек ( C O L 4 A 5 ) , и б ы л а у с т а н о в л е н а л о к а л и 

з а ц и я г е н а с и н д р о м а А л ь п о р т а - н а д л и н 

н о м п л е ч е Х - х р о м о с о м ы ( X q 2 2 - q 2 3 ) [42, 4 3 ] . 

И с п о л ь з у я м е т о д S S C P ( S i n g l e S t r a n d 

C o n f o r m a t i o n P o l y m o r p h i s m ) , у с т а н о в и л и , 

что г е н C O L 4 A 5 п р е д с т а в л е н 51 э к з о н о м , и 

о б н а р у ж и л и б о л е е 7 5 т и п о в р а з л и ч н ы х му

т а ц и й , в к л ю ч а я с у б м и к р о с к о п и ч е с к и е д е л е -

ц и и Х - х р о м о с о м ы , з а т р а г и в а ю щ и е г е н 

C O L 4 A 5 [ 4 4 , 4 5 , 5 5 ] . В ы с к а з ы в а е т с я м н е 

ние, что п р и с и н д р о м е А л ь п о р т а м о г у т и з 

м е н я т ь с я , н а р я д у с а - 5 ц е п ь ю C O L 4 A 5 , и 

д р у г и е с у б ъ е д и н и ц ы - а - 3 и а - 4 ц е п и д а н н о 

г о г е н а [ 4 6 ] . П р е д п о л а г а е т с я , что с и н д р о м 

А л ь п о р т а , с в я з а н н ы й с д е ф е к т а м и а - 3 и а - 4 

ц е п е й г е н а C O L 4 , и м е е т а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н ы й т и п н а с л е д о в а н и я [47] . 

В н а с т о я щ е е в р е м я ф о р м ы н а с л е д с т 

в е н н о г о н е ф р и т а , с о ч е т а ю щ и е с я с г л у х о 

т о й и о т с у т с т в и е м п о н и ж е н н о г о с л у х а , 

р а с с м а т р и в а ю т с я к а к а л л е л ь н ы е в а р и а н 

т ы з а б о л е в а н и я , н а с л е д у ю щ и е с я п о Х - с ц е 

п л е н н о м у д о м и н а н т н о м у т и п у [ 4 8 , 4 9 ] . П а 

т о г е н е т и ч е с к и е м е х а н и з м ы р а з в и т и я н а 

с л е д с т в е н н о г о н е ф р и т а о с т а ю т с я н е я с н ы 

м и . Д и с к у т и р у ю т с я в о с н о в н о м д в е г и п о т е -
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з ы . С о г л а с н о п е р в о й - г е н е т и ч е с к и й д е 

ф е к т м о ж е т п р о я в л я т ь с е б я н а э м б р и о 

н а л ь н о й с т а д и и р а з в и т и я п о ч е к , о р г а н а 

с л у х а , и н о г д а г л а з , п р и э т о м п о р а ж е н и е 

п о ч е к м о ж е т н о с и т ь ф о к а л ь н ы й х а р а к т е р 

и с о п р о в о ж д а т ь с я г и п о п л а з и е й о т д е л ь н ы х 

у ч а с т к о в , ч т о в п о с л е д у ю щ е м п р е д р а с п о 

л а г а е т к п р и с о е д и н е н и ю м и к р о б н о - в о с п а -

л и т е л ь н ы х п р о ц е с с о в . С п о з и ц и й в т о р о й 

г и п о т е з ы - г е н н ы й д е ф е к т , с о п р о в о ж д а ю 

щ и й с я н а р у ш е н и е м с т р у к т у р к о л л а г е н а , 

п р и в о д и т к н а р у ш е н и ю ф у н к ц и о н и р о в а н и я 

н е к о т о р ы х ф е р м е н т н ы х с и с т е м с н а к о п л е 

н и е м т о к с и ч е с к и х п р о д у к т о в , п о в р е ж д а ю 

щ и х б а з а л ь н у ю м е м б р а н у и н а р у ш а ю щ и х 

п о ч е ч н ы е ф у н к ц и и . В п о л ь з у п о с л е д н е й 

г и п о т е з ы с в и д е т е л ь с т в у е т о т с у т с т в и е в о 

м н о г и х с л у ч а я х в р о ж д е н н ы х а н а т о м и ч е 

с к и х д е ф е к т о в п о ч е к п р и н а с л е д с т в е н н о м 

н е ф р и т е . 

П о д а н н ы м м о р ф о л о г и ч е с к и х и с с л е д о в а 

н и й б и о п т а т о в почек, н а р а н н и х с т а д и я х за

б о л е в а н и я к л у б о ч к и часто н е и з м е н е н ы и л и 

в них в ы я в л я ю т с я о ч а г о в ы е м е з а н г и а л ь н ы е 

м и н и м а л ь н ы е и л и п р о л и ф е р а т и в н ы е изме

н е н и я , ч а с т о с е г м е н т а р н о г о х а р а к т е р а , а в 

капсуле Ш у м л я н с к о г о - Б о у м е н а - ф о к а л ь н о е 

у т о л щ е н и е б а з а л ь н о й м е м б р а н ы без п е р и -

г л о м е р у л я р н о г о с к л е р о з а . Е д и н и ч н ы е почеч

н ы е к л у б о ч к и м о г у т б ы т ь с к л е р о з и р о в а н ы . 

П о ч е ч н ы е к а н а л ь ц ы , п р е и м у щ е с т в е н н о д и с -

т а л ь н ы е , н е р е д к о р а с ш и р е н ы , н а б л ю д а е т с я 

а т р о ф и я э п и т е л и я и з в и т ы х канальцев. В ы я в 

л я ю т с я м е л к о о ч а г о в ы й с к л е р о з п а р е н х и м ы , 

п е р и в а с к у л я р н ы й ф и б р о з , г и п е р т р о ф и я сте

нок м е л к и х а р т е р и й . Н а р а н н и х с т а д и я х з а 

б о л е в а н и я н а р у ш е н и я н а и б о л е е в ы р а ж е н ы в 

к о р т и к о - м е д у л л я р н о й з о н е . М о р ф о л о г и ч е 

с к и м м а р к е р о м - п р и з н а к о м н а с л е д с т в е н н о 

го н е ф р и т а - с ч и т а ю т в ы я в л я е м о е п р и элек

т р о н н о й м и к р о с к о п и и б и о п т а т а и с т о н ч е н и е 

б а з а л ь н ы х м е м б р а н к л у б о ч к о в ы х к а п и л л я 

р о в (менее 100 нм). У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м 

А л ь п о р т а н е р е д к о в с т р о м е п о ч к и о б н а р у ж и 

в а ю т о с о б ы е к л е т к и с « в с п е н е н н о й » цито

п л а з м о й ( « п е н и с т ы е клетки»). И м м у н н ы е де

п о з и т ы в клубочках, как п р а в и л о , не в ы я в л я 

ю т с я . В б и о п т а т а х м о г у т о б н а р у ж и в а т ь с я м и 

н и м а л ь н ы е п р о я в л е н и я с т р у к т у р н о г о д и з э м -

б р и о г е н е з а . Т а к и м о б р а з о м , п р и и с с л е д о в а 

н и и б и о п т а т о в в почках в ы я в л я ю т качествен

но те ж е , но б о л е е в ы р а ж е н н ы е и з м е н е н и я , 

ч е м при н а с л е д с т в е н н о м н е ф р и т е без т у г о 

у х о с т и . О д н о в р е м е н н о е п о р а ж е н и е почек, 

о р г а н а с л у х а и, в н е к о т о р ы х случаях, зрения 

о б у с л о в л е н о н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и е й 

к о л л а г е н а б а з а л ь н ы х м е м б р а н почек и неко

т о р ы х д р у г и х о р г а н о в . С в о з р а с т о м п о р а ж е 

н и е почек п р о г р е с с и р у е т , и б о л е е часто об

н а р у ж и в а ю т с я м о р ф о л о г и ч е с к и е и з м е н е н и я . 

П р и и с с л е д о в а н и и о р г а н а с л у х а находят 

г и п е р о с т о з н ы е и з м е н е н и я к о х л е а р н о г о а п 

п а р а т а и л и н е с п е ц и ф и ч е с к и е и з м е н е н и я в 

я д р а х VII и VIII п а р ы ч е р е п н о - м о з г о в ы х нер

вов ( ж и р о в а я и н ф и л ь т р а ц и я , х р о м а т о л и з и с ) . 

В с т а д и и х р о н и ч е с к о й п о ч е ч н о й н е д о с т а т о ч 

н о с т и в п о ч к а х н а б л ю д а ю т с я и з м е н е н и я , м а 

л о о т л и ч а ю щ и е с я о т т а к о в ы х п р и х р о н и ч е 

с к о м г л о м е р у л о н е ф р и т е д р у г о й э т и о л о г и и . 

Клинические проявления н а с л е д с т 

в е н н о г о н е ф р и т а о т л и ч а ю т с я р а з н о о б р а з и 

е м к л и н и ч е с к и х с и м п т о м о в [ 5 0 ] . П е р в ы е 

п р и з н а к и з а б о л е в а н и я м о г у т п о я в и т ь с я в 

л ю б о м в о з р а с т е , но ч а щ е в д о ш к о л ь н о м и 

р а н н е м ш к о л ь н о м . 

Н а ч а л ь н ы е с и м п т о м ы з а б о л е в а н и я м о г у т 

п р о я в л я т ь с я н а 1-м г о д у ж и з н и ( 6 - 1 2 м е с ) , 

но ч а щ е - на 3 - 5 - м г о д у . М и к р о г е м а т у р и я 

о б ы ч н о о б н а р у ж и в а е т с я с л у ч а й н о , н о и н о 

г д а п о с л е п е р е н е с е н н о й и н ф е к ц и и , хотя 

в о з м о ж н о и м а н и ф е с т н о е р а з в и т и е б о л е з 

н и . Г е м а т у р и я я в л я е т с я в е д у щ и м с и м п т о 

м о м б о л е з н и . М о г у т н а б л ю д а т ь с я э п и з о д ы 

м а к р о г е м а т у р и и , к о т о р ы е п р о в о ц и р у ю т с я 

и н т е р к у р е н т н ы м и з а б о л е в а н и я м и . М е ж д у 

п е р и о д а м и м а к р о г е м а т у р и и с о х р а н я е т с я 

м и к р о г е м а т у р и я , н е р е д к о в с о ч е т а н и и с не

з н а ч и т е л ь н о й п р о т е и н у р и е й и л и л е й к о ц и т у -

р и е й [51] . П р о т е и н у р и я п р и с и н д р о м е Аль

п о р т а в д а л ь н е й ш е м н а р а с т а е т в п л о т ь до 

р а з в и т и я н е ф р о т и ч е с к и х п р о я в л е н и й . Л е й -

к о ц и т у р и я , как п р а в и л о , а б а к т е р и а л ь н а я . 

В о з м о ж н о п р и с о е д и н е н и е и н ф е к ц и и м о ч е 

в о й с и с т е м ы . П р и н а с л е д с т в е н н о м н е ф р и т е 

у б о л ь н о г о и е г о р о д с т в е н н и к о в , по л и н и и 

к о т о р ы х п е р е д а е т с я з а б о л е в а н и е , в ы я в л я -
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ю т в н е ш н и е и с о м а т и ч е с к и е с т и г м ы д и з э м -

б р и о г е н е з а . Д л я р а н н и х с т а д и й б о л е з н и х а 

р а к т е р н а а р т е р и а л ь н а я г и п о т о н и я , д л я на

с л е д с т в е н н о г о н е ф р и т а с п р и з н а к а м и х р о 

н и ч е с к о й п о ч е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и - г и 

п е р т о н и я . Б о л е е ч е м у 7 0 % б о л ь н ы х н а б л ю 

д а е т с я н е в р о л о г и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а 

( т р е м о р , м и а с т е н и я , н а р у ш е н и е п а м я т и ) . 

С н и ж е н и е с л у х а ч а щ е н а б л ю д а е т с я у д е 

т е й в в о з р а с т е 8 - 1 0 л е т , н о и н о г д а м о ж е т 

б ы т ь п е р в ы м с и м п т о м о м з а б о л е в а н и я . П о 

р а ж е н и е о р г а н а с л у х а н е р е д к о в ы я в л я е т с я 

т о л ь к о п р и п р о в е д е н и и а у д и о м е т р и ч е с к о г о 

и с с л е д о в а н и я , к л и н и ч е с к и т у г о у х о с т ь в ы 

р а ж е н а м и н и м а л ь н о ; о н а , к а к п р а в и л о , н е 

с о п р о в о ж д а е т с я в е с т и б у л я р н ы м и р а с 

с т р о й с т в а м и , н о с и т п р о г р е с с и р у ю щ и й х а 

р а к т е р . М о г у т н а б л ю д а т ь с я а н о м а л и и хру

с т а л и к а : с ф е р о ф а к и я , л е н т и к о н у с п е р е д 

н и й , з а д н и й и л и с м е ш а н н ы й , р а з н о о б р а з 

н ы е к а т а р а к т ы [ 5 2 ] . С и н д р о м А л ь п о р т а ч а 

щ е в с т р е ч а е т с я у п р е д с т а в и т е л е й м у ж с к о 

го п о л а , но д и а г н о с т и р у е т с я и у ж е н щ и н 

[ 5 3 ] . П р и с и н д р о м е А л ь п о р т а ч а щ е , ч е м п р и 

н а с л е д с т в е н н о м н е ф р и т е б е з т у г о у х о с т и , 

в о з м о ж н а в п о д р о с т к о в о м в о з р а с т е д е к о м 

п е н с а ц и я п о ч е ч н ы х ф у н к ц и й в п л о т ь д о 

ф о р м и р о в а н и я х р о н и ч е с к о й п о ч е ч н о й не

д о с т а т о ч н о с т и . У м а л ь ч и к о в р а з в и в а ю т с я 

а р т е р и а л ь н а я г и п е р т е н з и я ( с 1 0 - 1 5 л е т ) , 

н е ф р о т и ч е с к и й с и н д р о м . 

П р и р е н т г е н о к о н т р а с т н о м и с с л е д о в а н и и 

о р г а н о в м о ч е в о й с и с т е м ы н е р е д к и м и к р о 

а н о м а л и и р а з в и т и я ( с о м а т и ч е с к и е с т и г 

м ы ) , ч а щ е в в и д е и з м е н е н и й с о с у д о в по

чек. Т и п и ч н о с н и ж е н и е с е к р е т о р н о й ф у н к 

ц и и п о ч е к . П р и п л а н и м е т р и ч е с к о м к о н т р о 

л е о п р е д е л я е т с я т е н д е н ц и я к у м е н ь ш е н и ю 

р а з м е р о в п о ч е к в с л е д с т в и е р а з в и т и я н е ф -

р о с к л е р о з а . У ж е в д е т с к о м в о з р а с т е о т м е 

ч а е т с я с н и ж е н и е ф у н к ц и и п р о к с и м а л ь н ы х 

и д и с т а л ь н ы х к а н а л ь ц е в . П е р в ы м и г о м е о -

с т а т и ч е с к и м и н а р у ш е н и я м и о к а з ы в а ю т с я 

м е т а б о л и ч е с к и й а ц и д о з и д и з э л е к т р о л и т е -

м и я . В п о д р о с т к о в о м в о з р а с т е ( о с о б е н н о 

п р и с и н д р о м е А л ь п о р т а ) п р и с о е д и н я ю т с я 

а н е м и я , х р о н и ч е с к а я п о ч е ч н а я н е д о с т а т о ч 

н о с т ь . П о с л е д н я я н а б л ю д а е т с я , к а к п р а в и 

л о , у б о л ь н ы х с с и н д р о м о м А л ь п о р т а п р и 

д о с т и ж е н и и с о в е р ш е н н о л е т и я . 

Дифференциальный диагноз с л е д у е т 

п р о в о д и т ь с г е м а т у р и ч е с к и м в а р и а н т о м 

г л о м е р у л о н е ф р и т а н а о с н о в а н и и н а л и ч и я 

в с е м ь е б о л ь н ы х с а н а л о г и ч н ы м и з а б о л е 

в а н и я м и п о ч е к и с н и ж е н и е м с л у х а . З а п о 

с л е д н и е г о д ы п о я в и л и с ь в о з м о ж н о с т и м о -

л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и з а 

б о л е в а н и я с и с п о л ь з о в а н и е м Д Н К - з о н д о в . 

Лечение б о л ь н ы х с н а с л е д с т в е н н ы м н е ф 

р и т о м с и м п т о м а т и ч е с к о е . А н т и б а к т е р и а л ь 

н ы е п р е п а р а т ы п о к а з а н ы п р и н а с л о е н и и и н 

ф е к ц и и . К о р т и к о с т е р о и д ы и ц и т о с т а т и к и 

п р о т и в о п о к а з а н ы . П р и м е н я ю т п р е п а р а т ы 4 -

а м и н о х и н о л и н о в о г о р я д а . П о к а з а н ы так на

з ы в а е м ы е « а к т и в а т о р ы о б м е н а » (пиридок-

с и н в д о з е 6 0 - 1 2 0 мг/сут, к у р с ы л е ч е н и я по 

1 0 - 1 4 д н е й , АТФ), и х т е р а п е в т и ч е с к а я а к т и в 

ность, о ч е в и д н о , с в я з а н а с в л и я н и е м на вто

р и ч н ы е и з м е н е н и я м е т а б о л и з м а . Глухота мо

ж е т п р о г р е с с и р о в а т ь о д н о в р е м е н н о с почеч

н о й н е д о с т а т о ч н о с т ь ю , о т к о т о р о й б о л ь н ы е 

н е р е д к о п о г и б а ю т в в о з р а с т е 1 5 - 3 0 л е т (при 

о т с у т с т в и и с в о е в р е м е н н о п р о в е д е н н о г о ге

м о д и а л и з а , п о ч е ч н о й т р а н с п л а н т а ц и и ) . П р и 

р а з в и т и и т е р м и н а л ь н о й с т а д и и п о ч е ч н о й не

д о с т а т о ч н о с т и п е р с п е к т и в н ы м м е т о д о м ле

чения является т р а н с п л а н т а ц и я п о ч к и [54]. 

Медико-генетический прогноз. О б я 

з а т е л ь н а д и с п а н с е р и з а ц и я н е т о л ь к о л и ц , 

с т р а д а ю щ и х н а с л е д с т в е н н ы м н е ф р и т о м , 

но и б л и ж а й ш и х р о д с т в е н н и к о в , в п е р в у ю 

о ч е р е д ь , тех, п о л и н и и к о т о р ы х п е р е д а е т 

с я з а б о л е в а н и е . Н е о б х о д и м о м е д и к о - г е н е 

т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е , о с о б е н н о в 

с л у ч а я х , к о г д а р е ш а е т с я в о п р о с о в о з м о ж 

н о с т и и м е т ь р е б е н к а л и ц а м , с т р а д а ю щ и м 

н а с л е д с т в е н н ы м н е ф р и т о м . П р и м е д и к о -

г е н е т и ч е с к о м к о н с у л ь т и р о в а н и и ж е н щ и н , 

с т р а д а ю щ и х н а с л е д с т в е н н ы м н е ф р и т о м , 

н е о б х о д и м о и н ф о р м и р о в а т ь , ч т о 5 0 % с ы 

н о в е й и д о ч е р е й м о г у т о к а з а т ь с я б о л ь н ы 

м и и л и г е т е р о з и г о т н ы м и н о с и т е л я м и п а т о 

л о г и ч е с к о г о г е н а . Б о л ь н ы е м у ж ч и н ы - г е м и -

з и г о т ы м о г у т п е р е д а в а т ь з а б о л е в а н и е 

т о л ь к о д о ч е р я м , а б о л ь н ы е ж е н щ и н ы -

б о л ь ш и н с т в у д о ч е р е й и с ы н о в ь я м . 
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4 . 3 . 6 . Н е д о с т а т о ч н о с т ь г л к ж о з о - 6 -

ф о с ф а т - д е г и д р о г е н а з ы 

С р е д и г е м о л и т и ч е с к и х с о с т о я н и й , 

в с т р е ч а ю щ и х с я у д е т е й , б о л ь ш о й у д е л ь 

н ы й в е с п р и н а д л е ж и т н е с ф е р о ц и т а р н ы м 

г е м о л и т и ч е с к и м а н е м и я м , с в я з а н н ы м с н а 

р у ш е н и е м ф е р м е н т н ы х с и с т е м э р и т р о ц и 

т о в , в о с о б е н н о с т и , с д е ф и ц и т о м г л ю к о з о -

6 - ф о с ф а т - д е г и д р о г е н а з ы ( Г 6 Ф Д Г ) . 

В ы п о л н е н о б о л ь ш о е к о л и ч е с т в о р а б о т , 

п о с в я щ е н н ы х д е ф и ц и т у Г 6 Ф Д Г , с м о м е н т а 

ее и д е н т и ф и к а ц и и P . E . C a r s o n et a l . в 

1 9 5 6 г., ее х р о м о с о м н о й л о к а л и з а ц и и и 

э л е к т р о ф о р е т и ч е с к и м в а р и а н т а м [ 5 6 - 5 8 ] . 

А н е м и я , с в я з а н н а я с д е ф и ц и т о м Г 6 Ф Д Г , 

я в л я е т с я н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н о й ф о р 

м о й г е м о л и т и ч е с к и х а н е м и й . П о д а н н ы м 

S . M i w a [ 5 9 ] , н а с л е д с т в е н н а я н е д о с т а т о ч 

н о с т ь Г 6 Ф Д Г п р и с у щ а п о к р а й н е й м е р е 4 0 0 

м л н . л ю д е й , о т н о с я щ и м с я к р а з л и ч н ы м эт

н и ч е с к и м г р у п п а м , ж и в у щ и м п р е и м у щ е с т 

в е н н о в э н д е м и ч н ы х по м а л я р и и (в п р о 

ш л о м и л и в н а с т о я щ е е в р е м я ) з о н а х . 

М а л я р и я , в д а н н о м с л у ч а е , р а с с м а т р и в а 

ется как ф а к т о р о т б о р а , с п о с о б с т в у ю щ и й 

в ы ж и в а н и ю л и ц - н о с и т е л е й п а т о л о г и ч е с к о г о 

г е н а , а н а к о п л е н и е г е н а в п о п у л я ц и и б ы л о 

с в я з а н о с э н д о г а м и е й ( к р о в н о - р о д с т в е н н ы 

ми б р а к а м и ) в у с л о в и я х и з о л я т а [60, 6 1 ] . 

В ы с о к а я ч а с т о т а н о с и т е л ь с т в а г е н а д е ф и 

ц и т а Г 6 Ф Д Г с н и ж а е т р и с к з а б о л е в а н и я м а 

л я р и е й н а 4 6 - 5 8 % как ж е н щ и н - г е т е р о з и г о т , 

т а к и м у ж ч и н - г е м и з и г о т [62] . В результате 

э т и х ф а к т о р о в г е н Г 6 Ф Д Г п о л у ч и л ч р е з в ы 

ч а й н о в ы с о к о е р а с п р о с т р а н е н и е с р е д и не

к о т о р ы х э т н и ч е с к и х г р у п п С р е д н е г о и Б л и ж 

н е г о В о с т о к а , в р я д е р а й о н о в С р е д н е й А з и и 

и З а к а в к а з ь я , о с о б е н н о А з е р б а й д ж а н а (где 

р а н ь ш е б ы л а р а с п р о с т р а н е н а м а л я р и я ) . 

Этиология. Н е д о с т а т о ч н о с т ь глюкозо-6-

ф о с ф а т - д е г и д р о г е н а з ы - м о н о г е н н о е з а б о 

л е в а н и е , к о т о р о е н а с л е д у е т с я п о Х - с ц е п л е н -

н о м у р е ц е с с и в н о м у т и п у [58, 63, 6 4 ] . Л о к у с 

г е н а , к о д и р у ю щ е г о с т р у к т у р у э р и т р о ц и т а р -

н о й Г 6 Ф Д Г (Gd-), р а с п о л о ж е н н а Х - х р о м о с о -

ме, н а у ч а с т к е q 2 8 [65]. П о с к о л ь к у м е ж д у ло-

к у с о м г е н а н е д о с т а т о ч н о с т и Г 6 Ф Д Г ( Х д 2 8 ) и 

г и п о к с а н т и н ф о с ф о р и б о з и л т р а н с ф е р а з ы 

(ГФРТ) ( л о к у с X q 2 7 ) р а с п о л о ж е н с а й т ф р а -

г и л ь н о й Х - х р о м о с о м ы - п а т о л о г и и , в с т р е ч а 

ю щ е й с я д о в о л ь н о часто, - м о ж н о п р е д п о л о 

ж и т ь , что э т о т с е г м е н т я в л я е т с я «горячей 

т о ч к о й » к р о с с и н г о в е р а . Л о к у с Г 6 Ф Д Г нахо

д и т с я в б л и з и л о к у с а ц в е т о в о й с л е п о т ы , от

с ю д а , п о - в и д и м о м у , н е р е д к о е с о ч е т а н и е не

д о с т а т о ч н о с т и Г 6 Ф Д Г с д а л ь т о н и з м о м . Ген 

Г 6 Ф Д Г и м е е т д л и н у 18 кб и в к л ю ч а е т 13 эк-

з о н о в [8]. П р о м о т о р г е н а Г 6 Ф Д Г и м е е т моле

к у л я р н у ю м а с с у 58 кД и с о с т о и т из 531 а м и 

н о к и с л о т н ы х о с т а т к о в [66] . 

В с в я з и с т е м , что н е д о с т а т о ч н о с т ь 

Г б Ф Д Г - э р и т р о ц и т о в н а с л е д у е т с я по рецес

с и в н о м у , с ц е п л е н н о м у с х р о м о с о м о й X типу, 

к л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я з а б о л е в а н и я на

б л ю д а ю т с я п р е и м у щ е с т в е н н о у мужчин-ге

м и з и г о т , то есть у м у ж ч и н , у н а с л е д о в а в ш и х 

Х - х р о м о с о м у , н е с у щ у ю п а т о л о г и ч е с к и й ген, 

от м а т е р и . У ж е н щ и н р а з в и т и е з а б о л е в а н и я 

н а б л ю д а е т с я в случае, е с л и о н и я в л я ю т с я го

м о з и г о т а м и . Ч а с т о т а т а к о г о с о с т о я н и я осо

б е н н о в ы с о к а в у с л о в и я х и з о л я т а п р и кров

н о м р о д с т в е р о д и т е л е й . К л и н и ч е с к и е прояв

л е н и я з а б о л е в а н и я у ж е н щ и н - г е т е р о з и г о т по 

гену Г б Ф Д Г - э р и т р о ц и т о в з а в и с я т о т с о о т н о 

ш е н и я н о р м а л ь н ы х э р и т р о ц и т о в и э р и т р о ц и 

т о в с н е д о с т а т о ч н о с т ь ю Г 6 Ф Д Г [67]. 

Г 6 Ф Д Г о т л и ч а е т с я в ы р а ж е н н ы м б и о х и 

м и ч е с к и м п о л и м о р ф и з м о м . В н а с т о я щ е е 

в р е м я о п и с а н о б о л е е 3 0 0 б и о х и м и ч е с к и х 

в а р и а н т о в н е д о с т а т о ч н о с т и Г 6 Ф Д Г , н о 

н а и б о л е е ч а с т о в с т р е ч а ю щ и м и с я и х о р о ш о 

и з у ч е н н ы м и ф о р м а м и я в л я ю т с я д в е ф о р 

м ы : а ф р и к а н с к а я - А - ф о р м а - и с р е д н е 

а з и а т с к а я - В - ф о р м а [ 6 8 , 6 9 ] . П р и В - ф о р м е 

н е т о л ь к о с н и ж е н а а к т и в н о с т ь ф е р м е н т а , 

но и у м е н ь ш е н о е г о к о л и ч е с т в о , п о э т о м у 

п а т о л о г и я п р о т е к а е т б о л е е т я ж е л о . П р и 

А - ф о р м е г е м о л и з э р и т р о ц и т о в п р о т е к а е т 

н е т а к в ы р а ж е н н о , ч а с т о н а с т у п а е т с а м о 

о г р а н и ч е н и е г е м о л и з а , б л а г о д а р я п о с т у п 

л е н и ю в к р о в ь р е т и к у л о ц и т о в , с о д е р ж а щ и х 

ф е р м е н т в д о с т а т о ч н о м к о л и ч е с т в е д л я 

п р е к р а щ е н и я г е м о л и з а . В с о о т в е т с т в и и с 

р е к о м е н д а ц и я м и н а у ч н о й г р у п п ы В О З [ 3 0 ] , 

н а р я д у с о б о з н а ч е н и я м и «А» и « В » , пред-
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л а г а е т с я н а з в а н и е «А - » д л я о б о з н а ч е н и я 

м у т а н т а , с т р у к т у р н о о т л и ч а ю щ е г о с я о т в ы 

с о к о а к т и в н о г о в а р и а н т а «А*» и в с т р е ч а ю 

щ е г о с я п р е и м у щ е с т в е н н о с р е д и н е г р и т я н 

с к о г о н а с е л е н и я . 

Х а р а к т е р и с т и к а о с н о в н ы х в а р и а н т о в 

Г 6 Ф Д Г в э р и т р о ц и т а х п р е д с т а в л е н а в 

т а б л . 4 . 3 . 4 . 

П о д р о б н ы е д а н н ы е о ч а с т о т е а л л е л ь н ы х 

в а р и а н т о в Г 6 Ф Д Г п р е д с т а в л е н ы в р а б о т а х 

[ 6 6 , 7 0 , 7 1 ] 

И д е н т и ф и к а ц и я в а р и а н т о в Г 6 Ф Д Г б а 

з и р у е т с я н а о ц е н к е а к т и в н о с т и э н з и м а в 

г е м о л и з а т е , э л е к т р о ф о р е т и ч е с к о й п о д 

в и ж н о с т и в г е л е , т е р м о с т а б и л ь н о с т и , 

к о н с т а н т е М и х а э л и с а ( К т ) и д р у г и х п а р а 

м е т р а х . З а н о р м а л ь н у ю ( 1 0 0 % ) а к т и в 

н о с т ь Г 6 Ф Д Г п р и н и м а ю т а к т и в н о с т ь 

В + - в а р и а н т а Г 6 Ф Д Г ( с р е д и з е м н о м о р с к и й 

в а р и а н т ) . А н о м а л ь н ы е в а р и а н т ы В" и А~ 

х а р а к т е р и з у ю т с я п о н и ж е н н о й а к т и в н о 

с т ь ю ( 5 - 1 0 % ) и л и о т с у т с т в и е м а к т и в н о 

с т и Г 6 Ф Д Г . С р е д и з е м н о м о р с к и й в а р и а н т 

В - о т л и ч а е т с я о т а ф р и к а н с к о г о в а р и а н т а 

А ^ б о л е е ш и р о к и м с п е к т р о м а г е н т о в , в ы 

з ы в а ю щ и х г е м о л и з у н о с и т е л е й г е н а н е 

д о с т а т о ч н о с т и Г 6 Ф Д Г . 

В з а в и с и м о с т и о т с т е п е н и с н и ж е н и я ак

т и в н о с т и Г 6 Ф Д Г э р и т р о ц и т о в и к л и н и ч е 

с к и х п р о я в л е н и й з а б о л е в а н и я у г е м и з и г о т , 

в а р и а н т ы Г 6 Ф Д Г р а з д е л я ю т н а 5 к л а с 

с о в [ 1 6 ] : 

1-й к л а с с - в а р и а н т ы , о б у с л о в л и в а ю 

щ и е р а з в и т и е х р о н и ч е с к о й н е с ф е р о ц и т а р -

н о й г е м о л и т и ч е с к о й а н е м и и н е з а в и с и м о о т 

а к т и в н о с т и ф е р м е н т а ; 

2-й к л а с с - в а р и а н т ы с в ы р а ж е н н ы м с н и 

ж е н и е м а к т и в н о с т и ф е р м е н т а ( м е н е е 1 0 % ) ; 

3-й к л а с с - в а р и а н т ы с у м е р е н н о й и л и 

с л а б о й с т е п е н ь ю с н и ж е н и я а к т и в н о с т и 

ф е р м е н т а ( 1 0 - 6 0 % ) ; 

4-й к л а с с - в а р и а н т ы с п о ч т и н о р м а л ь 

н о й а к т и в н о с т ь ю ф е р м е н т а ( б о л е е 6 0 % ) ; 

5-й к л а с с - в а р и а н т ы с п о в ы ш е н н о й ак

т и в н о с т ь ю Г б Ф Д Г - э р и т р о ц и т о в . 

М у т а ц и и г е н а , о п р е д е л я ю щ и е б о л ь ш и н 

с т в о в а р и а н т о в 1 к л а с с а с т я ж е л ы м и п р о я в 

л е н и я м и з а б о л е в а н и я , л о к а л и з о в а н ы в э к з о -

не 8 [72] , п р и э т о м 58 р а з л и ч н ы х м у т а ц и й в 

г е н е Г 6 Ф Д Г о п р е д е л я ю т 9 7 п о и м е н о в а н н ы х 

м у т а ц и й ; с п е к т р м у т а ц и й п р е д с т а в л е н , глав

н ы м о б р а з о м , м и с с е н с - м у т а ц и я м и , в ы з ы в а 

ю щ и м и п р о с т у ю з а м е н у н у к л е о т и д о в . М у т а 

ц и и т и п а б о л ь ш и х д е л е ц и й , м у т а ц и и р а м к и 

Варианты Распростра-Активность, Электро- Km Д Л Я Km Д Л Я Термо- Оптимум Клинические 
ненность % форетическая глюкозо-6- НАДФ стабильность рН проявления 

среди подвижность фосфата 
мужчин (в %), цМ 

популяции 

В (нормальный) Во всех 100 В норме 50-78 2.9^.4 В норме В определенных Отсутствуют 

популяциях пределах 

В (средиземно Греки, 0-7 Норма Норма Норма Норма Два Гемо

морский) сардинцы. оптимума литические 

Евреи- в разных кризы 

ашкенази, зонах при приеме 

арабы, турки, лекарств, 

иранцы, фавизм, 

индийцы. хрон. 

В отдельных гемо

популяциях - литическая 

до 50% анемия 

и выше 

А* (нормальный) Афро- 80 Ускорена Норма Норма Норма Тоже Отсутствуют 

американцы 

А" (низкоактивный ) Афро- 8-20 Ускорена Норма Норма Норма В определенных Повышенная 

американцы - пределах чувствитель

ность 

1 1 % к лекарствам 
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с ч и т ы в а н и я и н о н с е н с - м у т а ц и и ч а с т о п р и в о 

д я т к л е т а л ь н о м у э ф ф е к т у в с л е д с т в и е п о л 

н о г о о т с у т с т в и я а к т и в н о с т и ф е р м е н т а [73] . 

Ф е р м е н т а т и в н о й а к т и в н о с т ь ю о б л а д а ю т 

д и - и т е т р а м е р ы Г 6 Ф Д Г , а с с о ц и а ц и я и д и с 

с о ц и а ц и я к о т о р ы х о с у щ е с т в л я е т с я п р и по

м о щ и м о л е к у л Н А Д Ф и Ф А Ф Н [ 6 6 ] . Я в л я я с ь 

о д н о в р е м е н н о и с у б с т р а т о м , и п р о д у к т о м 

р е а к ц и и , к а т а л и з и р у е м о й Г 6 Ф Д Г , э т и ве

щ е с т в а р е г у л и р у ю т е е ф и з и о л о г и ч е с к у ю 

а к т и в н о с т ь . Э н з и м Г 6 Ф Д Г п о л у ч е н в ч и с 

т о м в и д е . А к т и в н о с т ь ф е р м е н т а в ы р а ж а ю т 

ч и с л о м е д и н и ц н а 10 9 э р и т р о ц и т о в . В э р и т 

р о ц и т а х з д о р о в ы х л ю д е й а к т и в н о с т ь Г Ф Д Г 

р а в н а 2 6 / 1 0 9 э р и т р о ц и т о в . С у щ е с т в у ю т р а з 

л и ч и я в п р о я в л е н и я х ф е р м е н т а т и в н о г о д е 

ф е к т а в э р и т р о ц и т а х и д р у г и х т к а н я х ч е л о 

в е к а , о с о б е н н о в п е ч е н и и м о з г е , в к о т о р ы х 

п е н т о з н ы й ш у н т и г р а е т с у щ е с т в е н н у ю р о л ь 

в м е т а б о л и з м е г л ю к о з ы . В э т и х т к а н я х по

к а з а н о с у щ е с т в о в а н и е а н а л о г а ф е р м е н т а 

Г 6 Ф Д Г , а к т и в н о с т ь к о т о р о г о , п о - в и д и м о м у , 

к о м п е н с и р у е т д е ф е к т э р и т р о ц и т а р н о й 

Г 6 Ф Д Г . О д н а к о в с т р е с с о в ы х с и т у а ц и я х , 

н а п р и м е р , у н о в о р о ж д е н н ы х , э т о т м е х а 

н и з м м о ж е т о к а з а т ь с я н е д о с т а т о ч н ы м [ 7 4 ] . 

Патогенез. В р е з у л ь т а т е м у т а ц и й г е н а 

Г 6 Ф Д Г о б р а з у е т с я а н о м а л ь н ы й , н е а к т и в 

н ы й в а р и а н т э т о г о ф е р м е н т а [ 7 5 ] . Э т о 

п р и в о д и т к с н и ж е н и ю а к т и в н о с т и в э р и т 

р о ц и т а х Н А Д Ф - з а в и с и м о й Г 6 Ф Д Г , к а т а 

л и з и р у ю щ е й о к и с л е н и е г л ю к о з о - 6 - ф о с -

ф а т а с о б р а з о в а н и е м в о с с т а н о в л е н н о г о 

Н А Д Ф . П о с л е д н и й н е о б х о д и м д л я п о д 

д е р ж а н и я н о р м а л ь н о й к о н ц е н т р а ц и и г л ю -

т а т и о н а в э р и т р о ц и т а х . В о с с т а н о в л е н н ы й 

г л ю т а т и о н п р е д о х р а н я е т э р и т р о ц и т ы о т 

р а з р у ш е н и я п р и к о н т а к т е с о к с и д а н т а м и , 

в т о м ч и с л е с л е к а р с т в е н н ы м и в е щ е с т в а 

м и . С у щ е с т в е н н у ю р о л ь п р и н и з к о й ак

т и в н о с т и Г 6 Ф Д Г и г р а е т у м е н ь ш е н и е о б 

р а з о в а н и я А Т Ф , п р и в о д я щ е е к з а д е р ж к е 

и о н о в N a + и с в я з а н н о й с н и м и в о д ы в 

э р и т р о ц и т а х , и х н а б у х а н и ю и г е м о л и з у . 

П р и п о л н о м о т с у т с т в и и ф е р м е н т а г е м о 

л и т и ч е с к а я а н е м и я п р о я в л я е т с я с п о н т а н 

н о у ж е в р а н н е м д е т с к о м в о з р а с т е . Е с л и 

ф е р м е н т и м е е т с я , н о а к т и в н о с т ь е г о с н и 

ж е н а , т о б о л е з н ь м о ж е т б ы т ь с п р о в о ц и р о 

в а н а п о с т у п л е н и е м в о р г а н и з м н е к о т о р ы х 

л е к а р с т в е н н ы х в е щ е с т в , н а п р и м е р , п р и -

м а х и н а и д р у г и х п р о т и в о м а л я р и й н ы х 

с р е д с т в , с у л ь ф а н и л а м и д о в ( з а и с к л ю ч е 

н и е м ф т а л а з о л а и с у л ь г и н а ) , н и т р о ф у р а -

н о в , п р о т и в о т у б е р к у л е з н ы х п р е п а р а т о в с 

т у б е р к у л о с т а т и ч е с к о й а к т и в н о с т ь ю , а н 

т и б и о т и к о в ( с т р е п т о м и ц и н , л е в о м и ц е т и н , 

а м ф о т е р и ц и н В и д р . ) , ф е н а ц е т и н а и д р . , 

у п о т р е б л е н и е м с п и щ е й к о н с к и х б о б о в 

(Vicica fava) и п р . В н а с т о я щ е е в р е м я и з 

в е с т н о б о л е е 5 0 в и д о в л е к а р с т в е н н ы х 

с р е д с т в , п р о в о ц и р у ю щ и х г е м о л и з у л и ц -

н о с и т е л е й г е н а Г 6 Ф Д Г . М е ж д у с т е п е н ь ю 

н е д о с т а т о ч н о с т и ф е р м е н т а Г 6 Ф Д Г и в ы 

р а ж е н н о с т ь ю г е м о л и з а н е с у щ е с т в у е т 

ч е т к и х к о р р е л я ц и й . 

Д л я д и а г н о с т и к и з а б о л е в а н и й , с в я з а н 

н ы х с н а р у ш е н и е м н о р м а л ь н о й а к т и в н о 

с т и Г 6 Ф Д Г в э р и т р о ц и т а х , и с п о л ь з у ю т 

м е т о д М о т у л ь с к о г о - К е м п б е л а . Д л я э т о г о 

б е р у т г е м о л и з и р о в а н н у ю к р о в ь , к к о т о 

р о й д о б а в л я ю т г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а т , Н А Д Ф 

и б р и л л и а н т - к р е з о в ы й с и н и й . П р и н а л и 

ч и и Г 6 Ф Д Г п р о и с х о д и т о б р а з о в а н и е в о с 

с т а н о в л е н н о й ф о р м ы Н А Д Ф , к о т о р а я , в 

с в о ю о ч е р е д ь , в о с с т а н а в л и в а е т к р а с и 

т е л ь , в ы з ы в а я е г о о б е с ц в е ч и в а н и е . Ч е м 

в ы ш е с о д е р ж а н и е ф е р м е н т а , т е м м е н ь 

ш е в р е м е н и т р е б у е т с я д л я п о л н о г о о б е с 

ц в е ч и в а н и я и н д и к а т о р а . В н о р м е р а с 

т в о р и н д и к а т о р а о б е с ц в е ч и в а е т с я з а 

3 0 - 4 5 м и н , м а к с и м а л ь н о - з а 9 0 м и н . Е с 

л и в р е м я о б е с ц в е ч и в а н и я б о л ь ш е э т и х 

з н а ч е н и й , э т о с в и д е т е л ь с т в у е т о н е д о с 

т а т о ч н о с т и Г 6 Ф Д Г . 

К а к и з в е с т н о , д л я с в о е г о с у щ е с т в о в а 

н и я и ф у н к ц и о н и р о в а н и я э р и т р о ц и т ч е р 

п а е т э н е р г и ю и з а д е н о з и н т р и ф о с ф а т а , 

о б р а з у ю щ е г о с я в п р о ц е с с е г л и к о л и з а 

( р и с . 4 . 3 . 5 . ) . П у т е м г л и к о л и з а м е т а б о л и -

з и р у е т с я д о л а к т а т а о к о л о 9 0 % г л ю к о з ы 

э р и т р о ц и т а и т о л ь к о 1 0 % е е м е т а б о л и з и -

р у е т с я ч е р е з п е н т о з н о - ф о с ф а т н ы й ш у н т . 

Т е м н е м е н е е п о с л е д н и й п у т ь ч р е з в ы ч а й 

н о в а ж е н , т а к к а к о б е с п е ч и в а е т д о с т а в к у 

в о с с т а н о в л е н н о г о г л ю т а т и о н а , к о т о р ы й 
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Р и с . 4 . 3 . 5 . Пути метаболизма г л ю к о з ы в эритроците. 

з а щ и щ а е т э р и т р о ц и т о т о к и с л и т е л ь н о й 

д е н а т у р а ц и и . Г л ю т а т и о н п о д д е р ж и в а е т с я 

в р е д у ц и р о в а н н о й ф о р м е в о с н о в н о м 

Н А Д Ф - з а в и с и м о й Г 6 Ф Д Г и в м е н ь ш е й 

с т е п е н и 6 - ф о с ф а т г л ю к о н а т д е г и д р о г е н а -

з о й ( 6 Ф Г Д ) . В н о р м а л ь н о м м е т а б о л и з м е 

э р и т р о ц и т а в е д у щ е е м е с т о п р и н а д л е ж и т 

д в у м к л ю ч е в ы м м е т а б о л и т а м : 1 , 3 - д и ф о с -

ф о г л и ц е р а т у и 2 , 3 - д и ф о с ф о г л и ц е р а т у . 

П е р в ы й м е т а б о л и т п р и н и м а е т у ч а с т и е в 

н а к о п л е н и и э н е р г и и в в и д е А Т Ф , а в т о р о й 

- и г р а е т в а ж н у ю р о л ь в д ы х а т е л ь н о й 

ф у н к ц и и г е м о г л о б и н а [ 7 6 ] . 

В п а т о г е н е з е н е у с т о й ч и в о с т и и г е м о л и 

з а э р и т р о ц и т о в п р и д а е т с я б о л ь ш о е з н а ч е 

н и е с д в и г а м в с т р у к т у р е м е м б р а н н ы х б е л 

к о в э р и т р о ц и т о в , з а к л ю ч а ю щ и х с я в с н и ж е 

н и и п е р и ф е р и ч е с к о г о б е л к а с п е к т р и н а (бо

л е е ч е м в д в а р а з а ) и г л и ц е р а л ь д е г и д - 3 -

ф о с ф а т д е г и д р о г е н а з ы , п о в ы ш е н и и у р о в н я 

г л и к о п р о т е и д а . У л и ц с н у л е в о й а к т и в н о 

с т ь ю ф е р м е н т а н а и б о л е е х а р а к т е р н ы м яв

л я л о с ь с н и ж е н и е б е л к а а к т и н а (до 4 0 % ) , у 

г е т е р о з и г о т п о Г 6 Ф Д Г у р о в е н ь е г о н е п р е 

в ы ш а л н о р м ы . С т р у к т у р н ы е и з м е н е н и я 

м е м б р а н н ы х б е л к о в , в ы я в л е н н ы е у б о л ь 

н ы х с н е д о с т а т о ч н о с т ь ю Г 6 Ф Д Г , т р е б у ю т 

б о л е е д е т а л ь н о г о и х и с с л е д о в а н и я в с т р у 

к т у р е ц и т о с к е л е т а . 

Клинические проявления н е д о с т а 

т о ч н о с т и Г 6 Ф Д Г о т л и ч а ю т с я ш и р о к и м п о 

л и м о р ф и з м о м - о т б е с с и м п т о м н ы х ф о р м 

п а т о л о г и и д о т я ж е л ы х г е м о л и т и ч е с к и х 

с о с т о я н и й [ 7 3 , 7 6 , 7 7 ] . В ы д е л я ю т с л е д у ю 

щ и е к л и н и ч е с к и е ф о р м ы : о с т р ы й в н у т р и -

с о с у д и с т ы й г е м о л и з ; ф а в и з м ; о с т р у ю г е 

м о л и т и ч е с к у ю б о л е з н ь н о в о р о ж д е н н ы х , 

н е с в я з а н н у ю с г р у п п о в о й и л и р е з у с - н е 

с о в м е с т и м о с т ь ю , н е р е д к о о с л о ж н я ю щ у ю 

с я я д е р н о й ж е л т у х о й ; х р о н и ч е с к у ю ( н е -

с ф е р о ц и т а р н у ю ) а н е м и ю . О с т р ы й г е м о 

л и з в т я ж е л ы х с л у ч а я х п р о т е к а е т с г е м о -

г л о б и н у р и е й , п о в ы ш е н и е м т е м п е р а т у р ы , 

о з н о б о м , г о л о в н о й б о л ь ю , р в о т о й . К л а 

б о р а т о р н ы м п р о я в л е н и я м о т н о с я т с я г е -

м о г л о б и н е м и я , н е к о н ъ ю г и р о в а н н а я г и -

п е р б и л и р у б и н е м и я , г е м о г л о б и н у р и я , в ы 

р а ж е н н а я а н е м и я , п о в ы ш е н н ы й р е т и к у -

л е з , п о я в л е н и е в к р о в и н о р м о б л а с т о в и 

т е л е ц Г е й н ц а , б а з о ф и л и я э р и т р о ц и т о в . 

Н а р я д у с э т и м , ч а с т о о б н а р у ж и в а ю т с я 

л е й к о ц и т о з с н е й т р о ф и л е з о м , и н о г д а 

л е й к е м о и д н а я р е а к ц и я . В п у н к т а т а х к о с т 

н о г о м о з г а в ы я в л я ю т р е а к т и в н ы й э р и т -

р о б л а с т о з , э р и т р о ф а г о ц и т о з . П р и б л а г о 

п р и я т н о м и с х о д е н а с т у п а е т в ы з д о р о в л е 

н и е с н о р м а л и з а ц и е й к а р т и н ы к р о в и . В 

п о с л е д у ю щ е м и н о г д а п о с т о я н н о и л и п е 

р и о д и ч е с к и о т м е ч а ю т с я с и м п т о м ы м и н и 

м а л ь н о г о г е м о л и з а . В н а и б о л е е т я ж е л ы х 

с л у ч а я х в р е з у л ь т а т е о б с т р у к ц и и п о ч е ч 

н ы х с о с у д о в с г у с т к о м ( к р о в я н ы м д е т р и 

т о м ) и о т л о ж е н и я г е м о с и д е р и н а в п о ч е ч 

н ы х к а н а л ь ц а х р а з в и в а е т с я а н у р и я с у р е 

м и е й , ч т о м о ж е т п р и в е с т и к л е т а л ь н о м у 

и с х о д у . 

О с т р а я г е м о л и т и ч е с к а я б о л е з н ь н о в о р о 

ж д е н н ы х , о б у с л о в л е н н а я н е д о с т а т о ч н о 

с т ь ю Г 6 Ф Д Г , ч а с т о п р о в о ц и р у е т с я п р и е 

м о м к о р м я щ е й м а т е р ь ю л е к а р с т в е н н ы х 

п р е п а р а т о в с г е м о л и т и ч е с к и м д е й с т в и е м ; 

к л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я с х о д н ы с г е м о л и 

т и ч е с к о й б о л е з н ь ю , о б у с л о в л е н н о й р е з у с -
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к о н ф л и к т о м ( ж е л т у ш н о с т ь к о ж и и с л и з и 

с т ы х о б о л о ч е к , у в е л и ч е н и е п е ч е н и , с е л е 

з е н к и , и з м е н е н и я к р о в и ) . 

Х р о н и ч е с к а я н е с ф е р о ц и т а р н а я а н е 

м и я в с т р е ч а е т с я д о в о л ь н о р е д к о - 1 на 

2 0 0 0 0 - 3 0 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х - н о с и т е л е й 

д е ф е к т н о г о г е н а Г 6 Ф Д Г . З а б о л е в а н и е м о 

ж е т п р о я в и т ь с я у ж е п р и р о ж д е н и и , с п е р 

в ы х м е с я ц е в ж и з н и и л и в р а н н е м в о з р а с т е . 

К л и н и ч е с к и м и п р о я в л е н и я м и я в л я ю т с я 

б л е д н о с т ь , н е б о л ь ш а я ж е л т у ш н о с т ь кож

н ы х п о к р о в о в , с л и з и с т ы х о б о л о ч е к у в е л и 

ч е н и е с е л е з е н к и , р е ж е п е ч е н и . П р и л а б о 

р а т о р н о м и с с л е д о в а н и и о п р е д е л я ю т с я 

а н е м и я , н е б о л ь ш о й р е т и к у л о ц и т о з , и н о г д а 

м а к р о ц и т о з , н о р м а л ь н а я и л и п о в ы ш е н н а я 

о с м о т и ч е с к а я с т о й к о с т ь э р и т р о ц и т о в . Х а 

р а к т е р н о п о в ы ш е н и е у р о в н я н е к о н ъ ю г и р о -

в а н н о г о б и л и р у б и н а в к р о в и . Т е ч е н и е з а 

б о л е в а н и я м о ж е т о б о с т р я т ь с я г е м о л и т и ч е 

с к и м и к р и з а м и , о б у с л о в л е н н ы м и п р и е м о м 

л е к а р с т в е н н ы х п р е п а р а т о в , т о к с и к о з о м 

и л и п р и с о е д и н и в ш и м и с я и н ф е к ц и я м и . Н е 

р е д к о т е ч е н и е з а б о л е в а н и я о с л о ж н я е т с я 

к а л ь к у л е з н ы м х о л е ц и с т и т о м ( в с л е д с т в и е 

о б р а з о в а н и я п и г м е н т н ы х к а м н е й ) . 

Ж е л т у х а в ы р а ж е н а в м о м е н т г е м о л и 

т и ч е с к о г о к р и з а , а н е м и я б о л е е в ы р а ж е н а 

п р и о с т р о й ф о р м е , ч е м п р и х р о н и ч е с к о й , 

с е л е з е н к а и п е ч е н ь и н о г д а у в е л и ч е н ы , 

о с м о т и ч е с к а я р е з и с т е н т н о с т ь э р и т р о ц и 

т о в с н и ж е н а , в п е р и о д к р и з о в у в е л и ч и в а 

е т с я с о д е р ж а н и е с в о б о д н о г о г е м о г л о б и 

н а в п л а з м е , м о ж е т п о я в л я т ь с я г е м о с и д е -

р и н в м о ч е . 

К о с л о ж н е н и я м з а б о л е в а н и я о т н о с я т с я 

г е м о л и т и ч е с к и е и а п л а с т и ч е с к и е к р и з ы , 

о б р а з о в а н и е п и г м е н т н ы х ж е л ч н ы х к а м н е й . 

Диагноз у с т а н а в л и в а е т с я на о с н о в а н и и 

а н а м н е з а ( с у ч е т о м э т н и ч е с к о й п р и н а д 

л е ж н о с т и б о л ь н о г о ) , к л и н и ч е с к о й к а р т и н ы 

и р е з у л ь т а т о в л а б о р а т о р н ы х и с с л е д о в а 

н и й , в к л ю ч а я м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и е 

и с с л е д о в а н и я ( Д Н К - д и а г н о с т и к а ) . 

В ы я в л е н и е н е д о с т а т о ч н о с т и Г 6 Ф Д Г в 

э р и т р о ц и т а х о с н о в а н о н а о п р е д е л е н и и 

у р о в н я а к т и в н о с т и э н з и м а к о л и ч е с т в е н 

н ы м и л и п о л у к о л и ч е с т в е н н ы м м е т о д о м . 

Б о л ь ш и н с т в о с к р и н и н г - т е с т о в н а Г 6 Ф Д Г -

н е д о с т а т о ч н о с т ь , о с н о в а н н ы х н а в о с с т а 

н о в л е н и и с п е ц и а л ь н ы х к р а с и т е л е й , м о г у т , 

о д н а к о , д а в а т ь з а в ы ш е н н ы е р е з у л ь т а т ы , 

о с о б е н н о в р е г и о н а х с в ы с о к о й ч а с т о т о й 

г е м о г л о б и н о з о в и ж е л е з о д е ф и ц и т н ы х 

а н е м и й , т а к к а к з а в и с я т о т к о н ц е н т р а ц и и 

г е м о г л о б и н а и л и ц в е т н о г о п о к а з а т е л я . П о 

э т о м у в н а с т о я щ е е в р е м я ч а щ е и с п о л ь з у 

ю т с я м е т о д ы , о с н о в а н н ы е н а о п р е д е л е н и и 

с р о к а п о я в л е н и я с п е ц и ф и ч е с к о й ф л ю о 

р е с ц е н ц и и Н А Д Ф в с р е д е , с о д е р ж а щ е й 

Г 6 Ф Д Г и Н А Д Ф . 

М е т а б о л и ч е с к и е п р о ц е с с ы у г а с а ю т п о 

м е р е с о з р е в а н и я и с т а р е н и я э р и т р о ц и 

т о в , и д л я н о с и т е л е й С о ( г е н а д е ф и ц и т а 

Г 6 Ф Д Г ) ч у в с т в и т е л ь н о с т ь э р и т р о ц и т о в 

р а з н о г о в о з р а с т а к о к и с л и т е л ю м о ж е т 

о к а з а т ь с я р а з л и ч н о й . П о э т о м у п р и о б с л е 

д о в а н и и б о л ь н ы х ц е л е с о о б р а з н о п р о в о 

д и т ь о ц е н к у с к о р о с т и о б р а з о в а н и я 

Н А Д Ф - Н * э р и т р о ц и т о в р а з л и ч н о й с т е п е н и 

з р е л о с т и в у с л о в и я х о к и с л и т е л ь н о й н а 

г р у з к и . Э т о п о з в о л я е т с у д и т ь о п р е д р а с 

п о л о ж е н н о с т и о б с л е д у е м ы х к г е м о л и т и 

ч е с к и м к р и з а м , ч т о в а ж н о д л я п р о г н о з и 

р о в а н и я д а л ь н е й ш е г о т е ч е н и я з а б о л е в а 

н и я [ 7 8 ] . 

Лечение о с т р о г о г е м о л и т и ч е с к о г о к р и 

з а н а п р а в л е н о н а к у п и р о в а н и е г е м о л и з а , 

п р е д о т в р а щ е н и е и л и л и к в и д а ц и ю ш о к а и 

а н у р и и . Д л я к у п и р о в а н и я к р и з о в п р и н е д о 

с т а т о ч н о с т и Г 6 Ф Д Г и с п о л ь з у ю т д е с ф е р р о -

к с а м и н [ 7 9 ] . Г е м о г л о б и н у р и я п р е к р а щ а 

л а с ь в 7 8 % с л у ч а е в ч е р е з 4 8 ч п о с л е в в е 

д е н и я п р е п а р а т а . Д л я б о р ь б ы с ш о к о м в в о 

д я т т а к ж е д е з и н т о к с и к а ц и о н н ы е с р е д с т в а 

( т и п а п о л и г л ю к и н а ) , щ е л о ч н ы е п р е п а р а т ы 

( г и д р о к а р б о н а т н а т р и я ) , д е л а ю т п е р е л и в а 

н и е к р о в и . П о к а з а н ы с е р д е ч н о - с о с у д и с т ы е 

с р е д с т в а , п р е д н и з о л о н , о с м о т и ч е с к и е д и у 

р е т и к и . П р и п о ч е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и м о 

ж е т в о з н и к н у т ь п о т р е б н о с т ь в г е м о д и а л и 

з е . П р и м и н и м а л ь н о м г е м о л и з е п о к а з а н о 

н а з н а ч е н и е м е м б р а н о с т а б и л и з а т о р о в и 

а н т и о к с и д а н т н ы х с р е д с т в ( т о к о ф е р о л , р и 

б о ф л а в и н , д и м е ф о с ф о н и д р . ) . П р и о с т р о й 

г е м о л и т и ч е с к о й б о л е з н и н о в о р о ж д е н н ы х 
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м о ж е т п о т р е б о в а т ь с я о б м е н н о е п е р е л и в а 

н и е к р о в и ( п р и у р о в н е б и л и р у б и н а с в ы ш е 

2 0 м г % ) [ 6 6 ] . 

Прогноз з а б о л е в а н и я о п р е д е л я е т с я т я 

ж е с т ь ю г е м о л и т и ч е с к и х к р и з о в , ф у н к ц и о 

н а л ь н ы м с о с т о я н и е м п о ч е к , с в о е в р е м е н 

н о с т ь ю и а д е к в а т н о с т ь ю л е ч е б н ы х м е р о 

п р и я т и й . П р о г н о з с е р ь е з е н п р и р а з в и т и и 

а н у р и и и п о ч е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и . 

Профилактика з а к л ю ч а е т с я в с о б л ю 

д е н и и л и ц а м и с н е д о с т а т о ч н о с т ь ю Г 6 Ф Д Г 

о с т о р о ж н о с т и п р и п р и м е н е н и и л е к а р с т 

в е н н ы х п р е п а р а т о в ( п о т е н ц и а л ь н ы х г е м о 

л и т и ч е с к и х с р е д с т в ) . П р о т и в о п о к а з а н ы 

п р и в и в к и . Г е н е т и ч е с к и й р и с к п о в т о р е н и я 

п а т о л о г и и р а в е н 5 0 % (для м а л ь ч и к о в ) . 

4 . 3 . 7 . Болезнь Фабри 

Б о л е з н ь Ф а б р и ( с и н д р о м Ф а б р и - А н -

д е р с о н а , д и ф ф у з н а я а н г и о к е р а т о м а ) - з а 

б о л е в а н и е и з г р у п п ы с ф и н г о л и п и д о з о в , 

к о т о р о е н а з в а н о п о и м е н и н е м е ц к о г о д е р 

м а т о л о г а J . F a b r i , в п е р в ы е е г о о п и с а в ш е г о 

в 1 8 9 8 г., а з а т е м п о в т о р н о - в 1 9 3 0 г. 

Б о л ь ш о й в к л а д в и з у ч е н и е п а т о л о г и и в н е с 

A n d e r s o n ( 1 8 9 8 ) . В с в о е й п е р в о й с т а т ь е 

Ф а б р и н а з в а л к о ж н ы е п р о я в л е н и я б о л е з н и 

п а п у л е з н о й г е м о р р а г и ч е с к о й п у р п у р о й 

H e b r a e , т а к как о ш и б о ч н о с ч и т а л , ч т о п а т о 

л о г и я у ж е б ы л а о п и с а н а д о н е г о э т и м а в т о 

р о м . C . C . S w e e l y и B.KI ionsky в 1 9 6 3 г. в п е р 

в ы е у с т а н о в и л и с в я з ь з а б о л е в а н и я с н а р у 

ш е н и е м о б м е н а л и п и д о в . 

Ч а с т о т а б о л е з н и Ф а б р и в п о п у л я ц и и -

1 : 4 0 ООО. 

Этиология. Т и п н а с л е д о в а н и я - Х - с ц е п 

л е н н ы й р е ц е с с и в н ы й , п о э т о м у б о л е ю т п р е 

и м у щ е с т в е н н о м у ж ч и н ы , о д н а к о у ж е н 

щ и н - н о с и т е л ь н и ц т а к ж е м о г у т б ы т ь с и м 

п т о м ы б о л е з н и , н о з н а ч и т е л ь н о м е н е е в ы 

р а ж е н н ы е . 

В о с н о в е з а б о л е в а н и я л е ж а т м у т а ц и и 

г е н а а л ь ф а - г а л а к т о з и д а з ы A ( a - G L A ) , р а с 

п о л о ж е н н о г о в д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о 

м ы X , у ч а с т к е X q 2 2 . Ген G L A и м е е т д л и н у 

о к о л о 1 2 т ы с я ч п а р н у к л е о т и д о в , с о д е р ж и т 

7 э к з о н о в и к о д и р у е т п р о т е и н р а з м е р о м 

4 2 9 а м и н о к и с л о т , к о т о р ы й я в л я е т с я А -

с у б ъ е д и н и ц е й л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а а л ь 

ф а - г а л а к т о з и д а з ы ( a - G A L ) . И з в е с т н ы р а з 

л и ч н ы е т и п ы м у т а ц и й д а н н о г о г е н а - д е л е -

ц и и , и н с е р ц и и , н о н с е н с - м у т а ц и и , т р а н с ц и -

з и и , с п л а й с и н г - м у т а ц и и и д р . 

Патогенез. М у т а ц и и г е н а G L A п р и в о д я т 

к с н и ж е н и ю , в п л о т ь д о о т с у т с т в и я а к т и в н о 

с т и , a - G L A и н е с п о с о б н о с т и э т о г о ф е р м е н 

т а р а с щ е п л я т ь н е к о т о р ы е с ф и н г о л и п и д ы -

т р и г е к с о з и л ц е р а м и д ( с и н о н и м ы - г л о б о -

т р и а о з и л ц е р а м и д , г а л а к т о з и л г а л а к т о з и л -

г л ю к о з и л ц е р а м и д ) и д и г а л а к т о з и л ц е р а м и д 

д о к о н е ч н о г о п р о д у к т а - а л ь ф а - г а л а к т о з ы . 

П о с т е п е н н о е н а к о п л е н и е в т к а н я х ( п р е и м у 

щ е с т в е н н о в с т е н к а х с о с у д о в ) п е р е ч и с л е н 

н ы х л и п и д о в , к о т о р ы е п р а к т и ч е с к и о т с у т 

с т в у ю т у з д о р о в ы х л ю д е й , п р и в о д и т к ф о р 

м и р о в а н и ю к л и н и ч е с к о й к а р т и н ы б о л е з н и 

Ф а б р и [ 8 0 ] . 

Клинические проявления. П е р в ы е 

п р и з н а к и б о л е з н и о б ы ч н о п о я в л я ю т с я у д е 

т е й в в о з р а с т е 9 - 1 0 л е т , н о м о г у т о т м е 

ч а т ь с я с ч е т ы р е х л е т н е г о в о з р а с т а , о д н а к о 

о н и ч а с т о н е п р а в и л ь н о и с т о л к о в ы в а ю т с я 

л и б о н е д о о ц е н и в а ю т с я . Н а и б о л е е р а н н и м и 

с и м п т о м а м и я в л я ю т с я а к р о п а р е с т е з и и -

и н т е р м и т т и р у ю щ е г о х а р а к т е р а б о л и , ж ж е 

н и е , п о к а л ы в а н и е в к и с т я х и с т о п а х , к о т о 

р ы е м о г у т б ы т ь о ч е н ь и н т е н с и в н ы м и и р а с 

п р о с т р а н я т ь с я н а д р у г и е ч а с т и т е л а - э т о 

т а к н а з ы в а е м ы е « к р и з ы Ф а б р и » . П о с л е д 

н и е п р о д о л ж а ю т с я о т н е с к о л ь к и х м и н у т д о 

н е с к о л ь к и х д н е й и н о с я т и з н у р я ю щ и й х а р а 

к т е р . П о з д н е е р а з в и в а е т с я п о л н а я к а р т и н а 

б о л е з н и . 

У б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х с н и ж а е т с я пото

о т д е л е н и е , г и п о г и д р о з в е д е т к ч а с т ы м подъ

е м а м т е м п е р а т у р ы , п е р е г р е в у п р и ф и з и ч е 

с к о й н а г р у з к е и н е п е р е н о с и м о с т и ж а р ы . 

Н а к о ж е б о л ь н ы х с п о д р о с т к о в о г о в о з 

р а с т а н а б л ю д а ю т с я а н г и о к е р а т о м ы - в ы 

с ы п а н и я ф и о л е т о в о - к р а с н о г о ц в е т а в е л и 

ч и н о й о т т о ч е ч н ы х д о н е с к о л ь к и х м и л л и 

м е т р о в , с л е г к а в ы с т у п а ю щ и е н а д п о в е р х 

н о с т ь ю к о ж и и п о к р ы т ы е к о р о ч к о й г и п е р 

к е р а т о з а , к о т о р ы е к р о в о т о ч а т п р и р а с ч е 

с ы в а н и и . И з м е н е н и я к о ж и п р е д с т а в л е н ы 
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к р о в я н ы м и л а к у н а м и , о к р у ж е н н ы м и э н д о -

т е л и а л ь н ы м и к л е т к а м и . А н г и о к е р а т о м ы 

о б ы ч н о р а с п о л а г а ю т с я с и м м е т р и ч н о н а 

б е д р а х , с п и н е , б о к о в ы х п о в е р х н о с т я х т у 

л о в и щ а , н а р у ж н ы х п о л о в ы х о р г а н а х и м е 

с т а х р а с т я ж е н и я к о ж и - н а л о к т я х , к о л е 

нях. П о р а ж а ю т с я т а к ж е с л и з и с т ы е о б о 

л о ч к и г у б , щ е к . 

У б о л ь н ы х м о ж е т о т м е ч а т ь с я о с о б ы й 

з в е з д ч а т ы й р и с у н о к ( « в о д о в о р о т » , « з а 

в и х р е н и е » ) н а р о г о в и ц е , к о т о р ы й в ы я в л я 

е т с я п р и о ф т а л ь м о с к о п и и с п о м о щ ь ю щ е 

л е в о й л а м п ы . К р о м е т о г о , н а б л ю д а е т с я 

п о м у т н е н и е р о г о в и ц ы . Х а р а к т е р н ы е и з 

м е н е н и я р о г о в и ц ы в с т р е ч а ю т с я и у ж е н 

щ и н - н о с и т е л ь н и ц б о л е з н и , ч т о п о м о г а е т 

и х в ы я в л е н и ю . В е н ы с е т ч а т к и у б о л ь н ы х 

с у ж е н ы , и з в и т ы , м е с т а м и р а с ш и р е н ы и 

н а п о м и н а ю т ч е т к и . 

В с л е д с т в и е о т л о ж е н и я л и п и д о в н а с т е н 

к а х с о с у д о в в о з н и к а ю т н а р у ш е н и я ф у н к 

ц и й р а з л и ч н ы х о р г а н о в . П о р а ж е н и е п о ч е к 

п р о я в л я е т с я р а з в и т и е м п р о т е и н у р и и , г е 

м а т у р и и и ц и л и н д р у р и и . В р е з у л ь т а т е п р о -

г р е с с и р о в а н и я п а т о л о г и ч е с к о г о п р о ц е с с а 

р а з в и в а е т с я т я ж е л а я п о ч е ч н а я н е д о с т а 

т о ч н о с т ь , к о т о р а я т р е б у е т п р о в е д е н и я г е 

м о д и а л и з а . С у щ е с т в у ю т ф о р м ы б о л е з н и 

Ф а б р и , п р и к о т о р ы х п о ч е ч н а я с и м п т о м а т и 

к а я в л я е т с я е д и н с т в е н н ы м п р о я в л е н и е м 

з а б о л е в а н и я . 

П о р а ж е н и е с е р д ц а з а к л ю ч а е т с я в 

ф о р м и р о в а н и и г и п е р т р о ф и ч е с к о й к а р д и -

о м и о п а т и и , п о я в л е н и и н а р у ш е н и й р и т м а , 

к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к и и ш е м и ч е с к о й 

б о л е з н и с е р д ц а ( с т е н о к а р д и и , и н ф а р к т а 

м и о к а р д а ) , р а з в и т и и с е р д е ч н о й н е д о с т а 

т о ч н о с т и . А р т е р и а л ь н а я г и п е р т е н з и я , в е 

р о я т н о , п о ч е ч н о г о п р о и с х о ж д е н и я , у с и 

л и в а е т с е р д е ч н о - с о с у д и с т ы е н а р у ш е н и я 

и с п о с о б с т в у е т п о р а ж е н и ю м о з г о в ы х с о 

с у д о в . 

Н е в р о л о г и ч е с к и е р а с с т р о й с т в а н а б л ю 

д а ю т с я не у в с е х б о л ь н ы х . Ц е р е б р а л ь н а я 

с и м п т о м а т и к а в к л ю ч а е т г о л о в о к р у ж е н и е , 

г о л о в н у ю б о л ь , п р е д р а с п о л о ж е н н о с т ь к и н 

с у л ь т а м , с у д о р о г и , в р я д е с л у ч а е в р а з в и 

т и е п с и х о з о в , с н и ж е н и е у м с т в е н н ы х с п о 

с о б н о с т е й . 

М о г у т о т м е ч а т ь с я д и а р е я , т о ш н о т а , п р и 

с т у п ы б о л е й в ж и в о т е , к о т о р ы е и н о г д а 

о ш и б о ч н о р а с ц е н и в а ю т с я к а к х и р у р г и ч е 

с к и й « о с т р ы й ж и в о т » . 

И з м е н е н и я к о с т н о й с и с т е м ы ч а с т о п р о 

я в л я ю т с я в в и д е н е к р о з а г о л о в к и б е д р е н 

н о й к о с т и [ 8 1 ] . 

Диагностика б о л е з н и Ф а б р и о с у щ е с т в 

л я е т с я н а о с н о в а н и и в ы ш е о п и с а н н о й к л и 

н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к и ( т а б л . 4.3.6.) , в ы 

я в л е н и я д е ф и ц и т а а к т и в н о с т и а л ь ф а - г а л а -

к т о з и д а з ы в л е й к о ц и т а х , к у л ь т у р е к о ж н ы х 

ф и б р о б л а с т о в , б и о п с и й н о м м а т е р и а л е , а 

т а к ж е м у т а ц и й в г е н е G L A . Д и а г н о с т и к е 

п о м о г а е т в ы я в л е н и е и з м е н е н и й в м о ч е 

( п р о т е и н у р и я , ц и л и н д р у р и я ) , у в е л и ч е н и е 

о с т а т о ч н о г о а з о т а в к р о в и , п о в ы ш е н и е 

у р о в н я о б щ и х л и п и д о в в к р о в и . 

З а б о л е в а н и е д и ф ф е р е н ц и р у ю т о т н а 

с л е д с т в е н н о й т е л е а н г и э к т а з и и , к о л л а г е -

н о з о в . 

Таблица 4 3 6 Развитие симптомов болезни Фабри в зависимости от возраста 

С и м п т о м ы Д е т с к и й в о з р а с т П о д р о с т к о в ы й п е р и о д В з р о с л ы й в о з р а с т 

Приступы сильных болей, акропарестезии + + + 
Гипогидроз + + + 
Поражение роговицы и помутнение хрусталика + + + 
Периодические подъемы температуры + + + 
Непереносимость жары + + + 
Эмоционально-волевые нарушения + + + 
Ангиокератома - + + 
Утомляемость - + + 
Желудочно-кишечные расстройства - + + 
Почечная недостаточность - - + 
Неврологические осложнения - - + 
Патология сердца - - + 
Нарушения слуха - - + 
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И д е н т и ч н а я б о л е з н и Ф а б р и а н г и о к е р а -

т о м а м о ж е т н а б л ю д а т ь с я п р и д р у г и х л и з о -

с о м н ы х б о л е з н я х - д е ф и ц и т е альфа-1_-фу-

к о з и д а з ы и д е ф и ц и т е б е т а - г а л а к т о з и д а з ы 

в с л у ч а е , е с л и б о л ь н ы е д о ж и в а ю т д о 

в з р о с л о г о в о з р а с т а , а т а к ж е п р и в з р о с л о й 

ф о р м е с и н д р о м а Ш и н д л е р а . 

Лечение о с у щ е с т в л я е т с я п у т е м з а м е с 

т и т е л ь н о й т е р а п и и ф е р м е н т о м а л ь ф а - г а -

л а к т о з и д а з о й А, п о л у ч е н н о й с п о м о щ ь ю 

г е н н о - и н ж е н е р н ы х т е х н о л о г и й . З а м е с т и 

т е л ь н а я т е р а п и я в ы с о к о э ф ф е к т и в н а и хо

р о ш о п е р е н о с и т с я б о л ь н ы м и [ 8 2 ] . П р и р а з 

в и т и и п о ч е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и о с у щ е с т 

в л я е т с я г е м о д и а л и з , в р я д е с л у ч а е в п р о в о 

д и т с я т р а н с п л а н т а ц и я п о ч к и [ 8 3 ] . 

Профилактика з а к л ю ч а е т с я в м е д и к о -

г е н е т и ч е с к о м к о н с у л ь т и р о в а н и и и п р е н а -

т а л ь н о й д и а г н о с т и к е , п р и п о м о щ и к о т о р о й 

в о з м о ж н о к а к о п р е д е л е н и е м у т а ц и и г е н а у 

п л о д а , т а к и р а н н е е о п р е д е л е н и е п о л а п л о 

д а , к о т о р ы й н е о б х о д и м о у ч и т ы в а т ь в с в я з и 

с Х - с ц е п л е н н ы м р е ц е с с и в н ы м т и п о м н а 

с л е д о в а н и я б о л е з н и Ф а б р и . -

4 . 3 . 8 . В р о ж д е н н ы й Х - с ц е п л е н н ы й 

и х т и о з 

Б о л ь ш и н с т в о н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з 

н е й к о ж и и е е п р и д а т к о в н а с л е д у ю т с я п о 

м е н д е л е в с к о м у т и п у . И з м е н е н и я к о ж и 

д о с т у п н ы в и з у а л ь н о м у н а б л ю д е н и ю , и 

п о э т о м у и х л е г ч е п р о с л е д и т ь в п о к о л е н и 

я х и с е м ь я х . Э т о о б л е г ч а е т с о с т а в л е н и е 

р о д о с л о в н ы х , п о з в о л я е т б о л е е ч е т к о 

п р о с л е д и т ь т и п н а с л е д с т в е н н о й п е р е д а 

ч и . О д н а к о с л е д у е т п о д ч е р к н у т ь , ч т о п о 

р а ж е н и я к о ж и м о г у т б ы т ь н е т о л ь к о п е р 

в и ч н ы м и з а б о л е в а н и я м и , н о и с л у ж и т ь 

п р о я в л е н и е м н а с л е д с т в е н н ы х м е т а б о л и 

ч е с к и х и л и д р у г и х г е н е р а л и з о в а н н ы х з а 

б о л е в а н и й . 

Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и к о ж и , о б у 

с л о в л е н н ы е н а р у ш е н и е м о р о г о в е н и я , 

п р е д с т а в л е н ы о б ш и р н о й г р у п п о й б о л е з 

н е й с р а з л и ч н ы м и т и п а м и н а с л е д о в а н и я , 

н о и м е ю щ и х о б щ и й п р и з н а к - п а т о л о г и 

ч е с к о е о р о г о в е н и е . О б щ е п р и н я т а я к л а с 

с и ф и к а ц и я н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , с о 

п р о в о ж д а ю щ и х с я н а р у ш е н и е м о р о г о в е 

н и я , д о с и х п о р н е р а з р а б о т а н а . О т е ч е с т 

в е н н ы м и а в т о р а м и в ы д е л я е т с я н е с к о л ь к о 

г р у п п з а б о л е в а н и й : г р у п п ы и х т и о з а и их-

т и о з о ф о р м н ы х д е р м а т о з о в , э р и т р о д е р -

м и й и л а д о н н о - п о д о ш в е н н ы х к е р а т о д е р -

м и й [ 8 4 , 8 5 ] . С р е д и н а с л е д с т в е н н ы х з а б о 

л е в а н и й к о ж и и х т и о з ы з а н и м а ю т б о л ь 

ш о й у д е л ь н ы й в е с , о н и р а з л и ч а ю т с я п о 

к л и н и ч е с к и м , г и с т о л о г и ч е с к и м и г е н е т и 

ч е с к и м п р и з н а к а м [ 8 6 ] . Н а п р и м е р , и х т и о з 

н о в о р о ж д е н н ы х т я ж е л о й с т е п е н и п о ч т и 

в с е г д а н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н о м у т и п у , в т о в р е м я к а к д о б р о к а ч е 

с т в е н н ы й и х т и о з у ж е н щ и н , к а к п р а в и л о , 

и м е е т а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п н а 

с л е д о в а н и я . Д л я и с к л ю ч е н и я н а с л е д с т 

в е н н ы х с и н д р о м о в , с о п р о в о ж д а ю щ и х с я 

в о в л е ч е н и е м к о ж и в п а т о л о г и ч е с к и й п р о 

ц е с с , в а ж н о е з н а ч е н и е п р и о б р е т а е т т щ а 

т е л ь н о е о б с л е д о в а н и е б о л ь н о г о ( к о ж и , 

д р у г и х о р г а н о в и с и с т е м , л а б о р а т о р н ы е 

и с с л е д о в а н и я ) . П о в ы ш е н н о е в н и м а н и е в 

н а с т о я щ е е в р е м я п р и в л е к а ю т и х т и о з ы , 

и м е ю щ и е Х - с ц е п л е н н ы й т и п н а с л е д с т 

в е н н о й п е р е д а ч и , т а к к а к б ы л о у с т а н о в 

л е н о , ч т о в о с н о в е р я д а и з н и х л е ж а т м е 

т а б о л и ч е с к и е р а с с т р о й с т в а , с в я з а н н ы е с 

д е ф и ц и т о м р я д а ф е р м е н т о в ( с т е р о и д н о й 

с у л ь ф а т а з ы и д р . ) . Э т о с о з д а л о б а з у д л я 

р а з р а б о т о к м е т о д о в л е ч е н и я д а н н о й к а 

т е г о р и и б о л ь н ы х , в ч а с т н о с т и , ф е р м е н т о -

з а м е с т и т е л ь н о й т е р а п и и , с п о с о б о в г е н 

н о й т е р а п и и , ч т о и м е е т в а ж н о е п р а к т и ч е 

с к о е з н а ч е н и е . 

В т а б л . 4 . 3 . 7 . п р и в е д е н ы н а и б о л е е ч а с 

т ы е ф о р м ы и х т и о з а , в с т р е ч а ю щ и е с я в п е 

д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к е , и н а с л е д с т в е н н ы е 

с и н д р о м ы , с о ч е т а ю щ и е с я с и х т и о з о м . 

В р о ж д е н н ы й Х - с ц е п л е н н ы й и х т и о з - н а 

с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е к о ж и , о б у с л о в 

л е н н о е д е ф и ц и т о м с т е р о и д н о й с у л ь ф а т а 

з ы и и м е ю щ е е р е ц е с с и в н ы й , Х - с ц е п л е н 

н ы й т и п н а с л е д о в а н и я . 

Ч а с т о т а з а б о л е в а н и я с о с т а в л я е т 1 : 3 0 0 0 

в п о п у л я ц и и м а л ь ч и к о в и 1 : 5 0 0 0 в о б щ е й 

п о п у л я ц и и [ 8 7 ] . 
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Этиология. Д е ф и ц и т с т е р о и д с у л ь ф а -

т а з ы п р и Х - с ц е п л е н н о м и х т и о з е в п е р в ы е 

б ы л о п и с а н A . C . J o b s i s [ 8 8 ] . В п о с л е д у ю 

щ е м б ы л о у с т а н о в л е н о , ч т о д е ф и ц и т с т е -

р о и д с у л ь ф а т а з ы э к с п р е с с и р у е т с я в п о с т -

н а т а л ь н о м п е р и о д е к а к Х - с ц е п л е н н ы й их

т и о з [ 8 9 ] . Ген з а б о л е в а н и я ( г е н S T S ) р а с 

п о л о ж е н н а х р о м о с о м е X в л о к у с е 

Х р 2 2 . 3 2 [ 9 0 ] . М о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и е 

и с с л е д о в а н и я п о к а з а л и , ч т о в 8 0 - 9 0 % 

с л у ч а е в р а з в и т и е з а б о л е в а н и я с в я з а н о с 

м и к р о д е л е ц и я м и в у ч а с т к е р 2 2 . 3 2 х р о м о 

с о м ы X [ 8 ] . З а б о л е в а н и е о т н о с я т к г р у п п е 

м и к р о д е л е ц и о н н ы х х р о м о с о м н ы х с и н д р о 

м о в [ 8 7 ] . О д н а к о у б о л ь н ы х с Х - с ц е п л е н 

н ы м и х т и о з о м в с т р е ч а ю т с я и д р у г и е г е н 

н ы е н а р у ш е н и я : т о ч к о в ы е м у т а ц и и , з а м е 

н ы п а р н у к л е о т и д о в , и н т е р с т и ц и а л ь н ы е и 

ч а с т и ч н ы е д е л е ц и и г е н а S T S и д р . [ 9 2 ] . 

О п и с а н о с о ч е т а н и е и х т и о з а с с и н д р о м о м 

Т е р н е р а ( 4 5 . Х О ) [ 9 3 ] . 

П а т о г е н е з з а б о л е в а н и я с в я з а н с у в е 

л и ч е н и е м с о д е р ж а н и я х о л е с т е р о л а с у л ь 

ф а т а в п л а з м е к р о в и , к о т о р ы й н а х о д и т с я 

п р е и м у щ е с т в е н н о в о ф р а к ц и и л и п о п р о -

т е и д о в н и з к о й п л о т н о с т и [ 9 4 ] . Н а р у ш е н и е 

г и д р о л и з а х о л е с т е р и н а с у л ь ф а т а в с л е д 

с т в и е д е ф и ц и т а с т е р о и д с у л ь ф а т а з ы п р и 

в о д и т к е г о н а к о п л е н и ю ( п о ч т и 1 0 - к р а т 

н о е у в е л и ч е н и е ) в к е р а т и н о ц и т а х к о ж н о 

г о э п и т е л и я и у м е н ь ш е н и ю к о л и ч е с т в а 

( п о ч т и н а 5 0 % ) с в о б о д н о г о х о л е с т е р и н а . 

Э т и н а р у ш е н и я и з м е н я ю т м е т а б о л и з м 

ф о с ф о л и п и д о в к л е т о ч н ы х м е м б р а н , п о 

в ы ш а ю т а д г е з и в н ы е с в о й с т в а р о г о в ы х 

ч е ш у е к и, в к о н е ч н о м с ч е т е , п р и в о д я т к 

и з б ы т о ч н о й к е р а т и н и з а ц и и к о ж и и р а з в и 

т и ю и х т и о з а [ 9 5 ] . Д е т а л и п а т о г е н е з а з а 

б о л е в а н и я о с т а ю т с я п о к а м а л о р а з р а б о -

т а н н ы м и . 

Клинические проявления. П р и э т о й 

ф о р м е п а т о л о г и и к л и н и ч е с к и е п р и з н а к и 

з а б о л е в а н и я и м е ю т с я у ж е п р и р о ж д е н и и 

р е б е н к а . П о р а ж е н и я к о ж и л о к а л и з у ю т с я 

н а в о л о с и с т о й ч а с т и г о л о в ы , у ш а х , ш е е , н а 

с г и б а т е л ь н ы х и р а з г и б а т е л ь н ы х п о в е р х н о 

с т я х к о н е ч н о с т е й , в ы с ы п а н и я р а с п р о с т р а 

н е н ы б о л ь ш е н а ж и в о т е , ч е м н а с п и н е , п о 

п е р е д н е й п о в е р х н о с т и к о н е ч н о с т е й и д о р 

с а л ь н о й о б л а с т и с т о п . В о т л и ч и е о т а т р о 

ф и и э п и д е р м и с а , н а б л ю д а е м о й п р и п р о 

с т о м и х т и о з е , а т р о ф и я э п и д е р м и с а п р и 

Х - с ц е п л е н н о м и х т и о з е н о с и т г и п е р т р о ф и 

ч е с к и й х а р а к т е р . Д л я о п р е д е л е н и я а к т и в 

н о с т и г е к с а н о л д е г и д р о г е н а з ы в б и о п т а т а х 

к о ж и B.D.Lake e t a l . [ 9 6 ] р а з р а б о т а л и с п е 

ц и а л ь н ы е г и с т о х и м и ч е с к и е м е т о д ы , к о т о 

р ы е п р е д л а г а е т с я и с п о л ь з о в а т ь д л я д и а г -

Ф о р м ы и х т и о з о в Т и п ы н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и й 

Изолированные ихтиозы: 

1) врожденный ихтиоз 

• ламеллярный ихтиоз (коллоидный плод) Аутосомно-рецессивный 

• «плод-арлекин» (летальный) Аутосомно-рецессивный 

2) ихтиоз иглистый Аутосомно-доминантный 

3) простой ихтиоз Аутосомно-доминантный 

Х-сцепленный ихтиоз Рецессивный Х-сцепленный 

Наследственные синдромы, сочетающиеся с ихтиозом: 

• синдром Рефсума Аутосомно-рецессивный 

• синдром Съегрена-Ларсена Аутосомно-рецессивный 

(ихтиоз с задержкой нервно-психического 

развития и спастической тетраплегией) 

• синдром Конради (точечная хондродисплазия) Аутосомно-рецессивный 

или аутосомно-доминантный 

• синдром Руда (ихтиоз с умственной отсталостью Аутосомно-рецессивный 

и гипогонадизмом) 

• ихтиоз с мужским гипогонадизмом Рецессивный Х-сцепленный 

Врожденный ихтиоз с катарактой Аутосомно-рецессивный 

Ихтиозоформная эритродермия с глухотой Аутосомно-рецессивный 

Ихтиозоформная эритродермия с аномалиями конечностей Аутосомно-рецессивный 
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н о с т и к и р а з л и ч н ы х ф о р м и х т и о з о в к а к д о 

п о л н е н и е к б и о х и м и ч е с к и м д а н н ы м . 

П о с к о л ь к у п л а ц е н т а б о г а т а ф е р м е н т а 

м и 3 - б е т а - с т е р о и д с у л ь ф а т а з о й , о п р е д е л е 

н и е ее а к т и в н о с т и в п л а ц е н т е и с п о л ь з у е т 

с я д л я п р о г н о з и р о в а н и я р а з в и т и я и х т и о з а 

у р е б е н к а . Д е ф и ц и т э т о г о э н з и м а я в л я е т с я 

Х - с ц е п л е н н о й п а т о л о г и е й . J . G . K o p p e [97] 

о п и с а л т р е х д е т е й с Х - с ц е п л е н н ы м и х т и о 

з о м , м а т е р и к о т о р ы х и м е л и п л а ц е н т а р н у ю 

н е д о с т а т о ч н о с т ь с т е р о и д с у л ь ф а т а з ы . З а 

б о л е в а н и е и х т и о з о м у д е т е й р а з в и л о с ь в 

2 - 8 - м е с я ч н о м в о з р а с т е . Р я д о м а в т о р о в от

м е ч е н а к о р р е л я ц и я д е ф и ц и т а э н з и м а в 

к р о в и и с н и ж е н н о г о у р о в н я э с т р и о л а в м о 

ч е , п л а з м е и в о р с и н а х х о р и о н а и н е д о с т а 

т о ч н о с т и д а н н о г о ф е р м е н т а в п л а ц е н т е . 

У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х с д е ф и ц и т о м с т е 

р о и д с у л ь ф а т а з ы и Х - с ц е п л е н н ы м и х т и о з о м 

о т м е ч а л и п о в ы ш е н н у ю ч а с т о т у о п у х о л е й 

(рак яичек, с е м и н о м а и др.) и к р и п т о р х и з м а . 

О п и с а н ы в ы р а ж е н н ы й г и п о г е н и т а л и з м и г и -

п о г о н а д о т р о п н ы й г и п о г о н а д и з м [98] . 

Д л я д и а г н о с т и к и г е т е р о з и г о т н о г о н о с и -

т е л ь с т в а з а б о л е в а н и я у м а т е р е й б о л ь н ы х 

м а л ь ч и к о в н е к о т о р ы е а в т о р ы р е к о м е н д у ю т 

п р о в е д е н и е х р о м о с о м н о г о F I S H - а н а л и з а 

( f l u o r e s c e n c e in s i tu h y b r i d i z a t i o n ) , о с о б е н н о 

в с п о р а д и ч е с к и х с л у ч а я х , д а ж е п р и н о р 

м а л ь н о м у р о в н е а к т и в н о с т и с т е р о и д с у л ь 

ф а т а з ы [ 9 9 ] . 

Лечение симптоматическое. Р е к о м е н 

д у е т с я у п о т р е б л е н и е п р о д у к т о в , б о г а т ы х 

в и т а м и н а м и , в ч а с т н о с т и , в и т а м и н о м А. 

О с н о в н ы м и с р е д с т в а м и л е ч е н и я б о л ь н ы х 

э т о й г р у п п ы я в л я ю т с я р е т и н о л и е г о п р о и з 

в о д н ы е ( н е о т и г а з о н ) , о к а з ы в а ю щ и е н о р 

м а л и з у ю щ е е д е й с т в и е н а к е р а т и н и з а ц и ю и 

э п и д е р м о п о э з . Р е т и н о л и с п о л ь з у е т с я в в и 

д е л и б о р е т и н о л а а ц е т а т а , л и б о р е т и н о л а 

п а л ь м и т а т а . Р е т и н о л н а к а п л и в а е т с я , г л а в 

н ы м о б р а з о м , в п е ч е н и , а н е о т и г а з о н - в 

п о д к о ж н о й к л е т ч а т к е . Х о р о ш и й э ф ф е к т 

д а е т с о ч е т а н и е в и т а м и н а А с т о к о ф е р о 

л о м . В р я д е с л у ч а е в п о к а з а н о н а з н а ч е н и е 

р и б о ф л а в и н а , н и к о т и н о в о й к и с л о т ы , в и т а 

м и н а В 6 , а с к о р б и н о в о й к и с л о т ы . П р и т я ж е 

л о м т е ч е н и и з а б о л е в а н и я п р и р о ж д е н и и с 

п е р в о г о д н я ж и з н и н а з н а ч а ю т к о р т и к о с т е -

р о и д н ы е п р е п а р а т ы из р а с ч е т а 1 мг/кг в 

с у т н а 2 - 3 н е д [ 1 0 0 ] . П р и м е н я ю т с я м е с т н ы е 

с р е д с т в а , ф и з и о - и к у р о р т о т е р а п и я . И м е 

ю т с я н а б л ю д е н и я о з н а ч и т е л ь н о м у л у ч ш е 

н и и к о ж н ы х и з м е н е н и й п р и м е с т н о м п р и 

м е н е н и и к р е м о в , с о д е р ж а щ и х 1 0 - п р ц е н т -

н ы й х о л е с т е р и н . Х - с ц е п л е н н ы й и х т и о з р а с 

с м а т р и в а е т с я к а к м о д е л ь д л я р а з р а б о т к и 

м е т о д о в п р о в е д е н и я г е н н о й т е р а п и и [ 1 0 1 ] . 

Медико-генетический прогноз. П о в 

т о р н ы й г е н е т и ч е с к и й р и с к п р и Х - с ц е п л е н 

н о м и х т и о з е д л я с и б с о в б о л ь н о г о с о с т а в 

л я е т 2 - 3 % . 
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4.4. Болезни с д е в и а н т н ы м н а с л е д о в а н и е м 
и б о л е з н и г е н о м н о г о и м п р и н т и н г а 

Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и н а с л е д у ю т с я 

н е т о л ь к о п о к л а с с и ч е с к и м з а к о н а м М е н 

д е л я , к н а с т о я щ е м у в р е м е н и у с т а н о в л е 

н ы и д р у г и е т и п ы н а с л е д о в а н и я , о т к л о н я 

ю щ и е с я о т з а к о н о в М е н д е л я : Х - с ц е п л е н -

н о е , м и т о х о н д р и а л ь н о е н а с л е д о в а н и е и 

н е д а в н о о т к р ы т о е - г е н о м н ы й и м п р и н -

т и н г . В о с н о в е э т и х т и п о в н а с л е д о в а н и я 

л е ж а т р а з л и ч и я в г е н е т и ч е с к о м в к л а д е 

р о д и т е л е й в г е н о т и п п о т о м с т в а . О н а с 

л е д с т в е н н ы х б о л е з н я х , п е р е д а ю щ и х с я 

к а к с ц е п л е н н ы м с п о л о м м е х а н и з м о м , т а к 

и и м е ю щ и м м и т о х о н д р и а л ь н ы й т и п н а 

с л е д о в а н и я , и з л а г а е т с я в с о о т в е т с т в у ю 

щ и х р а з д е л а х . В н а с т о я щ е м р а з д е л е 

п р е д с т а в л е н ы б о л е з н и , с в я з а н н ы е с г е 

н о м н ы м и м п р и н т и н г о м . В э т и х с л у ч а я х 

о б а р о д и т е л я п е р е д а ю т п о т о м к а м и д е н 

т и ч н ы е г е н ы , н о э т и г е н ы н е с у т с п е ц и ф и 

ч е с к и й о т п е ч а т о к ( i m p r i n t - о т п е ч а т о к ) п о 

л а р о д и т е л е й , т о е с т ь о т ц о в с к и е и м а т е 

р и н с к и е г е н ы а к т и в и р о в а н ы и л и с у п р е с -

с и р о в а н ы в о в р е м я г а м е т о г е н е з а п о - р а з 

н о м у . Э т о т ф е н о м е н о т р а ж а е т с я в ф е н о -

т и п и ч е с к и х п р о я в л е н и я х , о с о б о в ы р а ж е н 

н ы х в у с л о в и я х п а т о л о г и и . 

Т е р м и н « и м п р и н т и н г » п р е д л о ж и л а м е 

р и к а н с к и й г е н е т и к Х . К р о у з ( К о л у б и й -

с к и й у н и в е р с и т е т ) в 1 9 6 0 г . д л я о п и с а н и я 

э л и м и н а ц и и о т ц о в с к и х х р о м о с о м у н а с е 

к о м ы х . Г е н о м н ы й и м п р и н т и н г р а с с м а т 

р и в а е т с я к а к э п и г е н е т и ч е с к о е я в л е н и е , 

т е м с а м ы м п о д ч е р к и в а е т с я т о т ф а к т , ч т о 

н а с л е д у ю т с я и з м е н е н и я г е н н о й а к т и в н о 

с т и , о б у с л о в л е н н ы е р а з л и ч н ы м п р о и с х о 

ж д е н и е м х р о м о с о м ( о т о т ц а и л и м а т е р и ) , 

а н е с т р у к т у р н ы м и п е р е с т р о й к а м и г е н е 

т и ч е с к о г о м а т е р и а л а . Т а к и м о б р а з о м , в 

н е к о т о р ы х у ч а с т к а х х р о м о с о м , к о т о р ы е 

п о д в е р ж е н ы г е н о м н о м у и м п р и н т и н г у , 

э к с п р е с с и р у е т с я т о л ь к о о д и н о т ц о в с к и й 

и л и о д и н м а т е р и н с к и й а л л е л ь , в о т л и ч и е 

о т о б ы ч н о й д и а л л е л ь н о й э к с п р е с с и и г е 

н о в . Е с л и г е н о м н о м у и м п р и н т и н г у п о д 

в е р ж е н м а т е р и н с к и й г е н , т о э к с п р е с с и 

р у е т с я т о л ь к о о т ц о в с к и й а л л е л ь , и н а 

о б о р о т . Г е н о м н ы й и м п р и н т и н г м о ж е т и з 

м е н я т ь д о з у г е н о в , к о н т р о л и р у ю щ и х 

р о с т э м б р и о н а , п р о ц е с с ы п р о л и ф е р а ц и и 

и д и ф ф е р е н ц и р о в к и к л е т о к . Г е н о м н ы й 

и м п р и н т и н г н а ч а л и з у ч а т ь с я с 8 0 - х г о д о в 

X X в е к а н а ж и в о т н ы х . П о к а з а н о , ч т о о т 

ц о в с к и й г е н е т и ч е с к и й в к л а д в а ж е н д л я 

р а з в и т и я п л а ц е н т ы , а м а т е р и н с к и й н е о б 

х о д и м д л я р а з в и т и я т е л а э м б р и о н а . У с 

т а н о в л е н о т а к ж е , ч т о н а с л е д о в а н и е ч а с 

т и х р о м о с о м ы и л и ц е л о й х р о м о с о м ы 

т о л ь к о о т о д н о г о и з р о д и т е л е й м о ж е т 

п р и в о д и т ь к а н о м а л ь н о м у ф е н о т и п у . Н а 

л и ч и е в х р о м о с о м н о м н а б о р е ф р а г м е н 

т о в и л и ц е л о й х р о м о с о м ы о д н о г о ( м а т е 

р и н с к о г о и л и о т ц о в с к о г о ) п р о и с х о ж д е 

н и я о б о з н а ч а е т с я т е р м и н о м « о д н о р о д и -

т е л ь с к а я д и с о м и я » . И з в е с т н о д в а м е х а 

н и з м а е е р а з в и т и я : к о р р е к ц и я т р и с о м и и 

д о д и с о м и и , п р о и с х о д я щ а я в п е р в о м 

м е й о т и ч е с к о м д е л е н и и и к о р р е к ц и я м о -

н о с о м и и д о д и с о м и и ( и з о д и с о м и я ) - в о 

в т о р о м м е й о т и ч е с к о м д е л е н и и . Н а к о п 

л е н н ы й к н а с т о я щ е м у в р е м е н и м а т е р и а л 

с в и д е т е л ь с т в у е т о т о м , ч т о и м п р и н т и р о -

в а н н ы е г е н ы и м е ю т с я н а м н о г и х х р о м о 

с о м а х ч е л о в е к а : 1 , 5 - 7 , 1 1 , 1 3 , 1 5 , 1 9 - 2 0 , 

Х - х р о м о с о м е . 

И н т е р е с к л и н и ц и с т о в к ф е н о м е н у г е 

н о м н о г о и м п р и н т и н г а в о з р о с , т а к к а к о к а 

з а л о с ь , что о н м о ж е т п р о я в л я т ь с е б я п а т о 

л о г и ч е с к и м и ф е н о т и п а м и и в н а с т о я щ е е 

в р е м я в ы д е л е н в с п е ц и а л ь н ы й к л а с с б о 

л е з н е й - « б о л е з н и г е н о м н о г о и м п р и н т и н 

г а » . О с н о в н ы е и з н и х п р и в е д е н ы в т а б л . 

4 . 4 . 1 . О б щ е е и х к о л и ч е с т в о н а с ч и т ы в а е т 

б о л е е 4 0 н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м . 

Н а п р и м е р е д в у х з а б о л е в а н и й - с и н д р о 

ма П р а д е р а - В и л л и и А н г е л ь м а н а , - о т н о 

с я щ и х с я к к л а с с у б о л е з н е й и м п р и н т и н г а , 

м о ж н о п р о с л е д и т ь ч р е з в ы ч а й н у ю в а ж 

н о с т ь д л я п е д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к и р а з 

л и ч н о й г е н н о й э к с п р е с с и и в к л и н и ч е с к и х 

п р о я в л е н и я х з а б о л е в а н и й . 
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Заболевания Номер х р о м о с о м ы П р о и с х о ж д е н и е 

Синдром Прадера-Вилли 15 Отцовское 

Синдром Ангельмана 15 Материнское 

Синдром Беквита Видемана 11 Материнское 

Туберозный склероз 9 Материнское 

Нейрофиброматоз 1 типа 17 Материнское 

Нейрофиброматоз II типа 22 Материнское 

Синдром Сильвера Рассела 7 Материнское 

Синдром ломкой хромосомы X X Материнское 

Церебеллярная атаксия Отцовское 

Хорея Гентингтона 4 Отцовское 

Врожденная миотоническая дистрофия 19 Материнское 

Псевдогипопаратиреоз 20 Материнское 

Спорадическая двусторонняя ретинобластома 13 Материнское 

Синдром умственной отсталости, низкого роста, 

преждевременного полового созревания 14 Материнское 

Агенезия почек, аномалии лица 16 Материнское 

Поликистоз почек (два локуса) 16 и ? Материнское 

и отцовское 

Синдром лицевых аномалий, микрокрании, 

аномалий дыхательного тракта, гепатомегалии 14 Отцовское 

С и н д р о м П р а д е р а - В и л л и 

С и н д р о м П р а д е р а - В и л л и о п и с а н в п е р 

в ы е ш в е й ц а р с к и м и п е д и а т р а м и A . P r a d e r , 

A . L a b h a r t и H.Willi в 1 9 5 6 г. [ 1 ] . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а с и н д р о м а с о 

с т а в л я е т 1 : 10 0 0 0 - 1 : 20 ООО р о ж д е н и й [ 2 ] . 

П о д а н н ы м р е г и с т р а а с с о ц и а ц и и б о л ь н ы х с 

с и н д р о м о м П р а д е р а - В и л л и , и х в С Ш А и 

К а н а д е н а с ч и т ы в а л о с ь 1 5 9 5 ч е л о в е к [ 3 ] . 

Генетические данные. О с н о в н а я м а с 

с а с л у ч а е в в о з н и к а е т с п о р а д и ч е с к и , х о т я 

о п и с а н р я д с е м е й с н е с к о л ь к и м и б о л ь н ы 

ми [ 4 ] . В 1 9 8 7 г. D . H . L e d b e t t e r et a l . о б о б 

щ и л и о п у б л и к о в а н н ы е в л и т е р а т у р е м а т е 

р и а л ы о 1 9 5 с л у ч а я х с и н д р о м а П р а д е 

р а - В и л л и , н о с и т е л и к о т о р о г о б ы л и п о д 

в е р г н у т ы т щ а т е л ь н о м у ц и т о г е н е т и ч е с к о м у 

а н а л и з у . У 1 1 6 б о л ь н ы х ( 5 9 , 5 % ) н а б л ю д а 

л а с ь м и к р о д е л е ц и я х р о м о с о м ы 15, у 7 

( 3 , 6 % ) - д р у г и е а н о м а л и и э т о й х р о м о с о м ы 

( т а н д е м н ы е т р а н с л о к а ц и и х р о м о с о м 1 5 и 

2 0 , ч а с т и ч н а я т р и с о м и я , п а р а - и п е р и ц е н т -

р и ч е с к и е и н в е р с и и ) . П о в т о р н ы й р и с к с о 

с т а в и л 1/1000 [ 5 ] . С и н д р о м П р а д е р а - В и л 

л и в 6 0 - 7 0 % с л у ч а е в с о п р о в о ж д а е т с я р а з 

н о о б р а з н ы м и х р о м о с о м н ы м и п е р е с т р о й 

к а м и в р а й о н е х р о м о с о м ы 1 5 ( q 1 1 . 2 - q 1 3 ) , 

п о б о л ь ш е й ч а с т и с в я з а н н ы м и с д и с б а л а н 

с о м х р о м о с о м н о г о м а т е р и а л а . З н а ч и т е л ь 

н о е к о л и ч е с т в о с е м е й н ы х с л у ч а е в с и н д р о 

м а П р а д е р а - В и л л и , к а к с х р о м о с о м н о й 

п а т о л о г и е й , т а к и б е з н е е , н е у к л а д ы в а 

л о с ь в о б ы ч н ы е р а м к и а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н о г о т и п а н а с л е д о в а н и я [ 6 ] . Э т о т с и н 

д р о м р а з в и в а е т с я п р и м и к р о д е л е ц и и о т 

ц о в с к о й х р о м о с о м ы и л и м а т е р и н с к о й и з о -

д и с о м и и ( н а с л е д о в а н и е г о м о л о г о в о д н о й 

и т о й ж е х р о м о с о м ы ) д а н н о г о л о к у с а [ 7 - 9 ] . 

У с т а н о в л е н о , ч т о в о т ц о в с к о й х р о м о с о м е 

и м е е т с я р а й о н ( ц е н т р и м п р и н т и н г а ) , к о т о 

р ы й р е г у л и р у е т а л л е л ь - с п е ц и ф и ч е с к у ю 

э к с п р е с с и ю г е н а . С у щ е с т в у е т з н а ч и т е л ь 

н о е р а з л и ч и е м е ж д у м а т е р и н с к о й и о т ц о в 

с к о й к о п и я м и д а н н о г о р а й о н а в о т н о ш е н и и 

Д Н К - м е т и л и р о в а н и я н е с к о л ь к и х с а й т о в 

[ 1 0 ] . П р е д п о л а г а е т с я , ч т о а н о м а л и и м е т и 

л и р о в а н и я о т ц о в с к и х г е н о в , р а с п о л о ж е н 

н ы х в к р и т и ч е с к о м р а й о н е q 1 1 - q 1 3 х р о м о 

с о м ы 15, и л е ж а т в о с н о в е с и н д р о м а П р а 

д е р а - В и л л и [ 1 1 ] . С р е д и э т и о л о г и ч е с к и х 

ф а к т о р о в с и н д р о м а П р а д е р а - В и л л и и 

с и н д р о м а А н г е л ь м а н а в е д у щ е е м е с т о з а 

н и м а ю т д е л е ц и и д л и н н о г о п л е ч а х р о м о с о 

м ы 1 5 ( 1 5 q 1 1 - q 1 3 ) , к о т о р ы е в с т р е ч а ю т с я у 

7 0 - 7 5 % б о л ь н ы х с т е м и д р у г и м з а б о л е в а 

н и е м , о д н а к о в п е р в о м с л у ч а е д е л е ц и я от

ц о в с к о г о п р о и с х о ж д е н и я , а во в т о р о м -
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м а т е р и н с к о г о [ 1 2 ] . В т о р о й п р и ч и н о й с и н 

д р о м о в я в л я е т с я о д н о р о д и т е л ь с к а я д и с о -

м и я ( у н и п а р е н т а л ь н а я д и с о м и я ) , т о е с т ь 

н а с л е д о в а н и е о б о и х г о м о л о г о в х р о м о с о 

м ы 1 5 о т о д н о г о и з р о д и т е л е й , к о т о р а я н а 

б л ю д а е т с я в 2 0 - 2 5 % с л у ч а е в с и н д р о м а 

П р а д е р а - В и л л и м а т е р и н с к о г о п р о и с х о ж 

д е н и я и в 2 - 3 % с л у ч а е в с и н д р о м а А н г е л ь -

м а н а о т ц о в с к о г о п р о и с х о ж д е н и я [ 1 3 ] . Т а 

к и м о б р а з о м , п р и с и н д р о м е П р а д е р а - В и л 

л и н е э к с п р е с с и р у ю т с я о т ц о в с к и е г е н ы , а 

п р и с и н д р о м е А н г е л ь м а н а - м а т е р и н с к и е . 

В п о с л е д н и е г о д ы в ы я в л е н а е щ е о д н а п р и 

ч и н а у к а з а н н ы х с и н д р о м о в - м у т а ц и и г е 

н о в и м п р и н т и н г а . О к а з а л о с ь , ч т о н а х р о 

м о с о м е 15 в п р о к с и м а л ь н о м о т д е л е и м е 

ю т с я п р о т и в о п о л о ж н о и м п р е н т и р о в а н н ы е 

г е н ы - г е н ы - к а н д и д а т ы с и н д р о м а П р а д е 

р а - В и л л и ( г е н S N R P N - s m a l l n u c l e a r 

r i b o n u c l e o p r o t e i n p o l y p r o t e i d N) и с и н д р о м а 

А н г е л ь м а н а ( г е н U B E 3 A - u b e q u i t i n l i g a s e 

З А ) . Ген S N R P N к о д и р у е т п о л и п е п т и д N 

м а л о г о я д е р н о г о р и б о н у к л е о п р о т е и н а , ак

т и в н о э к с п р е с с и р у е т с я т о л ь к о н а о т ц о в 

с к о й х р о м о с о м е 1 5 и р е п р е с с и р о в а н н а 

м а т е р и н с к о й х р о м о с о м е и , с л е д о в а т е л ь н о , 

м у т а ц и и в э т о м г е н е п р и в о д я т к р а з в и т и ю 

с и н д р о м а П р а д е р а - В и л л и . Ген U B E 3 A , к о 

д и р у ю щ и й у б и к в и т и н л и г а з н ы й б е л о к ЗА, 

э к с п р е с с и р у е т с я т о л ь к о н а м а т е р и н с к о й 

х р о м о с о м е 1 5 и п р и в о з н и к н о в е н и и м у т а 

ц и и в э т о м г е н е м о ж е т р а з в и т ь с я с и н д р о м 

А н г е л ь м а н а . П р е д п о л а г а е т с я , ч т о г е н 

U B E 3 A э к с п р е с с и р у е т с я н а м а т е р и н с к о й 

х р о м о с о м е а к т и в н о в т к а н я х м о з г а - в 

к л е т к а х П у р к и н ь е м о з ж е ч к а , н е й р о н а х 

г и п п о к а м п а , ч т о п р и в о д и т к р а з в и т и ю у м 

с т в е н н о й о т с т а л о с т и , а т а к с и и , т р е м о р у и 

д р у г и м н е в р о л о г и ч е с к и м с и м п т о м а м . Э т и 

р а й о н ы х р о м о с о м ы 1 5 в а ж н ы д л я п е р е с т а 

н о в к и г е н о м н о г о и м п р и н т и н г а , и п о э т о м у 

и х н а з в а л и ц е н т р а м и и м п р и н т и н г а [ 1 4 ] . 

Патогенез с и н д р о м а П р а д е р а - В и л л и 

о с т а е т с я м а л о и с с л е д о в а н н ы м . П о л а г а ю т , 

ч т о о ж и р е н и е у б о л ь н ы х с д а н н ы м з а б о л е 

в а н и е м с в я з а н о с о з н а ч и т е л ь н ы м ( б о л е е 

ч е м в 1 0 р а з ) у с и л е н и е м с и н т е з а ж и р а и з 

а ц е т а т а и з н а ч и т е л ь н ы м с н и ж е н и е м п р о 

ц е с с о в л и п о л и з а [ 1 5 ] . В п о с л е д н и е г о д ы 

в ы с к а з ы в а е т с я п р е д п о л о ж е н и е о т о м , ч т о 

р а з в и т и е о ж и р е н и я у б о л ь н ы х с с и н д р о 

м о м П р а д е р а - В и л л и о б у с л о в л е н о п о в ы 

ш е н н о й с е к р е ц и е й г р е л и н а - н е д а в н о от

к р ы т о г о п е п т и д а - с т и м у л я т о р а с е к р е ц и и 

г о р м о н а р о с т а и п о в ы ш е н н о г о а п п е т и т а 

[ 1 6 ] . Р а з в и т и е в ы р а ж е н н ы х н а р у ш е н и й с о 

с т о р о н ы н е р в н о й с и с т е м ы и п о в е д е н и я 

с в я з ы в а ю т с п о в р е ж д е н и е м с е г м е н т а х р о 

м о с о м ы 15, в к о т о р о м л о к а л и з у ю т с я г е н ы , 

к о д и р у ю щ и е с и н т е з о > ( 5 ) , Р-(3) и у-(3) 

с у б ъ е д и н и ц р е ц е п т о р а г а м м а - а м и н о б у т и -

р и л о в о й к и с л о т ы т и п а A ( G A B A ( A ) ) и и г р а 

ю щ и е в а ж н у ю р о л ь в р а з в и т и и г о л о в н о г о 

м о з г а [ 1 7 ] . Г и п о г о н а д и з м п р и э т о м с и н д р о 

м е м о ж е т б ы т ь о б у с л о в л е н д и с ф у н к ц и е й 

г и п о т а л а м у с а , п р е и м у щ е с т в е н н о в о б л а с 

т и в е н т р о м е д и а л ь н о г о и в е н т р о л а т е р а л ь -

н о г о я д е р , и р а з в и т и е м г и п о г о н а д и з м а п о 

г и п о г о н а д о т р о п н о м у т и п у [ 1 8 ] . В п о л ь з у 

д а н н о г о п р е д п о л о ж е н и я с в и д е т е л ь с т в о в а 

л и р е з у л ь т а т ы л е ч е н и я б о л ь н ы х к л о м и ф е -

н о м , п о д в л и я н и е м к о т о р о г о у н и х н а б л ю 

д а л и с ь у в е л и ч е н и е в к р о в и л ю т е и н и з и р у -

ю щ е г о г о р м о н а , т е с т о с т е р о н а , н о р м а л и з а 

ц и я э к с к р е ц и и г о н а д о т р о п и н о в с м о ч о й , 

с п е р м а т о г е н е з и п о я в л е н и е в т о р и ч н ы х п о 

л о в ы х п р и з н а к о в . 

У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х о т м е ч е н ы с н и ж е 

н и е а к т и в н о с т и т и р о з и н а з ы в в о л о с я н ы х 

ф о л л и к у л а х и м е л а н о ц и т а х ( к о ж и , в о л о с , 

р а д у ж н о й о б о л о ч к и ) и у м е н ь ш е н и е п и г 

м е н т а в с е т ч а т к е . П р и э т о м о б н а р у ж е н о , 

ч т о б о л ь н ы е с д е л е ц и е й х р о м о с о м ы 15 

( q 1 1 - q 1 3 ) и м е л и с в е т л ы е в о л о с ы и к о ж у , 

к о т о р ы е с в о з р а с т о м с т а н о в и л и с ь б о л е е 

т е м н ы м и [ 1 9 ] . 

Клиническая характеристика. Д е т и с 

с и н д р о м о м П р а д е р а - В и л л и р о ж д а ю т с я ча

с т о в с о с т о я н и и а с ф и к с и и , с я в л е н и я м и 

в н у т р и у т р о б н о й г и п о т р о ф и и и м ы ш е ч н о й 

г и п о т о н и и . У н и х н е р е д к о о т м е ч а ю т с я с л а 

б ы й к р и к и в я л о е с о с а н и е г р у д и . В р а з в е р 

н у т о й с т а д и и з а б о л е в а н и я в к л и н и ч е с к о й 

к а р т и н е н а б л ю д а ю т с я м ы ш е ч н а я г и п о т о 

н и я , г и п о г е н и т а л и з м , у м с т в е н н а я о т с т а 

л о с т ь и о ж и р е н и е . Н а р я д у с э т и м , у б о л ь -
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н ы х н е р е д к о в с т р е ч а ю т с я з а д е р ж к а р о с т а 

( м а л ы й р о с т ) и м а л ы е р а з м е р ы к и с т е й и 

с т о п ( а к р о м и к р и я ) . 

В р а з в и т и и с и н д р о м а в ы д е л я ю т д в е ф а 

з ы . П е р в а я - ф а з а м а н и ф е с т а ц и и - х а р а к 

т е р и з у е т с я м ы ш е ч н о й г и п о т о н и е й , с н и ж е 

н и е м р е ф л е к с о в М о р о , г л о т а т е л ь н ы х и с о 

с а т е л ь н ы х , что з а т р у д н я е т к о р м л е н и е ре

б е н к а . В т о р а я - р а з в и в а е т с я ч е р е з не

с к о л ь к о н е д е л ь и л и м е с я ц е в . Д л я в т о р о й 

ф а з ы т и п и ч н о п о с т е п е н н о е у м е н ь ш е н и е 

м ы ш е ч н о й г и п о т о н и и . К ш к о л ь н о м у в о з 

р а с т у м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я п о ч т и п о л н о 

с т ь ю и с ч е з а е т . 

Г и п о г е н и т а л и з м п р о я в л я е т с я г и п о п л а 

з и е й п о л о в о г о ч л е н а и м о ш о н к и , и н о г д а 

в с т р е ч а е т с я к р и п т о р х и з м , у д е в о ч е к - г и 

п о п л а з и я п о л о в ы х г у б , у ж е н щ и н о т м е ч а е т 

ся а м е н о р е я и в 4 0 - 5 0 % с л у ч а е в г и п о п л а 

з и я м а т к и . В т о р и ч н ы е п о л о в ы е п р и з н а к и 

н е р а з в и в а ю т с я и л и с л а б о в ы р а ж е н ы у 

о б о и х п о л о в . 

У м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь в б о л ь ш и н с т в е 

с л у ч а е в д о с т и г а е т с т е п е н и д е б и л ь н о с т и 

и л и и д и о т и и . О т м е ч е н о , что л и ц а с д е л е ц и -

о н н о й ф о р м о й с и н д р о м а и м е ю т б о л е е в ы 

с о к и й Ю , ч е м л и ц а с н о р м а л ь н ы м к а р и о т и -

п о м , а т а к ж е б о л е е с в е т л ы е в о л о с ы , г л а з а , 

к о ж у и п о в ы ш е н н у ю ч у в с т в и т е л ь н о с т ь к 

с о л н е ч н ы м л у ч а м . У б о л ь н ы х о б ы ч н о д о б 

р о д у ш н о е и в е с е л о е н а с т р о е н и е . Р е ч ь з а 

т р у д н е н а , з а п а с с л о в з н а ч и т е л ь н о о г р а н и 

ч е н , у м е р е н н а я м и м и к а . У е д и н и ч н ы х б о л ь 

н ы х о п и с ы в а ю т м и к р о ц е ф а л и ю и с у д о р о г и . 

О ж и р е н и е - п о с т о я н н ы й п р и з н а к , и о н о 

д о с т и г а е т 2 - 4 с т е п е н и в ы р а ж е н н о с т и . Ги-

п е р ф а г и я и п о с т о я н н о е ч у в с т в о г о л о д а , 

п р и в о д я щ и е к о ж и р е н и ю , о б ы ч н о р а з в и в а 

ю т с я в п е р в ы е 1 2 - 1 8 м е с ж и з н и [ 2 0 ] . О д 

н о в р е м е н н о н е р е д к о в ы я в л я е т с я с а х а р н ы й 

д и а б е т , с о с т о я н и е з д о р о в ь я п р и к о т о р о м с 

в о з р а с т о м и м е е т т е н д е н ц и ю к у л у ч ш е н и ю . 

Д о в о л ь н о ч а с т о ( в 7 5 % с л у ч а е в ) у б о л ь 

н ы х в ы я в л я е т с я г и п о п и г м е н т а ц и я [ 2 1 ] . 

С р е д и м и к р о а н о м а л и й р а з в и т и я о б н а 

р у ж и в а ю т с я г и п е р т е л о р и з м , к л и н о д а к т и -

л и я ( к о с о е р а с п о л о ж е н и е п а л ь ц е в к и с т и ) , 

ч а с т и ч н а я с и н д а к т и л и я , о б е д н е н и е р и с у н 

к а и г и п о п л а з и я х р я щ а у ш н ы х р а к о в и н , в ы 

с о к о е н е б о , п о п е р е ч н а я л а д о н н а я б о р о з д а , 

м и к р о д е н т и я , д е ф е к т ы э м а л и з у б о в , с к о 

л и о з , к о с о г л а з и е , д о л и х о ц е ф а л и я ( « д л и н -

н о г о л о в о с т ь » ) , м и н д а л е в и д н ы й р а з р е з 

г л а з н ы х щ е л е й , м и к р о г н а т и я . И н о г д а о б н а 

р у ж и в а ю т с я м е з о б р а х и ф а л а н г и я ( у м е н ь 

ш е н и е р а з м е р о в с р е д н и х ф а л а н г п а л ь ц е в 

к и с т и ) , с у х а я с л и з и с т а я о б о л о ч к а п о л о с т и 

р т а , в р о ж д е н н ы й э к т р о п и о н ( в ы в о р о т в е к а ) 

и г л а у к о м а [ 2 2 ] . 

Данные лабораторных и функцио

нальных методов исследования. С о в р е 

м е н н а я д и а г н о с т и к а с и н д р о м а П р а д е 

р а - В и л л и б а з и р у е т с я н а и с п о л ь з о в а н и и 

Д Н К - м а р к е р о в и м о л е к у л я р н о - б и о л о г и ч е -

с к и х т е х н о л о г и й , п о з в о л я ю щ и х о п р е д е л и т ь 

с у б м и к р о с к о п и ч е с к у ю и ф у н к ц и о н а л ь н у ю 

п а т о л о г и ю н а у р о в н е Д Н К д а ж е у б о л ь н ы х 

б е з в и д и м о й х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и [ 2 3 ] . 

П р и ц и т о г е н е т и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

( п р о м е т а ф а з н ы й а н а л и з ) о п р е д е л я е т с я 

м и к р о д е л е ц и я х р о м о с о м ы 15. В р я д е с л у 

ч а е в о п р е д е л я ю т с я и д р у г и е х р о м о с о м н ы е 

а н о м а л и и ( т р а н с л о к а ц и и и др.) с в о в л е ч е 

н и е м в п р о ц е с с х р о м о с о м ы 15. П р и м о л е -

к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и х и с с л е д о в а н и я х в ы 

я в л я е т с я м а т е р и н с к а я и з о д и с о м и я . 

П р и м а г н и т н о - р е з о н а н с н о й т о м о г р а ф и и 

м о з г а м о г у т в ы я в л я т ь с я к и с т ы ч е р в я м о з 

ж е ч к а , а н о м а л и и к о р ы г о л о в н о г о м о з г а 

( п р и м е р н о у 1 2 % б о л ь н ы х ) . 

О с н о в н ы м и к р и т е р и я м и д и а г н о з а с и н 

д р о м а П р а д е р а - В и л л и я в л я ю т с я о ж и р е 

н и е , у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь , г и п о г е н и т а 

л и з м и м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с д р у г и м и с и н д р о м а м и , с о п р о в о ж д а 

ю щ и м и с я о ж и р е н и е м ( с и н д р о м ы Л о у р е н -

с а - М у н а , Б а р д е - Б и д л я , А л ь с т р е м а , Кохе-

н а , а д и п о з г е н и т а л ь н а я д и с т р о ф и я и д р . ) , 

м и о п а т и я м и , с п и н а л ь н о й а м и о т р о ф и е й , 

с и н д р о м о м О п и т ц а - Ф р и а с а , а т а к ж е с и н 

д р о м о м у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и , с ц е п л е н 

н о й с л о м к о й х р о м о с о м о й X [ 2 4 - 2 6 ] . 

Лечение и профилактика. Э ф ф е к т и в 

н ы е с п о с о б ы л е ч е н и я з а б о л е в а н и я н е р а з 

р а б о т а н ы . К о м п л е к с л е ч е б н ы х с р е д с т в 
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о б ы ч н о в к л ю ч а е т д и е т у с о г р а н и ч е н и е м 

ж и р о в , у г л е в о д о в , п р е п а р а т ы , у л у ч ш а ю 

щ и е ф о р м и р о в а н и е в т о р и ч н ы х п о л о в ы х 

п р и з н а к о в ( г о н а д о т р о п ы ) , с и м п т о м а т и ч е 

с к и е с р е д с т в а . П р и н а р у ш е н и и б и о э н е р г е 

т и ч е с к о г о о б м е н а п о к а з а н ы м е т а б о л и ч е 

с к и е п р е п а р а т ы э н е р г о т р о п н о г о д е й с т в и я 

( ц и т о - м а к , к о э н з и м Q 1 0 , т и а м и н , р и б о ф л а 

в и н , н и к о т и н а м и д , в и т а м и н Е , в и т а м и н С , 

ц и н н а р и з и н ) . Л е к а р с т в е н н о е л е ч е н и е м о 

ж е т б ы т ь д о п о л н е н о з а н я т и я м и с л о г о п е 

д о м . П о д в л и я н и е м л е ч е н и я у м е н ь ш а е т с я 

м о т о р н а я н е л о в к о с т ь , у л у ч ш а е т с я м ы ш е ч 

н ы й т о н у с , н а б л ю д а ю т с я п о л о ж и т е л ь н ы е 

и з м е н е н и я в п с и х о л о г и ч е с к о м с т а т у с е , 

о с о б е н н о в р е ч е в о й ( р а с ш и р е н и е с л о в а р 

н о г о з а п а с а ) , э м о ц и о н а л ь н о - в о л е в о й с ф е 

р а х ( у л у ч ш е н и е п а м я т и и в н и м а н и я , п о в ы 

ш е н и е р а б о т о с п о с о б н о с т и ) , у в е л и ч е н и е 

о б ъ е м а п е д а г о г и ч е с к и х з н а н и й и н а в ы к о в 

с а м о о б с л у ж и в а н и я . В п о с л е д н и е г о д ы п о я 

в и л и с ь с о о б щ е н и я о п о л о ж и т е л ь н о м в л и я 

н и и с о м а т о т р о п и н о в на о ж и р е н и е и р о с т у 

д е т е й с с и н д р о м о м П р а д е р а - В и л л и [ 2 7 ] . 

П р о ф и л а к т и к а о с н о в а н а н а р е з у л ь т а т а х 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я с 

и с п о л ь з о в а н и е м д а н н ы х ц и т о г е н е т и ч е с к о -

го и м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о г о а н а л и з о в . 

Прогноз. П р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ж и з н и 

б о л ь н ы х с о с т а в л я е т о б ы ч н о 2 5 - 3 0 л е т , н о 

м о ж е т б ы т ь и б о л ь ш е [ 2 1 ] . Л е т а л ь н ы й и с 

х о д о б ы ч н о н а с т у п а е т в р е з у л ь т а т е д е к о м 

п е н с а ц и и с о п у т с т в у ю щ е г о с а х а р н о г о д и а 

б е т а и л и о т с е р д е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и . 

В р я д е с л у ч а е в н е б л а г о п р и я т н ы й п р о г н о з 

о п р е д е л я е т с я г л у б о к и м п о р а ж е н и е м п о ч е к 

и р а з в и т и е м х р о н и ч е с к о й п о ч е ч н о й н е д о с 

т а т о ч н о с т и . 

С и н д р о м А н г е л ь м а н а 

С и н д р о м А н г е л ь м а н а - н а с л е д с т в е н 

н о е з а б о л е в а н и е , о т н о с я щ е е с я к к л а с с у 

б о л е з н е й г е н о м н о г о и м п р и н т и н г а , в п е р в ы е 

о п и с а н о н е м е ц к и м п е д и а т р о м H . A n g e l m a n 

в 1 9 6 5 г. п о д н а з в а н и е м « P u p p e t c h i l d r e n " 

[ 2 8 ] . В 1 9 6 7 г. В . D . B o w e r и P . M . J e a v o n s н а 

з в а л и э т о з а б о л е в а н и е с и н д р о м о м « с ч а с т 

л и в о й к у к л ы » ( « h a p p y p u p p e t » ) [ 2 9 ] . В 1 9 8 2 

г. C.A.Wi l l iams и J.L.Fr ias п р е д л о ж и л и д л я 

о б о з н а ч е н и я д а н н о г о с и н д р о м а э п о н и м 

« с и н д р о м А н г е л ь м а н а » [ 3 0 ] . 

Этиология и патогенез. С и н д р о м А н 

г е л ь м а н а в ы з ы в а е т с я т р е м я г р у п п а м и г е н е 

т и ч е с к и х н а р у ш е н и й : д е л е ц и я м и х р о м о с о 

м ы 15, о д н о р о д и т е л ь с к о й о т ц о в с к о й и з о д и -

с о м и е й и л и м у т а ц и я м и в г е н а х г е н о м н о г о 

и м п р и н т и н г а [ 3 1 - 3 3 ] . Б о л е е п о д р о б н о е о п и 

с а н и е п а т о г е н е т и ч е с к и х м е х а н и з м о в р а з 

в и т и я с и н д р о м а А н г е л ь м а н а п р е д с т а в л е н о 

в р а з д е л е , п о с в я щ е н н о м с и н д р о м у П р а д е 

р а - В и л л и . В н а с т о я щ е е в р е м я с и н д р о м А н 

г е л ь м а н а о т н о с и т с я к г р у п п е б о л е з н е й ге

н о м н о г о и м п р и н т и н г а , ч т о п о д ч е р к и в е т 

э п и г е н е т и ч е с к у ю п р и р о д у э т о г о з а б о л е в а 

н и я [34, 3 5 ] . П о ч т и у 8 0 % б о л ь н ы х р а з в и т и е 

з а б о л е в а н и я о б у с л о в л е н о д е л е ц и я м и и от

ц о в с к о й д и с о м и е й , н а д о л ю м у т а ц и й г е н а 

U B E 3 A п р и х о д и т с я о к о л о 8 % с л у ч а е в [ 3 3 ] . 

В ы с к а з ы в а е т с я п р е д п о л о ж е н и е , ч т о с и н 

д р о м м о ж е т б ы т ь с в я з а н с м у т а ц и я м и в г е 

н е М Е С Р 2 , к о т о р ы й о б ы ч н о п р и в о д и т к р а з 

в и т и ю с и н д р о м а Р е т т а [ 3 6 ] . В р я д е с л у ч а е в 

р е п р о д у к т и в н ы е т е х н о л о г и и с о п р о в о ж д а 

ю т с я п о в ы ш е н н ы м р и с к о м р о ж д е н и я д е т е й 

с с и н д р о м о м А н г е л ь м а н а [ 3 5 ] . 

Клинические проявления с и н д р о м а 

х а р а к т е р и з у ю т с я к о м п л е к с о м в р о ж д е н 

н ы х н е й р о п с и х о л о г и ч е с к и х р а с с т р о й с т в , 

п р о я в л я ю щ и х с я н е д о р а з в и т и е м м о т о р и 

к и , у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю , а т а к с и е й , 

м ы ш е ч н о й г и п о т о н и е й , ч а с т ы м и э п и л е п -

т и ф о р м н ы м и п р и п а д к а м и [ 3 6 ] . Д л я б о л ь 

н ы х х а р а к т е р н о с в о е о б р а з н о е л и ц о с 

б о л ь ш о й н и ж н е й ч е л ю с т ь ю и п о л у о т к р ы 

т ы м р т о м . У б о л ь н ы х н е р е д к о н а б л ю д а ю т 

с я п р и с т у п ы н а с и л ь с т в е н н о г о с м е х а , з а 

т р у д н е н и я п р и х о д ь б е , и н о г д а о т р ы в и 

с т ы е д в и ж е н и я , а с и м м е т р и я м ы ш е ч н о г о 

т о н у с а . Х а р а к т е р д в и ж е н и й в р я д е с л у ч а 

е в н а п о м и н а е т х о д ь б у « б о л т а ю щ е г о с я ч е 

л о в е к а » , н е с п о с о б н о г о с д е л а т ь н е с к о л ь 

к о ш а г о в б е з п о д д е р ж к и . У р я д а б о л ь н ы х 

м о г у т н а б л ю д а т ь с я э п и з о д ы х л о п а н ь я р у 

к а м и и ф л е к с о р н ы е с г и б а н и я р у к . Ч а с т о 

в ы я в л я ю т с я и з м е н е н и я г л а з н о г о д н а п о 
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т и п у а т р о ф и и з р и т е л ь н о г о н е р в а . У б о л ь 

н ы х о п р е д е л я ю т с я х а р а к т е р н ы е и з м е н е 

н и я н а э л е к т р о э н ц е ф а л о г р а м м е , в ы р а ж а 

ю щ и е с я в п о я в л е н и и в ы с о к о а м п л и т у д н ы х 

и д в у с т о р о н н и х , с и м м е т р и ч н ы х « с п а й к -

в о л н » , к о т о р ы е ч е р е д у ю т с я с м е д л е н н о -

в о л н о в ы м и к о м п о н е н т а м и с п е р и о д и ч н о 

с т ь ю д в а ц и к л а в с е к у н д у . 

П р и к о м п ь ю т е р н о й т о м о г р а ф и и г о л о в 

н о г о м о з г а о б н а р у ж и в а е т с я о д н о с т о р о н 

н я я а т р о ф и я м о з ж е ч к а [ 3 0 ] . П р и м о л е к у -

л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

и н о г д а о б н а р у ж и в а ю т с я т р а н с л о к а ц и и 

13/15 и с е г м е н т а р н а я у н и п а р е н т а л ь н а я 

д и с о м и я [ 3 1 ] . 

К л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я с и н д р о м о в А н 

г е л ь м а н а и П р а д е р а - В и л л и п р и с х о д н ы х 

м о л е к у л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к и х и з м е н е н и 

ях, в з а в и с и м о с т и от р о д и т е л ь с к о г о п р о и с 

х о ж д е н и я д е ф е к т а , о т л и ч а ю т с я б о л ь ш и м 

р а з н о о б р а з и е м ( т а б л . 4 . 4 . 2 ) . 

Диагностика з а б о л е в а н и я б а з и р у е т с я 

н а х а р а к т е р н ы х к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и 

ях, д а н н ы х э л е к т р о э н ц е ф а л о г р а ф и и и р е 

з у л ь т а т а х м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и х и с 

с л е д о в а н и й , с п о м о щ ь ю к о т о р ы х в ы я в л я 

ю т с я и з м е н е н и я х р о м о с о м ы 1 5 в л о к у с е 

q 1 3 - q 1 1 . 2 ( п о л о ж и т е л ь н ы й т е с т м е т и л и р о 

в а н и я Д Н К ) . 

Лечение з а б о л е в а н и я с и м п т о м а т и ч е с к о е . 

Т а к и м о б р а з о м , з н а н и е г е н е т и ч е с к о й 

п р и р о д ы с и н д р о м о в и м е е т в а ж н о е з н а ч е 

н и е д л я п р о г н о з и р о в а н и я п о в т о р н ы х с л у 

ч а е в в с е м ь е . П р и д е л е ц и я х о н р а в е н 1 % , 

п р и о д н о р о д и т е л ь с к о й д и с о м и и т а к ж е н и 

з о к ( в о з р а с т м а т е р и м о ж е т у в е л и ч и в а т ь 

р и с к ) , н о з н а ч и т е л ь н о в ы ш е п р и о б н а р у 

ж е н и и м у т а ц и й в г е н а х и м п р и н т и н г а . 

П о к а о с т а ю т с я н е и з в е с т н ы м и м е х а н и з 

м ы , л е ж а щ и е в о с н о в е д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й 

э к с п р е с с и и м а т е р и н с к и х и о т ц о в с к и х г е 

н о в . О с н о в н у ю р о л ь о т в о д я т с п е ц и ф и ч е 

с к о м у м е т и л и р о в а н и ю ц и т о з и н о в ы х о с н о 

в а н и й Д Н К . Т к а н е с п е ц и ф и ч е с к о е м е т и л и 

р о в а н и е ц и т о з и н о в ы х о с т а т к о в Д Н К о с у 

щ е с т в л я е т с я в п р о ц е с с е г а м е т о г е н е з а и 

Делеция О д н о р о д и т е л ь с к а я 
М у т а ц и и 15q11-q13 

(70-75%), 
д и с о м и я 

г е н о в 
К л и н и ч е с к и е \ ^ с и н д р о м ы и м п р и н т и н г а 
С И М П Т О М Ы П р а д е р а - В и л л и 

и А н г е л ь м а н а 
( 3 - 4 % ) 

П р о и с х о ж д е н и е 
о т ц о в с к о е м а т е р и н с к о е о т ц о в с к о е м а т е р и н с к о е о т ц о в с к о е м а т е р и н с к о е 

с и н д р о м с и н д р о м ген ген 
А н г е л ь м а н а П р а д е р а - SNRPN UBE3A 

( 3 - 5 % ) В и л л и 
(20-25%) 

Умственная отсталость + ++ + + + + 
Мышечная гипотония + - + + + -
Ожирение + - + + + -
Полифагия + - + + + -
Лицевые аномалии + + + + + + 
Акромикрия + - + + -
Гипогонадизм + - + + + -
Гипопигментация + + + + - -
Масса тела при рождении норма норма норма низкая норма норма 
Длина тела при рождении норма норма норма низкая норма норма 
Отсутствие речи - + + - - + 
Атаксия - + + - - + 
Судороги - + + - - + 
Приступы смеха - + + - - + 
Гиперактивность - + + - - + 
Аномалии ЭЭГ - + + - - + 
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э м б р и о г е н е з а с п о м о щ ь ю Д Н К - м е т и л -

т р а н с ф е р а з . З н а ч и т е л ь н а я д о л я и м п р е н т и -

р о в а н н ы х г е н о в (до 1 5 % ) а с с о ц и и р у е т с я с 

а н т и с м ы с л о в ы м и т р а н с к р и п т а м и ( о б ы ч н о 

а н т и с м ы с л о в о й Р Н К ) . В о з м о ж н о , с у щ е с т 

в у ю т и д р у г и е м е х а н и з м ы , р е г у л и р у ю щ и е 
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М у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы е б о л е з н и ( п о л и 

г е н н о е н а с л е д о в а н и е ) - б о л е з н и , о б у с л о в 

л е н н ы е н а с л е д с т в е н н ы м п р е д р а с п о л о ж е н и 

е м . П о м н е н и ю Н.П. Б о ч к о в а , м у л ь т и ф а к т о 

р и а л ь н ы е б о л е з н и с о с т а в л я ю т д о 9 0 % всех 

х р о н и ч е с к и х б о л е з н е й ч е л о в е к а , т а к и л и 

иначе с в я з а н н ы х с г е н е т и ч е с к и м и ф а к т о р а 

ми [1]. К н и м о т н о с и т с я б о л ь ш и н с т в о с л у ч а 

е в г и п е р т о н и ч е с к о й б о л е з н и , б р о н х и а л ь н а я 

а с т м а , с а х а р н ы й д и а б е т , к о н с т и т у ц и о н а л ь 

н о е о ж и р е н и е , я з в е н н а я б о л е з н ь ж е л у д к а и 

д в е н а д ц а т и п е р с т н о й к и ш к и , м н о г и е д е р м а 

т о з ы , а у т о и м м у н н ы е з а б о л е в а н и я ( р е в м а 

т и з м , г л о м е р у л о н е ф р и т ) , п с о р и а з , ш и з о 

ф р е н и я , в р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я 

( а н э н ц е ф а л и я , м ы ш е ч н о - с к е л е т н ы е а н о м а 

л и и , р а с щ е л и н ы н е б а и в е р х н е й г у б ы и др.) . 

Н а д о л ю м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х з а б о л е 

в а н и й п р и х о д и т с я д о 2 5 - 5 0 % д е т е й , н а х о 

д я щ и х с я в п е д и а т р и ч е с к и х с т а ц и о н а р а х , 

о н и с о с т а в л я ю т 2 5 - 3 5 % в с т р у к т у р е д е т 

с к о й с м е р т н о с т и и с л у ж а т г л а в н ы м и ф а к 

т о р а м и х р о н и ч е с к и х з а б о л е в а н и й у в з р о с 

л ы х [ 2 ] . 

М у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы е ( м н о г о ф а к т о р 

н ы е ) б о л е з н и , в о т л и ч и е о т м о н о г е н н ы х 

з а б о л е в а н и й , б о л е е с л о ж н ы д л я г е н е т и 

ч е с к о г о а н а л и з а , п о с к о л ь к у о б у с л о в л е н ы 

м у т а ц и я м и н е с к о л ь к и х г е н о в , к а ж д а я и з 

к о т о р ы х в о т д е л ь н о с т и н е с л у ж и т п р и ч и 

н о й б о л е з н е й , а и х п р о я в л е н и я с и л ь н о 

з а в и с я т о т м о д и ф и ц и р у ю щ е г о в л и я н и я 

ф а к т о р о в в н е ш н е й с р е д ы и к а ч е с т в а 

ж и з н и р е б е н к а . В о з н и к н о в е н и е э т и х б о -
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л е з н е и и н т е р п р е т и р у е т с я к а к р е з у л ь т а т 

в з а и м о д е й с т в и я б о л ь ш о г о ч и с л а ф а к т о 

р о в г е н е т и ч е с к о й п р и р о д ы и о к р у ж а ю 

щ е й с р е д ы [ 3 ] . 

У с т а н о в и т ь в к л а д г е н н ы х и с р е д о в ы х 

ф а к т о р о в в ф о р м и р о в а н и е ф е н о т и п а б о 

л е з н и д а л е к о н е в с е г д а у д а е т с я д а ж е с 

п о м о щ ь ю с о в р е м е н н ы х м е т о д о в . Т а к , и з 

в е с т н о б о л е е 3 0 г е н о в - к а н д и д а т о в , о п р е 

д е л я ю щ и х п о д в е р ж е н н о с т ь р а н н е м у а т е 

р о с к л е р о з у . Н е м е н е е 1 0 г е н н ы х м у т а ц и й 

с в я з ы в а ю т с р а з в и т и е м у р е б е н к а б р о н 

х и а л ь н о й а с т м ы . Н е с к о л ь к о м у т а ц и й г е 

н о в в ы я в л е н о п р и я з в е н н о й б о л е з н и ж е 

л у д к а и д в е н а д ц а т и п е р с т н о й к и ш к и . О п 

р е д е л е н н ы е н а с л е д с т в е н н ы е в а р и а ц и и 

л о к у с о в а н т и г е н о в т к а н е в о й с о в м е с т и м о 

с т и H L A D R , D Q о п р е д е л я ю т п р е д р а с п о л о 

ж е н н о с т ь к с а х а р н о м у д и а б е т у , а т а к ж е к 

з а б о л е в а н и я м а у т о и м м у н н о й п р и р о д ы . 

Г е н е т и ч е с к и м б а з и с о м н а и б о л е е ч а с т о 

в с т р е ч а е м ы х м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х б о 

л е з н е й я в л я ю т с я г е н е т и ч е с к и в о с п р и и м 

ч и в ы е и н д и в и д у у м ы , у к о т о р ы х в е р о я т 

н о с т ь р е а л и з а ц и и т о й и л и и н о й б о л е з н и 

з а в и с и т о т п р и с у т с т в и я и л и о т с у т с т в и я 

д р у г и х ф а к т о р о в р и с к а г е н е т и ч е с к о й и л и 

с р е д о в о й п р и р о д ы ( т а к и х к а к д е й с т в и е 

д р у г и х г е н о в , д и е т а , ф и з и ч е с к а я а к т и в 

н о с т ь , в о з д е й с т в и е р а з л и ч н ы х ф а к т о р о в 

с р е д ы и д р . ) . 

Н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы е м у л ь т и ф а -

к т о р и а л ь н ы е з а б о л е в а н и я и и х ч а с т о т а 

п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 4 . 5 . 1 . 

О т л и ч и т е л ь н а я о с о б е н н о с т ь м у л ь т и ф а -

к т о р и а л ь н о г о н а с л е д о в а н и я з а к л ю ч а е т с я 

в т о м , ч т о о д и н г е н н ы й л о к у с н е м о ж е т 

б ы т ь о т в е т с т в е н н ы м з а р а з в и т и е з а б о л е 

в а н и я и р е а л и з а ц и я п а т о л о г и ч е с к о г о п р о 

ц е с с а о п р е д е л я е т с я а д д и т и в н ы м э ф ф е к 

т о м м н о ж е с т в а г е н н ы х л о к у с о в и б о л ь ш о 

г о ч и с л а в н е ш н е с р е д о в ы х ф а к т о р о в . И х 

с у м м а р н о е д е й с т в и е о п р е д е л я е т п о д в е р 

ж е н н о с т ь к о н к р е т н о г о ч е л о в е к а к о н к р е т 

н о м у з а б о л е в а н и ю . В п о п у л я ц и и э т а п о д 

в е р ж е н н о с т ь и м е е т н о р м а л ь н о е р а с п р е 

д е л е н и е , п р и к о т о р о м б о л ь ш и н с т в о л ю 

д е й и м е е т с р е д н ю ю п о д в е р ж е н н о с т ь , а 

м е н ь ш е е ч и с л о н а к а ж д о м и з к о н ц о в к р и 

в о й р а с п р е д е л е н и я и м е е т н е о б ы ч н о н и з 

к у ю и л и н е о б ы ч н о в ы с о к у ю п о д в е р ж е н 

н о с т ь ( р и с . 4 . 5 . 1 ) . П о с л е д н ю ю г р у п п у с о 

с т а в л я ю т ф а к т и ч е с к и б о л ь н ы е , т о е с т ь 

т е , чья п р е д р а с п о л о ж е н н о с т ь п р е в ы ш а е т 

н е к и й у с т а н о в л е н н ы й « п о р о г » д л я з а б о 

л е в а н и я . П о д в е р ж е н н о с т ь р о д с т в е н н и к о в 

Г р у п п ы и н о з о л о г и ч е с к и е ф о р м ы Р а с п р о с т р а н е н н о с т ь , на 1000 ч е л о в е к 
(в с о о т в е т с т в у ю щ е й в о з р а с т н о й группе) 

Врожденные пороки развития: 
- анэнцефалия 1-5 
- энцефалоцеле (мозговая грыжа) 1-2 
- гидроцефалия 0,5 
- микроцефалия 1 
- спинно-мозговая грыжа 1-5 
- расщелина губы и нёба 1-3 
- стеноз привратника 0,5-3 
- вывих бедра 2-5 
- косолапость 1-5 

Соматические болезни: 
- бронхиальная астма 2-10 
- язвенная болезнь желудка и двенадцатиперстной кишки 20-50 
- гипертоническая болезнь 100-200 
- сахарный диабет 10-20 
- псориаз 7-20 

Психические болезни: 
- шизофрения 10-20 
- маниакально-депрессивный психоз 2-5 
- эпилепсия 8-10 
- рассеянный склероз 0,02-0,7 
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б о л ь н о г о с к о н к р е т н ы м з а б о л е в а н и е м б у 

д е т р а с п р е д е л е н а т а к ж е н о р м а л ь н о , к а к 

и в о б щ е й п о п у л я ц и и , но к р и в а я б у д е т 

с д в и н у т а в н а п р а в л е н и и б о л ь ш е й п о д в е р 

ж е н н о с т и и з - з а в ы р а ж е н н о й г е н е т и ч е 

с к о й к о м п о н е н т ы . К о л и ч е с т в е н н о е р а с 

п р е д е л е н и е м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н о г о п р и 

з н а к а ( п о д в е р ж е н н о с т ь з а б о л е в а н и ю ) п р и 

а д д и т и в н о м д е й с т в и и г е н а б у д е т и м е т ь 

б о л е е р а с т я н у т у ю ф о р м у - б е с п о р о г о в ы й 

э ф ф е к т ( р и с . 4 . 5 . 2 ) . 

Б о л е з н и с п о л и г е н н ы м т и п о м н а с л е д о 

в а н и я о т л и ч а ю т с л е д у ю щ и е п р и з н а к и : 

1 . С е м е й н а я п о д в е р ж е н н о с т ь : ч а с т о т а 

з а б о л е в а н и я в п р е д р а с п о л о ж е н н ы х с е м ь я х 

д о с т о в е р н о в ы ш е , ч е м в о б щ е й п о п у л я ц и и 

( т а б л . 4 . 5 . 2 ) . 

2 . С х о д с т в о к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й 

б о л е з н и у р е б е н к а и б л и ж а й ш и х р о д с т в е н 

н и к о в . К о э ф ф и ц и е н т н а с л е д у е м о с т и и л и 

в к л а д г е н е т и ч е с к о й к о м п о н е н т ы в р а з в и 

т и е б о л е з н и к о л е б л е т с я в п р е д е л а х 

1 0 - 6 0 % . 

3 . Н е в ы с о к а я к о н к о р д а н т н о с т ь б о л е з н и 

у м о н о з и г о т н ы х б л и з н е ц о в , к а к п р а в и л о , 

н е п р е в ы ш а е т 5 0 % , ч т о з н а ч и т е л ь н о н и ж е , 

ч е м п р и м о н о г е н н о - н а с л е д у е м ы х з а б о л е 

в а н и я х . 

4. Х р о н и ч е с к о е т е ч е н и е и в а р и а б е л ь 

н о с т ь к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й - о т с к р ы 

т ы х ф о р м д о к р а й н е т я ж е л ы х п р о я в л е н и й 

( к о н т и н у у м п а т о л о г и и ) . 

5 . З а в и с и м о с т ь т я ж е с т и к л и н и ч е с к и х 

п р о я в л е н и й з а б о л е в а н и я о т п о л а и в о з р а с 

т а р е б е н к а к м о м е н т у е г о в о з н и к н о в е н и я . 

Ч е м в б о л е е р а н н е м в о з р а с т е з а б о л е л р е 

б е н о к , т е м т я ж е л е е п р о т е к а е т п а т о л о г и ч е 

с к и й п р о ц е с с . 

6. Б о л е е р а н н е е н а ч а л о и « у т я ж е л е н и е » 

п р и з н а к о в б о л е з н и в н и с х о д я щ и х п о к о л е 

н и я х с е м ь и . 

7 . Н а л и ч и е у п о д в е р ж е н н ы х б о л е з н и 

с к р ы т ы х п а т о г е н е т и ч е с к и х ( и м м у н о л о г и ч е -

Р и с . 4 . 5 . 2 . Р а с п р е д е л е н и е п о д в е р ж е н н о с т и 
м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н о м у з а б о л е в а н и ю в о б щ е й 
п о п у л я ц и и и у р о д с т в е н н и к о в I степени 
с б е с п о р о г о в ы м э ф ф е к т о м . С т р е л к о й у к а з а н о к о л и ч е 
с т в о л и ц с д а н н о й п о д в е р ж е н н о с т ь ю . З а ш т р и х о в а н н ы е о б л а с 
т и - б о л ь н ы е . 
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Показатели Ревматизм И ш е м и ч е с к а я Язвенная С а х а р н ы й Ш и з о ф р е н и я П с о р и а з 
б о л е з н ь б о л е з н ь диабет 
с е р д ц а д в е н а д ц а т и 

п е р с т н о й 
к и ш к и 

Частота в общей популяции, % 2 19 0,6 0,6 1 7,5 
Частота повторных случаев 
среди родственников: 30-60 
1 ст.родства, % 10 8-9 10 14 5-6 
II ст.родства, % 2,5-3 3 
III ст.родства, % 0,8-0,9 1,3 
Конкордантность близнецов: 

монозиготных 37 67 50 42 67 64-72 
дизиготных 7 43 14 12 18 14-22 

с к и х , б и о х и м и ч е с к и х ) м а р к е р о в п р е д р а с 

п о л о ж е н и я и л и а с с о ц и и р о в а н н ы х ( и н д и к а 

т о р н ы х ) м а р к е р о в р и с к а з а б о л е в а н и я . 

Ч е м р е ж е в с т р е ч а е т с я п о л и г е н н о - н а с л е -

д у е м о е з а б о л е в а н и е в о б щ е й п о п у л я ц и и , 

т е м в ы ш е р и с к з а б о л е в а н и я д л я б л и ж а й 

ш и х р о д с т в е н н и к о в б о л ь н о г о и е г о д е т е й , 

б р а т ь е в , с е с т е р ( с и б с о в ) . 

Р и с к р а з в и т и я м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н о г о 

з а б о л е в а н и я в н а и б о л ь ш е й с т е п е н и п о в ы 

ш е н д л я б л и ж а й ш и х р о д с т в е н н и к о в и р е з 

к о с н и ж а е т с я п о м е р е о т д а л е н н о с т и р о д с т 

в а . Э т о н а г л я д н о в и д н о н а п р и м е р е р и с к а 

п о в т о р е н и я д е ф е к т а н е р в н о й т р у б к и у р о д 

с т в е н н и к о в ( т а б л . 4 . 5 . 3 ) . 

П о л и г е н н о - н а с л е д у е м ы е п р и з н а к и я в л я 

ю т с я к о л и ч е с т в е н н ы м и , о н и х а р а к т е р и з у 

ю т с я н е п р е р ы в н ы м р я д о м з н а ч е н и й п р и пе

р е х о д е о т з д о р о в ы х л ю д е й к б о л ь н ы м , о б 

р а з у я н е п р е р ы в н ы й с п е к т р ( к о н т и н у у м ) пе

р е х о д о в о т с у б к л и н и ч е с к и х ф о р м к ф о р 

м а м с я р к о в ы р а ж е н н ы м и к л и н и ч е с к и м и 

с и м п т о м а м и . Э т и о с о б е н н о с т и м у л ь т и ф а к -

т о р и а л ь н о й п а т о л о г и и с о з д а ю т з н а ч и т е л ь 

н ы е с л о ж н о с т и д л я г е н е т и ч е с к о г о а н а л и з а 

и т р е б у ю т п р и м е н е н и я м а т е м а т и к о - б и о л о -

г и ч е с к о г о м о д е л и р о в а н и я д л я в ы я с н е н и я 

в к л а д а г е н е т и ч е с к и х и с р е д о в ы х ф а к т о р о в 

в э т и о л о г и ю и п а т о г е н е з з а б о л е в а н и я [4, 

5 ] . М н о г о ч и с л е н н ы е м а т е р и а л ы г е н е а л о г и 

ч е с к о г о и б л и з н е ц о в о г о а н а л и з а , н а к о п 

л е н н ы е в п р о ц е с с е и с с л е д о в а н и я б о л е з н е й 

с н а с л е д с т в е н н ы м п р е д р а с п о л о ж е н и е м , 

с в и д е т е л ь с т в у ю т о з н а ч е н и и н а с л е д с т в е н 

н о с т и в в о з н и к н о в е н и и д а н н о г о з а б о л е в а 

н и я , н о н е р а с ш и ф р о в ы в а ю т н и э л е м е н т а р 

н ы х п р и з н а к о в ( г е н о в ) , н и т и п а и х н а с л е д 

с т в е н н о й п е р е д а ч и . 

В н а с т о я щ е е в р е м я п о л и г е н н а я п р и р о д а 

б о л е з н е й с н а с л е д с т в е н н о й п р е д р а с п о л о 

ж е н н о с т ь ю п о д т в е р ж д а е т с я с п о м о щ ь ю г е 

н е а л о г и ч е с к о г о , б л и з н е ц о в о г о и п о п у л я ц и -

о н н о - с т а т и с т и ч е с к о г о м е т о д о в [ 1 , 6 ] . 

Л и ш ь в п о с л е д н и е г о д ы у с п е х и в и з у ч е 

н и и г е н о м а ч е л о в е к а и к а р т и р о в а н и и е г о 

г е н о в о т к р ы в а ю т в о з м о ж н о с т и в ы я в л е н и я 

г е н е т и ч е с к о й п р е д р а с п о л о ж е н н о с т и и о с 

н о в н ы х п р и ч и н м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х з а 

б о л е в а н и й [ 7 - 9 ] . 

С л е д у е т т а к ж е о т м е т и т ь , ч т о р а с п р о 

с т р а н е н и е м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х з а б о л е 

в а н и й в р а з н ы х п о п у л я ц и я х м о ж е т з н а ч и 

т е л ь н о в а р ь и р о в а т ь , ч т о с в я з а н о с р а з л и 

ч и е м г е н е т и ч е с к и х и с р е д о в ы х ф а к т о р о в . 

В р е з у л ь т а т е г е н е т и ч е с к и х п р о ц е с с о в , 

п р о и с х о д я щ и х в ч е л о в е ч е с к и х п о п у л я ц и я х 

( о т б о р , м у т а ц и и , д р е й ф г е н о в ) , ч а с т о т а 

г е н о в , о п р е д е л я ю щ и х н а с л е д с т в е н н у ю 

п р е д р а с п о л о ж е н н о с т ь , м о ж е т в о з р а с т а т ь 

и л и у м е н ь ш а т ь с я в п л о т ь д о п о л н о й э л и 

м и н а ц и и [ 8 ] . 
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В о т л и ч и е о т м е н д е л е в с к и х ( м о н о г е н 

н ы х ) б о л е з н е й , п р е д с к а з а н и е н а о с н о в е г е 

н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и б у д е т л и п о д в е р 

ж е н т о т и л и и н о й и н д и в и д у у м м у л ь т и ф а к -

т о р и а л ь н о й б о л е з н и , п р е д с т а в л я е т с л о ж 

н у ю п р о б л е м у , п о с к о л ь к у в э т о м с л у ч а е н а 

л и ч и е г е н е т и ч е с к о г о д е ф е к т а н е э к в и в а 

л е н т н о н а л и ч и ю б о л е з н и . Б о л е е т о г о , в 

с л у ч а е м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х б о л е з н е й н е 

о ж и д а е т с я , что м у т а ц и о н н ы е д е ф е к т ы к а 

к и х - л и б о о т д е л ь н ы х г е н о в п о с л у ж а т п р и ч и 

н о й д л я в с е х и л и б о л ь ш и н с т в а с л у ч а е в б о 

л е з н и . И с х о д я и з э т о г о , м о ж н о з а к л ю ч и т ь , 

ч т о г е н е т и ч е с к а я р а с ш и ф р о в к а м у л ь т и ф а 

к т о р и а л ь н ы х б о л е з н е й я в л я е т с я с л о ж н о й 

з а д а ч е й и , в е р о я т н о , б у д е т п р е д с т а в л я т ь 

г л а в н у ю п р о б л е м у м е д и ц и н с к о й г е н е т и к и в 

б л и ж а й ш е м б у д у щ е м . 

У с п е х и , д о с т и г н у т ы е в п р о ц е с с е р е а л и 

з а ц и и п р о г р а м м ы « Г е н о м ч е л о в е к а » , в ы 

д е л е н и е и р а с ш и ф р о в к а м о л е к у л я р н о й 

о р г а н и з а ц и и г е н о в , и з у ч е н и е п р и ч и н и х 

п а т о л о г и и н е с о м н е н н о б у д у т с п о с о б с т в о 

в а т ь р а з р а б о т к е п р о ф и л а к т и ч е с к и х м е р о 

п р и я т и й и в ы я в л е н и ю г р у п п л ю д е й , 

с к л о н н ы х к м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы м з а б о 

л е в а н и я м . 

К л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я о т д е л ь н ы х 

ф о р м м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х б о л е з н е й у 

д е т е й п р е д с т а в л е н ы в с о о т в е т с т в у ю щ и х 

р а з д е л а х р у к о в о д с т в а ( к а р д и о л о г и я , г а с т 

р о э н т е р о л о г и я , н е ф р о л о г и я и д р . ) . 
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4.6. Болезни н а к о п л е н и я и б о л е з н и к л е т о ч н ы х о р г а н е л л 

4 . 6 . 1 . М у к о п о л и с а х а р и д о з ы 

С р е д и всех б о л е з н е й н а к о п л е н и я в п е д и а 

т р и ч е с к о й п р а к т и к е с н а и б о л ь ш е й ч а с т о т о й 

в с т р е ч а ю т с я м у к о п о л и с а х а р и д о з ы . П р и э т о й 

п а т о л о г и и в результате н е д о с т а т о ч н о с т и л и -

з о с о м а л ь н ы х ф е р м е н т о в и з м е н я е т с я катабо

л и з м о с н о в н о г о в е щ е с т в а с о е д и н и т е л ь н о й 

т к а н и - г л и к о з а м и н о г л и к а н о в , п р о и с х о д и т 

н а к о п л е н и е их в л и з о с о м а х , что п р и в о д и т к 

г р у б о й к л е т о ч н о й п а т о л о г и и и в о з н и к н о в е 

н и ю х а р а к т е р н о й к л и н и ч е с к о й к а р т и н ы . 

П е р в ы е с в е д е н и я о м у к о п о л и с а х а р и д о -

з а х п о я в и л и с ь в 1 9 1 7 г., к о г д а С . H u n t e r 

о п и с а л у д в у х б р а т ь е в 8 и 10 л е т и з м е н е 

н и я о п о р н о - д в и г а т е л ь н о г о а п п а р а т а , г е п а -

т о с п л е н о - и к а р д и о м е г а л и ю , а т а к ж е н е 

б о л ь ш о е с н и ж е н и е и н т е л л е к т а . Д в а г о д а 

с п у с т я G.Gur ler н а б л ю д а л а и д е н т и ч н у ю , н о 

б о л е е т я ж е л у ю к л и н и ч е с к у ю к а р т и н у з а б о -
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л е в а н и я у д в у х м а л ь ч и к о в , н е с о с т о я в ш и х 

в к р о в н о м р о д с т в е . 

В п о с л е д с т в и и в н е ш н е е с х о д с т в о б о л ь 

н ы х с ф и г у р а м и , у к р а ш а в ш и м и с о б о р П а 

р и ж с к о й Б о г о м а т е р и , п о с л у ж и л о о с н о в а 

н и е м д л я о б ъ е д и н е н и я д а н н о й г р у п п ы з а 

б о л е в а н и й п о д н а з в а н и е м « г а р г о и л и з м » . 

В 1 9 5 2 г. G . B r a n t e в ы д е л и л из п е ч е н и 

б о л ь н ы х ф р а к ц и ю , с о д е р ж а в ш у ю г е к с о з а -

м и н и у р о н о в у ю к и с л о т у . И м е н н о с э т о г о 

г о д а , б л а г о д а р я д а н н ы м и с с л е д о в а н и я м , в 

л и т е р а т у р е п о я в и л о с ь н о в о е с о в р е м е н н о е 

н а з в а н и е п а т о л о г и и - « м у к о п о л и с а х а р и -

д о з ы » . Д а л ь н е й ш и й а н а л и з п о к а з а л , ч т о 

в ы д е л е н н ы е в е щ е с т в а я в л я л и с ь г л и к о з а -

м и н о г л и к а н а м и , з а т е м б ы л и и д е н т и ф и ц и 

р о в а н ы и х к о л и ч е с т в е н н ы й и ф р а к ц и о н 

н ы й с о с т а в ы и о п р е д е л е н ы п о к а з а т е л и п о 

ч е ч н о й э к с к р е ц и и . 

В з а в и с и м о с т и о т ф е р м е н т а т и в н ы х д е 

ф е к т о в и т я ж е с т и к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а 

т и к и в н а с т о я щ е е в р е м я в ы д е л я ю т 1 4 т и 

п о в м у к о п о л и с а х а р и д о з о в [ 1 ] . 

IH тип синдром Гурлер 

мукополисахаридоза 

IH/S тип (I-V тип) синдром Гурлер-Шейе 

IS тип синдром Шейе 

II тип синдром Хантера, 

мукополисахаридоза легкая и тяжелая формы 

III тип синдром Санфилиппо: 

мукополисахаридоза 

IIIA тип синдром Санфилиппо А 

Ш В т и п синдром Санфилиппо В 

IIIC тип синдром Санфилиппо С 

HID тип синдром Санфилиппо D 

IV тип синдром Моркио: 

мукополисахаридоза 

IVA тип синдром Моркио А 

IVB тип синдром Моркио В 

VI тип синдром Марото-Лами, 

мукополисахаридоза легкая и тяжелая формы 

VII тип синдром Слая 

мукополисахаридоза 

В п р а к т и ч е с к о м з д р а в о о х р а н е н и и в с е 

т и п ы м у к о п о л и с а х а р и д о з о в у д о б н е е д е 

л и т ь на д в е г р у п п ы - « г у р л е р - п о д о б н ы й » и 

« м о р к и о - п о д о б н ы й » ф е н о т и п ы . П о с л е д н и й 

в к л ю ч а е т с и н д р о м ы М о р к и о А и В, а о с 

т а л ь н ы е 1 2 о б ъ е д и н я е т « г у р л е р - п о д о б 

н ы й » ф е н о т и п . 

В н е ш н и е п р и з н а к и р а з л и ч н ы х т и п о в м у 

к о п о л и с а х а р и д о з о в д о в о л ь н о с п е ц и ф и ч 

н ы . О н и п р о я в л я ю т с я в з а д е р ж к е р о с т а , 

д и с п р о п о р ц и о н а л ь н о м с т р о е н и и с к е л е т а 

( к о р о т к и е т у л о в и щ е и ш е я , д л и н н ы е к о 

н е ч н о с т и ) , в г р у б ы х ч е р т а х л и ц а , к о с т н ы х 

д е ф о р м а ц и я х ( г р у д и н ы , ч е р е п а , п о з в о н о ч 

н и к а , к о н е ч н о с т е й ) , в т у г о п о д в и ж н о с т и 

к р у п н ы х и м е л к и х с у с т а в о в . П р и э т о м , к а к 

п р а в и л о , о т м е ч а ю т с я р е д к и е з у б ы , д и с 

т р о ф и я з у б н о й э м а л и , м н о ж е с т в е н н ы й к а 

р и е с , м а к р о г л о с с и я , г и п е р т е л о р и з м г л а з , 

з а п а в ш е е п е р е н о с ь е , н и з к о р а с п о л о ж е н 

н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы , г е п а т о с п л е н о м е г а -

л и я , п а х о в о - м о ш о н о ч н ы е и п у п о ч н ы е г р ы 

ж и , г и п е р т р о ф и я л и м ф о и д н о г о г л о т о ч н о г о 

к о л ь ц а . Т и п и ч н ы п а т о л о г и и с о с т о р о н ы 

Ц Н С ( с н и ж е н и е и н т е л л е к т а , ч а с т о д о в о л ь 

н о г р у б о е ) , о р г а н а з р е н и я ( п о м у т н е н и е р о 

г о в и ц ы , г л а у к о м а ) , с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й 

с и с т е м ы ( ч а щ е н е д о с т а т о ч н о с т ь к л а п а н о в 

с е р д ц а ) и с л у х а ( т у г о у х о с т ь ) . 

4.6.1.1. Мукополисахаридоз IH типа 
(синдром Гурлер) 

I H т и п м у к о п о л и с а х а р и д о з а - с и н д р о м 

Г у р л е р в с т р е ч а е т с я с п о п у л я ц и о н н о й час

т о т о й 1 : 40 0 0 0 - 1 : 1 0 0 0 0 0 . 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с 

с и в н ы й . 

Генетические данные и патогенез. Ген 

I т и п а м у к о п о л и с а х а р и д о з а л о к а л и з о в а н в 

о б л а с т и д л и н н о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 2 2 , в 

л о к у с е 2 2 q 1 1 [ 1 ] . П а т о л о г и я о б у с л о в л е н а 

г е т е р о г е н н о й г р у п п о й м у т а ц и й в г е н е , к о д и 

р у ю щ е м л и з о с о м н ы й ф е р м е н т a - L - и д у р о -

н и д а з у . В н а с т о я щ е е в р е м я п р о д о л ж а е т 

р а з р а б а т ы в а т ь с я м о л е к у л я р н а я д и а г н о с т и 

к а с и н д р о м а Г у р л е р . В н а ш е й с т р а н е Д Н К -

д и а г н о с т и к а м у к о п о л и с а х а р и д о з о в о с у щ е 

с т в л я е т с я в М е д и к о - г е н е т и ч е с к о м н а у ч н о м 

ц е н т р е Р А М Н , в л а б о р а т о р и и , в о з г л а в л я е 

м о й Е . Ю . З а х а р о в о й . 

Н а и б о л е е ч а с т ы м и м у т а ц и я м и у е в р о 

п е й ц е в с ч и т а ю т с я Q 7 0 X и W 4 0 2 X , в то в р е 

м я к а к м у т а ц и я R 8 9 Q н а б л ю д а е т с я п р е и 

м у щ е с т в е н н о у я п о н ц е в . 
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В р о с с и й с к о й п о п у л я ц и и с о о т н о ш е н и е 

р а с п р о с т р а н е н н о с т и а л л е л е й W 4 0 2 X и 

Q 7 0 X с о с т а в л я е т 4 и 4 4 % , ч т о н а и б о л е е 

б л и з к о к а н а л о г и ч н ы м п о к а з а т е л я м с р е 

д и н а с е л е н и я с к а н д и н а в с к и х с т р а н ( 1 7 % 

и 6 2 % , с о о т в е т с т в е н н о ) и з н а ч и т е л ь н о о т 

л и ч а е т с я о т т а к о в ы х у а н г л о - с а к с о н с к и х 

ж и т е л е й . 

В н а ш е й с т р а н е 5 0 % н о с и т е л е й а л л е л я 

Q 7 0 X н а х о д я т с я в Ц е н т р а л ь н о - Е в р о п е й 

с к о м р е г и о н е Р о с с и и ( М о с к о в с к а я , В л а 

д и м и р с к а я и Т у л ь с к а я о б л а с т и ) . Н а р я д у с 

э т и м у с т а н о в л е н о , ч т о у б о л ь н ы х д р у г и х 

э т н и ч е с к и х г р у п п б ы в ш е г о С С С Р ( т а т а р ы , 

г р у з и н ы , а р м я н е , у з б е к и , т у р к м е н ы ) р а з 

в и т и е з а б о л е в а н и я н и в о д н о м с л у ч а е н е 

б ы л о о б у с л о в л е н о м у т а ц и я м и W 4 0 2 X и 

Q 7 0 X [ 2 ] . 

С р а в н и т е л ь н ы й а н а л и з п о к а з а л , ч т о г о -

м о з и г о т н о с т ь и л и с м е ш а н н а я г о м о з и г о т -

н о с т ь п о м у т а ц и я м VV402X и Q 7 0 X в л е ч е т 

з а с о б о й ф о р м и р о в а н и е т я ж е л о й к л и н и 

ч е с к о й с и м п т о м а т и к и с и н д р о м а Г у р л е р , в 

т о в р е м я к а к м у т а ц и я R 8 9 Q с о п р о в о ж д а 

е т с я б о л е е л е г к и м т е ч е н и е м б о л е з н и [ 3 ] . 

П а т о м о р ф о л о г и ч е с к и е и з м е н е н и я ф о р 

м и р у ю т с я з а с ч е т о т л о ж е н и я г л и к о з а м и -

н о г л и к а н о в в о р г а н а х и т к а н я х б о л ь н ы х . 

Клиническая характеристика. С и н 

д р о м у Г у р л е р с в о й с т в е н н ы н а и б о л е е т я 

ж е л а я к л и н и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а и р а н 

н я я м а н и ф е с т а ц и я б о л е з н и с п о р а ж е н и е м 

в е д у щ и х о р г а н о в и с и с т е м . П р и I т и п е м у -

к о п о л и с а х а р и д о з а н а б л ю д а ю т с я г р у б ы е 

ч е р т ы л и ц а , г и р с у т и з м , н и з к и й р о с т , п а 

т о л о г и я о п о р н о - д в и г а т е л ь н о г о а п п а р а т а 

( т у г о п о д в и ж н о с т ь к р у п н ы х и м е л к и х с у с 

т а в о в , к и ф о з ы , к и ф о с к о л и о з ы ) , д и ф ф у з 

н а я м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , г р ы ж и , г е п а т о -

и с п л е н о м е г а л и я , и з м е н е н и я с е р д е ч н о 

с о с у д и с т о й ( г и п е р т р о ф и ч е с к а я к а р д и о -

м и о п а т и я , н е д о с т а т о ч н о с т ь к л а п а н о в ) и 

ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ( с н и ж е н и е 

и н т е л л е к т а , о б ы ч н о д о в о л ь н о г р у б о е ) . 

Д л я д е т е й с с и н д р о м о м Г у р л е р т и п и ч н ы 

т а к ж е п о р а ж е н и я о р г а н о в з р е н и я ( п о м у т 

н е н и е р о г о в и ц ы , г л а у к о м а ) и с л у х а ( т у г о 

у х о с т ь ) ( р и с . 4 . 6 . 1 ) . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. Д и а г н о з IH т и п а м у к о п о л и -

с а х а р и д о з а с т а в и т с я н а о с н о в а н и и к л и н и -

к о - л а б о р а т о р н ы х и р е н т г е н о - ф у н к ц и о н а л ь -

н ы х п о к а з а т е л е й . 

В л е й к о ц и т а х и л и м ф о ц и т а х к р о в и , 

б и о п т а т а х п е ч е н о ч н о й т к а н и и к у л ь т у р е 

к о ж н ы х ф и б р о б л а с т о в о п р е д е л я е т с я 

к р а й н е н и з к а я ( в п л о т ь д о н у л е в о й ) а к т и в 

н о с т ь л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а a - L - и д у р о -

н и д а з ы . 

Н а р я д у с э т и м о т м е ч а е т с я в ы с о к а я (в 

5 - 1 0 р а з п р е в ы ш а ю щ а я н о р м у ) п о ч е ч н а я 

э к с к р е ц и я г л и к о з а м и н о г л и к а н о в и , к а к 

п р а в и л о , н и з к а я - о к с и п р о л и н а . Ф р а к ц и о н 

н ы й с о с т а в г л и к о з а м и н о г л и к а н о в м о ч и 

п р е д с т а в л е н п р е и м у щ е с т в е н н о г е п а р а н - и 

д е р м а т а н с у л ь ф а т а м и . 

Н а Э К Г о б ы ч н о о б н а р у ж и в а ю т п р и з н а к и 

г и п е р т р о ф и и м и о к а р д а л е в о г о ж е л у д о ч к а , 

н е с п е ц и ф и ч е с к и е и з м е н е н и я п р о ц е с с а р е -

п о л я р и з а ц и и , у д л и н е н и е и н т е р в а л о в P - R и 

Q - T . 

Р е н т г е н о г р а ф и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я 

к о н с т а т и р у ю т у м е н ь ш е н и е в ы с о т ы т е л по

з в о н к о в , у к о р о ч е н и е и у т о л щ е н и е их о т р о -

Рис. 4.6.1 Ребенок с синдромом Гурлер (I тип муколо-

л и с ах ар и до за) . 
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Рис. 4.6.2. Ребенок с I-V типом мукополисахаридоза 

(синдром Г у р л е р - Ш е й е ) . 

Рис. 4.6.3. Ребенок с V типом мукополисахаридоза 

(синдром Ш е й е ) . 

с т к о в , д е ф о р м а ц и ю г р у д н о й к л е т к и с с у ж е 

н и е м м е ж р е б е р н ы х п р о м е ж у т к о в , к о р о т к и е 

к л ю ч и ц ы , с к о ш е н н о с т ь к р ы ш и в е р т л у ж н ы х 

в п а д и н , м а л е н ь к и е , у п л о щ е н н ы е г о л о в к и 

б е д р е н н ы х к о с т е й , р а с ш и р е н и е д и а ф и з о в , 

и с т о н ч е н и е к о р т и к а л ь н о г о с л о я , о т с т а в а 

н и е к о с т н о г о в о з р а с т а , к р а н и о с т е н о з , н е д о 

р а з в и т и е в е р х н е й ч е л ю с т и и н о с о в ы х кос

т е й , с к л е р о з с о с ц е в и д н ы х о т р о с т к о в , к а р -

д и о м е г а л и ю , и н о г д а к а л ь ц и ф и к а ц и ю коль

ц а м и т р а л ь н о г о к л а п а н а [ 3 ] . П р и у л ь т р а з в у 

к о в о м и с с л е д о в а н и и д и а г н о с т и р у ю т у з л о 

в о е у т о л щ е н и е с т в о р о к к л а п а н о в с е р д ц а и 

у к о р о ч е н и е х о р д . Э л е к т р о н н о - м и к р о с к о п и 

ч е с к и е и с с л е д о в а н и я к л е т о к р а з л и ч н ы х о р 

г а н о в и т к а н е й в ы я в л я ю т к р у п н ы е в а к у о л и , 

о г р а н и ч е н н ы е о д н о к о н т у р н о й м е м б р а н о й и 

с о д е р ж а щ и е б о л ь ш и е к о л и ч е с т в а г л и к о з а -

м и н о г л и к а н о в . 

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й д и а г н о з п р о в о д и т 

с я с д р у г и м и т и п а м и м у к о п о л и с а х а р и д о 

з о в , о б у с л о в л е н н ы х д е ф е к т о м ф е р м е н т а 

a - L - и д у р о н и д а з ы . I-V и V т и п ы б о л е з н и 

( с и н д р о м ы Г у р л е р - Ш е й е и Ш е й е ) х а р а к т е 

р и з у ю т б о л е е л е г к а я с и м п т о м а т и к а и н е 

з н а ч и т е л ь н о с н и ж е н н ы й и л и н о р м а л ь н ы й 

и н т е л л е к т ( р и с . 4 . 6 . 2 ; 4 . 6 . 3 ) . 

4.6.1.2. Мукополисахаридоз II типа 
(синдром Хантера) 

Ч а с т о т а в п о п у л я ц и и с о с т а в л я е т 

1 : 7 0 0 0 0 - 1 : 2 0 0 0 0 0 . 

Т и п н а с л е д о в а н и я - р е ц е с с и в н ы й , с ц е п 

л е н н ы й с Х - х р о м о с о м о й . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Ген к а р т и р о в а н н е д л и н н о м п л е ч е Х - х р о м о -

с о м ы , в л о к у с е X q 2 7 . 1 - q 2 8 . 

В о с н о в е б о л е з н и л е ж и т о т с у т с т в и е ак

т и в н о с т и л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а и д у р о н а т -

с у л ь ф а т а з ы , п р и н и м а ю щ е г о у ч а с т и е в к а 

т а б о л и з м е г л и к о з а м и н о г л и к а н о в п р е и м у 

щ е с т в е н н о г е п а р а н - и д е р м а т а н с у л ь ф а т о в . 

О к о н ч а т е л ь н а я и д е н т и ф и к а ц и я с п е к т р а 

м у т а ц и й г е н а и д у р о н а т с у л ь ф а т а з ы к н а с т о 

я щ е м у в р е м е н и е щ е н е з а в е р ш е н а . Т я ж е 

л у ю ф о р м у с и н д р о м а Х а н т е р а с в я з ы в а ю т с 

м у т а ц и е й L 2 7 9 X , о т к р ы т о й в 1 9 9 6 г. [ 4 ] . 
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С и н д р о м о м Х а н т е р а с т р а д а ю т , к а к п р а 

в и л о , т о л ь к о м а л ь ч и к и . О д н а к о в 1 9 7 7 г . 

п о я в и л о с ь с о о б щ е н и е о д в у х д е в о ч к а х с 

х а р а к т е р н ы м и п р о я в л е н и я м и м у к о п о л и с а -

х а р и д о з а I I т и п а [ 5 ] . У о д н о й и з б о л ь н ы х 

б р а т т а к ж е с т р а д а л и д е н т и ч н ы м з а б о л е 

в а н и е м , а р о д и т е л и б ы л и ж и т е л я м и м а 

л е н ь к о г о г о р о д к а . В д р у г о й с е м ь е р о д и т е 

л и о к а з а л и с ь р о д с т в е н н и к а м и ( т р о ю р о д 

н ы е б р а т и с е с т р а ) . П о в с е м и з у ч е н н ы м 

п а р а м е т р а м ( н а к о п л е н и е м е ч е н ы х г л и к о 

з а м и н о г л и к а н о в , а к т и в н о с т ь и д у р о н а т -

с у л ь ф а т а з ы в л и м ф о ц и т а х и г о м о г е н а т а х 

т к а н е й ) н и к а к и х о т л и ч и й о т к л а с с и ч е с к о г о 

с и н д р о м а Х а н т е р а н е в ы я в л е н о . А н а л и з 

а н а л о г и ч н ы х п о к а з а т е л е й у р о д и т е л е й н е 

з а р е г и с т р и р о в а л о т к л о н е н и й . К л о н ы у 

о б е и х м а т е р е й т а к ж е б ы л и н о р м а л ь н ы м и . 

Р е з у л ь т а т ы п р о в е д е н н ы х и с с л е д о в а н и й 

п о з в о л и л и с д е л а т ь п р е д п о л о ж е н и е о с у 

щ е с т в о в а н и и р е д к о г о а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н о г о г е н а , к о н т р о л и р у ю щ е г о а к т и в 

н о с т ь ф е р м е н т а и д у р о н а т с у л ь ф а т а з ы . 1 4 

л е т с п у с т я б ы л о о п у б л и к о в а н о е щ е о д н о 

н а б л ю д е н и е с о п и с а н и е м д е в о ч к и с к л и 

н и ч е с к и м с и м п т о м о к о м п л е к с о м с и н д р о м а 

Х а н т е р а [ 6 ] . С н и ж е н и е а к т и в н о с т и л и з о -

с о м н о г о ф е р м е н т а и д у р о н а т с у л ь ф а т а з ы в 

л и м ф о ц и т а х б о л ь н о й п о д т в е р д и л о н а л и 

ч и е у н е е м у к о п о л и с а х а р и д о з а I I т и п а . 

Д а л ь н е й ш и е и с с л е д о в а н и я л и м ф о ц и т о в 

п е р и ф е р и ч е с к о й к р о в и р е б е н к а о б н а р у 

ж и л и и н а к т и в а ц и ю п о л у ч е н н о й о т м а т е р и 

Х - х р о м о с о м ы , н е с у щ е й н о р м а л ь н ы й г е н 

и д у р о н а т с у л ь ф а т а з ы . И н а к т и в а ц и я Х - х р о 

м о с о м ы н о с и л а , п о м н е н и ю а в т о р о в , с л у 

ч а й н ы й х а р а к т е р . В р е з у л ь т а т е д а н н о г о 

ф е н о м е н а п р о я в и л а с ь м у т а ц и я г е н а и д у 

р о н а т с у л ь ф а т а з ы , п о л у ч е н н о г о д е в о ч к о й 

о т с в о е г о о т ц а с с и н д р о м о м Х а н т е р а . С л е 

д у ю щ е е с о о б щ е н и е о м у к о п о л и с а х а р и д о -

зе II т и п а у д е в о ч к и п о я в и л о с ь в 1 9 9 2 г. 

[ 7 ] . В э т о м с о о б щ е н и и о п и с а н а б о л ь н а я и з 

м о н о з и г о т н о й б л и з н е ц о в о й п а р ы , ч т о д а 

л о о с н о в а н и е и с с л е д о в а т е л я м в ы с к а з а т ь 

г и п о т е з у о н а л и ч и и а с с о ц и а ц и и м е ж д у 

ф а к т о р а м и м н о г о п л о д и я и и з б и р а т е л ь н о й 

и н а к т и в а ц и е й Х - х р о м о с о м ы . 

Рис. 4 . 6 . 4 . Узелково-папулезное поражение к о ж и у 

больного с синдромом Хантера (II тип мукополиса

харидоза). 

Клиническая характеристика. С и н 

д р о м Х а н т е р а о т л и ч а е т с я о т м у к о п о л и с а 

х а р и д о з а I т и п а ( с и н д р о м а Г у р л е р ) б о л е е 

п о з д н е й м а н и ф е с т а ц и е й ( н а п е р в о м г о д у 

ж и з н и ) , м е н е е в ы р а ж е н н о й у м с т в е н н о й от

с т а л о с т ь ю , о т с у т с т в и е м п о м у т н е н и я р о г о 

в и ц ы и б о л е е б л а г о п р и я т н ы м п р о г н о з о м . 

Д л я д а н н о й ф о р м ы м у к о п о л и с а х а р и д о 

з а х а р а к т е р н о у з е л к о в о - п а п у л е з н о е п о р а 

ж е н и е к о ж и п р е и м у щ е с т в е н н о в о б л а с т и 

л о п а т о к , н а р у ж н ы х и б о к о в ы х п о в е р х н о 

с т е й п л е ч и б е д е р ( р и с . 4 . 6 . 4 ) . Э т и и з м е н е 

н и я о б у с л о в л е н ы о т л о ж е н и е м л и п и д о в и 

г л и к о з а м и н о г л и к а н о в в д е р м е . П р и с и н 

д р о м е Х а н т е р а с е р д ц е т а к ж е в о в л е к а е т с я 

в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с , п р и э т о м ч а щ е 

р е г и с т р и р у е т с я п а т о л о г и я м и т р а л ь н о г о 

к л а п а н а . 

С и н д р о м Х а н т е р а п о т я ж е с т и к л и н и ч е 

с к о й с и м п т о м а т и к и д е л и т с я н а д в е ф о р м ы 

( т я ж е л у ю и л е г к у ю ) . У б о л ь н ы х с т я ж е л о й 

ф о р м о й т е ч е н и я н а б л ю д а ю т с я в ы р а ж е н 

ная у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь и м е н ь ш а я п р о 

д о л ж и т е л ь н о с т ь ж и з н и (как п р а в и л о , н е 

п р е в ы ш а ю щ а я 1 5 л е т ) . Д е т и с б о л е е л е г 

к о й ф о р м о й з а б о л е в а н и я о т л и ч а ю т с я н о р 

м а л ь н ы м и н т е л л е к т о м и б о л ь ш е й п р о д о л 

ж и т е л ь н о с т ь ю ж и з н и ( д о 4 0 и б о л е е л е т ) . 

О н и м о г у т о б у ч а т ь с я п о о б щ е о б р а з о в а 

т е л ь н о й п р о г р а м м е , у с п е ш н о з а к а н ч и в а т ь 

в ы с ш и е у ч е б н ы е з а в е д е н и я и н е м е н е е у с 

п е ш н о р а б о т а т ь п о с п е ц и а л ь н о с т и . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. Д и а г н о з с и н д р о м а Х а н т е -
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p a с т а в и т с я н а о с н о в а н и и к л и н и к о - г е н е а -

л о г и ч е с к и х д а н н ы х : н а л и ч и е в р о д о с л о в 

н о й б о л ь н ы х м у ж с к о г о п о л а п о м а т е р и н 

с к о й л и н и и , а т а к ж е м у ж с к о й п о л б о л ь н о г о 

р е б е н к а , м а н и ф е с т а ц и я з а б о л е в а н и я н а 

п е р в о м г о д у ж и з н и , о т с у т с т в и е п о м у т н е н и я 

р о г о в и ц ы , г у р л е р - п о д о б н ы й ф е н о т и п , п р о -

г р е д и е н т н о е т е ч е н и е б о л е з н и . 

У б о л ь н ы х I I т и п о м м у к о п о л и с а х а р и д о з а 

о п р е д е л я ю т с я к р а й н е н и з к и е п о к а з а т е л и 

а к т и в н о с т и л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а и д у р о -

н а т с у л ь ф а т а з ы в л е й к о ц и т а х , к у л ь т у р е ф и -

б р о б л а с т о в к о ж и и б и о п т а т а х п е ч е н и . О т 

м е ч а е т с я в ы с о к а я э к с к р е ц и я с м о ч о й с у л ь -

ф а т и р о в а н н ы х ф р а к ц и й г л и к о з а м и н о г л и -

к а н о в - г е п а р а н - и д е р м а т а н с у л ь ф а т о в . 

Н а Э К Г у д е т е й с с и н д р о м о м Х а н т е р а 

р е г и с т р и р у е т с я с н и ж е н и е в о л ь т а ж а ж е л у 

д о ч к о в ы х к о м п л е к с о в Q R S . 

Р е н т г е н о л о г и ч е с к и е д а н н ы е н а п о м и н а 

ю т и з м е н е н и я п р и м у к о п о л и с а х а р и д о з е 

I т и п а , н о о н и м е н е е в ы р а ж е н ы . О д н и м и з 

д и ф ф е р е н ц и а л ь н о - д и а г н о с т и ч е с к и х к р и 

т е р и е в м е ж д у с и н д р о м а м и Г у р л е р и Х а н т е 

р а я в л я ю т с я и з м е н е н и я к и с т е й , п р и э т о м 

б о л ь н ы м с м у к о п о л и с а х а р и д о з о м I I т и п а 

с в о й с т в е н н ы л и ш ь н е б о л ь ш и е с у ж е н и я 

п р о к с и м а л ь н ы х о т д е л о в п я с т н ы х к о с т е й и 

г и п о п л а з и я н о г т е в ы х ф а л а н г . 

Патоморфологические изменения од

н о т и п н ы с с и н д р о м о м Г у р л е р . М о р ф о л о г и 

ч е с к и й а н а л и з м и о - и э н д о к а р д а в ы я в л я е т 

н е б о л ь ш и е с у д а н о ф и л ь н ы е к л е т к и , з а п о л 

н е н н ы е г л и к о л и п и д а м и . С т в о р к и м и т р а л ь 

н о г о к л а п а н а у т о л щ е н ы и р е г и д н ы . 

4.6.1.3. Мукополисахаридоз III типа 
(синдром Санфилиппо) 

С и н д р о м С а н ф и л и п п о , и л и III т и п м у к о 

п о л и с а х а р и д о з а , б ы л в п е р в ы е о п и с а н 

J . S . S a n f i l i p p o et al. в 1 9 6 3 г. Э т о о д н а из 

н а и б о л е е т я ж е л ы х ф о р м п а т о л о г и и . В ы д е 

л я ю т ч е т ы р е т и п а з а б о л е в а н и я : А, В, С и D. 

Д л я к а ж д о г о т и п а х а р а к т е р н а н е д о с т а т о ч 

н о с т ь с в о е г о л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а . 

С у м м а р н а я ч а с т о т а с и н д р о м а С а н ф и 

л и п п о в п о п у л я ц и и с о с т а в л я е т 1 : 30 ООО. 

Т и п А н а и б о л е е ч а с т о в с т р е ч а е т с я в Н и 

д е р л а н д а х (1 : 24 ООО). В д р у г и х п о п у л я ц и 

ях е г о ч а с т о т а не п р е в ы ш а е т 1 : 2 0 0 ООО [ 1 ] . 

Д а н н ы е о ч а с т о т е с и н д р о м а С а н ф и л и п 

по В д о в о л ь н о п р о т и в о р е ч и в ы . Ряд а в т о 

р о в с ч и т а е т , ч т о т и п В ч а щ е р е г и с т р и р у е т 

ся на ю г е Е в р о п ы , а в д р у г и х р е г и о н а х н а 

б л ю д а е т с я с т а к о й ж е ч а с т о т о й , к а к с и н 

д р о м С а н ф и л и п п о А (1 : 2 0 0 0 0 0 ) . 

М у к о п о л и с а х а р и д о з IIIC т и п а р е г и с т р и 

р у е т с я в 5 - 6 р а з р е ж е , ч е м т и п В. 

П е р в ы е с о о б щ е н и я о с и н д р о м е С а н ф и 

л и п п о D с д е л а н ы L.C.Ginsburg et a l , R.Mata-

lon et a l , с о о т в е т с т в е н н о , в 1 9 7 7 и 1 9 7 8 гг. 

И с с л е д о в а т е л и о ш и б о ч н о р а с ц е н и л и д а н 

н ы е н а б л ю д е н и я как VIII т и п м у к о п о л и с а х а 

р и д о з а . В 1980 г. H.Kresse у с т а н о в и л , что 

о п и с а н н ы е р а н е е э т и д в а с л у ч а я с о о т в е т с т 

в о в а л и с и н д р о м у С а н ф и л и п п о D . 

Т и п D в с т р е ч а е т с я к р а й н е р е д к о , е г о ч а 

с т о т а н е у с т а н о в л е н а . В н а с т о я щ е е в р е м я 

в м и р о в о й л и т е р а т у р е о п и с а н о в с е г о д е 

с я т ь с л у ч а е в з а б о л е в а н и я у ч е т ы р е х э т н и 

ч е с к и х г р у п п - в ы х о д ц е в и з В о с т о ч н о й И н 

д и и , С а р д и н и и , И т а л и и и С е в е р н о й А м е р и 

к и . В н а ш е й с т р а н е с в е д е н и я о с и н д р о м е 

С а н ф и л и п п о D о т с у т с т в у ю т . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

В с е т и п ы с и н д р о м а С а н ф и л и п п о н а с л е д у 

ю т с я а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о . 

С и н д р о м С а н ф и л и п п о А о б у с л о в л е н от

с у т с т в и е м а к т и в н о с т и л и з о с о м н о й г и д р о 

л а з ы г е п а р а н - Ы - с у л ь ф а т а з ы . Ген п а т о л о 

г и и к а р т и р о в а н н а д л и н н о м п л е ч е х р о м о 

с о м ы 17, в л о к у с е q 2 5 . 3 . 

С и н д р о м С а н ф и л и п п о В с в я з а н с к р а й 

н е н и з к о й а к т и в н о с т ь ю л и з о с о м н о г о ф е р 

м е н т а М - а ц е т и л - Ы - а - О - г л ю к о з а м и н и д а з ы . 

Ген л о к а л и з о в а н т а к ж е н а д л и н н о м п л е ч е 

х р о м о с о м ы 17, в р а й о н е q 2 1 . 

В о с н о в е с и н д р о м а С а н ф и л и п п о С н а х о 

д и т с я д е ф и ц и т ф е р м е н т а а ц е т и л - К о А : 

а - г л ю к о з а м и н и д - Ы - а ц е т и л т р а н с ф е р а з ы . 

Л о к а л и з а ц и я г е н а о п р е д е л я е т с я н а х р о м о 

с о м е 14. Б о л е е т о ч н о е к а р т и р о в а н и е г е н а 

п о к а н е п р о в е д е н о . 

П р и с и н д р о м е С а н ф и л и п п о D р е з к о 

с н и ж е н а а к т и в н о с т ь л и з о с о м н о й г и д р о л а -
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з ы N - а ц е т и л г л ю к о з а м и н - б - с у л ь ф а т с у л ь -

ф а т а з ы . Ген п а т о л о г и и к а р т и р о в а н в о б л а 

с т и д л и н н о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 12, в л о к у -

с е q 1 4 . 

В р е з у л ь т а т е к р а й н е н и з к о й а к т и в н о с т и 

п е р е ч и с л е н н ы х л и з о с о м н ы х ф е р м е н т о в 

н а р у ш а е т с я к а т а б о л и з м и п р о и с х о д и т от

л о ж е н и е в к л е т к а х о р г а н о в и т к а н е й б о л ь 

н ы х о д н о г о и з с у л ь ф а т и р о в а н н ы х г л и к о з а 

м и н о г л и к а н о в - г е п а р а н с у л ь ф а т а . Н а р я д у 

с э т и м о т м е ч а е т с я в ы с о к а я п о ч е ч н а я э к с 

к р е ц и я э т о г о с у л ь ф а т и р о в а н н о г о м е т а б о 

л и т а с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и . 

Клиническая характеристика. Б о л ь 

ш и н с т в о и с с л е д о в а т е л е й с ч и т а ю т , ч т о нет 

ч е т к и х д и ф ф е р е н ц и а л ь н о - д и а г н о с т и ч е 

с к и х к л и н и ч е с к и х к р и т е р и е в м е ж д у р а з 

л и ч н ы м и т и п а м и с и н д р о м а С а н ф и л и п п о . 

З а б о л е в а н и е р а з в и в а е т с я о б ы ч н о н а 

2 г о д у ж и з н и . Б о л е з н ь н о с и т п р о г р е д и -

е н т н ы й х а р а к т е р . А н а л и з п а т о л о г о - а н а т о -

м и ч е с к о г о м а т е р и а л а о т д в у х н е д о н о ш е н 

н ы х д е т е й с с и н д р о м о м С а н ф и л и п п о А , 

у м е р ш и х с р а з у п о с л е р о ж д е н и я , н е в ы 

я в и л н и к а к и х в к л ю ч е н и й в к л е т к а х м о з г а , 

к о с т е й и с у с т а в о в н о в о р о ж д е н н ы х . О д н а 

к о б ы л о б н а р у ж е н д е ф и ц и т ф е р м е н т а в 

т к а н я х [ 9 ] . Ill т и п у м у к о п о л и с а х а р и д о з а 

с в о й с т в е н н ы , к а к п р а в и л о , н о р м а л ь н ы е 

п о к а з а т е л и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я , м и н и 

м а л ь н ы е и з м е н е н и я с к е л е т а , н е б о л ь ш о е 

у в е л и ч е н и е п а р е н х и м а т о з н ы х о р г а н о в и 

г р у б о е с н и ж е н и е и н т е л л е к т а . О р г а н з р е 

н и я и с е р д е ч н о - с о с у д и с т а я с и с т е м а н е 

в с е г д а в о в л е к а ю т с я в п а т о л о г и ч е с к и й 

п р о ц е с с . Н а р я д у с э т и м и з в е с т н ы с л у ч а и 

т я ж е л о й м и т р а л ь н о й н е д о с т а т о ч н о с т и 

п р и т и п е В с и н д р о м а , п о т р е б о в а в ш и е х и 

р у р г и ч е с к о г о в м е ш а т е л ь с т в а у д е т е й 3 - 6 

л е т [ 1 0 ] . К л и н и ч е с к и й п о л и м о р ф и з м с и н 

д р о м а С а н ф и л и п п о В б ы л о т м е ч е н в с е 

м ь е , г д е у д в у х с е с т е р н а б л ю д а л а с ь т я ж е 

л а я ф о р м а з а б о л е в а н и я : г л у б о к а я у м с т 

в е н н а я о т с т а л о с т ь , г е п а т о - и с п л е н о м е г а -

л и я , г и р с у т и з м . Б р а т д е в о ч е к т а к ж е с т р а 

д а л 1MB т и п о м м у к о п о л и с а х а р и д о з а . О д 

н а к о т е ч е н и е б о л е з н и у н е г о б ы л о л е г 

к и м , с н е з н а ч и т е л ь н ы м с н и ж е н и е м и н т е л 

л е к т а [ 1 1 ] . Т а к а я в а р и а б е л ь н о с т ь ф е н о т и -

п и ч е с к и х п р о я в л е н и й в н у т р и с е м ь и м о 

ж е т б ы т ь о б ъ я с н е н а к а к в л и я н и е м с р е д о -

в ы х ф а к т о р о в и л и м о д и ф и ц и р у ю щ и х г е 

н о в , т а к и н а л и ч и е м у р о д и т е л е й о д н о г о 

н о р м а л ь н о г о а л л е л я и з т р е х в а р и а н т о в 

м у т а н т н ы х , к о м б и н а ц и я к о т о р ы х о б у с л о в 

л и в а е т р а з л и ч н у ю т я ж е с т ь п о р а ж е н и я . Н е 

и с к л ю ч а е т с я т а к ж е в о з м о ж н о с т ь м о з а и -

ц и з м а , к о г д а ф е р м е н т п р и с у т с т в у е т в ч а 

с т и к л е т о к , п р е д о п р е д е л я я л е г к о е т е ч е 

н и е б о л е з н и . 

С и н д р о м С а н ф и л и п п о С с ч и т а е т с я од

н о й и з н а и б о л е е л е г к и х ф о р м с р е д и в с е х 

е г о т и п о в . У с т а н о в л е н о , ч т о з а б о л е в а н и ю 

с в о й с т в е н н ы н е з н а ч и т е л ь н ы е и з м е н е н и я 

с к е л е т а , м и н и м а л ь н о е у в е л и ч е н и е п а р е н 

х и м а т о з н ы х о р г а н о в и н е б о л ь ш о е с н и ж е 

н и е и н т е л л е к т а [ 1 2 ] . 

М а л о е к о л и ч е с т в о о п и с а н н ы х б о л ь н ы х 

не д а е т ч е т к о г о п р е д с т а в л е н и я о х а р а к т е 

р е к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к и с и н д р о м а 

С а н ф и л и п п о D . П р о я в л е н и я з а б о л е в а н и я , 

к а к и п р и д р у г и х т и п а х , н а ч и н а ю т с я о б ы ч н о 

н а в т о р о м - т р е т ь е м г о д а х ж и з н и . Н а р я д у с 

э т и м о п и с а н а б о л ь н а я с з а д е р ж к о й р а н н е 

г о п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я : в с т а в а т ь с т а 

ла с о д н о г о г о д а , х о д и т ь - с д в у х л е т , г о в о 

р и т ь - с д в у х с п о л о в и н о й л е т . О д н а к о з а 

п а с с л о в о г р а н и ч и в а л с я т о л ь к о н е с к о л ь к и 

м и ф р а з а м и . В ч е т ы р е г о д а с т а л з а м е т е н 

р е г р е с с п р и о б р е т е н н ы х н а в ы к о в , п о я в и 

л и с ь п р и з н а к и а г р е с с и и . В д е с я т ь л е т р е 

б е н о к п е р е с т а л с а м о с т о я т е л ь н о х о д и т ь , г о 

в о р и т ь и н е м о г о б х о д и т ь с я б е з п о с т о р о н 

н е й п о м о щ и . 

Д л я с и н д р о м а С а н ф и л и п п о D т и п и ч н о 

о т с у т с т в и е и л и н е з н а ч и т е л ь н ы е п р о я в л е 

н и я т у г о п о д в и ж н о с т и с у с т а в о в . Х а р а к т е р 

н а г и п о п л а з и я з у б о в и д н о г о о т р о с т к а . 

С е р д е ч н о - с о с у д и с т а я с и с т е м а и п а р е н х и 

м а т о з н ы е о р г а н ы о б ы ч н о н е в о в л е к а ю т с я 

в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с и л и и х п о р а ж е 

н и е в ы р а ж е н о м и н и м а л ь н о . Б о л ь ш и н с т в о 

и с с л е д о в а т е л е й о т м е ч а ю т н а л и ч и е л и ц е 

в ы х « г у р л е р - п о д о б н ы х » а н о м а л и й . О п и 

с а н т а к ж е г и р с у т и з м . С н и ж е н и е и н т е л л е к 

т а с в о й с т в е н н о в с е м б о л ь н ы м , н о с т е п е н ь 

293 



з а д е р ж к и п с и х о р е ч е в о г о р а з в и т и я в а р ь и 

р у е т и к о л е б л е т с я о т л е г к о й с т е п е н и д о 

и д и о т и и . О п и с а н а д е в о ч к а , п о с е щ а в ш а я в 

т е ч е н и е п я т и л е т н а ч а л ь н у ю ш к о л у и , к а к 

о т м е ч а ю т и с с л е д о в а т е л и , п р а к т и ч е с к и 

б е з у с п е х а . У о д н о г о р е б е н к а д и а г н о с т и 

р о в а н а х р о н и ч е с к а я д и а р е я , о д н а к о е д и 

н и ч н о е н а б л ю д е н и е н е д а е т о с н о в а н и я 

с ч и т а т ь п о р а ж е н и е ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о 

т р а к т а п а т о г н о м о н и ч н ы м д л я с и н д р о м а 

С а н ф и л и п п о D . 

Диагностика. Д и а г н о з с и н д р о м а С а н 

ф и л и п п о с т а в и т с я н а о с н о в а н и и к л и н и ч е 

с к о й с и м п т о м а т и к и и р е з у л ь т а т о в л а б о р а 

т о р н ы х м е т о д о в и с с л е д о в а н и я . О т м е ч а е т 

с я с н и ж е н и е а к т и в н о с т и с о о т в е т с т в у ю щ и х 

л и з о с о м н ы х г и д р о л а з в л е й к о ц и т а х , куль

т у р е ф и б р о б л а с т о в к о ж и и б и о п т а т а х п е ч е 

н о ч н о й т к а н и . Х а р а к т е р н о п о в ы ш е н и е по

ч е ч н о й э к с к р е ц и и г л и к о з а м и н о г л и к а н о в . 

Ф р а к ц и и ГАГ м о ч и п р е д с т а в л е н ы в о с н о в 

н о м г е п а р а н с у л ь ф а т о м . 

4.6.1.4. IV тип мукополисахаридоза 
(синдром Моркио) 

С и н д р о м М о р к и о , или I V т и п м у к о п о л и с а 

х а р и д о з а , б ы л в п е р в ы е о п и с а н в 1929 г. уруг

в а й с к и м п е д и а т р о м L.Morquio и J.F.Brailsfort 

в А н г л и и . В ы д е л я ю т д в а т и п а э т о г о заболе

в а н и я - с и н д р о м ы М о р к и о А и В. 

П о д а н н ы м и с с л е д о в а т е л е й , ч а с т о т а 

с и н д р о м а М о р к и о А в п о п у л я ц и и к о л е б л е т 

ся от 1 : 40 ООО до 1 : 3 0 0 ООО, а ч а с т о т а 

М о р к и о В - 1 : 3 0 0 0 0 0 . 

Гэнетические данные и патогенез. Б о 

л е з н ь н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н о м у т и п у . Ген с и н д р о м а М о р к и о А к а р т и 

р о в а н н а д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 16, в 

л о к у с е q 2 4 . 3 - 1 6 q 2 4 . 3 . Л о к а л и з а ц и я г е н а 

с и н д р о м а М о р к и о В п о к а н е у с т а н о в л е н а . 

В о с н о в е б о л е з н и л е ж и т г е н е т и ч е с к и д е 

т е р м и н и р о в а н н о е о т с у т с т в и е а к т и в н о с т и 

ф е р м е н т о в N - а ц е т и л г а л а к т о з а м и н - б - с у л ь -

ф а т с у л ь ф а т а з ы ( М о р к и о А) и (3-галактози-

д а з ы ( М о р к и о В ) , в р е з у л ь т а т е ч е г о н а р у 

ш а е т с я к а т а б о л и з м с у л ь ф а т и р о в а н н о г о 

г л и к о з а м и н о г л и к а н а о с н о в н о г о в е щ е с т в а 

с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и - к е р а т а н с у л ь ф а т а 

и п р о и с х о д и т е г о н а к о п л е н и е в к л е т к а х о р 

г а н о в и т к а н е й б о л ь н ы х . 

Клиническая характеристика. С и н 

д р о м у М о р к и о А и В с в о й с т в е н н ы д и с п р о 

п о р ц и о н а л ь н а я к а р л и к о в о с т ь , т и п и ч н ы е 

и з м е н е н и я в н е ш н о с т и : г р у б ы е ч е р т ы л и 

ц а , б о л ь ш о й р о т , п р о г н а т и з м . Б о л ь н ы м 

с в о й с т в е н н ы т а к ж е к и л е в и д н а я д е ф о р м а 

ц и я г р у д н о й к л е т к и , у в е л и ч е н и е с у с т а в о в 

с и х м и н и м а л ь н о й т у г о п о д в и ж н о с т ь ю и л и 

н о р м а л ь н ы м о б ъ е м о м д в и ж е н и й , у к о р о ч е 

н и е т у л о в и щ а , к и ф о з , к и ф о с к о л и о з , п о я с 

н и ч н ы й л о р д о з , в а л ь г у с н а я д е ф о р м а ц и я 

н и ж н и х к о н е ч н о с т е й , а н о м а л и и з у б о в 

( р и с . 4 . 6 . 5 ) . Н а р я д у с э т и м к х а р а к т е р н ы м 

п р и з н а к а м о т н о с я т с я д и ф ф у з н а я м ы ш е ч 

н а я г и п о т о н и я , г р ы ж и , г е п а т о - и с п л е н о -

м е г а л и я , н е д о с т а т о ч н о с т ь к л а п а н о в с е р д 

ц а , с н и ж е н и е з р е н и я в с л е д с т в и е п о м у т н е 

н и я р о г о в и ц ы , т у г о у х о с т ь . I Q ( к о э ф ф и ц и 

е н т и н т е л л е к т у а л ь н о г о р а з в и т и я ) , к а к 

п р а в и л о , н о р м а л ь н ы й и с о с т а в л я е т 

9 0 - 1 1 5 е д и н и ц . 

Н а и б о л е е т я ж е л ы м п р о я в л е н и е м б о л е з 

н и с ч и т а ю т н а р у ш е н и е а т л а н т о - а к ц и п и -

т а л ь н о г о с о ч л е н е н и я , к о т о р о е м о ж е т п р и 

в о д и т ь к о с т р о й к о м п р е с с и и с п и н н о г о м о з 

г а и в н е з а п н о й с м е р т и р е б е н к а . 

О с о б е н н о с т я м и с и н д р о м а М о р к и о В я в л я 

ю т с я б о л е е п о з д н я я м а н и ф е с т а ц и я з а б о л е 

в а н и я и м е н ь ш а я с т е п е н ь т я ж е с т и б о л е з н и . 

Диагноз IV т и п а м у к о п о л и с а х а р и д о з а 

с т а в и т с я н а о с н о в а н и и к л и н и ч е с к о й с и м 

п т о м а т и к и , р е з у л ь т а т о в р е н т г е н о л о г и ч е 

с к о г о и с с л е д о в а н и я , к р а й н е н и з к о й а к т и в 

н о с т и л и з о с о м н ы х г и д р о л а з - N - а ц е т и л г а -

л а к т о з а м и н - 6 - с у л ь ф а т с у л ь ф а т а з ы ( с и н 

д р о м М о р к и о А) и (З-галактозидазы ( с и н 

д р о м М о р к и о В) в л е й к о ц и т а х к р о в и , а т а к 

ж е в ы с о к о й п о ч е ч н о й э к с к р е ц и и к е р а т а н 

с у л ь ф а т а . Р е н т г е н о л о г и ч е с к и в ы я в л я ю т с я 

п л а т и с п о н д и л и я , и с к р и в л е н и е д и с т а л ь н ы х 

ч а с т е й л о к т е в о й и л у ч е в о й к о с т е й , д е ф о р 

м а ц и и э п и ф и з о в т р у б ч а т ы х к о с т е й , р а с ш и 

р е н и е м е т а ф и з о в , р е б е р , к о р о т к и е ф а л а н 

г и , д е ф о р м а ц и я м е т а к а р п а л ь н ы х к о с т е й , 

о с т е о п о р о з . 
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С и н д р о м ы М о р к и о А и В н е о б х о д и м о 

д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь с р а х и т о п о д о б н ы м и 

з а б о л е в а н и я м и - п о ч е ч н ы м т у б у л я р н ы м 

а ц и д о з о м и б о л е з н ь ю д е Т о н и - Д е б р е - Ф а н -

к о н и . Н о р м а л ь н ы е п о к а з а т е л и м и н е р а л ь 

н о г о о б м е н а с ы в о р о т к и к р о в и и м о ч и (ак

т и в н о с т ь щ е л о ч н о й ф о с ф а т а з ы , у р о в е н ь 

к а л ь ц и я , ф о с ф о р а в с ы в о р о т к е к р о в и и в е 

л и ч и н ы и х п о ч е ч н о й э к с к р е ц и и ) , б о л ь ш и е 

к о л и ч е с т в а в ы в о д и м ы х с м о ч о й г л и к о з а м и 

н о г л и к а н о в , н а л и ч и е п о м у т н е н и я р о г о в и 

ц ы , т у г о у х о с т и , г р у б ы х ч е р т л и ц а п о з в о л я 

ю т п о с т а в и т ь п р а в и л ь н ы й д и а г н о з I V т и п а 

м у к о п о л и с а х а р и д о з а , и л и с и н д р о м а М о р 

к и о . И с с л е д о в а н и е а к т и в н о с т и л и з о с о м -

н ы х г и д р о л а з л и м ф о ц и т о в п о м о г а е т р а з 

г р а н и ч и т ь т и п ы А и В. 

4.6.1.5. VI тип мукополисахаридоза 
(синдром Марото-Лами) 

П е р в ы е д в а с л у ч а я с и н д р о м а М а р о т о -

Л а м и б ы л и о п и с а н ы H.R.Taylor e t a l . в 

1 9 7 8 г . [ 1 3 ] . А в т о р ы о п и с а л и д в у х б о л ь н ы х 

и з с е м ь и а в с т р а л и й с к и х а б о р и г е н о в с х а 

р а к т е р н ы м и в н е ш н и м и п р и з н а к а м и с и н 

д р о м а Г у р л е р , но с н о р м а л ь н ы м у р о в н е м в 

л и м ф о ц и т а х ф е р м е н т а a - L - и д у р о н и д а з ы и 

п о н и ж е н н о й а к т и в н о с т ь ю а р и л с у л ь ф а т а з ы 

В . Р о д и т е л и э т и х д е т е й б ы л и к у з е н а м и . 

Ч а с т о т а з а б о л е в а н и я н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

П а т о л о г и я н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н о м у т и п у . 

В о с н о в е б о л е з н и л е ж и т д е ф и ц и т л и з о -

с о м н о г о ф е р м е н т а а р и л с у л ь ф а т а з ы В , 

п р и н и м а ю щ е г о у ч а с т и е в к а т а б о л и з м е 

с у л ь ф а т и р о в а н н о й ф р а к ц и и г л и к о з а м и н о 

г л и к а н о в - д е р м а т а н с у л ь ф а т а . 

Клиническая симптоматика с и н д р о м а 

М а р о т о - Л а м и п р о я в л я е т с я в к а р л и к о в о м ро

с т е б о л ь н ы х с в ы р а ж е н н ы м и и з м е н е н и я м и 

о п о р н о - д в и г а т е л ь н о г о а п п а р а т а , п а т о л о г и и 

с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й с и с т е м ы и д р у г и х па

р е н х и м а т о з н ы х о р г а н о в , п о р а ж е н и и о р г а н о в 

з р е н и я и с л у х а п р и с о х р а н е н н о м ( н о р м а л ь 

ном) и н т е л л е к т е . В ы д е л я ю т д в е ф о р м ы б о 

л е з н и - л е г к у ю и т я ж е л у ю (рис. 4.6.6; 4.6.7). 

Рис. 4 . 6 . 5 . Ребенок с синдромом Моркио A (IVA тип 

мукополисахаридоза). 

Диагноз V I т и п а м у к о п о л и с а х а р и д о з а 

с т а в и т с я н а о с н о в а н и и г е н е а л о г и ч е с к и х 

д а н н ы х , с о в о к у п н о с т и к л и н и ч е с к и х п р и 

з н а к о в , к р а й н е н и з к о й а к т и в н о с т и л и з о -

с о м н о г о ф е р м е н т а а р и л с у л ь ф а т а з ы В в 

л е й к о ц и т а х к р о в и и э к с к р е ц и и с м о ч о й 

д е р м а т а н с у л ь ф а т а . 

4.6.1.6. VII тип мукополисахаридоза 
(синдром Спая) 

З а б о л е в а н и е в п е р в ы е о п и с а н о W . S . S l y , 

B . A . Q u i n t o n , et a l . в 1 9 7 3 г. 

М у к о п о л и с а х а р и д о з VI I т и п а в с т р е ч а 

е т с я к р а й н е р е д к о . Ч а с т о т а е г о н е у с т а н о в 

л е н а . С и н д р о м С л а я н а с л е д у е т с я п о а у т о -

с о м н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у . П а т о л о г и я о б у 

с л о в л е н а д е ф и ц и т о м ф е р м е н т а |3-глюкуро-

н и д а з ы . 

Ген с и н д р о м а С л а я к а р т и р о в а н н а х р о 

м о с о м е 7, в л о к у с е 7 q 2 1 . 1 1 . 

В результате п р о в е д е н н о г о м о л е к у л я р н о 

го а н а л и з а у б о л ь н ы х из 17 с е м е й с VII т и п о м 

м у к о п о л и с а х а р и д о з а и д е н т и ф и ц и р о в а н о 2 0 

р а з л и ч н ы х м у т а ц и й в г е н е р - г л ю к у р о н и д а з ы , 

из них 14 м у т а ц и й в ы я в л е н ы в п е р в ы е [14]. 
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Рис. 4 . 6 . 6 . Девочка 6 лет с л е г к о й формой синдрома 
М а р о т о - Л а м и (VI тип мукополисахаридоза): нор
м а л ь н ы е показатели физического развития - мини
м а л ь н ы е скелетные изменения, незначительная ту-
гоподвижность суставов, нормальный интеллект. 

Рис. 4 . 6 . 7 . Девочка 10 лет с т я ж е л о й формой синдро
ма М а р о т о - Л а м и (VI тип мукополисахаридоза): низ
кий рост, грубые черты л и ц а , контрактуры суста
вов, мышечная гипотония, пупочная г р ы ж а , гепа-
тоспленомегалия, н о р м а л ь н ы й интеллект. 

.В о р г а н и з м е б о л ь н ы х с VII т и п о м м у к о 

п о л и с а х а р и д о з а н а к а п л и в а ю т с я х о н д р о и -

т и н с у л ь ф а т ы . 

Клиническая характеристика. Б о 

л е з н ь в ы я в л я е т с я в п е р в ы е н е д е л и ж и з н и 

( н а 5 - 7 н е д ) . Х а р а к т е р е н « г у р л е р - п о д о б -

н ы й » ф е н о т и п : н и з к и й р о с т , а н о м а л ь н о е 

с т р о е н и е ч е р е п а , г р у б ы е ч е р т ы л и ц а , к о 

р о т к а я ш е я , к и ф о с к о л и о з , к о с о л а п о с т ь , 

п о м у т н е н и е р о г о в и ц ы и в р я д е с л у ч а е в о т 

с у т с т в и е г е п а т о - и с п л е н о м е г а л и и . Х а р а к 

т е р н о г р у б о е с н и ж е н и е и н т е л л е к т а . О п и 

с а н ы ш е с т ь с л у ч а е в к р а й н е т я ж е л о й н е -

о н а т а л ь н о й ф о р м ы з а б о л е в а н и я , с о п р о в о 

ж д а в ш и х с я в о д я н к о й и в н у т р и у т р о б н о й г и 

б е л ь ю п л о д а . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м 

и с с л е д о в а н и и в ы я в л я ю т с я м н о ж е с т в е н н ы й 

д и з о с т о з , к л ю в о в и д н ы е п о з в о н к и , н а р у ш е 

н и е п р о ц е с с а о к о с т е н е н и я м е д и а л ь н ы х з а 

п я с т н ы х и п р е д п л ю с н е в ы х к о с т е й . 

В л е й к о ц и т а х б о л ь н ы х о п р е д е л я е т с я 

к р а й н е н и з к а я а к т и в н о с т ь л и з о с о м н о г о 

ф е р м е н т а р - г л ю к у р о н и д а з ы . 

С м о ч о й э к с к р е т и р у ю т с я б о л ь ш и е к о л и 

ч е с т в а г л и к о з а м и н о г л и к а н о в , ф р а к ц и и ко

т о р ы х п р е д с т а в л е н ы п р е и м у щ е с т в е н н о 

х о н д р о и т и н с у л ь ф а т а м и . 

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й д и а г н о з м у к о п о л и 

с а х а р и д о з о в с « г у р л е р - п о д о б н ы м » ф е н о 

т и п о м с л е д у е т п р о в о д и т ь , п р е ж д е в с е г о , с 

д р у г и м и б о л е з н я м и н а к о п л е н и я : м а н н о з и -

д о з о м , г а н г л и о з и д о з о м G m - 1 ( б о л е з н ь 

Н о р м а н а - Л а н д и н г а ) , с и а л и д о з о м I I т и п а , 

м у к о л и п и д о з а м и . 

Н е р е д к о у б о л ь н ы х с м у к о п о л и с а х а р и д о -

з а м и о ш и б о ч н о д и а г н о с т и р у ю т г и п о т и р е 

о з . О д н а к о н о р м а л ь н ы е п о к а з а т е л и г о р м о 

н о в щ и т о в и д н о й ж е л е з ы (Т-3 и Т-4) и г и п о 

ф и з а ( Т Т Г ) в с ы в о р о т к е к р о в и и с н и ж е н и е 

а к т и в н о с т и с о о т в е т с т в у ю щ и х л и з о с о м н ы х 

ф е р м е н т о в в л и м ф о ц и т а х п о з в о л я ю т у с т а 

н о в и т ь п р а в и л ь н ы й д и а г н о з . 

Лечение. В л е ч е н и и б о л ь н ы х с м у к о п о -

л и с а х а р и д о з а м и и с п о л ь з у е т с я с и м п т о м а 

т и ч е с к а я , з а м е с т и т е л ь н а я и к о р р и г и р у ю 

щ а я т е р а п и я . Э т о о т н о с и т с я к п р и м е н е -
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н и ю г е п а т о п р о т е к т о р о в , н о о т р о п о в , с е р 

д е ч н о - с о с у д и с т ы х и п р о т и в о в о с п а л и т е л ь 

н ы х с р е д с т в , в и т а м и н о в и п р е п а р а т о в , 

у л у ч ш а ю щ и х а н т и о к с и д а н т н у ю з а щ и т у и 

п р о ц е с с ы к л е т о ч н о й б и о э н е р г е т и к и . Р е к о 

м е н д у е м ы е р а н е е м е т о д ы п л а з м а ф е р е з а 

и т р а н с п л а н т а ц и и к о с т н о г о м о з г а о к а з а 

л и с ь в е с ь м а т р у д о е м к и м и , д о р о г о с т о я щ и 

м и и , с а м о е г л а в н о е , н е п р и н е с л и ж е л а е 

м о г о э ф ф е к т а . 

Н и ж е в к а ч е с т в е п р и м е р а п р и в о д я т с я 

п е р е ч е н ь м е д и к а м е н т о з н ы х с р е д с т в , и х 

д о з ы и д л и т е л ь н о с т ь п р и м е н е н и я , н а з н а 

ч е н н ы х р е б е н к у 12 л е т с IV-м ТИПОМ м у к о 

п о л и с а х а р и д о з а ( с и н д р о м М о р к и о А ) . 

Э л ь к а р 2 0 % р а с т в о р , 2 0 0 м г ( 1 мл) 

2 р а з а в д е н ь , 2 м е с , 3 - 4 к у р с а в г о д . 

А к т и - 5 , 1 ч а й н а я л о ж к а в д е н ь , 1 м е с , 

3 к у р с а в г о д . 

К о м п л е к с в и т а м и н о в : г р у п п ы В, А, Е, С, 

ф о л и е в а я к и с л о т а , 30 д н е й , 4 к у р с а в год. 

К о э н з и м Q 1 0 , 30 мг (1 к а п с у л а ) 2 р а з а в 

д е н ь , 30 д н е й , 3 к у р с а в г о д . 

Р и б о к с и н 0,2, 1 р а з в д е н ь , 30 д н е й , 

4 к у р с а в г о д . 

П а н а н г и н , 1 т а б л . в д е н ь , 30 д н е й , 4 к у р 

с а в г о д . 

Э с с е н ц и а л е - ф о р т е , 1 к а п с у л а 2 р а з а в 

д е н ь , 30 д н е й , 4 к у р с а в г о д . 

К а в и н т о н 0 , 0 5 , 7? т а б л . 2 р а з а в д е н ь , 

30 д н е й , 4 к у р с а в г о д . 

Н о о т р о п и л 0,4, 2 р а з а в д е н ь , 30 д н е й , 

3 к у р с а в г о д . 

О к с и д е в и т 0,5 м к г , 1 р а з в д е н ь , 6 нед, 

3 к у р с а в г о д . 

О с т е о г е н о н , 1 т а б л . 2 р а з а в д е н ь , 

30 д н е й , 3 к у р с а в год. 

В к л ю ч е н и е в т е р а п и ю о к с и д е в и т а и о с -

т е о г е н о н а о б у с л о в л е н о н а л и ч и е м о с т е о п о -

р о з а у б о л ь н о й . 

В н а с т о я щ е е в р е м я б о л ь ш у ю а к т у а л ь 

н о с т ь п р и о б р е т а е т ф е р м е н т о з а м е с т и т е л ь -

ная т е р а п и я м у к о п о л и с а х а р и д о з о в , р а з р а 

б о т а н ы г е н н о - и н ж е н е р н ы е ф е р м е н т ы д л я 

з а м е с т и т е л ь н о й т е р а п и и д е т е й с I т и п о м 

м у п о п о л и с а х а р и д о з а ( с и н д р о м а Г у р л е р ) . 

Л е ч е н и е ф е р м е н т а м и о ч е н ь э ф ф е к т и в н о и 

б е з о п а с н о , н о ч р е з в ы ч а й н о д о р о г о . С л е д у 

ет н а д е я т ь с я , что в б л и ж а й ш е е в р е м я бу

д у т р а з р а б о т а н ы п р е п а р а т ы д л я э ф ф е к 

т и в н о й т е р а п и и и д р у г и х т и п о в м у к о п о л и 

с а х а р и д о з о в . 

Профилактика. О с н о в о й п р о ф и л а к т и 

ч е с к и х м е р о п р и я т и й я в л я е т с я м е д и к о - г е 

н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е с п о с л е д у ю 

щ и м п р о в е д е н и е м п р е н а т а л ь н о г о д и а г н о 

з а : о п р е д е л е н и е а к т и в н о с т и л и з о с о м н ы х 

ф е р м е н т о в в б и о п т а т а х х о р и о н а , к л е т к а х 

а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и и п у п о в и н н о й 

к р о в и п л о д а . 

4.6.2. Муколипидозы 

4.6.2.1. Муколипидоз II типа, 
1-клеточная болезнь 

М у к о л и п и д о з I I т и п а (1-клеточная б о 

л е з н ь - «I» от i n c l u s i o n : в к л ю ч е н и е ) в п е р 

в ы е о п и с а н в 1 9 6 7 г. J . L e r o y и R . D e m a r s . 

З а б о л е в а н и е в с т р е ч а е т с я р е д к о , п о п у -

л я ц и о н н а я ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. Б о 

л е з н ь н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н о м у т и п у . Ген м у к о л и п и д о з а I I ( G N P T A ) 

к а р т и р о в а н н а д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 

4, в л о к у с е q 2 1 - q 23 - 4 q 2 1 - q 2 3 [ 1 ] . П а т о 

л о г и я о б у с л о в л е н а н е д о с т а т о ч н о с т ь ю л и -

з о с о м н о г о ф е р м е н т а N - а ц е т и л г л ю к о з а -

м и н - 1 - ф о с ф о т р а н с ф е р а з ы , п р и н и м а ю щ е 

го у ч а с т и е в п р о ц е с с и н г е и т р а н с п о р т е л и 

з о с о м н ы х ф е р м е н т о в в л и з о с о м ы . 

У б о л ь н ы х l - к л е т о ч н о й б о л е з н ь ю в л и м 

ф о ц и т а х , ф и б р о б л а с т а х , г е п а т о ц и т а х и 

д р у г и х к л е т к а х о б н а р у ж и в а ю т н е о б ы ч н ы е 

ц и т о п л а з м а т и ч е с к и е в к л ю ч е н и я , с о с т о я 

щ и е и з ф р а г м е н т о в с о е д и н е н и й г л и к о з а -

м и н о п р о т е о г л и к а н о в о й и л и г л и к о л и п и д -

н о й п р и р о д ы . 

Клиническая характеристика. З а б о 

л е в а н и е п р о я в л я е т с я с р о ж д е н и я . К л и н и 

ч е с к а я с и м п т о м а т и к а в о м н о г о м с х о д н а с 

I т и п о м м у к о п о л и с а х а р и д о з а - с и н д р о м о м 

Г у р л е р . Б о л ь н ы е р е з к о о т с т а ю т в р о с т е , 

и м е ю т в ы р а ж е н н ы е и з м е н е н и я с к е л е т а 

( к о р о т к и е ш е я и г р у д н а я к л е т к а , в р о ж д е н 

н ы й в ы в и х т а з о б е д р е н н ы х с у с т а в о в , к о н т -
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р а к т у р ы с у с т а в о в , п е р е л о м ы к о с т е й , эк-

в и н о в а р у с н а я д е ф о р м а ц и я с т о п ) в с о ч е т а 

н и и с м ы ш е ч н о й г и п о т о н и е й и о б р а з о в а 

н и е м г р ы ж . О б р а щ а ю т т а к ж е н а с е б я в н и 

м а н и е к р а н и о ф а ц и а л ь н ы е а н о м а л и и : г р у 

б ы е ч е р т ы л и ц а , м е л к и е г л а з н и ц ы , у м е 

р е н н ы й э к з о ф т а л ь м , о т е к ш и е в е к и , г и п е р 

п л а з и я д е с е н . Г е п а т о - и с п л е н о м е г а л и я , а 

т а к ж е п о м у т н е н и е р о г о в и ц ы о б ы ч н о от

с у т с т в у ю т . У м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь , к а к 

п р а в и л о , т я ж е л а я . 

П о р а ж е н и е с е р д ц а р е г и с т р и р у е т с я у 

б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х . У н о в о р о ж д е н н ы х 

п е р в ы е п р и з н а к и з а б о л е в а н и я м о г у т п р о 

я в л я т ь с я к а р д и о м е г а л и е й с р а з в и т и е м з а 

с т о й н о й с е р д е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и . И м е 

ю т с я с о о б щ е н и я о р а з в и т и и о б с т р у к т и в н о й 

( с е п т а л ь н о й ) г и п е р т р о ф и ч е с к о й к а р д и о м и -

о п а т и и , п р и в о д я щ е й к в н е з а п н о й с м е р т и 

р е б е н к а . У д е т е й б о л е е с т а р ш е г о в о з р а с т а 

ф о р м и р у е т с я п о р а ж е н и е а о р т а л ь н о г о и 

м и т р а л ь н о г о к л а п а н о в с р а з в и т и е м с о о т 

в е т с т в у ю щ е й к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к и . 

Б о л е з н и с в о й с т в е н н о п р о г р е д и е н т н о е 

т е ч е н и е , и д е т и п о г и б а ю т о б ы ч н о в н а ч а л е 

п е р в о г о д е с я т и л е т и я ж и з н и о т з а б о л е в а 

н и й б р о н х о л е г о ч н о й с и с т е м ы . 

Диагностика и дифференциальная 

диагностика. В с ы в о р о т к е к р о в и , м о ч е и 

ц е р е б р о с п и н а л ь н о й ж и д к о с т и б о л ь н ы х о б 

н а р у ж и в а ю т п р е в ы ш е н и е в с о т н и р а з у р о в 

н я р я д а л и з о с о м н ы х г и д р о л а з ( в ч а с т н о 

с т и , ( З - Ы - а ц е т и л г е к с о з а м и н и д а з ы и а р и л -

с у л ь ф а т а з ы А ) . 

Р е н т г е н о л о г и ч е с к и в ы я в л я ю т п р и з н а к и 

м н о ж е с т в е н н о г о д и з о с т о з а . 

П р и м а г н и т н о - р е з о н а н с н о й т о м о г р а ф и и 

( М Р Т ) г о л о в н о г о м о з г а д и а г н о с т и р у ю т л е й -

к о м а л я ц и ю и а т р о ф и ю л о б н ы х д о л е й , в е н -

т р и к у л о м е г а л и ю [ 1 5 ] . 

Э х о к а р д и о г р а ф и я р е г и с т р и р у е т с и м м е т 

р и ч н у ю г и п е р т р о ф и ю л е в о г о ж е л у д о ч к а . 

Патоморфологические изменения. 

Г и с т о л о г и ч е с к и в м и о к а р д е и к л а п а н н ы х 

с т р у к т у р а х в ы я в л я ю т ф и б р о б л а с т ы с м н о 

ж е с т в е н н ы м и в к л ю ч е н и я м и (1-клетки) . 

С т в о р к и м и т р а л ь н о г о и а о р т а л ь н о г о к л а 

п а н о в у т о л щ е н ы , р и г и д н ы . В р я д е с л у ч а е в 

о б н а р у ж и в а ю т с у б и н т и м а л ь н у ю п р о л и ф е 

р а ц и ю в г р у д н о й и а б д о м и н а л ь н о й а о р т е . 

В а к у о л е п о д о б н ы е в к л ю ч е н и я о б н а р у ж и 

в а ю т т а к ж е в л и м ф о ц и т а х , ф и б р о б л а с т а х , 

г е п а т о ц и т а х , н е й р о н а х и э п и т е л и а л ь н ы х 

к л е т к а х п о ч е ч н ы х к л у б о ч к о в . 

1-клеточную б о л е з н ь д и ф ф е р е н ц и р у ю т 

от м у к о п о л и с а х а р и д о з о в , в п е р в у ю о ч е 

р е д ь , с и н д р о м о в Г у р л е р и Х а н т е р а , м у к о -

л и п и д о з а III т и п а и г а н г л и о з и д о з а G m - 1 -

б о л е з н и Н о р м а н а - Л а н д и н г а . 

4.6.2.2. Муколипидоз III типа 
(псевдогурлер-
полидистрофия) 

М у к о л и п и д о з III т и п а в п е р в ы е о п и с а н в 

1 9 6 5 г. V . A . M c K u s i c k et a l . 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и н е у с т а н о в л е н а . 

З а б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у . Ген м у к о л и п и д о з а 

III к а р т и р о в а н н а д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о 

мы 4, в л о к у с е q 2 1 -q23 [1 ] . 

Б о л е з н ь о б у с л о в л е н а д е ф и ц и т о м ф е р 

м е н т а 1\1-ацетилглюкозамин-1 - ф о с ф о т р а н с -

ф е р а з ы , в ы я в л я е м о м в к у л ь т у р е ф и б р о -

б л а с т о в п р о б а н д о в . 

Клиническая характеристика. Х а р а к 

т е р н ы м и п р и з н а к а м и б о л е з н и я в л я ю т с я : 

н и з к и й р о с т , у к о р о ч е н и е т у л о в и щ а и в е р х 

н и х к о н е ч н о с т е й , т у г о п о д в и ж н о с т ь с у с т а 

в о в , с к о л и о з , у т о л щ е н и е к л ю ч и ц , г р у б ы е 

ч е р т ы л и ц а , п о м у т н е н и е р о г о в и ц ы , г р ы ж и , 

п о р а ж е н и е с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й с и с т е м ы 

с п о в р е ж д е н и е м к л а п а н н о г о а п п а р а т а 

с е р д ц а с р а з в и т и е м а о р т а л ь н о й н е д о с т а 

т о ч н о с т и , р е ж е - а о р т а л ь н о г о с т е н о з а . 

П с е в д о г у р л е р - п о л и д и с т р о ф и я о т л и ч а 

е т с я о т l - к л е т о ч н о й б о л е з н и б о л е е п о з д н е й 

м а н и ф е с т а ц и е й ( о б ы ч н о н а 2 - 4 г о д а х ж и з 

н и ) , м е н е е т я ж е л о й к л и н и к о й з а б о л е в а н и я , 

н е з н а ч и т е л ь н ы м с н и ж е н и е м и н т е л л е к т а 

( у 5 0 % б о л ь н ы х ) , б л а г о п р и я т н ы м ж и з н е н 

н ы м п р о г н о з о м ( б о л ь н ы е д о с т и г а ю т з р е л о 

г о и л и д а ж е п о ж и л о г о в о з р а с т а ) . 

В л а б о р а т о р н ы х п о к а з а т е л я х о б н а р у 

ж и в а е т с я с н и ж е н и е а к т и в н о с т и л и з о с о м 

н о й г и д р о л а з ы Р \ 1 - а ц е т и л г л ю к о з а м и н - 1 -
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ф о с ф о т р а н с ф е р а з ы в к у л ь т у р е ф и б р о б -

л а с т о в к о ж и . 

П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

о п р е д е л я ю т с я г и п о п л а з и я з а д н и х о т д е л о в 

г р у д н ы х п о з в о н к о в , н е р а в н о м е р н о е с у ж е 

н и е м е ж п о з в о н к о в ы х щ е л е й , ш и р о к и е р е б 

р а , д и с п л а з и я т а з а с г и п о п л а з и е й под

в з д о ш н ы х к о с т е й и п л о с к и м и в е р т л у ж н ы -

м и в п а д и н а м и , у п л о щ е н и е м г о л о в о к б е д 

р е н н ы х к о с т е й , в а л ь г у с н а я д е в и а ц и я . 

П р и п а т о м о р ф о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а 

н и и в к о с т н о м м о з г е в ы я в л я ю т с я в а к у о л и -

з и р о в а н н ы е к л е т к и . 

М у к о л и п и д о з III т и п а д и ф ф е р е н ц и р у ю т 

о т с и н д р о м а Г у р л е р ( I т и п м у к о п о л и с а х а р и 

д о з а ) , б о л е з н и Н о р м а н а - Л а н д и н г а ( г а н г л и -

о з и д о з G m - 1 ) и l - к л е т о ч н о й б о л е з н и ( м у к о 

л и п и д о з I I т и п а ) . 

4 . 6 . 3 . М а н н о з и д о з 

П а т о л о г и я о т н о с и т с я к г р у п п е г л и к о -

п р о т е и н о з о в . В ы д е л я ю т д в а т и п а б о л е з н и : 

а - м а н н о з и д о з и р - м а н н о з и д о з . 

А л ь ф а - м а н н о з и д о з б ы л в п е р в ы е о п и с а н 

P . P . O c k e r m a n в 1 9 6 7 г. 

С в е д е н и я о р - м а н н о з и д о з е п о я в и л и с ь 

1 9 л е т с п у с т я , к о г д а D . A . W e n g e r e t a l . о п у б 

л и к о в а л и с в о е н а б л ю д е н и е э т о й ф о р м ы 

з а б о л е в а н и я у 4 6 - л е т н е г о м у ж ч и н ы [ 1 6 ] . 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

О б а т и п а м а н н о з и д о з а н а с л е д у ю т с я а у т о -

с о м н о - р е ц е с с и в н о . Ген а - м а н н о з и д о з а к а р 

т и р о в а н на х р о м о с о м е 19 - 1 9 c e n - q 1 2 . Э т о т 

т и п з а б о л е в а н и я о б у с л о в л е н д е ф и ц и т о м 

л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а a - D - м а н н о з и д а з ы . 

Ген р - м а н н о з и д о з а л о к а л и з о в а н н а 

д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 4 , в л о к у с е q 2 2 -

q 2 5 - 4 q 2 2 - q 2 5 . В о с н о в е б о л е з н и л е ж и т 

н е д о с т а т о ч н о с т ь л и з о с о м н о й г и д р о л а з ы -

P - D - м а н н о з и д а з ы . 

В с л е д с т в и е с н и ж е н и я а к т и в н о с т и н а 

з в а н н ы х ф е р м е н т о в н а р у ш а е т с я к а т а б о 

л и з м м а н н о з ы , и п р о и с х о д и т н а к о п л е н и е 

э т о г о в е щ е с т в а в к о р е б о л ь ш и х п о л у ш а р и й 

и с т в о л е г о л о в н о г о м о з г а , п е ч е н и , к о с т я х , 

р о г о в и ц е и х р у с т а л и к е . 

Клиническая характеристика. А л ь ф а -

м а н н о з и д о з п о т я ж е с т и т е ч е н и я и с р о к а м 

р а з в и т и я з а б о л е в а н и я у с л о в н о п о д р а з д е 

л я ю т на д в а т и п а : I - т я ж е л ы й и I I - л е г к и й . 

П р и з н а к и I т и п а м а н н о з и д о з а , к а к п р а в и 

л о , п р о я в л я ю т с я в т е ч е н и е п е р в о г о г о д а 

ж и з н и р е б е н к а и з м е н е н и я м и ч е р т л и ц а и 

м н о ж е с т в е н н ы м и д и з о с т о з а м и . В н е ш н и й 

в и д б о л ь н ы х п р о я в л я е т с я в г р у б ы х ч е р т а х 

л и ц а , з а д е р ж к е п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я , 

т у г о у х о с т и и н а п о м и н а е т ф е н о т и п д е т е й , 

с т р а д а ю щ и х м у к о п о л и с а х а р и д о з а м и , о с о 

б е н н о I т и п о м ( с и н д р о м о м Г у р л е р ) ( р и с . 

4 . 6 . 8 . ) . В о з м о ж н ы т а к ж е и з м е н е н и я о р г а н а 

з р е н и я ( п о м у т н е н и е р о г о в и ц ы и х р у с т а л и 

к а ) , о п о р н о - д в и г а т е л ь н о г о а п п а р а т а (ко

р о т к а я ш е я , с к о л и о з , т у г о п о д в и ж н о с т ь с у 

с т а в о в ) и р а з в и т и е г е п а т о - и с п л е н о м е г а -

л и и [ 1 7 , 1 8 ] . 

Т и п I I ( л е г к и й ) о т л и ч а е т с я б о л е е п о з д н е й 

м а н и ф е с т а ц и е й б о л е з н и ( в в о з р а с т е 

Р и с . 4 . 6 . 8 . Маннозидоз у девочки 6 лет. Средние по

казатели физического развития, грубоватые черты 

л и ц а , короткая шея, вальгусная установка колен

ных суставов. 
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1-4 л е т ) , м е н е е в ы р а ж е н н ы м д и з о с т о з о м . 

Р е ж е в с т р е ч а ю т с я д е с т р у к т и в н ы й с и н о в и т , 

г и д р о ц е ф а л и я , с п а с т и ч е с к а я п а р а п л е г и я , 

п а н ц и т о п е н и я . 

К л и н и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а б о л ь н ы х с 

| 3 - м а н н о з и д о з о м о т л и ч а е т с я в ы р а ж е н н о й 

в а р и а б е л ь н о с т ь ю . П р о я в л е н и я з а б о л е в а 

н и я р а з в и в а ю т с я в в о з р а с т е о т о д н о г о г о д а 

д о ш е с т и л е т и с о п р о в о ж д а ю т с я у м с т в е н 

н о й о т с т а л о с т ь ю , а г р е с с и в н ы м п о в е д е н и 

е м , с у д о р о г а м и с п о с л е д у ю щ и м р а з в и т и е м 

т е т р а п л е г и и . Х а р а к т е р н ы т а к ж е н е б о л ь 

ш и е л и ц е в ы е д и с м о р ф и и и с к е л е т н ы е а н о 

м а л и и , о т л и ч а ю щ и е с я о т т а к о в ы х п р и му-

к о п о л и с а х а р и д о з а х . Т и п и ч н ы ч а с т ы е и н 

ф е к ц и и о р г а н о в д ы х а н и я . В с т р е ч а е т с я а н -

г и о к е р а т о м а [ 1 9 ] . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. П р и о п р е д е л е н и и а к т и в 

н о с т и ф е р м е н т о в а- и p - D - м а н н о з и д а з в 

б и о п т а т а х п е ч е н и , к у л ь т у р е ф и б р о б л а -

с т о в к о ж и , л е й к о ц и т а х к р о в и б о л ь н ы х и 

к л е т к а х х о р и о н а в ы я в л я ю т с я к р а й н е н и з 

к и е з н а ч е н и я о д н о г о и з э т и х ф е р м е н т о в , 

н е п р е в ы ш а ю щ и е о б ы ч н о 1 % о т н о р м а л ь 

н ы х к о н т р о л ь н ы х в е л и ч и н [ 8 ] . И с с л е д о в а 

н и я м о ч и п о з в о л я ю т о б н а р у ж и т ь э к с к р е 

ц и ю в б о л ь ш и х к о л и ч е с т в а х в н о р м е о т 

с у т с т в у ю щ и х м а н н о з о с о д е р ж а щ и х о л и г о -

с а х а р и д о в . Н а р я д у с э т и м у р я д а б о л ь н ы х 

о т м е ч а е т с я с н и ж е н и е у р о в н я и м м у н о г л о 

б у л и н о в в с ы в о р о т к е к р о в и и н а р у ш е н и е 

х е м о т а к с и с а л е й к о ц и т о в . В м а з к а х п е р и 

ф е р и ч е с к о й к р о в и в с т р е ч а ю т с я в а к у о л и -

з и р о в а н н ы е л и м ф о ц и т ы , у л ь т р а с т р у к т у р 

н ы е и с с л е д о в а н и я к о т о р ы х в ы я в л я ю т 

б о л ь ш о е к о л и ч е с т в о в а к у о л е й и в к л ю ч е 

н и й в ц и т о п л а з м е . 

П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а 

н и и о п р е д е л я ю т с я у т о л щ е н и е с в о д а ч е р е 

п а , о с т е о п о р о з д л и н н ы х т р у б ч а т ы х к о с 

т е й , д е ф о р м а ц и и л о к т е в ы х и л у ч е в ы х к о 

с т е й с и с т о н ч е н и е м к о р т и к а л ь н о г о с л о я , 

т р а п е ц и е в и д н а я ф о р м а п о я с н и ч н ы х п о 

з в о н к о в . 

Дифференциальная диагностика. 

М а н н о з и д о з с л е д у е т д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь 

о т I т и п а м у к о п о л и с а х а р и д о з а ( с и н д р о м 

Г у р л е р ) и д р у г и х « г у р л е р п о д о б н ы х » з а б о 

л е в а н и й ( G m - 1 - г а н г л и о з и д о з , м у к о л и п и д о -

зы II и III т и п о в ) . 

4 . 6 . 4 . Сиалидоз 

С и а л и д о з т а к ж е о т н о с и т с я к г р у п п е 

п р о т е и н о з о в . З а б о л е в а н и е б ы л о в п е р в ы е 

о п и с а н о г р у п п о й а в т о р о в - M . G a n t z , 

J . G e h l e r и J . S p r a n g l e r в 1 9 7 7 г. 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и н е у с т а н о в л е н а . 

К н а с т о я щ е м у в р е м е н и о п у б л и к о в а н ы с в е 

д е н и я п р и м е р н о о 1 0 0 с л у ч а я х б о л е з н и . 

С и а л и д о з п о д р а з д е л я ю т н а д в а т и п а -

I и II. Б о л ь ш и н с т в о б о л ь н ы х с I т и п о м -

и т а л ь я н с к о г о п р о и с х о ж д е н и я . I I т и п в к л ю 

ч а е т д в а п о д т и п а : д е т с к и й и ю н о ш е с к и й . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н о м у т и п у . 

Ген с и а л и д о з а к а р т и р о в а н н а к о р о т к о м 

п л е ч е х р о м о с о м ы 6, в л о к у с е р 2 1 . 3 -

6 р 2 1 . 3 [ 1 ] . 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о н е д о с т а т о ч 

н о с т ь ю ф е р м е н т а а - н е й р а м и н и д а з ы ( с и а -

л и д а з ы ) и х а р а к т е р и з у е т с я н а к о п л е н и е м в 

т к а н я х с и а л о о л и г о с а х а р и д о в , п р и в о д я щ и х 

к ф о р м и р о в а н и ю м е д л е н н о п р о г р е с с и р у ю 

щ е й н е р в н о - м ы ш е ч н о й п а т о л о г и и . 

Клиническая характеристика. О б щ и 

м и к л и н и ч е с к и м и п р и з н а к а м и д л я д в у х 

т и п о в з а б о л е в а н и я с ч и т а ю т н а л и ч и е н а 

г л а з н о м д н е с и м п т о м а « в и ш н е в о й к о с 

т о ч к и » , р а з в и т и е у б о л ь н ы х н е в р о л о г и ч е 

с к о й с и м п т о м а т и к и и п р о г р е с с и р у ю щ е г о 

с н и ж е н и я з р е н и я , в п л о т ь д о с л е п о т ы . 

Н е в р о л о г и ч е с к и е н а р у ш е н и я п р о я в л я ю т 

с я п р о г р е с с и р у ю щ е й м ы ш е ч н о й г и п о т р о 

ф и е й и г и п о т о н и е й , а т а к с и е й , м и о к л о н и -

ч е с к и м и с у д о р о г а м и , т р е м о р о м , н и с т а г 

м о м , с и м п т о м а м и п е р и ф е р и ч е с к о й н е й -

р о п а т и и . 

В ы я в л е н и е с и а л и д о з а I т и п а , к а к п р а 

в и л о , п р о и с х о д и т в п е р в ы е д е с я т ь л е т 

ж и з н и р е б е н к а . И н о г д а з а б о л е в а н и е р а з 

в и в а е т с я у ю н о ш е й и л и в з р о с л ы х . Б о 

л е з н ь н о с и т п р о г р е д и е н т н ы й х а р а к т е р . 

Д л я с и а л и д о з а I т и п а о б ы ч н о х а р а к т е р н ы 
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с р е д н и е г а р м о н и ч н ы е п о к а з а т е л и ф и з и 

ч е с к о г о р а з в и т и я и м и н и м а л ь н о е с н и ж е 

н и е и н т е л л е к т а . 

С и а л и д о з I I т и п а п р о я в л я е т с я в к о н ц е 

п е р в о г о г о д а ж и з н и б о л ь н о г о . В н е ш н и й 

в и д д е т е й с с и а л и д о з о м I I т и п а и м е е т м н о 

го о б щ е г о с I т и п о м м у к о п о л и с а х а р и д о з а 

( с и н д р о м о м Г у р л е р ) . П а т о л о г и и с в о й с т в е н 

н ы т я ж е л а я и л и у м е р е н н о в ы р а ж е н н а я у м 

с т в е н н а я о т с т а л о с т ь , з а д е р ж к а р о с т а , д и с 

п р о п о р ц и о н а л ь н о е т е л о с л о ж е н и е з а с ч е т 

у к о р о ч е н и я т у л о в и щ а и б ы с т р о п р о г р е с с и 

р у ю щ е е т е ч е н и е . 

Лабораторные исследования. В л е й 

к о ц и т а х к р о в и б о л ь н ы х о п р е д е л я е т с я 

с н и ж е н и е а к т и в н о с т и л и з о с о м н о г о ф е р 

м е н т а о с - н е й р а м и н и д а з ы , п р и э т о м у д е 

т е й с I т и п о м з а б о л е в а н и я а к т и в н о с т ь с и -

а л и д а з ы , к а к п р а в и л о , с о с т а в л я е т д о 1 0 % 

о т н о р м ы , в т о в р е м я к а к п р и I I т и п е б о 

л е з н и э т о т п о к а з а т е л ь н е п р е в ы ш а е т 

о б ы ч н о 1 % . 

Д л я д в у х т и п о в с и а л и д о з а х а р а к т е р н о 

т а к ж е п о л н о е о т с у т с т в и е л а б и л ь н о г о к о м 

п о н е н т а а - н е й р а м и н и д а з ы и п о в ы ш е н и е 

э к с к р е ц и и п о ч к а м и с и а л о с о д е р ж а щ и х о л и -

г о с а х а р и д о в . 

Дифференциальная диагностика. 

О б а т и п а с и а л и д о з а с л е д у е т , в п е р в у ю 

о ч е р е д ь , д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь о т з а б о л е в а 

н и й , с о п р о в о ж д а ю щ и х с я н а л и ч и е м н а г л а з 

ном д н е с и м п т о м а « в и ш н е в о й к о с т о ч к и » : 

б о л е з н и Н и м а н н а - П и к а , г а н г л и о з и д о з о в 

Gm-1 и G m - 2 , м е т а х р о м а т и ч е с к о й л е й к о -

д и с т р о ф и и . 

Лечение. Б о л ь н ы м п о к а з а н ы п р е п а р а 

т ы , у л у ч ш а ю щ и е м е т а б о л и ч е с к и е п р о ц е с 

сы в ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м е и н о р 

м а л и з у ю щ и е ф у н к ц и ю к л е т о ч н ы х м е м б 

р а н : н о о т р о п ы , L - к а р н и т и н , в и т а м и н ы Е, А, 

С, г р у п п ы В и д р . С л е д у е т о б е р е г а т ь р е 

б е н к а о т ч р е з м е р н ы х ф и з и ч е с к и х и э м о ц и 

о н а л ь н ы х н а г р у з о к , и н т е р к у р р е н т н ы х з а б о 

л е в а н и й . П р о ф и л а к т и ч е с к и е п р и в и в к и р е 

к о м е н д у е т с я п р о в о д и т ь с б о л ь ш о й о с т о 

р о ж н о с т ь ю п о д к о н т р о л е м н е в р о п а т о л о г а с 

п р е д в а р и т е л ь н ы м к у р с о м д е с е н с и б и л и з и 

р у ю щ е й т е р а п и и . 

4 . 6 . 5 . Г а н г л и о з и д о з ы 

Г а н г л и о з и д о з ы - г е н е т и ч е с к и г е т е р о 

г е н н а я г р у п п а з а б о л е в а н и й , п р и н а д л е ж а 

щ и х к к л а с с у с ф и н г о л и п и д о з о в . С ф и н г о л и -

п и д ы я в л я ю т с я м е м б р а н н ы м и к о м п о н е н т а 

м и к л е т о к н е р в н о й с и с т е м ы . О т д е л ь н ы е 

г а н г л и о з и д ы б ы л и в п е р в ы е о б н а р у ж е н ы в 

м о ч е б о л ь н ы х м е т о д о м т о н к о с л о й н о й х р о 

м а т о г р а ф и и в н а ч а л е 60-х г о д о в п р о ш л о г о 

в е к а [ 2 0 ] . Р а з в и т и е г а н г л и о з и д о з о в о б у 

с л о в л е н о д е ф и ц и т о м л и з о с о м а л ь н ы х ф е р 

м е н т о в , о б е с п е ч и в а ю щ и х к а т а б о л и з м г а н г -

л и о з и д о в , ч т о п р и в о д и т к н а к о п л е н и ю п о с 

л е д н и х в р а з л и ч н ы х т к а н я х , и п р е и м у щ е с т 

в е н н о в н е р в н о й с и с т е м е . 

С о г л а с н о с о в р е м е н н о й к л а с с и ф и к а ц и и , 

в ы д е л я ю т G m 1 - и 6 т 2 - г а н г л и о з и д о з ы [ 3 ] . 

G - о б о з н а ч а е т г а н г л и о з и д ; m - м о н о с и а -

л и д ; ц и ф р ы 1 и 2 у к а з ы в а ю т на ч и с л о м о 

л е к у л с а х а р а в ц е п и . 

G m l - г а н г л и о з и д о з с в я з а н с д е ф и ц и т о м 

л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а [ 3 - г а л а к т о з и д а з ы и 

в к л ю ч а е т т р и т и п а : 

Т и п I ( т и п Н о р м а н а - Л а н д и н г а ; с и с т е м 

н ы й и н ф а н т и л ь н ы й г а н г л и о з и д о з ; г е н е р а 

л и з о в а н н ы й G m l - г а н г л и о з и д о з ) . 

Т и п I I ( с и н д р о м Д е р р и ; п о з д н и й и н ф а н 

т и л ь н ы й G m l - г а н г л и о з и д о з ; ю в е н и л ь н ы й 

G m l - г а н г л и о з и д о з ) . 

Т и п III ( х р о н и ч е с к и й G m l - г а н г л и о з и д о з ; 

г а н г л и о з и д о з в з р о с л ы х ) . 

4.6.5.1. Gml-ганглиозидоз I типа 

Б о л е з н ь в п е р в ы е о п и с а н а R . M . N o r m a n 

et a l . в 1 9 5 9 г. В . Н . L a n d i n g et a l . в 1 9 6 4 г. 

в ы д е л и л и з а б о л е в а н и е в с а м о с т о я т е л ь н у ю 

ф о р м у , н а з в а в е г о « с е м е й н ы й н е й р о в и с ц е -

р а л ь н ы й л и п и д о з » . Г о д с п у с т я ( 1 9 6 5 ) 

J . S . O ' B r i e n et al . , а т а к ж е N . K . G o n a t a s и 

J . G o n a t a s и з д в у х р а з л и ч н ы х н а у ч н ы х ц е н 

т р о в н е з а в и с и м о д р у г о т д р у г а о б н а р у ж и л и 

у б о л ь н ы х н а к о п л е н и е в к л е т к а х т к а н е й 

G m 1 - г а н г л и о з и д а . 

G m l - г а н г л и о з и д о з I т и п а я в л я е т с я н а и 

б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы м и з в с е х г а н г л и о 

з и д о з о в , хотя е г о ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . 
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З а б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у . И з в е с т н ы р а з л и ч 

н ы е л о к а л и з а ц и и г е н а , о т в е т с т в е н н о г о з а 

д е ф и ц и т ф е р м е н т а |3-галактозидазы: н а 

х р о м о с о м е 3 , в л о к у с е р 2 1 . 3 3 , н а х р о м о с о 

м а х 12 и 2 2 . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е п р о я в л я е т с я с р о ж д е н и я и л и в п е р 

в ы е н е д е л и и м е с я ц ы ж и з н и и х а р а к т е р и 

з у е т с я п р о г р е с с и р у ю щ и м о т с т а в а н и е м в 

п с и х о м о т о р н о м р а з в и т и и , п о в ы ш е н н о й 

в о з б у д и м о с т ь ю , с у д о р о г а м и , м ы ш е ч н о й 

г и п о т о н и е й , п о р а ж е н и е м о п о р н о - д в и г а 

т е л ь н о г о а п п а р а т а ( к и ф о с к о л и о з , с г и б а -

т е л ь н ы е к о н т р а к т у р ы к о н е ч н о с т е й , т е н д е н 

ц и я к у к о р о ч е н и ю к о н ц е в ы х ф а л а н г паль

ц е в ) , о р г а н а з р е н и я ( п о м у т н е н и е р о г о в и ц ы , 

с и м п т о м « в и ш н е в о й к о с т о ч к и » н а г л а з н о м 

д н е ) , п а р е н х и м а т о з н ы х о р г а н о в ( г е п а т о - и 

с п л е н о м е г а л и я ) , о г р у б е н и е м ч е р т л и ц а , 

г и р с у т и з м о м ( р и с . 4 . 6 . 9 ) . Н е р е д к о у ж е п р и 

р о ж д е н и и и л и ч у т ь п о з ж е о к р у ж а ю щ и е о б 

р а щ а ю т в н и м а н и е н а н е о б ы ч н ы й ф е н о т и п 

р е б е н к а : у п л о щ е н н о е п е р е н о с ь е , э п и к а н т , 

у д л и н е н н у ю в е р х н ю ю г у б у , г и п е р т р о ф и ю 

Р и с . 4 . 6 . 9 . Ребенок 11 мес с Gml-ганглиозидозом I 

типа (болезнь Нормана-Ландинга). Грубоватые чер

т ы л и ц а , гепатоспленомегалия, диффузная м ы ш е ч 

ная гипотония, выраженная з а д е р ж к а психомотор

ного развития. 

д е с е н , у м е р е н н у ю м а к р о г л о с с и ю , н и з к о п о 

с а ж е н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы , о т е ч н ы е в е к и 

( « м о р д о ч к а б у р у н д у к а » ) . Б о л е з н ь з а к а н ч и 

в а е т с я л е т а л ь н о в в о з р а с т е б о л ь н ы х от 1,5 

д о 2 л е т . О д н о й и з н а и б о л е е ч а с т ы х п р и 

ч и н с м е р т и я в л я е т с я б р о н х о п н е в м о н и я . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. Н а г л а з н о м д н е у 5 0 % 

б о л ь н ы х в ы я в л я е т с я с и м п т о м « в и ш н е в о й 

к о с т о ч к и » . 

П р и б и о х и м и ч е с к и х и с с л е д о в а н и я х в 

л е й к о ц и т а х и к у л ь т у р е ф и б р о б л а с т о в к о ж и 

о п р е д е л я е т с я з н а ч и т е л ь н о е с н и ж е н и е ак

т и в н о с т и л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а (3-галак-

т о з и д а з ы . 

С м о ч о й б о л ь н ы х э к с к р е т и р у ю т с я боль

ш и е к о л и ч е с т в а о л и г о с а х а р и д о в . О т м е ч а е т 

с я т а к ж е н е з н а ч и т е л ь н о е у в е л и ч е н и е экс

к р е ц и и с м о ч о й к е р а т а н с у л ь ф а т а . 

К н а и б о л е е и н ф о р м а т и в н ы м д и а г н о с т и 

ч е с к и м р е н т г е н о л о г и ч е с к и м п р и з н а к а м от

н о с я т с я с у б п е р и о с т а л ь н ы е о б р а з о в а н и я в 

д л и н н ы х т р у б ч а т ы х костях и р е б р а х , п о с л е 

д у ю щ а я д е м и н е р а л и з а ц и я к о с т н о й т к а н и , 

р а с ш и р е н и е д и а ф и з о в , с к о ш е н н о с т ь э п и ф и -

з е а л ь н ы х п л а с т и н о к , г и п о п л а з и я и к л ю в о о б -

р а з н ы е д е ф о р м а ц и и о д н о г о и л и н е с к о л ь к и х 

п о з в о н к о в в г р у д н о м и п о я с н и ч н ы х отделах. 

Н е й р о р а д и о л о г и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я 

(КТ, М Р Т ) н е с п е ц и ф и ч н ы и м а л о и н ф о р м а 

т и в н ы в у с т а н о в л е н и и д и а г н о з а . 

Э л е к т р о н н а я м и к р о с к о п и я б и о п т а т о в ко

с т н о г о м о з г а о б н а р у ж и в а е т « п е н и с т ы е » 

к л е т к и - г и с т и о ц и т ы с б о л ь ш и м к о л и ч е с т 

в о м в а к у о л е й . Н а б у х ш и е « п е н и с т ы е » клет

ки в с т р е ч а ю т с я т а к ж е в п е ч е н и , с е л е з е н к е , 

л и м ф а т и ч е с к и х у з л а х , к и ш е ч н и к е , л е г к и х , 

к л у б о ч к а х и п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц а х . П р и с в е 

т о в о й м и к р о с к о п и и в н е й р о н а х к о р ы б о л ь 

ш о г о м о з г а о п р е д е л я ю т с я р а з д у т ы е к л е т к и 

с п и к н о т и ч е с к и м и я д р а м и , с м е щ е н н ы м и к 

п е р и ф е р и и . В б е л о м в е щ е с т в е к о р ы м о з г а 

и м о з ж е ч к а и м е е т м е с т о д е м и е л и н и з а ц и я . 

О т м е ч а ю т с я т а к ж е п р о л и ф е р а ц и я а с т р о ц и -

т о в и у в е л и ч е н и е м и к р о г л и а л ь н ы х к л е т о к . 

П р и э л е к т р о н н о й м и к р о с к о п и и в ц и т о п л а з 

м е н е й р о н о в в с т р е ч а ю т с я л и п и д н ы е н а к о п 

л е н и я в в и д е м у л ь т и л а м и н а р н ы х т е л е ц . 
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В о з м о ж н а п р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а з а 

б о л е в а н и я - о п р е д е л е н и е а к т и в н о с т и ф е р 

м е н т а (З-галактозидазы в к л е т к а х х о р и о н а , 

а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и и п у п о в и н н о й кро

в и п л о д а . 

Дифференциальная д и а г н о с т и к а G m 1 -

г а н г л и о з и д о з а I т и п а п р о в о д и т с я с д р у г и м и 

ф о р м а м и г а н г л и о з и д о з о в , б о л е з н ь ю Н и -

м а н н а - П и к а А, л е й к о д и с т р о ф и е й К р а б б е , а 

т а к ж е с м у к о п о л и с а х а р и д о з а м и с « г у р л е р -

п о д о б н ы м » ф е н о т и п о м и б о л е з н ь ю Г о ш е . 

С п е ц и ф и ч е с к о й т е р а п и и н е с у щ е с т в у е т . 

Л е ч е н и е н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а к т е р . 

4.6.5.2. Gml-ганглиозидоз II типа 

G m l - г а н г л и о з и д о з I I т и п а ( с и н д р о м 

Д е р р и ) в п е р в ы е в ы д е л е н и з о б щ е й г р у п п ы 

г а н г л и о з и д о з о в а м е р и к а н с к и м в р а ч о м 

D . M . D e r r y в 1 9 6 8 г. Ч а с т о т а в п о п у л я ц и и не 

у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н о м у т и п у . Ген п а т о л о г и и к а р т и р о в а н 

на к о р о т к о м п л е ч е х р о м о с о м ы 3, в л о к у с е 

р 2 1 . 3 3 [1 ], м у т а ц и и в к о т о р о м п р и в о д я т к д е 

ф и ц и т у л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а р-галакто-

з и д а з ы и н а к о п л е н и ю G m l - г а н г л и о з и д а в 

н е р в н ы х клетках. Н а р я д у с э т и м во в н у т р е н 

них о р г а н а х , п р е ж д е в с е г о п а р е н х и м а т о з 

ных, т а к ж е п р о и с х о д и т с у щ е с т в е н н о е отло

ж е н и е G m l - г а н г л и о з и д а и б о г а т ы х г а л а к т о 

з о й п о л и с а х а р и д о в , б л и з к и х п о с в о е м у с о 

с т а в у к к е р а т а н с у л ь ф а т у . 

Клиническая характеристика. З а б о 

л е в а н и е в ы я в л я е т с я в в о з р а с т е от 7 до 

1 6 м е с ж и з н и . Н а ч а л у б о л е з н и п р е д ш е с т 

вует, к а к п р а в и л о , п е р и о д н о р м а л ь н о г о 

р а н н е г о р а з в и т и я р е б е н к а . 

П е р в ы м и п р и з н а к а м и п а т о л о г и и я в л я 

ю т с я з а д е р ж к а и л и р е г р е с с д в и г а т е л ь н ы х 

ф у н к ц и й , р а з д р а ж и т е л ь н о с т ь и г и п е р а к у -

з и я . Р о д и т е л и о б р а щ а ю т в н и м а н и е н а н е 

у с т о й ч и в о с т ь д е т е й п р и с т о я н и и и х о д ь б е , 

и х ч а с т ы е п а д е н и я , н е к о о р д и н и р о в а н н ы е 

д в и ж е н и я р у к . С у д о р о ж н ы е п а р о к с и з м ы 

и м е ю т р а з л и ч н ы й х а р а к т е р , н о н а и б о л е е 

т и п и ч н ы м и о к л о н и и . З а б о л е в а н и е п о с т е 

п е н н о п р о г р е с с и р у е т , и к т р е м г о д а м ж и з 

н и д е т и н е м о г у т с а м о с т о я т е л ь н о х о д и т ь 

и с и д е т ь , ф о р м и р у е т с я с п а с т и к а , п о я в л я 

е т с я п с е в д о б у л ь б а р н а я с и м п т о м а т и к а в 

в и д е с л ю н о т е ч е н и я и п о п е р х и в а н и й п р и 

г л о т а н и и . Н е у к л о н н о с н и ж а е т с я и н т е л 

л е к т . 

Ч е р е п н о - л и ц е в ы е д и с м о р ф и и , с к е л е т 

н ы е а н о м а л и и и г е п а т о с п л е н о м е г а л и я д л я 

I I т и п а г а н г л и о з и д о з а G m 1 , к а к п р а в и л о , н е 

х а р а к т е р н ы . 

Л е т а л ь н ы й и с х о д н а с т у п а е т о б ы ч н о с п у 

с т я 3 - 1 0 л е т с м о м е н т а н а ч а л а з а б о л е в а 

н и я , и е г о п р и ч и н о й ч а с т о , к а к и п р и б о л е з 

н и Н о р м а н а - Л а н д и н г а , б ы в а ю т б р о н х о 

п н е в м о н и и [ 2 1 ] . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. В л е й к о ц и т а х и к у л ь т у р е 

ф и б р о б л а с т о в к о ж и о т м е ч а е т с я с н и ж е н и е 

а к т и в н о с т и р - г а л а к т о з и д а з ы . С м о ч о й 

б о л ь н ы х в ы д е л я е т с я п о в ы ш е н н о е к о л и ч е 

с т в о п р о д у к т о в р а с п а д а г л и к о п р о т е и н о в -

к е р а т а н о п о д о б н ы х ф р а к ц и й и р а з л и ч н ы х 

в е щ е с т в , с о д е р ж а щ и х г а л а к т о з у . 

П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

в ы я в л я ю т с я г и п о п л а з и я т е л п о з в о н к о в ( н а 

г р а н и ц е г р у д н о г о и п о я с н и ч н о г о о т д е л о в ) 

и в е р т л у ж н о й в п а д и н ы , а т а к ж е п р о к с и 

м а л ь н а я д е ф о р м а ц и я п я с т н ы х к о с т е й . 

Д а н н ы е к о м п ь ю т е р н о й и м а г н и т н о - р е з о 

н а н с н о й т о м о г р а ф и и н е с п е ц и ф и ч н ы и н е 

и г р а ю т з н а ч и т е л ь н о й р о л и в у с т а н о в л е 

н и и д и а г н о з а . 

П р и о ф т а л ь м о с к о п и и о б н а р у ж и в а е т с я 

б л е д н о с т ь д и с к о в з р и т е л ь н ы х н е р в о в . 

Патологоанатомические исследования 

в ы я в л я ю т у м е р е н н у ю а т р о ф и ю к о р ы голов

ного м о з г а и в ы р а ж е н н у ю - м о з ж е ч к а . Вслед

ствие накопления продуктов р а с п а д а глико

п р о т е и н о в и кератансульфата отмечается ин

т е н с и в н о е у в е л и ч е н и е к о л и ч е с т в а «баллони-

рованных» (раздутых) клеток в Ц Н С , печени, 

селезенке, легких, костном мозге. 

З а б о л е в а н и е д и ф ф е р е н ц и р у ю т о т д р у 

г и х т и п о в G m 1 - г а н г л и о з и д о з о в , б о л е з н и 

Н и м а н н а - П и к а А , м е т а х р о м а т и ч е с к о й л е й -

к о д и с т р о ф и и , 6 т 2 - г а н г л и о з и д о з о в - б о 

л е з н е й Т е я - С а к с а и С а н д х о ф ф а . 
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Лечение н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а 

к т е р и в к л ю ч а е т с о с у д и с т ы е и п р о т и в о с у -

д о р о ж н ы е п р е п а р а т ы , к о м п л е к с в и т а м и н о в 

и а н т и о к с и д а н т о в . 

Д л я э т о г о т и п а г а н г л и о з и д о з а , т а к ж е 

к а к и д л я б о л е з н и Н о р м а н а - Л а н д и н г а , в о з 

м о ж н а п р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а . 

4.6.5.3. Gm1 -ганглиозидоз III типа 

G m l - г а н г л и о з и д о з III т и п а б ы л в п е р 

в ы е о п и с а н н е з а в и с и м о д р у г о т д р у г а д в у 

мя к о л л е к т и в а м и а в т о р о в - K.Suzuki et a l . в 

1 9 7 9 г. и D.A.Wenger et a l . в 1 9 8 0 г. 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и н е у с т а н о в л е н а . З а 

б о л е в а н и е о п и с а н о в р а з л и ч н ы х э т н и ч е 

с к и х г р у п п а х , н о н а и б о л е е ч а с т о в с т р е ч а 

е т с я в Я п о н и и . 

G m l - г а н г л и о з и д о з III т и п а н а с л е д у е т с я 

а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о . 

Б о л е з н ь т а к ж е , к а к и д р у г и е т и п ы G m 1 -

г а н г л и о з и д о з а , о б у с л о в л е н а д е ф и ц и т о м 

л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а ( 3 - г а л а к т о з и д а з ы , и 

е е п а т о г е н е з и д е н т и ч е н п а т о г е н е з у I т и п а 

G m 1 - г а н г л и о з и д о з а ( б о л е з н ь Н о р м а н а -

Л а н д и н г а ) . 

Клиническая характеристика. В о з 

р а с т б о л ь н ы х п р и в ы я в л е н и и з а б о л е в а 

н и я о т л и ч а е т с я б о л ь ш о й в а р и а б е л ь н о 

с т ь ю и к о л е б л е т с я о т 3 - 4 д о 2 0 - 3 0 л е т . 

Д о м и н и р у ю щ е й в к л и н и ч е с к о й к а р т и н е 

я в л я е т с я н е в р о л о г и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а 

с п р е о б л а д а н и е м э к с т р а п и р а м и д н ы х р а с 

с т р о й с т в . Р а н н и м и п р и з н а к а м и б о л е з н и 

с ч и т а ю т с я н е у с т о й ч и в о с т ь п о х о д к и и м ы 

ш е ч н а я д и с т о н и я , к о т о р ы е в о з н и к а ю т н е 

з а м е т н о , и с п о д в о л ь , с п о с т е п е н н ы м н а р а 

с т а н и е м с т е п е н и и х в ы р а ж е н н о с т и . П о з 

ж е п р и с о е д и н я ю т с я д и з а р т р и я , д и с ф а г и я , 

г л а з о д в и г а т е л ь н ы е н а р у ш е н и я , и з м е н е 

н и я п о ч е р к а , и н о г д а х о р е о а т е т о и д н ы е 

д в и ж е н и я и г р и м а с ы . С н и ж е н и е и н т е л л е 

к т а т а к ж е п р о и с х о д и т п о с т е п е н н о и м о 

ж е т з а к а н ч и в а т ь с я д е м е н ц и е й . С у д о р о ж 

н ы е п а р о к с и з м ы д о с т а т о ч н о р е д к и , н о , в 

с л у ч а е и х н а л и ч и я , и м е ю т , к а к п р а в и л о , 

м и о к л о н и ч е с к и й х а р а к т е р . М о з ж е ч к о в а я 

а т а к с и я н е х а р а к т е р н а . 

В о т д е л ь н ы х с л у ч а я х м о г у т н а б л ю д а т ь 

с я у м е р е н н ы е к о с т н о - с у с т а в н ы е и з м е н е 

н и я п р и о т с у т с т в и и в и с ц е р а л ь н ы х р а с 

с т р о й с т в . 

З а б о л е в а н и е о т л и ч а е т с я м е д л е н н о й 

п р о г р е д и е н т н о с т ь ю и м о ж е т п р о д о л ж а т ь с я 

н е с к о л ь к о д е с я т и л е т и й . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. В л е й к о ц и т а х и к у л ь т у р е 

ф и б р о б л а с т о в к о ж и б о л ь н ы х о п р е д е л я е т с я 

с н и ж е н и е а к т и в н о с т и л и з о с о м н о г о ф е р 

м е н т а ( 3 - г а л а к т о з и д а з ы . 

В м о ч е о б н а р у ж и в а е т с я п о в ы ш е н н о е ко

л и ч е с т в о к е р а т а н о п о д о б н ы х ф р а к ц и й и р а з 

л и ч н ы х в е щ е с т в , с о д е р ж а щ и х г а л а к т о з у . 

П р и р е н т г е н о г р а ф и ч е с к о м и с с л е д о в а 

н и и п о з в о н о ч н и к а о б ы ч н о в ы я в л я е т с я не

к о т о р о е с н и ж е н и е в ы с о т ы т е л п о з в о н к о в . 

К о м п ь ю т е р н а я и м а г н и т н о - р е з о н а н с н а я 

т о м о г р а ф и я г о л о в н о г о м о з г а , к а к п р а в и 

л о , ф и к с и р у ю т с и м м е т р и ч н о е с н и ж е н и е 

п л о т н о с т и в б а з а л ь н ы х г а н г л и я х и и н о г д а 

я в л е н и я а т р о ф и и х в о с т а т ы х я д е р . 

Патоморфологические исследова

ния к о н с т а т и р у ю т у м е н ь ш е н и е о б ъ е м а и 

у в е л и ч е н и е п л о т н о с т и б а з а л ь н ы х г а н г л и 

е в г о л о в н о г о м о з г а . П р и с в е т о в о й м и к р о 

с к о п и и в н е й р о н а х б а з а л ь н ы х г а н г л и е в о т 

м е ч а ю т с я б а л л о н и р о в а н и е ц и т о п л а з м ы и 

с о д е р ж а н и е в н е й н е ч е т к и х г р а н у л . Н а р я 

ду с э т и м в б а з а л ь н ы х г а н г л и я х о п р е д е л я 

е т с я п о т е р я н е й р о н о в и г л и о з . Э л е к т р о н 

ная м и к р о с к о п и я к л е т о к б а з а л ь н ы х г а н г 

л и е в в ы я в л я е т в н и х р а з н о о б р а з н ы е в к л ю 

ч е н и я - к о н ц е н т р и ч е с к и е м е м б р а н о з н ы е 

т е л ь ц а , г р а н у л я р н ы й м а т е р и а л и д р . Н а к о 

п л е н и е г а н г л и о з и д а G m 1 н а б л ю д а е т с я 

т о л ь к о в к л е т к а х б а з а л ь н ы х г а н г л и е в г о 

л о в н о г о м о з г а . 

Дифференциальная диагностика 

п р о в о д и т с я , в п е р в у ю о ч е р е д ь , с з а б о л е 

в а н и я м и , с о п р о в о ж д а ю щ и м и с я д и с т о н и -

е й : с ю в е н и л ь н о й ф о р м о й х о р е и Г е н т и н г -

т о н а и д е ф о р м и р у ю щ е й м ы ш е ч н о й д и с -

т о н и е й . 

К р и т е р и и д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й д и а г н о 

с т и к и м е ж д у т р е м я т и п а м и G m 1 - г а н г л и о з и 

д о з а п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 4 . 6 . 1 . 
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П р и з н а к Тип 1 Тип II Тип III 

Возраст больных при выявлении заболевания с рождения 6-20 мес 10-20 лет 

Задержка развития + + + 
Симптом «вишневой косточки» на глазном дне в 5 0 % случаев - -
Слепота ранняя поздняя -
Спастичность и атаксия - + + 
Судороги + + -Грубые черты лица + -

: Макроглоссия + - : 
Отеки + -

-
Нарушения скелета + + - + -
Гепато- и спленомегалия + 

- -Летальный исход 6-24 мес 3-10 лет старше 20 лет 

4.6.5.4. Ст2-ганглиозидоз 

С т 2 - г а н г л и о з и д о з о б у с л о в л е н д е ф и ц и 

т о м г е к с о з а м и н и д а з и в к л ю ч а е т пять т и п о в . 

Т и п I ( б о л е з н ь Т е я - С а к с а ; и н ф а н т и л ь н а я 

ф о р м а а м а в р о т и ч е с к о й и д и о т и и ; Gm2-raH-

г л и о з и д о з , в а р и а н т В ; д е ф и ц и т г е к с о з а м и -

н и д а з ы А ) . 

Т и п I I ( б о л е з н ь С а н д х о ф ф а ; С т 2 - г а н г л и -

о з и д о з , в а р и а н т 0 ; д е ф и ц и т г е к с о з а м и н и -

д а з ы А и В ) . 

Т и п III (тип Б е р н х е й м е р а - С е й т е л ь б е р г а ; 

п о з д н я я и н ф а н т и л ь н о - а м а в р о т и ч е с к а я 

и д и о т и я ; ю в е н и л ь н ы й Э т 2 - г а н г л и о з и д о з ) . 

Т и п IV ( в а р и а н т А В ; Gn-12-ганглиозидоз с 

д е ф и ц и т о м а к т и в а т о р а п р о т е и н а ) . 

Т и п V ( в з р о с л ы й О т 2 - г а н г л и о з и д о з ; х р о 

н и ч е с к и й в т 2 - г а н г л и о з и д о з ; С т 2 - г а н г л и о -

з и д о з с д е ф и ц и т о м (З-гексозаминидазы). 

4.6.5.4.1. От2-ганглиозидоз I типа 

С т 2 - г а н г л и о з и д о з I т и п а ( б о л е з н ь 

Т е я - С а к с а ) б ы л в п е р в ы е о п и с а н б р и т а н 

с к и м о ф т а л ь м о л о г о м W . T a y в 1881 г. А в т о р 

о б н а р у ж и л н а г л а з н о м д н е у г о д о в а л о г о 

р е б е н к а , с т р а д а в ш е г о н е в р о л о г и ч е с к и м и 

н а р у ш е н и я м и , в и ш н е в о - к р а с н о е п я т н о . 

Ш е с т ь л е т с п у с т я ( 1 8 8 7 ) а м е р и к а н с к и й 

н е в р о п а т о л о г B . S a c h s о п и с а л н е с к о л ь к о 

с л у ч а е в б о л е з н и с о с в о е о б р а з н о й к л и н и 

ч е с к о й к а р т и н о й , н а з в а н н о й и м « с е м е й н а я 

а м а в р о т и ч е с к а я и д и о т и я » . У о д н о г о и з д е 

т е й п р и и с с л е д о в а н и и г л а з н о г о д н а б ы л и 

н а й д е н ы и з м е н е н и я , и д е н т и ч н ы е о п и с а н 

н ы м W . T a y . 

З а б о л е в а н и е в с т р е ч а е т с я с ч а с т о т о й 

1 : 1 1 2 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х в о б щ е й п о п у л я 

ц и и и 1 : 3 9 0 0 с р е д и н о в о р о ж д е н н ы х е в 

р е й с к о й н а ц и о н а л ь н о с т и . Ч а с т о т а г е т е р о 

з и г о т н о г о н о с и т е л ь с т в а с о с т а в л я е т 1 : 1 6 7 

и 1 : 31 в о б щ е й и е в р е й с к о й п о п у л я ц и я х , 

с о о т в е т с т в е н н о [ 3 ] . 

Генетические данные и патогенез. 

П а т о л о г и я н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н о м у т и п у . 

Ген, к о д и р у ю щ и й а - с у б ъ е д и н и ц у г е к с о -

з а м и н и д а з ы , к а р т и р о в а н н а д л и н н о м п л е 

че х р о м о с о м ы 15, в л о к у с е q 2 3 - q 2 4 -

1 5 q 2 3 - q 2 4 . 

Д е ф е к т а - с у б ъ е д и н и ц ы г е к с о з а м и н и д а -

з ы в л и я е т н а а к т и в н о с т ь ф е р м е н т а г е к с о з -

а м и н и д а з ы А, ч т о п р и в о д и т к н а к о п л е н и ю 

С т 2 - г а н г л и о з и д а в с т р у к т у р а х ц е н т р а л ь 

н о й н е р в н о й с и с т е м ы . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е в ы я в л я е т с я у д е т е й с 4 - 6 - м е с я ч н о г о 

в о з р а с т а . Д о э т о г о с р о к а р а з в и т и е д е т е й с о 

о т в е т с т в у е т в о з р а с т у . П е р в ы м и п р и з н а к а м и 

б о л е з н и я в л я ю т с я а н о м а л ь н а я с т а р т о в а я 

а к у с т и к о м о т о р н а я р е а к ц и я , м а я т н и к о о б р а з -

н ы й н и с т а г м и у т р а т а с п о с о б н о с т и с и д е т ь . 

А н о м а л и и с т а р т о в о й а к у с т и к о м о т о р н о й 

р е а к ц и и п р о я в л я ю т с я с л е д у ю щ и м о б р а 

з о м : п о с л е в о з д е й с т в и я с е н с о р н о г о р а з 

д р а ж и т е л я ( ч а щ е в с е г о , а к у с т и ч е с к о г о -

х л о п о к в л а д о ш и , г р о м к и й с т у к , я р к и й 

с в е т , п р и к о с н о в е н и е и пр.) у р е б е н к а н а 

б л ю д а е т с я в н е з а п н о е к р а т к о в р е м е н н о е 

р а з г и б а н и е п л е ч и, в о т д е л ь н ы х с л у ч а я х , 

н о г . Э т и д в и ж е н и я н е р е д к о м о г у т с о п р о в о -
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ж д а т ь с я с е р и е й к л о н и ч е с к и х т о л ч к о в , ох

в а т ы в а ю щ и х в с е к о н е ч н о с т и . И з в е с т н о , 

что ф и з и о л о г и ч е с к а я с т а р т о в а я р е а к ц и я 

р е б е н к а п р о я в л я е т с я с г и б а н и е м ( а н е р а з 

г и б а н и е м ) к о н е ч н о с т е й в о т в е т н а р е з к и е 

а к у с т и ч е с к и е с т и м у л ы . 

П р и м е р н о с 4-х м е с у р е б е н к а н а ч и н а е т 

п р о я в л я т ь с я р е г р е с с д в и г а т е л ь н ы х ф у н к 

ц и й , с о ч е т а ю щ и й с я , к а к п р а в и л о , с б ы с т 

р ы м п р о г р е с с и р о в а н и е м д е м е н ц и и . Т е р я 

е т с я и н т е р е с к и г р у ш к а м и о к р у ж а ю щ и м 

п р е д м е т а м , у т р а ч и в а е т с я э м о ц и о н а л ь н ы й 

к о н т а к т с р о д и т е л я м и . Р е з к о с н и ж а е т с я 

о с т р о т а з р е н и я , и к 8 м е с о б ы ч н о р а з в и в а 

е т с я п о л н а я с л е п о т а . 

П о с т е п е н н о ( ч а щ е н а в т о р о м г о д у ж и з 

ни) п р о и с х о д и т у в е л и ч е н и е р а з м е р о в г о л о 

в ы , к о т о р а я з а г о д м о ж е т в ы р о с т и б о л е е 

ч е м н а т р и с и г м а л ь н ы х (s) о т к л о н е н и я . 

В п о з д н и х с т а д и я х б о л е з н и в о з н и к а ю т 

с у д о р о ж н ы е п а р о к с и з м ы , и м е ю щ и е г е н е 

р а л и з о в а н н ы й т о н и к о - к л о н и ч е с к и й х а р а к 

т е р и н е р е д к о п р о в о ц и р у е м ы е ш у м о в ы м и 

э ф ф е к т а м и . 

Т е ч е н и е з а б о л е в а н и я п р о г р е с с и р у ю 

щ е е . Н а т р е т ь е м г о д у ж и з н и р а з в и в а ю т с я 

г л у б о к а я д е м е н ц и я , к а х е к с и я , д е ц е р е б р а -

ц и о н н а я р и г и д н о с т ь . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. Н а г л а з н о м д н е п р и м е р н о 

у 9 0 % б о л ь н ы х в ы я в л я е т с я с и м п т о м « в и ш 

н е в о й к о с т о ч к и » . 

П р и б и о х и м и ч е с к и х и с с л е д о в а н и я х в 

л е й к о ц и т а х к р о в и и к у л ь т у р е ф и б р о б л а -

с т о в к о ж и о п р е д е л я е т с я с н и ж е н и е а к т и в 

н о с т и ф е р м е н т а г е к с о з а м и н и д а з ы А п р и 

н о р м а л ь н о й и л и п о в ы ш е н н о й а к т и в н о с т и 

г е к с о з а м и н и д а з ы В. 

Н а Э Э Г г о л о в н о г о м о з г а п о м е р е п р о -

г р е с с и р о в а н и я з а б о л е в а н и я ф и к с и р у ю т с я 

м е д л е н н о в о л н о в а я а к т и в н о с т ь и м н о ж е с т 

в е н н ы е с п а й к и . 

Н а р е н т г е н о г р а м м а х к о с т е й ч е р е п а в ы 

я в л я ю т и х р а с х о ж д е н и е . 

П р и КТ и М Р Т г о л о в н о г о м о з г а в р а н н и х 

с т а д и я х б о л е з н и о б н а р у ж и в а ю т у м е р е н н о е 

с н и ж е н и е п л о т н о с т и б е л о г о в е щ е с т в а и п о 

в ы ш е н и е п л о т н о с т и т а л а м у с а , а д л я п о з д 

н и х с т а д и й х а р а к т е р н ы ц е р е б р а л ь н а я и це-

р е б е л л я р н а я а т р о ф и я . 

Патоморфологические изменения. 

М а к р о с к о п и ч е с к и г о л о в н о й м о з г в ы г л я д и т 

у в е л и ч е н н ы м , е г о м а с с а с о с т а в л я е т 

1 4 0 0 - 1 5 0 0 г . К о н с и с т е н ц и я м о з г а т в е р д а я , 

м я г к и е м о з г о в ы е о б о л о ч к и о т е ч н ы и у т о л 

щ е н ы . Н е с м о т р я н а у в е л и ч е н н у ю м а с с у , 

о п р е д е л я ю т с я д и ф ф у з н а я а т р о ф и я к о р ы 

б о л ь ш и х п о л у ш а р и й м о з г а , м о з ж е ч к а , з р и 

т е л ь н ы х н е р в о в , а т а к ж е у в е л и ч е н и е ж е л у 

д о ч к о в . В б е л о м в е щ е с т в е м о з г а ч а с т о в ы 

я в л я ю т у ч а с т к и н е к р о з а . С в е т о в а я м и к р о 

с к о п и я к о н с т а т и р у е т д е ф о р м а ц и ю н е й р о 

н о в к о р ы , у т р а т у и м и с в о е й п и р а м и д а л ь 

н о й ф о р м ы , с м е щ е н и е я д е р к п е р и ф е р и и , 

и х п и к н о з и с м о р щ е н н о с т ь . П р и д л и т е л ь 

н о м т е ч е н и и з а б о л е в а н и я о т м е ч а е т с я 

у м е н ь ш е н и е ч и с л а н е й р о н о в в к о р е . О т ч е т 

л и в о ф и к с и р у ю т с я п р о л и ф е р а ц и я г л и и и 

д е м и е л и н и з а ц и я л и б о г и п о м и е л и н и з а ц и я 

б е л о г о в е щ е с т в а г о л о в н о г о м о з г а . Г и с т о -

х и м и ч е с к и в к л ю ч е н и я в н е й р о н а х п о л о ж и 

т е л ь н о о к р а ш и в а ю т с я н а ф о с ф о л и п и д ы , 

ф о с ф о г л и ц е р и д ы , с у л ь ф а т и д ы и с ф и н г о -

л и п и д ы . П р и э л е к т р о н н о й м и к р о с к о п и и в 

ц и т о п л а з м е н е й р о н о в о п р е д е л я ю т с я м н о 

ж е с т в е н н ы е в к л ю ч е н и я , с о с т о я щ и е и з к о н 

ц е н т р и ч е с к и р а с п о л о ж е н н ы х м е м б р а н . 

А н а л о г и ч н ы е в к л ю ч е н и я о б н а р у ж и в а ю т с я 

в а с т р о ц и т а х и г л и а л ь н ы х к л е т к а х . 

Э л е к т р о н н о - м и к р о с к о п и ч е с к и е и с с л е д о 

в а н и я б и о п т а т о в п е ч е н и т а к ж е в ы я в л я ю т 

н а л и ч и е в г е п а т о ц и т а х м е м б р а н о з н ы х 

в к л ю ч е н и й и г р а н у л л и п о ф у с ц и н а . 

Дифференциальную диагностику в 

р а н н и х с т а д и я х з а б о л е в а н и я с л е д у е т п р о 

в о д и т ь с л е й к о д и с т р о ф и е й К р а б б е , п о з д 

н и м и н ф а н т и л ь н ы м О т 2 - г а н г л и о з и д о з о м , 

п и р и д о к с и н - з а в и с и м ы м и с о с т о я н и я м и . 

Лечение и профилактика. С е м ь я м , 

и м е ю щ и м д е т е й с б о л е з н ь ю Т е я - С а к с а не

о б х о д и м о м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и 

р о в а н и е . П р е н а т а л ь н ы й д и а г н о з о с н о в ы в а 

е т с я н а о п р е д е л е н и и а к т и в н о с т и ф е р м е н 

т о в г е к с о з а м и н и д а з А и В в б и о п т а т а х в о р 

с и н х о р и о н а , к л е т к а х а м н и о т и ч е с к о й ж и д 

к о с т и и п у п о в и н н о й к р о в и п л о д а . 
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Лечение з а б о л е в а н и я н о с и т с и м п т о м а 

т и ч е с к и й х а р а к т е р и в к л ю ч а е т с о с у д и с т ы е 

с р е д с т в а , в и т а м и н ы , а н т и о к с и д а н т н ы е 

п р е п а р а т ы и а н т и к о н в у л ь с а н т ы . П о п ы т к и 

п е р е с а д к и к о с т н о г о м о з г а н е п р и н е с л и 

о ж и д а е м о г о р е з у л ь т а т а . 

4.6.5.4.2. Ст2-ганглиозидоз II типа 

С т 2 - г а н г л и о з и д о з I I т и п а ( б о л е з н ь 

С а н д х о ф ф а ) б ы л в п е р в ы е о п и с а н н е з а в и 

с и м о д р у г о т д р у г а д в у м я г р у п п а м и а в т о 

р о в K . S a n t h o f f et a l . , H.Piltz et a l . в 1 9 6 8 г. 

Ч а с т о т а в п о п у л я ц и и не у с т а н о в л е н а . 

Э т н и ч е с к о й п р е д р а с п о л о ж е н н о с т и к д а н 

н о м у з а б о л е в а н и ю , в о т л и ч и е о т б о л е з н и 

Т е я - С а к с а , н е с у щ е с т в у е т . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. Б о 

л е з н ь н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н о м у т и п у . 

Ген п а т о л о г и и к а р т и р о в а н н а д л и н н о м 

п л е ч е х р о м о с о м ы 5, в л о к у с е q 1 3 - 5 q 1 3 . 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о д е ф е к т о м 

(3-субъединицы г е к с о з а м и н и д а з ы , к о т о р а я 

о п р е д е л я е т д е ф и ц и т г е к с о з а м и н и д а з к а к 

А, т а к и В. В р е з у л ь т а т е с н и ж а е т с я а к т и в 

н о с т ь о б о и х ф е р м е н т о в , что п р и в о д и т к н а 

к о п л е н и ю С т 2 - г а н г л и о з и д о в в ц е н т р а л ь 

н о й н е р в н о й с и с т е м е . 

Клиническая характеристика. В ы д е 

л я ю т и н ф а н т и л ь н у ю и ю в е н и л ь н у ю ф о р м ы 

б о л е з н и . 

И н ф а н т и л ь н а я ф о р м а б о л е з н и С а н д 

х о ф ф а п р о я в л я е т с я , как п р а в и л о , в в о з 

р а с т е 4 - 6 м е с , р е ж е - в к о н ц е п е р в о г о - н а -

ч а л е в т о р о г о г о д а ж и з н и р е б е н к а . П е р в ы е 

п р и з н а к и з а б о л е в а н и я и д е н т и ч н ы н а ч а л ь 

н ы м к л и н и ч е с к и м с и м п т о м а м б о л е з н и 

Т е я - С а к с а : а н о м а л ь н а я а к у с т и к о - м о т о р -

н а я р е а к ц и я , н и с т а г м , м ы ш е ч н а я г и п о т о 

н и я с п о с л е д у ю щ е й с п а с т и ч н о с т ь ю , з а 

д е р ж к а н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я и 

с у д о р о г и , и м е ю щ и е в и д м и о к л о н и й и л и г е 

н е р а л и з о в а н н ы х т о н и к о - к л о н и ч е с к и х п а р о 

к с и з м о в . В о т л и ч и е о т С т 2 - г а н г л и о з и д о з а 

I т и п а ( б о л е з н ь Т е я - С а к с а ) , п р и б о л е з н и 

С а н д х о ф ф а м о г у т н а б л ю д а т ь с я у м е р е н н а я 

г е п а т о м е г а л и я и к а р д и о м и о п а т и я . У н е к о 

т о р ы х д е т е й в о з м о ж н ы к о с т н ы е и з м е н е 

н и я , н а п о м и н а ю щ и е с к е л е т н ы е д е ф о р м а 

ц и и у д е т е й с б о л е з н ь ю Н о р м а н а - Л а н д и н -

га ( G m l - г а н г л и о з и д о з I т и п а ) . 

З а б о л е в а н и е о т л и ч а е т с я б ы с т р о п р о 

г р е с с и р у ю щ и м т е ч е н и е м с п с и х и ч е с к и м 

р е г р е с с о м , с н и ж е н и е м м а с с о р о с т о в ы х п о 

к а з а т е л е й и ф о р м и р о в а н и е м д е ц е р е б р а -

ц и о н н о й р е г и д н о с т и . 

Ю в е н и л ь н а я ф о р м а б о л е з н и о т л и ч а е т с я 

б о л е е м я г к и м и м е д л е н н о п р о г р е с с и р у ю 

щ и м т е ч е н и е м , п р и к о т о р о м б о л ь н ы е д о ж и 

в а ю т д о з р е л о г о в о з р а с т а . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. На г л а з н о м д н е у п о д а в л я 

ю щ е г о б о л ь ш и н с т в а д е т е й н а б л ю д а е т с я 

с и м п т о м « в и ш н е в о й к о с т о ч к и » . 

П р и б и о х и м и ч е с к и х и с с л е д о в а н и я х в 

л е й к о ц и т а х к р о в и , к у л ь т у р е ф и б р о б л а с т о в 

к о ж и и с л е з н о й ж и д к о с т и о п р е д е л я е т с я 

с н и ж е н и е а к т и в н о с т и л и з о с о м н ы х г и д р о -

л а з - г е к с о з а м и н и д а з А и В. В м о ч е о б н а 

р у ж и в а ю т с я N - а ц е т и л г л ю к о з а м и н с о д е р ж а -

щ и е о л и г о с а х а р и д ы . 

Н а Э Э Г р е г и с т р и р у ю т с я м е д л е н н о в о л -

н о в а я а к т и в н о с т ь , м н о ж е с т в е н н ы е с п а й к о -

в ы е п о т е н ц и а л ы , и н о г д а - г и п с а р и т м и я . 

П р и п р о в е д е н и и М Р Т г о л о в н о г о м о з г а 

о т м е ч а ю т с я с н и ж е н и е п л о т н о с т и б е л о г о 

в е щ е с т в а ( р а н н и е с т а д и и з а б о л е в а н и я ) и 

с н и ж е н и е п л о т н о с т и в б а з а л ь н ы х г а н г л и я х 

и т а л а м у с е ( п о з д н и е с т а д и и б о л е з н и ) . 

Патоморфологические изменения 

х а р а к т е р и з у ю т с я з н а ч и т е л ь н ы м у в е л и ч е 

н и е м р а з м е р о в м о з г а в с о ч е т а н и и с а т р о 

ф и е й м о з ж е ч к а и з р и т е л ь н ы х н е р в о в , а 

т а к ж е и с т о н ч е н и е м к о р ы б о л ь ш и х п о л у ш а 

р и й и е е п л о т н о й к о н с и с т е н ц и е й , н е ч е т к о 

с т ь ю д е м а р к а ц и о н н о й л и н и и м е ж д у с е р ы м 

и б е л ы м в е щ е с т в а м и г о л о в н о г о м о з г а . 

С в е т о в а я м и к р о с к о п и я м о з г о в о й т к а н и в ы 

я в л я е т б о л ь ш о е к о л и ч е с т в о « к л е т о к - б а л 

л о н о в » с я д р а м и , о т т е с н е н н ы м и к п е р и ф е 

р и и к л е т о к , и п е н и с т о й ц и т о п л а з м о й . Х а 

р а к т е р н о н а л и ч и е Ш И К - п о з и т и в н ы х ( р е а к 

т и в Ш и ф ф а - й о д и с т а я к и с л о т а ) в н у т р и 

к л е т о ч н ы х в к л ю ч е н и й в н е й р о н а х . В р я д е 

с л у ч а е в о т м е ч а ю т с я я в л е н и я г л и о з а и 
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у м е н ь ш е н и е ч и с л а н е й р о н о в . П о д о б н ы е 

и з м е н е н и я н а б л ю д а ю т с я в м о з ж е ч к е и 

п р о д о л г о в а т о м м о з г е . Х а р а к т е р н ы п р и 

з н а к и д и ф ф у з н о й д е м и е л и н и з а ц и и в б е 

л о м в е щ е с т в е б о л ь ш и х п о л у ш а р и й , м о з 

ж е ч к е и с т в о л е м о з г а . 

П р и э л е к т р о н н о й м и к р о с к о п и и о б н а р у 

ж и в а ю т в к л ю ч е н и я в н е й р о н а х и з к о н ц е н т 

р и ч е с к и х п л а с т и н о к , д и а м е т р к о т о р ы х ко

л е б л е т с я от 1 до 4 м к м . С о с т а в в к л ю ч е н и й 

п р е д с т а в л е н г л о б о з и д о м и т е т р а г е к с о з и л -

ц е р а м и д о м . 

В н у т р и к л е т о ч н ы е л и п и д н ы е в к л ю ч е н и я 

с о б р а з о в а н и е м п е н и с т о й ц и т о п л а з м ы о п 

р е д е л я ю т с я в б и о п т а т а х п е ч е н и , п о ч е к , 

п о д ж е л у д о ч н о й ж е л е з ы и л и м ф о т и ч е с к и х 

у з л а х . 

Б о л е з н ь С а н д х о ф ф а с л е д у е т д и ф ф е 

р е н ц и р о в а т ь о т а м а в р о т и ч е с к о й и д и о т и и 

Т е я - С а к с а , р а з л и ч н ы х л е й к о д и с т р о ф и й 

( К р а б б е , Б е н е к е и д р . ) , а т а к ж е от б о л е з 

н е й Г о ш е и Н и м а н н а - П и к а . 

Лечение и профилактика. С е м ь я м , 

и м е ю щ и м д е т е й с б о л е з н ь ю С а н д х о ф ф а , 

п о к а з а н о м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и 

р о в а н и е . П р е н а т а л ь н ы й д и а г н о з б а з и р у е т 

с я н а о п р е д е л е н и и а к т и в н о с т и ф е р м е н т о в 

г е к с о з а м и н и д а з А и В в б и о п т а т а х в о р с и н 

х о р и о н а , к л е т к а х а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и 

и п у п о в и н н о й к р о в и п л о д а . 

Л е ч е н и е н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а к 

т е р . Р е к о м е н д о в а н п р и е м а н т и к о н в у л ь с а н -

т о в , с о с у д и с т ы х с р е д с т в и п р е п а р а т о в , улуч

ш а ю щ и х с и с т е м у а н т и о к с и д а н т н о й з а щ и т ы . 

4.6.5.4.3. Сш2-ганглиозидоз III типа 

П е р в о н а ч а л ь н о О т 2 - г а н г л и о з и д о з III 

т и п а ( б о л е з н ь Б е р н х е й м е р а - С е й т е л ь б е р г а ) 

р а с с м а т р и в а л с я в с т р у к т у р е п о з д н и х и н 

ф а н т и л ь н ы х ф о р м а м а в р о т и ч е с к о й и д и о 

т и и . J .Jatzkewi tz et al. в 1 9 6 5 г. в п е р в ы е о б 

н а р у ж и л и н а к о п л е н и е в т 2 - г а н г л и о з и д а в 

м о з г е у п о г и б ш е г о д е с я т и л е т н е г о б о л ь н о г о . 

Д е т а л ь н о е о п и с а н и е д в у х п а ц и е н т о в с позд

н е й а м а в р о т и ч е с к о й и д и о т и е й б ы л о с д е л а 

но H . B e m h e i m e r и F.Seitelberger в 1 9 6 8 г. 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н о м у т и п у . 

Б о л е з н ь о б у с л о в л е н а с н и ж е н и е м а к т и в 

н о с т и ф е р м е н т а г е к с о з а м и н и д а з ы А (хотя 

о с т а т о ч н а я а к т и в н о с т ь э н з и м а в с е - т а к и 

п р и с у т с т в у е т ) . 

G n - 1 2 - г а н г л и о з и д о з III т и п а о т л и ч а ю т 

м е н ь ш е е , ч е м п р и т и п а х I и II, н а к о п л е н и е 

С т 2 - г а н г л и о з и д а в с т р у к т у р а х ц е н т р а л ь 

н о й н е р в н о й с и с т е м ы и б о л е е п р о л о н г и р о 

в а н н ы й х а р а к т е р т е ч е н и я . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е н а ч и н а е т п р о я в л я т ь с я к к о н ц у п е р в о -

г о - н а ч а л у в т о р о г о г о д а ж и з н и р е б е н к а 

з а д е р ж к о й п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я , н е 

у с т о й ч и в о с т ь ю п о х о д к и , н а р у ш е н и е м к о о р 

д и н а ц и и д в и ж е н и й , и н о г д а а т а к с и е й . П о 

м е р е п р о г р е с с и р о в а н и я б о л е з н и п о я в л я 

ю т с я с п а с т и ч н о с т ь и с у д о р о г и . 

К о т л и ч и т е л ь н ы м п р и з н а к а м б о л е з н и 

Б е р н х е й м е р а - С е й т е л ь б е р г а о т н о с и т с я о т 

с у т с т в и е м а к р о ц е ф а л и и и с и м п т о м а « в и ш 

н е в о й к о с т о ч к и » н а г л а з н о м д н е . 

Л е т а л ь н ы й и с х о д з а б о л е в а н и я н а с т у п а 

е т о б ы ч н о в в о з р а с т е 5 - 1 0 л е т . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. В п о з д н и х с т а д и я х б о л е з н и 

н а г л а з н о м д н е д и а г н о с т и р у ю т а т р о ф и ю 

д и с к о в з р и т е л ь н ы х н е р в о в . 

В л е й к о ц и т а х и к у л ь т у р е ф и б р о б л а с т о в 

к о ж и н а х о д я т с н и ж е н и е а к т и в н о с т и ф е р 

м е н т а г е к с о з а м и н и д а з ы А с с о х р а н е н и е м 

о с т а т о ч н о й а к т и в н о с т и э н з и м а . 

П р и КТ и М Р Т г о л о в н о г о м о з г а в р а н н и х 

с т а д и я х б о л е з н и в ы я в л я ю т у м е р е н н о е с н и 

ж е н и е п л о т н о с т и б е л о г о в е щ е с т в а , в п о з д 

н и х - ц е р е б р а л ь н у ю и ц е р е б е л л я р н у ю ат

р о ф и ю . 

Патоморфологические изменения 

х а р а к т е р и з у ю т с я а т р о ф и ч е с к и м и и з м е н е 

н и я м и , в о с н о в н о м в з р и т е л ь н ы х б у г р а х и 

з р и т е л ь н ы х т р а к т а х . П р и с в е т о в о й м и к р о 

с к о п и и к о р ы б о л ь ш и х п о л у ш а р и й , с п и н н о 

г о м о з г а и г а н г л и е в з а д н и х к о р е ш к о в о б 

н а р у ж и в а ю т н е й р о н ы с п е н и с т о й ц и т о 

п л а з м о й . Н а и б о л е е в ы р а ж е н н ы е н а р у ш е 

н и я ф и к с и р у ю т с я в III и V с л о я х к о р ы . О т -
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м е ч а ю т н е г р у б у ю д е м и е л и н и з а ц и ю б е л о г о 

в е щ е с т в а . 

Ill т и п G m - 2 - г а н г л и о з и д о з а с л е д у е т д и ф 

ф е р е н ц и р о в а т ь о т д р у г и х в а р и а н т о в G m 2 -

г а н г л и о з и д о з о в , л е й к о д и с т р о ф и й и д е т 

с к о г о ц е р е б р а л ь н о г о п а р а л и ч а . 

Профилактикой з а б о л е в а н и я я в л я е т с я 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е 

с е м е й . П р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а б а з и р у 

е т с я н а о п р е д е л е н и и а к т и в н о с т и ф е р м е н 

т о в г е к с о з а м и н и д а з в б и о п т а т а х х о р и о н а , 

к л е т к а х а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и и п у п о -

в и н н о й к р о в и п л о д а . 

Лечение н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а 

к т е р и и д е н т и ч н о д р у г и м т и п а м Gm2-raHr-

л и о з и д о з о в . 

4.6.5.4.4. Ст2-ганглиозидоз IV типа 

С т 2 - г а н г л и о з и д о з I V т и п а в п е р в ы е 

о п и с а н K . S a n t h o f f et a l . в 1 9 6 9 г. 

Ч а с т о т а з а б о л е в а н и я н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

П а т о л о г и я н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н о м у т и п у . 

Ген С т 2 - г а н г л и о з и д о з а к а р т и р о в а н н а 

д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 5 , в л о к у с е q 3 1 -

q 3 3 . 1 - 5 q 3 1 - q 3 3 . 1 . 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о н е д о с т а т о ч 

н о с т ь ю а к т и в а т о р а п р о т е и н а , ч т о п р и в о 

д и т к с н и ж е н и ю к а т а б о л и з м а и н а к о п л е 

н и ю С т 2 - г а н г л и о з и д а . А К Т И В Н О С Т Ь ф е р 

м е н т о в г е к с о з а м и н и д а з А и В п р и э т о м о с 

т а е т с я н о р м а л ь н о й . В ы с к а з ы в а ю т с я п р е д 

п о л о ж е н и я , ч т о ч а с т ь с л у ч а е в I V т и п а 

О т 2 - г а н г л и о з и д о з а м о ж е т б ы т ь с в я з а н а 

с о с т р у к т у р н ы м и и з м е н е н и я м и г е к с о з а м и -

н и д а з ы А . 

К л и н и ч е с к а я к а р т и н а и с р о к и м а н и ф е 

с т а ц и и з а б о л е в а н и я и д е н т и ч н ы а м а в р о т и -

ч е с к о й и д и о т и и Т е я - С а к с а . Л е т а л ь н ы й и с 

х о д н а с т у п а е т в 2 - 4 г о д а . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. На г л а з н о м д н е в ы я в л я е т 

с я с и м п т о м « в и ш н е в о й к о с т о ч к и » . П р и 

э т о й п а т о л о г и и в и ш н е в о - к р а с н о е п я т н о 

о б ы ч н о и м е е т ц е н т р , о к р а ш е н н ы й в ч е р 

н ы й ц в е т , что д а л о о с н о в а н и е и с с л е д о в а 

т е л я м о п р е д е л я т ь д а н н ы й п р и з н а к к а к 

с и м п т о м « ч е р н о г о в и ш н е в о г о п я т н а » . 

Н е й р о р а д и о л о г и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я 

(КТ, М Р Т ) н е с п е ц и ф и ч н ы , в п о з д н и х с т а д и 

я х д и а г н о с т и р у ю т а т р о ф и ю к о р ы . 

П р и б и о х и м и ч е с к и х и с с л е д о в а н и я х в 

л е й к о ц и т а х и к у л ь т у р е ф и б р о б л а с т о в к о ж и 

о п р е д е л я е т с я д е ф и ц и т О т 2 - а к т и в а т о р а 

п р о т е и н а . 

Патоморфологические изменения 

п р о я в л я ю т с я а т р о ф и е й к о р ы б о л ь ш о г о 

м о з г а и м о з ж е ч к а . П р и с в е т о в о й м и к р о с к о 

п и и о б н а р у ж и в а ю т о т е к н е й р о н о в , о с о б е н 

но в ы р а ж е н н ы й в III с л о е к о р ы , т а л а м у с е , 

я д р а х с т в о л а м о з г а и а м м о н и е в о м р о г е . 

О б щ е е ч и с л о н е й р о н о в , к а к п р а в и л о , н е 

с н и ж е н о . Э л е к т р о н н о - м и к р о с к о п и ч е с к а я 

к а р т и н а п р и и с с л е д о в а н и и в к л ю ч е н и й в о с 

н о в н о м т а к а я ж е , к а к и п р и д р у г и х т и п а х 

г а н г л и о з и д о з о в G m 2 . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д я т с д р у г и м и т и п а м и & п 2 - г а н г л и о з и д о -

з о в . 

Лечение с и м п т о м а т и ч е с к о е и не о т л и 

ч а е т с я о т т е р а п и и д р у г и х т и п о в г а н г л и о з и 

д о з о в . 

4.6.5.4.5. Ст2-ганглиозидоз V типа 

О б о б щ е н н ы е д а н н ы е о б о с о б е н н о с т я х 

к л и н и ч е с к о й к а р т и н ы С п п 2 - г а н г л и о з и д о з а 

V т и п а п р е д с т а в л е н ы A . F e d e r i c o e t a l . , 

E . B a r h e s et a l . в 1 9 9 1 г. и R.E.Sicor et a l . в 

1 9 9 2 г. 

Ч а с т о т а в п о п у л я ц и и не у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

З а б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н о м у т и п у . 

Ген, к о д и р у ю щ и й (3-субъединицу г е к с о з -

а м и н и д а з ы А , к а р т и р о в а н н а х р о м о с о м е 5 . 

С о х р а н н о с т ь р е з и д у а л ь н о й а к т и в н о с т и 

ф е р м е н т а г е к с о з а м и н и д а з ы А п р и в о д и т к 

т о м у , что н а к о п л е н и е г а н г л и о з и д о в п р о и с 

х о д и т т о л ь к о в н е й р о н а х , а в н у т р е н н и е о р 

г а н ы п р и д а н н о м т и п е б о л е з н и н е п о р а ж а 

ю т с я . 

Клиническая картина з а б о л е в а н и я от

л и ч а е т с я г е т е р о г е н н о с т ь ю . В ы д е л я ю т д в а 
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п о д т и п а О т 2 - г а н г л и о з и д о з а V т и п а : м о -

т о р н о - н е й р о н а л ь н ы й п о д т и п ( п о д т и п V/1) и 

с п и н о ц е р е б е л л я р н ы й п о д т и п ( п о д т и п V/2). 

В с л у ч а я х м о т о р н о - н е й р о н а л ь н о г о п о д 

т и п а б о л е з н ь в ы я в л я е т с я , как п р а в и л о , в 

в о з р а с т е 1 5 - 2 0 л е т . К л и н и ч е с к а я к а р т и н а 

б л и з к а к с и м п т о м а т и к е б о к о в о г о а м и о т р о -

ф и ч е с к о г о с к л е р о з а и с п и н а л ь н о й м ы ш е ч 

н о й а т р о ф и и . Х а р а к т е р н ы м ы ш е ч н а я с л а 

б о с т ь , а т р о ф и я м ы ш ц п р о к с и м а л ь н ы х и д и -

с т а л ь н ы х о т д е л о в к о н е ч н о с т е й . В о з м о ж н ы 

р е ч е в ы е р а с с т р о й с т в а ( д и з а р т р и я ) и н а р у 

ш е н и я п о в е д е н и я . 

П р и с п и н о ц е р е б е л л я р н о м п о д т и п е п е р 

в ы е п р и з н а к и з а б о л е в а н и я ( а т а к с и я , т р е 

м о р , д и з а р т р и я ) п о я в л я ю т с я о б ы ч н о у д е 

т е й в в о з р а с т е 2 - 3 л е т . М н о г и м б о л ь н ы м с 

д а н н ы м п о д т и п о м н е р е д к о с т а в я т о ш и б о ч 

н ы й д и а г н о з а т а к с и и Ф р и д р е й х а и л и с п и -

н о ц е р е б е л л я р н о й а т а к с и и . Н а р а н н и х с т а 

д и я х з а б о л е в а н и я с о х р а н я е т с я н о р м а л ь 

н ы й и н т е л л е к т и т о л ь к о п о з д н е е о т м е ч а ю т 

с я д е м е н ц и я и э п и з о д ы п с и х о з а ( у о д н о й 

т р е т и б о л ь н ы х ) . 

Т е ч е н и е з а б о л е в а н и я м е д л е н н о п р о 

г р е с с и р у ю щ е е п р и о б о и х п о д т и п а х . Б о л ь 

н ы е д о ж и в а ю т д о 6 0 и б о л е е л е т . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. В п л а з м е и л е й к о ц и т а х о п 

р е д е л я е т с я с н и ж е н и е г е к с о з а м и н и д а з ы А . 

Д а н н ы е К Т и М Р Т н е с п е ц и ф и ч н ы . 

Патоморфологические исследования 

о б н а р у ж и в а ю т н е г р у б у ю а т р о ф и ю м о з ж е ч 

ка. П р и с в е т о в о й м и к р о с к о п и и в ы я в л я ю т 

н е й р о н ы с п е н и с т о й ц и т о п л а з м о й , л о к а л и 

з у ю щ и е с я в с у б к о р т и к а л ь н ы х ц е н т р а х , о с о 

б е н н о в ч е р н о й с у б с т а н ц и и , а м м о н и е в о м 

р о г е и я д р а х м о с т а . Н а и б о л е е з н а ч и т е л ь 

н ы е и з м е н е н и я п р е т е р п е в а ю т н е й р о н ы 

с п и н н о г о м о з г а . О т м е ч а ю т с я я в л е н и я д е -

м и е л и н и з а ц и и б е л о г о в е щ е с т в а п о л у ш а 

р и й м о з г а и м о з ж е ч к а . 

З а б о л е в а н и е с л е д у е т д и ф ф е р е н ц и р о 

в а т ь о т р а з л и ч н ы х ф о р м м ы ш е ч н ы х д и с 

т р о ф и й , с п и н а л ь н о й а м и о т р о ф и и К е н н е 

д и , К у г е л ь б е р г а - В е л а н д е р а , б о к о в о г о 

а м и о т р о ф и ч е с к о г о с к л е р о з а , а т а к с и и 

Ф р и д р е й х а . 

Терапия б о л е з н и н о с и т с и м п т о м а т и ч е 

с к и й х а р а к т е р . 

4 . 6 . 6 . Б о л е з н ь Н и м а н н а - П и к а 

З а б о л е в а н и е о т н о с и т с я к г р у п п е с ф и н -

г о л и п и д о з о в . 

П а т о л о г и я в п е р в ы е о п и с а н а н е м е ц к и м 

п е д и а т р о м A . N i e m a n n в 1 9 1 4 г. L.Pick в 

1 9 2 7 г . о б о б щ и л р е з у л ь т а т ы к л и н и к о - п а т о -

л о г о - а н а т о м и ч е с к и х н а б л ю д е н и й н е с к о л ь 

к и х б о л ь н ы х и в ы д е л и л х а р а к т е р н ы е г и с т о 

л о г и ч е с к и е к р и т е р и и , с в о й с т в е н н ы е д а н 

н о м у з а б о л е в а н и ю и о т л и ч а ю щ и е е г о о т 

б о л е з н и Т е я - С а к с а ( G m l - г а н г л и о з и д о з I 

т и п а ) . А в т о р т а к ж е в ы с к а з а л п р е д п о л о ж е 

н и е , ч т о б о л е з н ь Н и м а н н а - П и к а о б у с л о в 

л е н а м е т а б о л и ч е с к и м и н а р у ш е н и я м и . 

З а б о л е в а н и е о б ъ е д и н я е т ч е т ы р е г е т е 

р о г е н н ы х т и п а : 

Т и п А - с в я з а н с п е р в и ч н ы м д е ф и ц и т о м 

л и з о с о м н о г о ф е р м е н т а с ф и н г о м и е л и н а з ы , 

ч т о п р и в о д и т к н а к о п л е н и ю с ф и н г о м и е л и -

н а в о в с е х о р г а н а х и т к а н я х , в к л ю ч а я г о 

л о в н о й м о з г . У д е л ь н ы й в е с т и п а А с о с т а в 

л я е т 7 5 - 8 5 % в с е х с л у ч а е в б о л е з н и Н и м а н 

н а - П и к а . 

Т и п В т а к ж е о б у с л о в л е н н е д о с т а т о ч н о 

с т ь ю с ф и н г о м и е л и н а з ы , о д н а к о с ф и н г о м и -

е л и н н а к а п л и в а е т с я п р е и м у щ е с т в е н н о в о 

в н у т р е н н и х о р г а н а х и п р а к т и ч е с к и не от

к л а д ы в а е т с я в г о л о в н о м м о з г е . 

Т и п ы С1 и С2 ф о р м и р у ю т с я в с л е д с т в и е 

н е д о с т а т о ч н о й э с т е р и ф и к а ц и и х о л е с т е р о л а . 

4.6.6.1. Болезнь Ниманна-Пика, 
типы А и В 

Ч а с т о т а б о л е з н и т и п о в А и В в п о п у л я 

ц и и н е у с т а н о в л е н а . З а б о л е в а н и е в с т р е ч а 

е т с я с р е д и д е т е й р а з л и ч н ы х э т н и ч е с к и х 

г р у п п , н о п р е и м у щ е с т в е н н о ( в 3 0 - 5 0 % 

в с е х о п и с а н н ы х с л у ч а е в ) с р е д и е в р е е в - а ш -

к е н а з и . Ч а с т о т а т и п а А с р е д и е в р е й с к о й 

п о п у л я ц и и с о с т а в л я е т 1 : 30 0 0 0 . 

Гэнетические данные и патогенез. 

П а т о л о г и я н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н о м у т и п у . 
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Ген б о л е з н и Н и м а н н а - П и к а А и В к а р т и 

р о в а н н а к о р о т к о м п л е ч е х р о м о с о м ы 1 1 , в 

л о к у с е р 1 5 . 4 - р 1 5 . 1 - 1 1 р 1 5 . 4 - р 1 5 . 1 [ 1 ] . 

Н а к о п л е н и е с ф и н г о м и е л и н а п р и в о д и т 

к г и б е л и н е й р о н о в и д е м и е л и н и з а ц и и б е 

л о г о в е щ е с т в а ( б о л е з н ь Н и м а н н а - П и к а , 

т и п А ) . 

Клиническая характеристика. К л и н и 

ч е с к и е п р о я в л е н и я з а б о л е в а н и я ( т и п А ) 

о б ы ч н о в ы я в л я ю т с я в р а н н е м в о з р а с т е р е 

б е н к а - от 2 до 11 м е с . О б р а щ а ю т на с е б я 

в н и м а н и е с и м п т о м о к о м п л е к с в я л о г о р е 

б е н к а , б е с п о к о й с т в о , т р у д н о с т и в с к а р м л и 

в а н и я , и н о г д а т о ш н о т а , р в о т а , д и а р е я , 

б е с п р и ч и н н ы е п о д ъ е м ы т е м п е р а т у р ы , р е с 

п и р а т о р н ы е н а р у ш е н и я . Х а р а к т е р н ы у в е 

л и ч е н и е п е ч е н и и с е л е з е н к и , г е н е р а л и з о 

в а н н а я л и м ф а д е н о п а т и я . В о з м о ж н ы с у д о 

р о ж н ы е п а р о к с и з м ы , ч а щ е в в и д е м и о к л о -

н и й , н и с т а г м и с н и ж е н и е о с т р о т ы з р е н и я . 

П о с т е п е н н о п р о и с х о д и т р е г р е с с п р и о б р е 

т е н н ы х н а в ы к о в , с н и ж е н и е и н т е р е с а к ок

р у ж а ю щ е м у м и р у . Д е т и п е р е с т а ю т у д е р 

ж и в а т ь г о л о в у , с и д е т ь и с а м о с т о я т е л ь н о 

п е р е в о р а ч и в а т ь с я . Н а в т о р о м г о д у ж и з н и 

р е б е н к а р а з в и в а е т с я к а х е к с и я ( р и с . 

4 . 6 . 1 0 ) . Н е р е д к о н а б л ю д а е т с я г и п е р п и г 

м е н т а ц и я к о ж и с п р е и м у щ е с т в е н н о й л о к а 

л и з а ц и е й н а л и ц е , р а з г и б а т е л ь н о й п о в е р х 

н о с т и к о н е ч н о с т е й и с л и з и с т о й о б о л о ч к е 

п о л о с т и р т а . В с т р е ч а ю т с я т а к ж е к с а н т о м ы 

и к с а н т о г р а н у л е м ы [ 2 2 ] . 

В т е р м и н а л ь н ы х с т а д и я х б о л е з н и ф о р 

м и р у ю т с я с п а с т и ч н о с т ь , о п и с т о т о н у с , 

б у л ь в а р н ы е н а р у ш е н и я . Н а р я д у с к а х е к с и 

е й т и п и ч н ы з а д е р ж к а р о с т а , ч а с т ы е р е с п и 

р а т о р н ы е и к и ш е ч н ы е и н ф е к ц и и , ж е л т у х а 

и а с ц и т . 

Л е т а л ь н ы й и с х о д н а с т у п а е т , как п р а в и 

л о , н а 2 - 4 г о д а х ж и з н и . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. Н а г л а з н о м д н е п р и м е р н о 

в 5 0 % с л у ч а е в о б н а р у ж и в а е т с я с и м п т о м 

« в и ш н е в о й к о с т о ч к и » . 

П р и б и о х и м и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и в ы 

я в л я ю т п о в ы ш е н и е а к т и в н о с т и п е ч е н о ч 

н ы х ф е р м е н т о в и и н о г д а г и п е р л и п и д е м и ю . 

В л е й к о ц и т а х к р о в и , к у л ь т у р е ф и б р о б л а -

с т о в к о ж и о п р е д е л я е т с я с н и ж е н и е а к т и в 

н о с т и ф е р м е н т а с ф и н г о м и е л и н а з ы . 

В а н а л и з а х к р о в и о б н а р у ж и в а ю т у м е 

р е н н у ю а н е м и ю и т р о м б о ц и т о п е н и ю . 

В л е й к о ц и т а х п е р и ф е р и ч е с к о й к р о в и и 

б и о п т а т а х к о с т н о г о м о з г а к о н с т а т и р у ю т 

н а л и ч и е « п е н и с т ы х » к л е т о к ( к л е т к и Н и м а н 

н а - П и к а ) . 

У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х н а б л ю д а е т с я с н и 

ж е н и е с к о р о с т и п р о в е д е н и я и м п у л ь с а п о 

п е р и ф е р и ч е с к и м н е р в а м . 

В т е р м и н а л ь н ы х с т а д и я х б о л е з н и п р и 

р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и л е г к и х 

ч а с т о в ы я в л я ю т м н о ж е с т в е н н ы е о ч а г и и н 

ф и л ь т р а ц и и . 

М а к р о с к о п и ч е с к и о т м е ч а ю т у в е л и ч е 

н и е р а з м е р о в и п л о т н о с т и п е ч е н и , с е л е 

з е н к и , л и м ф а т и ч е с к и х у з л о в . П о в е р х 

н о с т ь с р е з а с е л е з е н к и в ы г л я д и т ж е л т о в а 

т о - р о з о в о й , а л и м ф а т и ч е с к и х у з л о в и п е 

ч е н и - ж е л т о й . Х а р а к т е р н ы с н и ж е н и е о б 

щ е й м а с с ы м о з г а , а т р о ф и я б е л о г о в е щ е 

с т в а б о л ь ш и х п о л у ш а р и й , у м е р е н н о е р а с 

ш и р е н и е ж е л у д о ч к о в , я в л е н и я д е м и е л и 

н и з а ц и и в з а т ы л о ч н ы х д о л я х . П р и с в е т о 

в о й м и к р о с к о п и и в о м н о г и х о р г а н а х и 

т к а н я х о б н а р у ж и в а ю т к л е т к и с л и п и д н ы -

м и в к л ю ч е н и я м и , ц и т о п л а з м а к л е т о к в ы -

Рис. 4 . 6 10 Ребенок 2,5 лет с болезнью Ниманна-Пи

ка типа А. Кахексия, гепатоспленомегалия, диф

фузная м ы ш е ч н а я гипотония, грубая з а д е р ж к а п с и 

хомоторного развития. 
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г л я д и т п е н и с т о й з а с ч е т н а л и ч и я м н о ж е 

с т в а в а к у о л е й , в с т р у к т у р а х ц е н т р а л ь н о й 

н е р в н о й с и с т е м ы к о н с т а т и р у ю т у м е н ь ш е 

н и е ч и с л а н е й р о н о в , и х д е ф о р м а ц и ю з а 

с ч е т л и п и д н ы х в к л ю ч е н и й в н у т р и л и з о -

с о м , в п о р а ж е н н ы х о р г а н а х и т к а н я х в ы 

я в л я ю т н а к о п л е н и е с ф и н г о м и е л и н а и н е -

э с т е р и ф и ц и р о в а н н о г о х о л е с т е р о л а . О с о 

б е н н о м н о г о в к л ю ч е н и й в к л е т к а х п е ч е н и 

и с е л е з е н к и . П о д а н н ы м э л е к т р о н н о й м и 

к р о с к о п и и , в ц и т о п л а з м е к л е т о к Н и м а н -

н а - П и к а п р и с у т с т в у ю т п о л и м о р ф н ы е 

м е м б р а н о з н ы е с т р у к т у р ы , с о с т о я щ и е и з 

г р а н у л я р н ы х т е л е ц . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с О т 2 - г а н г л и о з и д о з о м I т и п а 

( а м а в р о т и ч е с к о й и д и о т и е й Т е я - С а к с а ) , б о 

л е з н ь ю Г о ш е , с и а л и д о з о м и д р у г и м и з а б о 

л е в а н и я м и , п р и к о т о р ы х в т е ч е н и е п е р в о г о 

г о д а ж и з н и р а з в и в а ю т с я г е п а т о м е г а л и я , 

г р у б а я з а д е р ж к а и л и р е г р е с с п с и х о м о т о р 

н о г о р а з в и т и я . 

П р е н а т а л ь н ы й д и а г н о з б а з и р у е т с я н а 

о п р е д е л е н и и а к т и в н о с т и ф е р м е н т а с ф и н -

г о м и е л и н а з ы в б и о п т а т а х х о р и о н а , к л е т к а х 

а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и и п у п о в и н н о й 

к р о в и п л о д а . 

Лечение н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а 

к т е р . П о п ы т к и п е р е с а д к и п е ч е н и и к о с т н о 

г о м о з г а о к а з а л и с ь б е з у с п е ш н ы м и . 

Т и п В о т л и ч а ю т б о л е е п о з д н и е с р о к и 

м а н и ф е с т а ц и и з а б о л е в а н и я ( в в о з р а с т е 

от 2 до 6 л е т ) , о т с у т с т в и е н е в р о л о г и ч е 

с к о й с и м п т о м а т и к и , м е н ь ш е е у в е л и ч е н и е 

п е ч е н и и с е л е з е н к и и х р о н и ч е с к о е т е ч е 

н и е б о л е з н и . 

4.6.6.2. Болезнь Ниманна-Пика, 

типы С1 и С2 

П а т о л о г и я в с т р е ч а е т с я к р а й н е р е д к о , е е 

ч а с т о т а н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

О б а т и п а б о л е з н и н а с л е д у ю т с я а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н о . Ген т и п а С 1 к а р т и р о в а н н а 

д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 18, в л о к у с е 

q 1 1 - q 1 2 - 1 8 q 1 1 - q 1 2 . Ген б о л е з н и Н и м а н 

н а - П и к а С 2 л о к а л и з о в а н н а х р о м о с о м е 

1 4 , в о б л а с т и ее д л и н н о г о п л е ч а - q 2 4 . 3 -

1 4 q 2 4 . 3 [ 1 ] . 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о н а р у ш е н и 

е м о б м е н а в н у т р и к л е т о ч н о г о х о л е с т е р и 

н а , п р е и м у щ е с т в е н н о е г о э с т е р и ф и к а -

ц и и . П р о и с х о д и т н а к о п л е н и е н е э с т е р и ф и -

ц и р о в а н н о г о х о л е с т е р и н а в к л е т к а х р а з 

л и ч н ы х т к а н е й [ 2 3 ] . В о з н и к а е т г и п е р л и п и -

д е м и я , к о т о р а я м о ж е т б ы т ь т я ж е л о й и 

п р и в о д и т ь к п о я в л е н и ю к с а н т о м в д ы х а 

т е л ь н ы х п у т я х и п и щ е в а р и т е л ь н о м т р а к 

т е . В о з м о ж н о в т о р и ч н о е у в е л и ч е н и е с о 

д е р ж а н и я с ф и н г о м и е л и н а и д р у г и х ф о с -

ф о л и п и д о в , а т а к ж е G m 2 - и С т З - г а н г л и о -

з и д о в . Э Т И М т и п а м б о л е з н и с в о й с т в е н 

н о р м а л ь н ы й у р о в е н ь л и з о с о м н о г о ф е р 

м е н т а с ф и н г о м и е л и н а з ы . 

Клиническая характеристика. Н а и б о 

л е е ч а с т о ( в 7 0 % в с е х с л у ч а е в ) з а б о л е в а 

н и е о б н а р у ж и в а е т с я в в о з р а с т е от 3 до 

8 л е т . Р е ж е д е б ю т п а т о л о г и и м о ж е т н а 

б л ю д а т ь с я м е ж д у 1 0 и 1 5 г о д а м и ж и з н и . 

Н а р я д у с э т и м о п и с а н ы е д и н и ч н ы е с л у ч а и 

н а ч а л а б о л е з н и в н е о н а т а л ь н о м п е р и о д е 

с ж е л т у х о й и с п л е н о м е г а л и е й и у в з р о с 

л ы х л и ц ( 5 5 и б о л е е л е т ) . К а к п р а в и л о , д о 

п р о я в л е н и я о с н о в н ы х к л и н и ч е с к и х с и м 

п т о м о в з а б о л е в а н и я п с и х о м о т о р н о е р а з 

в и т и е б о л ь н ы х о с т а е т с я н о р м а л ь н ы м . 

Р а н н и м и т и п и ч н ы м и п р и з н а к а м и б о л е з н и 

у д е т е й д о ш к о л ь н о г о в о з р а с т а я в л я ю т с я 

н а р у ш е н и я к о о р д и н а ц и и д в и ж е н и й , а т а к 

с и я , т р е м о р , д и з а р т р и я , х о р е о а т е т о з . Д е 

б ю т з а б о л е в а н и я в ш к о л ь н о м в о з р а с т е и у 

в з р о с л ы х о б ы ч н о п р о я в л я е т с я р а с с т р о й 

с т в а м и п о з н а в а т е л ь н о й д е я т е л ь н о с т и с 

ф о р м и р о в а н и е м в д а л ь н е й ш е м у м с т в е н 

н о й о т с т а л о с т и . С н и ж е н и е и н т е л л е к т а х а 

р а к т е р н о д л я в с е х с л у ч а е в б о л е з н и , н о 

с т е п е н ь е е в ы р а ж е н н о с т и м о ж е т б ы т ь 

р а з л и ч н о й . П а т о г н о м о н и ч н ы м с и м п т о м о м 

б о л е з н и я в л я е т с я п а р а л и ч в з о р а п р и 

в з г л я д е в в е р х и в с т о р о н у . Д о в о л ь н о ч а с 

т о ( п р и м е р н о у о д н о й т р е т и б о л ь н ы х ) р а з 

в и в а ю т с я с у д о р о ж н ы е п а р о к с и з м ы , н о с я 

щ и е ф о к а л ь н ы й и л и г е н е р а л и з о в а н н ы й 

х а р а к т е р . С у д о р о г и о б ы ч н о р е з и с т е н т н ы к 

а н т и к о н в у л ь с а н т н о й т е р а п и и . Х а р а к т е р -
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н ы м и п р и з н а к а м и т и п о в С 1 и С 2 с ч и т а ю т 

с я г е п а т о - и с п л е н о м е г а л и и , к о т о р ы е м о 

г у т п р о я в л я т ь с я к а к в н а ч а л е з а б о л е в а 

н и я , т а к и п о с л е р а з в и т и я н е в р о л о г и ч е 

с к о й с и м п т о м а т и к и . 

П а т о л о г и я н е у к л о н н о п р о г р е с с и р у е т , з а 

к а н ч и в а я с ь л е т а л ь н ы м и с х о д о м , к а к п р а 

в и л о , н а 5 - 1 5 г о д а х ж и з н и . В а р и а н т ы с б о 

л е е п о з д н и м д е б ю т о м з а б о л е в а н и я ( в 

ш к о л ь н ы е г о д ы и у в з р о с л ы х ) о т л и ч а ю т с я 

с у щ е с т в е н н о б о л е е м е д л е н н ы м п р о г р е д и -

е н т н ы м т е ч е н и е м [ 3 ] . 

Т и п ы С 1 и С 2 с х о д н ы п о с в о и м к л и н и ч е 

с к и м п р о я в л е н и я м . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. П р и М Р Т г о л о в н о г о м о з г а 

о б н а р у ж и в а ю т с и м м е т р и ч н у ю а т р о ф и ю 

к о р ы , м о з ж е ч к а и г и п о п л а з и ю м о з о л и с т о 

г о т е л а . 

В б и о х и м и ч е с к о м а н а л и з е к р о в и н е р е д 

к о о т м е ч а ю т г и п е р л и п и д е м и ю . 

В б и о п т а т а х п е ч е н и , с е л е з е н к и , л и м 

ф а т и ч е с к и х у з л о в , к о с т н о г о м о з г а , м и н 

д а л и н , п о ч е к , л е г к и х и г л а д к о й м у с к у л а 

т у р ы п р и с у т с т в у ю т « п е н и с т ы е » к л е т к и с 

л и п и д н ы м и Ш И К - п о л о ж и т е л ь н ы м и в к л ю 

ч е н и я м и . 

С в е т о в а я м и к р о с к о п и я п о з в о л я е т в ы 

я в и т ь н а и б о л е е г л у б о к и е п о в р е ж д е н и я 

н е й р о н о в б л е д н о г о ш а р а , х в о с т а т о г о я д р а 

и ч е р е п н ы х н е р в о в с н а к о п л е н и е м в н и х 

Ш И К - п о з и т и в н ы х л и п и д о в . В к л е т к а х г л и и 

т а к ж е ф и к с и р у ю т о т л о ж е н и я ж и р о в , холе

с т е р и н а и л и п и д о в . 

П р и э л е к т р о н н о й м и к р о с к о п и и в н е й р о 

н а х о п р е д е л я ю т с я к о н ц е н т р и ч е с к и е п л а 

с т и н ч а т ы е т е л а , а н а л о г и ч н ы е п о с в о е й 

с т р у к т у р е в к л ю ч е н и я м п р и С т 2 - г а н г л и о з и -

д о з а х . 

Дифференциальная диагностика б о 

л е з н и Н и м а н н а - П и к а п р о в о д и т с я с д р у г и 

м и б о л е з н я м и н а к о п л е н и я : G m 1 - и G m 2 -

г а н г л и о з и д о з а м и , м у к о п о л и с а х а р и д о з а м и 

и б о л е з н ь ю Г о ш е . 

П р и л е ч е н и и р е к о м е н д у е т с я и с п о л ь з о 

в а н и е д и е т ы с н и з к и м с о д е р ж а н и е м х о л е -

с т е р о л а и п р и м е н е н и е п р е п а р а т о в , с н и ж а 

ю щ и х е г о у р о в е н ь в с ы в о р о т к е к р о в и . 

Д л я т и п о в С 1 и С 2 в о з м о ж н а п р е н а т а л ь -

н а я д и а г н о с т и к а с о п р е д е л е н и е м м у т а н т -

н ы х г е н о в в п у п о в и н н о й к р о в и п л о д а . 

4 . 6 . 7 . Б о л е з н ь Г о ш е 

Б о л е з н ь Г о ш е т а к ж е я в л я е т с я п р е д с т а 

в и т е л е м с ф и н г о л и п и д о з о в . 

Э т о з а б о л е в а н и е в п е р в ы е о п и с а н о в 

1 8 8 2 г . P.Gaucher. А в т о р не п р е д п о л а г а л , 

ч т о о п у б л и к о в а н н ы й и м с л у ч а й я в л я е т с я 

о д н и м из в а р и а н т о в л и п и д о з а , и т о л ь к о в 

1 9 0 7 г . F . M a r c h a n d в к л ю ч и л б о л е з н ь Г о ш е 

в г р у п п у б о л е з н е й н а к о п л е н и я . 

В н а с т о я щ е е в р е м я в ы д е л я ю т т р и в а р и 

а н т а б о л е з н и Г о ш е с р а з л и ч н ы м и к л и н и ч е 

с к и м и ф е н о т и п а м и : 

т и п I - х р о н и ч е с к а я ф о р м а ( б е з п а т о л о 

г и и н е р в н о й с и с т е м ы ) ; 

т и п I I - о с т р а я з л о к а ч е с т в е н н а я и н ф а н 

т и л ь н а я ф о р м а с н е в р о л о г и ч е с к и м и с и м 

п т о м а м и ; 

т и п III - п о д о с т р а я ю в е н и л ь н а я ф о р м а с 

н е в р о л о г и ч е с к и м и с и м п т о м а м и . 

Б о л е з н ь Г о ш е в с т р е ч а е т с я у п р е д с т а в и 

т е л е й в с е х э т н и ч е с к и х г р у п п с ч а с т о т о й 

1 : 40 0 0 0 - 1 : 60 0 0 0 [ 2 4 ] , но с а м а я в ы с о к а я 

ч а с т о т а з а б о л е в а н и я (1 : 4 5 0 ) х а р а к т е р н а 

д л я е в р е е в - а ш к е н а з и [ 2 5 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

П а т о л о г и я н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н о м у т и п у . 

Ген б о л е з н и Г о ш е к а р т и р о в а н н а д л и н 

н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 1, в л о к у с е q 2 1 -

1q21 [ 1 ] . 

З а б о л е в а н и е о б у с л о в л е н о д е ф и ц и т о м 

ф е р м е н т а г л ю к о ц е р е б р о з и д а з ы . 

В н а с т о я щ е е в р е м я и д е н т и ф и ц и р о в а н о 

о к о л о 2 0 0 м у т а н т н ы х а л л е л е й , к о т о р ы е ч а 

с т и ч н о и л и п о л н о с т ь ю б л о к и р у ю т к а т а л и 

т и ч е с к у ю а к т и в н о с т ь г л ю к о ц е р е б р о з и д а з ы 

и н е р е д к о с н и ж а ю т ее с т а б и л ь н о с т ь и пе

р и о д п о л у р а с п а д а . 

В р е з у л ь т а т е н е д о с т а т о ч н о й ф у н к ц и и 

д а н н о г о ф е р м е н т а в к л е т к а х р е т и к у л о э н -

д о т е л и а л ь н о й с и с т е м ы п р о и с х о д и т н а к о п 

л е н и е г л ю к о з и л ц е р а м и д а ( ц е р а м и д а , с о 

д е р ж а щ е г о г л ю к о з у ) . В ы с к а з ы в а е т с я п р е д -
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п о л о ж е н и е , что г л ю к о ц е р а м и д о к а з ы в а е т 

т о к с и ч е с к о е в о з д е й с т в и е н а к л е т к и п е ч е 

н и , с е л е з е н к и и д р у г и е в и с ц е р а л ь н ы е о р 

г а н ы , а т а к ж е с п о с о б с т в у е т д е с т р у к ц и и 

н е й р о н о в , п р и э т о м н а к о п л е н и я г л ю к о ц е -

р а м и д а в н е й р о н а х не п р о и с х о д и т . 

Клиническая характеристика б о л е з 

н и Г о ш е I т и п а . З а б о л е в а н и е п р о я в л я е т с я 

о б ы ч н о в п е р в ы е г о д ы ж и з н и , н о м о ж е т 

м а н и ф е с т и р о в а т ь в л ю б о м в о з р а с т е . Б о 

л е з н ь о т л и ч а е т с я о т д р у г и х т и п о в о т с у т 

с т в и е м п о р а ж е н и я Ц Н С . Э т о н а и б о л е е 

р а с п р о с т р а н е н н ы й т и п б о л е з н и Г о ш е , 

в с т р е ч а ю щ и й с я с р е д и в с е х н а ц и о н а л ь н о 

с т е й , н о с п р е и м у щ е с т в е н н ы м п о р а ж е н и 

е м л и ц в о с т о ч н о - е в р о п е й с к о г о п р о и с х о ж 

д е н и я . 

Б о л ь н ы м с I т и п о м з а б о л е в а н и я с в о й с т 

в е н н о н и з к о е к а ч е с т в о ж и з н и и з - з а п о с т о -

Р и с . 4.6.11 Девочка 5 лет с I типом болезни Гоше. За

д е р ж к а роста, диффузная мышечная гипотония, ге-

патоспленомегалия. 

я н н ы х у с т а л о с т и , с л а б о с т и , п л о х о г о с а м о 

ч у в с т в и я , с н и ж е н и я т о л е р а н т н о с т и к ф и з и 

ч е с к о й н а г р у з к е , х р о н и ч е с к о г о б о л е в о г о 

с и н д р о м а . Д е т и , к а к п р а в и л о , о т с т а ю т в 

р о с т е , а у п о д р о с т к о в н а б л ю д а е т с я з а 

д е р ж к а п о л о в о г о р а з в и т и я . П о р а ж е н и е к о 

с т н о й с и с т е м ы - н а и б о л е е з н а ч и м ы й п р и 

з н а к I т и п а б о л е з н и Г о ш е , п р о я в л я ю щ и й с я 

б о л я м и в к о с т я х , о с т е о п е н и е й , в н е с о с у д и -

с т ы м и н е к р о з а м и и п а т о л о г и ч е с к и и м и п е 

р е л о м а м и . О д н а к о э т и с и м п т о м ы ч а с т о о с 

т а ю т с я б е з в н и м а н и я и н е а с с о ц и и р у ю т с я 

в р а ч а м и с о с н о в н ы м з а б о л е в а н и е м . 

Т и п и ч н ы м п р и з н а к о м б о л е з н и я в л я е т с я 

у в е л и ч е н и е п е ч е н и и с е л е з е н к и . Г е п а т о м е -

г а л и я м о ж е т с о п р о в о ж д а т ь с я н а р у ш е н и е м 

ф у н к ц и и п е ч е н и ( р и с . 4 . 6 . 1 1 ) . 

Д о в о л ь н о ч а с т о у б о л ь н ы х с э т и м т и п о м 

з а б о л е в а н и я в с т р е ч а ю т с я э к х и м о з ы и к р о 

в о т е ч е н и я . 

П р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ж и з н и п а ц и е н т о в 

с у щ е с т в е н н о в а р ь и р у е т и с о с т а в л я е т от 2 

д о 8 0 л е т . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. В л е й к о ц и т а х к р о в и и куль

т у р е ф и б р о б л а с т о в к о ж и о п р е д е л я е т с я 

к р а й н е н и з к а я а к т и в н о с т ь л и з о с о м н о г о 

ф е р м е н т а г л ю к о ц е р е б р о з и д а з ы . 

В к л и н и ч е с к о м а н а л и з е к р о в и в ы я в л я 

ю т г и п о п л а с т и ч е с к у ю а н е м и ю и т р о м б о ц и -

т о п е н и ю . 

С п о м о щ ь ю т р е п а н о б и о п с и и у б о л ь н ы х с 

б о л е з н ь ю Г о ш е о б н а р у ж и в а ю т з а м е щ е н и е 

к о с т н о г о м о з г а в м е д у л л я р н ы х п о л о с т я х 

к л е т к а м и Г о ш е , ч т о п р и в о д и т к р а з р у ш е 

н и ю , л и з и с у к о с т н о й т к а н и и с к л е р о т и ч е 

с к и м п о в р е ж д е н и я м , в н е с о с у д и с т ы м нек

р о з а м и с м е щ е н и ю т р а б е к у л к о с т и . 

Н а и б о л е е ч а с т ы м р е н т г е н о л о г и ч е с к и м 

п р и з н а к о м п р и б о л е з н и Г о ш е я в л я е т с я 

« Э й л е н м е й е р о в с к а я к о л б о о б р а з н а я д е 

ф о р м а ц и я » , х а р а к т е р и з у ю щ а я с я н е с о 

с т о я т е л ь н о с т ь ю к о с т н о й р е к о н с т р у к ц и и в 

д и с т а л ь н о м о т д е л е б е д р е н н о й к о с т и и в 

п р о к с и м а л ь н ы х о т д е л а х б о л ь ш е б е р ц о -

в о й к о с т и . 

Дифференциальная диагностика I т и 

п а б о л е з н и Г о ш е . Э т о т т и п з а б о л е в а н и я 
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с л е д у е т д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь о т л е й к о з а , 

л и м ф о м ы , м и е л о д и с п л а з и и , р е в м а т о и д н о 

го а р т р и т а и б о л е з н и П е р т е с а . 

Клиническая характеристика б о л е з н и 

Г о ш е I I т и п а . П р о я в л е н и я з а б о л е в а н и я в о з 

м о ж н ы к а к в н е о н а т а л ь н о м п е р и о д е , т а к и 

в п е р в ы е 4 - 5 м е с ж и з н и р е б е н к а . К л и н и ч е 

с к а я с и м п т о м а т и к а х а р а к т е р и з у е т с я с о ч е -

т а н н ы м п о р а ж е н и е м н е р в н о й с и с т е м ы и 

в н у т р е н н и х о р г а н о в . Н е в р о л о г и ч е с к и е п р и 

з н а к и д о в о л ь н о с п е ц и ф и ч н ы и с о п р о в о ж 

д а ю т с я , к а к п р а в и л о , м ы ш е ч н о й г и п о т о н и 

е й , з а д е р ж к о й и р е г р е с с о м п с и х о м о т о р н о 

г о р а з в и т и я . П о м е р е п р о г р е с с и р о в а н и я 

б о л е з н и ф о р м и р у е т с я с п а с т и ч н о с т ь с х а 

р а к т е р н ы м и д л я д а н н о г о т и п а з а б о л е в а н и я 

р е т р а к ц и е й ш е и , с г и б а н и е м к о н е ч н о с т е й , 

п а р е з о м г л а з о д в и г а т е л ь н ы х н е р в о в с р а з 

в и т и е м с х о д я щ е г о с я к о с о г л а з и я , л а р и н г о -

с п а з м а и д и с ф а г и и . В с л е д с т в и е ф о р м и р о 

в а н и я б у л ь в а р н о г о п а р а л и ч а п о я в л я е т с я 

у г р о з а а с п и р а ц и о н н о й п н е в м о н и и . Н а р у 

ш е н и я в с к а р м л и в а н и я п р и в о д я т к с н и ж е 

н и ю п о к а з а т е л е й ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я 

р е б е н к а . В п о з д н и х с т а д и я х з а б о л е в а н и я 

п р и с о е д и н я ю т с я о б ы ч н о с у д о р о ж н ы е п р и 

с т у п ы , и м е ю щ и е , к а к п р а в и л о , г е н е р а л и з о 

в а н н ы й т о н и к о - к л о н и ч е с к и й х а р а к т е р и ре

з и с т е н т н ы е к н а з н а ч а е м о й а н т и к о н в у л ь -

с а н т н о й т е р а п и и . Т и п и ч н а у м е р е н н а я м и к 

р о ц е ф а л и я . 

Н а р я д у с п о р а ж е н и е м н е р в н о й с и с т е м ы 

о б л и г а т н ы м п р и з н а к о м б о л е з н и Г о ш е я в 

л я е т с я у в е л и ч е н и е п е ч е н и и с е л е з е н к и . 

В о з м о ж н а т а к ж е л и м ф а д е н о п а т и я . В о в л е 

ч е н и е с к е л е т а в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с 

с ч и т а е т с я о д н и м и з п а т о г н о м о н и ч н ы х 

с и м п т о м о в з а б о л е в а н и я . С р е д и н и х н а и 

б о л е е з н а ч и м ы : о с т е о п е н и я , о с т е о с к л е 

р о з , о с т е о н е к р о з , х р о н и ч е с к и е б о л и в к о 

с т я х и п а т о л о г и ч е с к и е п е р е л о м ы . Х а р а к 

т е р н ы т а к ж е а н е м и я , т р о м б о ц и т о п е н и я и 

л е й к о п е н и я . 

З а б о л е в а н и е б ы с т р о п р о г р е с с и р у е т и 

з а к а н ч и в а е т с я л е т а л ь н о н а 2 - 4 г о д а х 

ж и з н и . 

Данные лабораторных и инструмен

тальных исследований. В б и о х и м и ч е с к о м 

а н а л и з е к р о в и о п р е д е л я е т с я п о в ы ш е н и е 

а к т и в н о с т и к и с л о й ф о с ф а т а з ы . В л е й к о ц и 

т а х и к у л ь т у р е ф и б р о б л а с т о в к о ж и в ы я в л я 

е т с я с н и ж е н и е а к т и в н о с т и л и з о с о м н о г о 

ф е р м е н т а г л ю к о ц е р е б р о з и д а з ы . К л и н и ч е 

с к и е а н а л и з ы к р о в и к о н с т а т и р у ю т г и п о -

п л а с т и ч е с к у ю а н е м и ю , т р о м б о ц и т о п е н и ю 

и л е й к о п е н и ю . 

Д а н н ы е Э Э Г , К Т и М Р Т н е с п е ц и ф и ч н ы . 

Г л а в н о й о с о б е н н о с т ь ю п а т о м о р ф о л о г и -

ч е с к и х и з м е н е н и й в н у т р е н н и х о р г а н о в яв

л я е т с я о б н а р у ж е н и е в б и о п т а т а х п е ч е н и , 

с е л е з е н к и , л е г к и х , л и м ф а т и ч е с к и х у з л о в и 

к о с т н о м м о з г е к л е т о к Г о ш е . П р и э л е к т р о н 

н о й м и к р о с к о п и и в ы я в л я ю т в к л ю ч е н и я 

г л ю к о ц е р а м и д а в л и з о с о м а х р е т и к у л о э н -

д о т е л и а л ь н ы х к л е т о к . 

Г и с т о л о г и ч е с к а я к а р т и н а с т р у к т у р н е р в 

н о й с и с т е м ы х а р а к т е р и з у е т с я д е г е н е р а 

т и в н ы м и и з м е н е н и я м и в т е л ь ц а х Н и с с л я , 

п о т е р е й п а р е н х и м ы в г л у б о к и х с л о я х к о р ы , 

т а л а м у с е , б а з а л ь н ы х я д р а х и м о з ж е ч к е . 

В н у т р и к л е т о ч н ы е о т л о ж е н и я л и п и д о в от

с у т с т в у ю т , в о т л и ч и е о т д р у г и х б о л е з н е й 

н а к о п л е н и я . В н е й р о н а х т а к ж е н е о п р е д е 

л я е т с я в к л ю ч е н и я г л ю к о ц е р а м и д а . 

Дифференциальная диагностика. 

Б о л е з н ь Г о ш е I I т и п а с л е д у е т д и ф ф е р е н 

ц и р о в а т ь о т з а б о л е в а н и й , с о п р о в о ж д а ю 

щ и х с я с п л е н о м е г а л и е й , б о л е з н и Н и м а н 

н а - П и к а А , р а з л и ч н ы х ф о р м л е й к о д и с т р о -

ф и й , м а н и ф е с т и р у ю щ и х в р а н н е м д е т 

с к о м в о з р а с т е . 

Клиническая характеристика б о л е з н и 

Г о ш е III т и п а . Г л а в н ы м о т л и ч и т е л ь н ы м 

п р и з н а к о м э т о г о т и п а з а б о л е в а н и я с ч и т а 

е т с я р а н н е е п о я в л е н и е г е п а т о - и с п л е н о -

м е г а л и и , с у щ е с т в е н н о о п е р е ж а ю щ е е п о 

с р о к а м р а з в и т и е н е в р о л о г и ч е с к о й с и м п т о 

м а т и к и : у в е л и ч е н и е п е ч е н и и с е л е з е н к и 

н а б л ю д а е т с я ч а щ е с р о ж д е н и я и л и в п е р 

в ы е м е с я ц ы ж и з н и , в т о в р е м я к а к н е в р о 

л о г и ч е с к и е п р о я в л е н и я н а б л ю д а ю т с я в 

в о з р а с т е 6 - 1 5 и б о л е е л е т . Н а и б о л ь ш у ю 

д и а г н о с т и ч е с к у ю з н а ч и м о с т ь и м е ю т м и о -

к л о н и и , г е н е р а л и з о в а н н ы е т о н и к о - к л о н и -

ч е с к и е с у д о р о г и и п а р е з в з о р а п р и в з г л я 

д е в с т о р о н у , н е р е д к о о с т а ю щ и й с я н а д л и -
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т е л ь н ы й с р о к е д и н с т в е н н ы м н е в р о л о г и ч е 

с к и м н а р у ш е н и е м . П о с т е п е н н о ф о р м и р у 

е т с я э к с т р а п и р а м и д н а я р е г и д н о с т ь , б ы с т 

р о с н и ж а е т с я и н т е л л е к т , в п л о т ь д о т я ж е 

л о й д е м е н ц и и , п р и с о е д и н я ю т с я т р и з м , л и 

ц е в ы е г р и м а с ы , д и с ф а г и я и л а р и н г о с -

п а з м . Х а р а к т е р н ы р а з в и т и е м о з ж е ч к о в ы х 

н а р у ш е н и й к о о р д и н а ц и и д в и ж е н и й , а т а к 

ж е р а с с т р о й с т в о р е ч и и п и с ь м а . В о з м о ж 

н ы п о в е д е н ч е с к и е и з м е н е н и я , в к л ю ч а я 

э п и з о д ы п с и х о з а [ 3 ] . 

В ы р а ж е н н ы й к л и н и ч е с к и й п о л и м о р 

ф и з м III т и п а б о л е з н и Г о ш е п о з в о л и л и с 

с л е д о в а т е л я м в ы д е л и т ь д в а п о д т и п а э т о й 

п а т о л о г и и : Ша и I l lb. П о д т и п Ша х а р а к т е р и 

з у е т с я у м е р е н н о в ы р а ж е н н о й г е п а т о - и 

с п л е н о м е г а л и е й и м е д л е н н о п р о г р е с с и р у 

ю щ е й н е в р о л о г и ч е с к о й с и м п т о м а т и к о й . 

I l l b - п о д т и п о т л и ч а ю т б о л е е в ы р а ж е н н а я 

г е п а т о - и с п л е н о м е г а л и я и о д и н н е в р о л о 

г и ч е с к и й с и м п т о м - п а р е з в з о р а п р и 

в з г л я д е в с т о р о н у . 

Б о л ь ш и н с т в о п а ц и е н т о в с III т и п о м б о л е з 

ни Г о ш е п о г и б а ю т в п о з д н е м д е т с т в е , о д н а 

к о н е к о т о р ы е и з них д о ж и в а ю т д о 3 0 лет. 

Данные лабораторных и инструмен

тальных исследований и д е н т и ч н ы I и II 

т и п а м б о л е з н и Г о ш е . 

Б о л е з н ь Г о ш е III т и п а д и ф ф е р е н ц и р у ю т 

от G m 1 - и О т 2 - г а н г л и о з и д о з о в и б о л е з н и 

Н и м а н н а - П и к а . 

Лечение. Б о л е з н ь Г о ш е с т а л а п е р в ы м 

з а б о л е в а н и е м , п о д д а ю щ и м с я в о з д е й с т 

в и ю ф е р м е н т о з а м е с т и т е л ь н о й т е р а п и и . 

А л ь г л ю ц е р а з а - п е р в о е с р е д с т в о д л я л е 

ч е н и я - и п о я в и л а с ь в С Ш А в 1991 г. В 

1 9 9 4 г . б ы л о ф и ц и а л ь н о р а з р е ш е н п р о 

д у к т в т о р о г о п о к о л е н и я д л я ф е р м е н т о з а 

м е с т и т е л ь н о й т е р а п и и б о л е з н и Г о ш е -

и м и г л ю ц е р а з а . О б а э т и п р е п а р а т а - а н а 

л о г и г л ю к о ц е р е б р о з и д а з ы ч е л о в е к а , в ы 

р а б а т ы в а е м ы е п о т е х н о л о г и и р е к о м б и -

н а н т н о й Д Н К . В н а с т о я щ е е в р е м я б о л е е 

2 0 0 0 б о л ь н ы х в о в с е м м и р е п о с т о я н н о п о 

л у ч а ю т ф е р м е н т о з а м е с т и т е л ь н у ю т е р а 

п и ю - м о д и ф и ц и р о в а н н ы е ф о р м ы (3-глю-

к о ц е р е б р о з и д а з ы ц е р е д а з у ( а л ь г л ю ц е р а -

зу) и л и ц е р е з и м ( и м и г л ю ц е р а з у д л я и н ъ 

е к ц и й ) . Ц е р е д а з а и Ц е р е з и м с п е ц и а л ь н о 

с о з д а н ы н а ц е л е н н ы м и н а м а к р о ф а г и , 

ч т о б ы к а т а л и з и р о в а т ь п р о ц е с с г и д р о л и з а 

г л ю к о ц е р е б р о з и д о в д о г л ю к о з ы и ц е р а -

м и д а . 

К л и н и ч е с к и й у с п е х д о к у м е н т а л ь н о з а 

р е г и с т р и р о в а н п р и и с п о л ь з о в а н и и н а 

ч а л ь н о й д о з ы 6 0 Ед/кг к а ж д ы е 2 н е д . П о 

к а з а н о , ч т о т а к а я д о з а с н и ж а е т р а з в и т и е 

о р г а н о м е г а л и и и ч а с т о с о к р а щ а е т р а з м е 

р ы в н у т р е н н и х о р г а н о в , у м е н ь ш а е т г е м а 

т о л о г и ч е с к и е о с л о ж н е н и я и у л у ч ш а е т к а 

ч е с т в о ж и з н и б о л ь н ы х с I т и п о м б о л е з н и 

Г о ш е [ 2 6 ] . 

В Р о с с и и ф е р м е н т о з а м е с т и т е л ь н а я т е 

р а п и я б о л е з н и Г о ш е п р о в о д и т с я с 1 9 9 7 г . 

Б о л ь н ы м с I т и п о м б о л е з н и Г о ш е [ 2 7 ] Ц е 

р е з и м н а з н а ч а ю т п о 3 0 Ед/кг м а с с ы т е л а 

о д и н р а з в 2 н е д . В т е ч е н и е 6 м е с от н а 

ч а л а п р о в е д е н и я ф е р м е н т о з а м е с т и т е л ь 

н о й т е р а п и и о т м е ч а ю т с я у л у ч ш е н и е г е м а 

т о л о г и ч е с к и х п о к а з а т е л е й и п о л о ж и т е л ь 

н а я д и н а м и к а с о с т о р о н ы в н у т р е н н и х о р 

г а н о в , а п р и б о л е е п р о д о л ж и т е л ь н о м п р и 

м е н е н и и Ц е р е з и м а н а б л ю д а е т с я с т а б и 

л и з а ц и я п а т о л о г и ч е с к о г о п р о ц е с с а ; с н и 

ж а е т с я в ы р а ж е н н о с т ь к о с т н ы х и з м е н е н и й 

и з н а ч и т е л ь н о у л у ч ш а е т с я к а ч е с т в о ж и з 

н и б о л ь н ы х . 

Профилактика б о л е з н и Г о ш е в к л ю ч а е т 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е 

с е м е й и п р е н а т а л ь н у ю д и а г н о с т и к у з а б о 

л е в а н и я с о п р е д е л е н и е м а к т и в н о с т и ф е р 

м е н т а г л ю к о ц е р е б р о з и д а з ы в б и о п т а т а х 

х о р и о н а , к л е т к а х а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и 

и п у п о в и н н о й к р о в и п л о д а . 

4 . 6 . 8 . М и т о х о н д р и а л ь н ы е б о л е з н и 

4.6.8.1. Общая характеристика 
митохондриальных 
болезней 

М и т о х о н д р и а л ь н ы е з а б о л е в а н и я -

б о л ь ш а я г р у п п а п а т о л о г и ч е с к и х с о с т о я 

н и й , о б у с л о в л е н н ы х н а р у ш е н и я м и с т р у к т у 

р ы и ф у н к ц и и м и т о х о н д р и й п о в ы с в о б о ж 

д е н и ю э н е р г и и о р г а н и ч е с к и х в е щ е с т в и е е 
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а к к у м у л я ц и и в в и д е м а к р о э р г и ч е с к и х с о 

е д и н е н и й . О т д е л ь н ы е ф о р м ы м и т о х о н д р и -

а л ь н ы х з а б о л е в а н и й б ы л и д а в н о и з в е с т н ы 

в р а ч а м р а з л и ч н ы х с п е ц и а л ь н о с т е й п о д н а 

з в а н и я м и п р о г р е с с и р у ю щ а я о ф т а л ь м о п л е 

г и я , о ф т а л ь м о п л е г и я + , м и о п а т и я . И з у 

ч е н и е п р и р о д ы э т и х с о с т о я н и й н а ч а л о с ь в 

6 0 - е г о д ы X X в е к а . 

В 1 9 6 2 г. Luft et a l . в п е р в ы е о б р а т и л и 

в н и м а н и е н а в о з м о ж н у ю с в я з ь т я ж е л о й 

м ы ш е ч н о й с л а б о с т и и в ы с о к о г о у р о в н я ос

н о в н о г о о б м е н а у 3 0 - л е т н е й ж е н щ и н ы с н а 

р у ш е н и е м п р о ц е с с о в о к и с л и т е л ь н о г о ф о с -

ф о р и л и р о в а н и я в м и т о х о н д р и я х м ы ш е ч н о й 

т к а н и [ 2 8 ] . В а ж н о й в е х о й в р а с к р ы т и и п р о 

и с х о ж д е н и я м и т о х о н д р и а л ь н ы х б о л е з н е й 

я в и л о с ь о б н а р у ж е н и е в 1 9 6 3 г. э к с т р а я д е р 

н о й в н у т р и м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К [ 2 9 ] , 

к о д и р у ю щ е й 2 р и б о с о м а л ь н ы е Р Н К , 

2 2 т р а н с п о р т н ы е Р Н К и 1 3 с у б ъ е д и н и ц 

ф е р м е н т н ы х к о м п л е к с о в э л е к т р о н н о -

т р а н с п о р т н о й ц е п и [ 3 0 ] . Б л а г о д а р я и н т е н 

с и в н ы м б и о х и м и ч е с к и м , м о р ф о л о г и ч е 

с к и м и м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и м и с с л е 

д о в а н и я м , п р о в е д е н н ы м , г л а в н ы м о б р а 

з о м , в 8 0 - е г о д ы , с ф о р м у л и р о в а н о п р е д 

с т а в л е н и е о с у щ е с т в о в а н и и о с о б о й г р у п 

п ы з а б о л е в а н и й , о с н о в н ы м п а т о г е н е т и ч е 

с к и м м е х а н и з м о м р а з в и т и я к о т о р ы х я в л я 

е т с я н а р у ш е н и е ф у н к ц и и м и т о х о н д р и й . 

П е р в о е с о о б щ е н и е о б о б н а р у ж е н и и м у т а 

ц и й м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К у б о л ь н ы х с 

м и о п а т и е й и о п т и ч е с к о й н е й р о п а т и е й Л е -

б е р а б ы л о с д е л а н о I .J.Holt e t a l . и 

D.C.Wal lace et a l . в 1 9 8 8 г. [ 3 1 , 3 2 ] . С т е х 

п о р о к о н ч а т е л ь н о с ф о р м и р о в а л с я т е р м и н 

« м и т о х о н д р и а л ь н ы е м и о п а т и и » , и л и « э н -

ц е ф а л о м и о п а т и и » , д л я о б о з н а ч е н и я э т о й 

г р у п п ы б о л е з н е й . В 1 9 9 8 г . б ы л и д о к у м е н 

т и р о в а н ы м у т а ц и и я д е р н ы х г е н о в к о м п л е 

к с о в д ы х а т е л ь н о й ц е п и у д е т е й р а н н е г о 

в о з р а с т а с м и т о х о н д р и а л ь н ы м и э н ц е ф а -

л о м и о п а т и я м и [ 3 3 ] . С о г л а с н о D.C. d e V i v o , 

в ы д е л я ю т г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н 

н ы е и п р и о б р е т е н н ы е м и т о х о н д р и а л ь н ы е 

б о л е з н и [ 3 4 ] . 

Классификация н а с л е д с т в е н н ы х м и т о 

х о н д р и а л ь н ы х б о л е з н е й в к л ю ч а е т с о с т о я 

н и я , с в я з а н н ы е с м у т а ц и я м и я д е р н о й Д Н К , 

м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К и я д е р н о - к о д и р у е 

м ы е д е ф е к т ы в з а и м о д е й с т в и я я д е р н о г о и 

м и т о х о н д р и а л ь н о г о г е н о м о в . В с о о т в е т с т 

в и и с о с н о в н ы м м е т а б о л и ч е с к и м д е ф е к т о м 

р а с с м а т р и в а е м ы е з а б о л е в а н и я д е л я т с я н а 

ч е т ы р е г р у п п ы : д е ф е к т ы 1 ) о б м е н а п и р у в а -

т а , 2 ) ж и р н ы х к и с л о т , 3 ) ц и к л а К р е б с а , 

4) э л е к т р о н н о г о т р а н с п о р т а и о к и с л и т е л ь 

н о г о ф о с ф о р и л и р о в а н и я . В с в я з и с т е м , ч т о 

о д н и м и з г л а в н ы х б и о х и м и ч е с к и х м а р к е р о в 

б о л е з н е й п е р в ы х т р е х п р е д с т а в л е н н ы х 

г р у п п с л у ж и т у в е л и ч е н и е с о д е р ж а н и я р я д а 

о р г а н и ч е с к и х к и с л о т в б и о л о г и ч е с к и х ж и д 

костях, д а н н ы е м и т о х о н д р и а л ь н ы е з а б о л е 

в а н и я о д н о в р е м е н н о о т н о с я т к о р г а н и ч е 

с к и м а ц и д е м и я м ( и л и а ц и д у р и я м ) . 

С р е д и п р и ч и н п р и о б р е т е н н ы х м и т о х о н д 

р и а л ь н ы х б о л е з н е й в ы д е л я ю т с т а р е н и е , 

д е й с т в и е т о к с и н о в и н е к о т о р ы х л е к а р с т 

в е н н ы х п р е п а р а т о в . 

4.6.8.2. Митохондриальные болезни, 
обусловленные нарушением 
обмена пирувата 

С р е д и г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н ы х 

з а б о л е в а н и й о б м е н а п и р о в и н о г р а д н о й к и 

с л о т ы в ы д е л я ю т д е ф е к т ы п и р у в а т д е г и д р о -

г е н а з н о г о к о м п л е к с а и п и р у в а т к а р б о к с и -

л а з ы [ 3 5 , 3 6 ] . 

Т и п н а с л е д о в а н и я у к а з а н н ы х с о с т о я 

н и й - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й , за и с к л ю ч е 

н и е м д е ф и ц и т а Е ^ - к о м п о н е н т а п и р у в а т д е -

г и д р о г е н а з н о г о к о м п л е к с а , н а с л е д у ю щ е г о 

ся р е ц е с с и в н о , с ц е п л е н н о с х р о м о с о м о й X. 

Ч а с т о т а з а б о л е в а н и й н е у с т а н о в л е н а . 

Патогенез п а т о л о г и и о б у с л о в л е н н а р у 

ш е н и е м м е т а б о л и з м а п и р у в а т а - к о н е ч н о й 

с т а д и и к а т а б о л и з м а у г л е в о д о в и о с н о в н о 

г о п у т и и х п о с т у п л е н и я в ц и к л т р и к а р б о н о -

в ы х к и с л о т К р е б с а . В р е з у л ь т а т е ф е р м е н т 

н о й н е д о с т а т о ч н о с т и р а з в и в а ю т с я т я ж е 

л ы е р а с с т р о й с т в а , с в я з а н н ы е , г л а в н ы м о б 

р а з о м , с р а з в и в а ю щ и м с я л а к т а т - и п и р у -

в а т - а ц и д о з о м . 

Клиническая характеристика. В ы д е 

л я ю т т р и о с н о в н ы е к л и н и ч е с к и е ф о р м ы з а -
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б о л е в а н и я : в р о ж д е н н ы й л а к т а т - а ц и д о з , 

п о д о с т р у ю н е к р о т и з и р у ю щ у ю э н ц е ф а л о -

м и о п а т и ю Л е я и и н т е р м и т т и р у ю щ у ю а т а к 

с и ю [ 3 7 ] . 

В р о ж д е н н ы й л а к т а т - а ц и д о з в ы я в л я е т с я 

в п е р в ы е н е д е л и и л и м е с я ц ы ж и з н и р е б е н 

к а : с р а з в и т и е м т я ж е л о г о о б щ е г о с о с т о я 

н и я , с у д о р о г , р в о т ы , л е т а р г и и , д ы х а т е л ь 

н ы х р а с с т р о й с т в . 

Н а ч а л ь н ы е п р и з н а к и п о д о с т р о й н е к р о -

т и з и р у ю щ е й э н ц е ф а л о м и о п а т и и Л е я о б ы ч 

н о п о я в л я ю т с я н а 1-3 г о д у ж и з н и . К о с н о в 

н ы м с и м п т о м а м о т н о с я т с я з а д е р ж к а п с и 

х о м о т о р н о г о р а з в и т и я , м ы ш е ч н а я г и п о т о 

н и я , с м е н я ю щ а я с я д и с т о н и е й и г и п е р т о н у 

с о м , т о н и к о - к л о н и ч е с к и е и м и о к л о н и ч е -

с к и е п р и с т у п ы , х о р е о а т е т о з , т р е м о р к о н е ч 

н о с т е й , к о о р д и н а т о р н ы е р а с с т р о й с т в а , в я 

л о с т ь , с о н л и в о с т ь , р е с п и р а т о р н ы й д и с т 

р е с с - с и н д р о м , а т р о ф и я з р и т е л ь н ы х н е р 

в о в , и н о г д а п т о з , о ф т а л ь м о п л е г и я . Т е ч е 

н и е п р о г р е с с и р у ю щ е е . Х а р а к т е р н ы е нару

ш е н и я о т м е ч а ю т с я п р и м а г н и т н о - р е з о 

н а н с н о м и с с л е д о в а н и и г о л о в н о г о м о з г а в 

в и д е с и м м е т р и ч н о г о д в у х с т о р о н н е г о п о р а 

ж е н и я , в т о м ч и с л е к а л ь ц и ф и к а ц и и б а 

з а л ь н ы х г а н г л и е в - с к о р л у п ы , х в о с т а т о г о 

я д р а , ч е р н о й с у б с т а н ц и и , б л е д н о г о ш а р а , а 

т а к ж е а т р о ф и и к о р ы б о л ь ш и х п о л у ш а р и й и 

в е щ е с т в а м о з г а . П р и п а т о м о р ф о л о г и ч е -

с к о м и с с л е д о в а н и и в ы я в л я ю т с я с и м м е т 

р и ч н ы е о б л а с т и н е к р о з а , д е м и е л и н и з а ц и и 

и г у б ч а т о й д е г е н е р а ц и и в о б л а с т и с р е д н е 

г о м о з г а , м о с т а , п о д к о р к о в ы х у з л о в , т а л а -

м у с а , з р и т е л ь н о г о н е р в а . 

И н т е р м и т т и р у ю щ а я а т а к с и я о т л и ч а е т с я 

о т н о с и т е л ь н о п о з д н е й м а н и ф е с т а ц и е й и 

д о б р о к а ч е с т в е н н ы м т е ч е н и е м . 

Б и о х и м и ч е с к и е и з м е н е н и я з а к л ю ч а ю т с я 

в р а з в и т и и м е т а б о л и ч е с к о г о а ц и д о з а , г и -

п е р л а к т а т - и г и п е р п и р у в а т а ц и д е м и и . 

Ф е н о т и п и ч е с к и е п р о я в л е н и я б о л е з н е й 

о б м е н а п и р у в а т а , о б у с л о в л е н н ы х д е ф е к 

т а м и п и р у в а т д е г и д р о г е н а з н о г о к о м п л е к с а 

и л и п и р у в а т к а р б о к с и л а з ы , с х о д н ы м е ж д у 

с о б о й . Д л я п о д т в е р ж д е н и я д и а г н о з а р е к о 

м е н д у е т с я и с с л е д о в а н и е а к т и в н о с т и у к а 

з а н н ы х ф е р м е н т о в в л е й к о ц и т а х и л и ф и б -

р о б л а с т а х б о л ь н ы х . П р и д и ф ф е р е н ц и а л ь 

н о й д и а г н о с т и к е с л е д у е т у ч и т ы в а т ь , что 

в р о ж д е н н ы й л а к т а т - а ц и д о з и п о д о с т р а я 

н е к р о т и з и р у ю щ а я э н ц е ф а л о м и о п а т и я Л е я 

п р е д с т а в л я ю т с о б о й г е н е т и ч е с к и г е т е р о 

г е н н ы е к л и н и ч е с к и е ф е н о т и п ы и м о г у т 

б ы т ь с в я з а н ы с р а з н о о б р а з н ы м и н а с л е д с т 

в е н н ы м и д е ф е к т а м и , в ч а с т н о с т и , э т и с о 

с т о я н и я м о г у т б ы т ь с л е д с т в и е м а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н о и л и м и т о х о н д р и а л ь н о н а 

с л е д у е м о г о д е ф и ц и т а I, IV и V к о м п л е к с о в 

д ы х а т е л ь н о й ц е п и . О б н а р у ж е н и е у б о л ь 

н ы х э т и х д е ф е к т о в к о р е н н ы м о б р а з о м ме

н я е т т а к т и к у л е ч е н и я и м е д и к о - г е н е т и ч е 

с к и й п р о г н о з . 

Лечение. В к о м п л е к с е л е ч е н и я д е т е й , 

с т р а д а ю щ и х б о л е з н я м и о б м е н а п и р у в а т а , 

и с п о л ь з у ю т с я в и т а м и н ы - к о ф а к т о р ы ф е р 

м е н т н ы х к о м п л е к с о в , у ч а с т в у ю щ и х в м е т а 

б о л и з м е п и р о в и н о г р а д н о й к и с л о т ы ( т и а 

м и н 5 0 - 1 0 0 м г / с у т , л и п о е в а я к и с л о т а 

1 0 0 - 5 0 0 мг/сут, б и о т и н 5 - 1 0 м г / с у т ) , д и м е -

ф о с ф о н 9 0 мг/кг/сут. Д и е т и ч е с к о е л е ч е н и е 

н а п р а в л е н о н а в о с п о л н е н и е р а з в и в а ю щ е 

г о с я д е ф и ц и т а а ц е т и л - К о А п у т е м п р и м е н е 

ния к е т о г е н н о й д и е т ы , о б е с п е ч и в а ю щ е й д о 

7 5 % э н е р г е т и ч е с к о й п о т р е б н о с т и з а с ч е т 

п о с т у п л е н и я ж и р о в , до 1 5 % - б е л к о в и 

л и ш ь д о 1 0 % - у г л е в о д о в . В р а ц и о н е д е т е й 

и с п о л ь з у ю т м я с н ы е п р о д у к т ы , т в о р о г , с м е 

т а н у , с л и в о ч н о е и р а с т и т е л ь н о е м а с л о , 

о в о щ и . С в е д е н и я о б э ф ф е к т и в н о с т и к о м п 

л е к с н о г о л е ч е н и я б о л ь н ы х с д е ф е к т а м и 

м е т а б о л и з м а п и р о в и н о г р а д н о й к и с л о т ы 

п р о т и в о р е ч и в ы . 

4.6.8.3. Митохондриальные болезни, 
обусловленные нарушением 
обмена жирных кислот 

И з у ч е н и е э т о й п а т о л о г и и н а ч а л о с ь в 

1 9 7 6 г., к о г д а б ы л и в п е р в ы е о п и с а н ы б о л ь 

н ы е с д е ф и ц и т о м а ц и л - К о А д е г и д р о г е н а з ы 

с р е д н е ц е п о ч е ч н ы х ж и р н ы х к и с л о т и с глу-

т а р о в о й а ц и д е м и е й I I т и п а [ 3 8 , 3 9 ] . В н а с т о 

я щ е е в р е м я э т а г р у п п а з а б о л е в а н и й в к л ю 

ч а е т н е м е н е е 1 2 с а м о с т о я т е л ь н ы х н о з о л о 

г и ч е с к и х ф о р м ( т а б л . 4 . 6 . 2 ) , п р о и с х о ж д е -
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н и е к о т о р ы х с в я з а н о с г е н е т и ч е с к и д е т е р 

м и н и р о в а н н ы м и р а с с т р о й с т в а м и т р а н с 

м е м б р а н н о г о т р а н с п о р т а ж и р н ы х к и с л о т 

( с и с т е м н ы й д е ф и ц и т к а р н и т и н а , д е ф и ц и т 

к а р н и т и н п а л ь м и т о и л т р а н с ф е р а з I и II, 

а ц и л к а р н и т и н - к а р н и т и н т р а н с л о к а з ы ) и их 

п о с л е д у ю щ е г о в н у т р и м и т о х о н д р и а л ь н о г о 

(3-окисления ( д е ф и ц и т а ц и л - К о А и 3 - г и д р о -

к с и - а ц и л - К о А д е г и д р о г е н а з ж и р н ы х к и с л о т 

с р а з л и ч н о й д л и н о й у г л е р о д н о й ц е п и , глу-

т а р о в а я а ц и д е м и я I I т и п а ) [ 3 7 , 4 0 , 4 1 ] . 

Ч а с т о т а д е ф и ц и т а а ц и л - К о А д е г и д р о г е -

н а з ы с р е д н е ц е п о ч е ч н ы х ж и р н ы х к и с л о т 

с о с т а в л я е т 1 : 8 9 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х , ч а с т о 

т а д р у г и х ф о р м п а т о л о г и и н е у с т а н о в л е н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и й - а у т о с о м 

н о - р е ц е с с и в н ы й , л о к а л и з а ц и я г е н о в у к а з а 

на в т а б л . 4 . 6 . 2 . 

П а т о г е н е з б о л е з н е й о б м е н а ж и р н ы х к и 

с л о т с в я з а н с и с т о щ е н и е м у г л е в о д н ы х з а 

п а с о в в у с л о в и я х м е т а б о л и ч е с к о г о с т р е с с а 

( и н т е р к у р р е н т н ы е и н ф е к ц и о н н ы е б о л е з н и , 

ф и з и ч е с к а я и л и э м о ц и о н а л ь н а я п е р е г р у з 

к а , г о л о д а н и е , х и р у р г и ч е с к о е в м е ш а т е л ь 

с т в о ) . В п о д о б н о й с и т у а ц и и л и п и д ы с т а н о 

в я т с я н е о б х о д и м ы м и с т о ч н и к о м в о с п о л н е 

н и я э н е р г е т и ч е с к и х п о т р е б н о с т е й о р г а н и з 

м а . П р о и с х о д и т а к т и в а ц и я д е ф е к т н ы х п р о 

ц е с с о в т р а н с п о р т а и [3-окисления ж и р н ы х 

к и с л о т . С л е д с т в и е м м о б и л и з а ц и и ю-окис-

л е н и я я в л я е т с я н а к о п л е н и е в б и о л о г и ч е 

с к и х ж и д к о с т я х д и к а р б о н о в ы х к и с л о т , и х 

т о к с и ч н ы х п р о и з в о д н ы х , к о н ъ ю г а т о в к а р 

н и т и н а ; в р е з у л ь т а т е р а з в и в а е т с я в т о р и ч 

ная к а р н и т и н о в а я н е д о с т а т о ч н о с т ь . 

Клиническая характеристика. К л и н и 

ч е с к и е п р о я в л е н и я в с е х б о л е з н е й о б м е н а 

ж и р н ы х к и с л о т и м е ю т б о л ь ш о е с х о д с т в о . 

З а б о л е в а н и я , к а к п р а в и л о , х а р а к т е р и з у 

ю т с я п р и с т у п о о б р а з н ы м т е ч е н и е м и н а л и 

ч и е м т я ж е л о й ( р а н н е й , г е н е р а л и з о в а н 

н о й ) и л е г к о й ( п о з д н е й , м ы ш е ч н о й ) ф о р м , 

о т л и ч а ю щ и х с я р а з н о й с т е п е н ь ю ф е р м е н т 

н о г о д е ф и ц и т а и л и е г о т к а н е в о й л о к а л и 

з а ц и е й . 

Т я ж е л а я ф о р м а п р о я в л я е т с я в р а н н е м 

в о з р а с т е , в т о м ч и с л е в п е р и о д е н о в о р о ж 

д е н н о е ™ . О с н о в н ы е к л и н и ч е с к и е п р и з н а 

к и : р в о т а , г е н е р а л и з о в а н н ы е т о н и к о - к л о -

н и ч е с к и е с у д о р о г и и л и и н ф а н т и л ь н ы е 

с п а з м ы , п р о г р е с с и р у ю щ и е в я л о с т ь , с о н л и 

в о с т ь , о б щ а я м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , н а р у 

ш е н и е с о з н а н и я в п л о т ь д о к о м ы , р а с с т р о й 

с т в о с е р д е ч н о й д е я т е л ь н о с т и ( н а р у ш е н и е 

р и т м а и л и к а р д и о м и о п а т и я ) , у в е л и ч е н и е 

п е ч е н и ( с и н д р о м Р е й е ) . З а б о л е в а н и е о т л и 

ч а е т с я в ы с о к о й л е т а л ь н о с т ь ю - д о 2 0 % с 

р и с к о м в н е з а п н о й д е т с к о й с м е р т и . 

Л е г к а я ф о р м а о б ы ч н о в п е р в ы е п р о я в л я 

е т с я у п о д р о с т к о в в ж а л о б а х на б о л и в 

м ы ш ц а х , с л а б о с т ь , у т о м л я е м о с т ь , м о т о р 

н у ю н е л о в к о с т ь , т е м н у ю о к р а с к у м о ч и ( м и -

о г л о б и н у р и я ) . 

К х а р а к т е р н ы м д о п о л н и т е л ь н ы м к л и н и 

ч е с к и м п р и з н а к а м д е ф и ц и т а 3 - г и д р о к с и -

Таблица 4 6 2 Основные ф о р м ы наследственных болезней обмена ж и р н ы х кислот 
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Форма патологии Локализация гена 

Системный дефицит карнитина 5q 

Дефицит карнитинпальмитоилтрансферазы I 11 q13 

Дефицит ацилкарнитин-карнитинтранслоказы Зр21.31 

Дефицит карнитинпальмитоилтрансферазы II 1р32 

Дефицит ацил-КоА дегидрогеназы жирных кислот с очень длинной углеродной цепью 17р11.2 

Дефицит ацил-КоА дегидрогеназы жирных кислот с длинной углеродной цепью 2q34-35 

Дефицит 3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы жирных кислот 

с длинной углеродной цепью (трифункциональный белок) 7 хромосома 

Дефицит ацил-КоА дегидрогеназы жирных кислот со средней длиной цепи 1р31 

Дефицит ацил-КоА дегидрогеназы жирных кислот с короткой углеродной цепью 12q22-qter 

Дефицит 3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы жирных кислот с короткой углеродной цепью не установлена 

Глутаровая ацидемия 2 типа 4 хромосома 

15q23-25 

19 хромосома 

Дефицит 2,4-диеноил-КоА редуктазы не установлена 



а ц и л - К о А д е г и д р о г е н а з ы ж и р н ы х к и с л о т с 

д л и н н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю о т н о с я т с я пе

р и ф е р и ч е с к а я н е й р о п а т и я и п и г м е н т н ы й 

р е т и н и т . У б у д у щ и х м а т е р е й д е т е й с э т и м 

ф е р м е н т н ы м д е ф е к т о м н е р е д к о в с т р е ч а 

е т с я т я ж е л о е о с л о ж н е н и е т е ч е н и я б е р е 

м е н н о с т и - ж и р о в а я и н ф и л ь т р а ц и я п е ч е н и , 

у в е л и ч е н и е а к т и в н о с т и т р а н с а м и н а з , 

т р о м б о ц и т о п е н и я . 

Лабораторные исследования. И з м е н е 

ния б и о х и м и ч е с к и х п о к а з а т е л е й в к л ю ч а ю т 

г и п о к е т о т и ч е с к у ю г и п о г л и к е м и ю , м е т а б о 

л и ч е с к и й а ц и д о з , у в е л и ч е н и е с о д е р ж а н и я 

в к р о в и м о л о ч н о й к и с л о т ы , а м м и а к а , п о в ы 

ш е н и е а к т и в н о с т и т р а н с а м и н а з и к р е а т и н -

ф о с ф о к и н а з ы , н и з к и й у р о в е н ь о б щ е г о к а р -

н и т и н а п р и у в е л и ч е н и и с о д е р ж а н и я е г о э с -

т е р и ф и ц и р о в а н н ы х ф о р м . В м о ч е о б ы ч н о 

о б н а р у ж и в а е т с я в ы с о к а я э к с к р е ц и я д и к а р -

б о н о в ы х к и с л о т с с о о т в е т с т в у ю щ е й д л и н о й 

у г л е р о д н о й ц е п и , и х г и д р о к с и л и р о в а н н ы х 

п р о и з в о д н ы х и а ц и л - к а р н и т и н о в . 

Дифференциальную диагностику т р е 

б у е т с я п р о в о д и т ь с м и т о х о н д р и а л ь н ы м и 

э н ц е ф а л о м и о п а т и я м и , о р г а н и ч е с к и м и 

а ц и д е м и я м и , к а р д и о м и о п а т и я м и д р у г о г о 

п р о и с х о ж д е н и я , р а з л и ч н ы м и в и д а м и э п и 

л е п с и и , а ц е т о н е м и ч е с к о й р в о т о й . 

Лечение. О с н о в н ы м м е т о д о м л е ч е н и я 

б о л е з н е й т р а н с п о р т а и о к и с л е н и я ж и р н ы х 

к и с л о т я в л я е т с я д и е т о т е р а п и я . Д и е т а ос

н о в а н а н а д в у х п р и н ц и п а х : и с к л ю ч е н и е г о 

л о д а н и я ( у к о р о ч е н и е п р о м е ж у т к о в м е ж д у 

п р и е м а м и п и щ и ) и о б о г а щ е н и е п и щ е в о г о 

р а ц и о н а у г л е в о д а м и п р и р е з к о м о г р а н и ч е 

н и и п р и е м а л и п и д о в [ 4 2 , 4 3 ] . Д о п о л н и т е л ь 

н о д л я л е ч е н и я ф о р м п а т о л о г и и , с в я з а н 

н ы х с д е ф е к т о м т р а н с п о р т а и л и о к и с л е н и я 

ж и р н ы х к и с л о т с д л и н н о й у г л е р о д н о й ц е 

п ь ю , р е к о м е н д у е т с я и с п о л ь з о в а т ь с п е ц и 

а л ь н ы е в ы п у с к а е м ы е п о д р а з н ы м и н а з в а 

н и я м и с м е с и с р е д н е ц е п о ч е ч н ы х т р и г л и ц е 

р и д о в (не п р и м е н я ю т с я п р и д е ф е к т е а ц и л -

К о А д е г и д р о г е н а з ж и р н ы х к и с л о т с о с р е д 

н е й и к о р о т к о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю ) . 

Д л я л е к а р с т в е н н о й к о р р е к ц и и и с п о л ь з у 

ю т с я L - к а р н и т и н ( 5 0 - 1 0 0 мг/кг/сут в з а в и 

с и м о с т и о т в о з р а с т а и т я ж е с т и с о с т о я н и я 

б о л ь н ы х ) , г л и ц и н ( 1 0 0 - 3 0 0 мг/сут) и р и 

б о ф л а в и н ( 2 0 - 1 0 0 м г / с у т ) . В п е р и о д м е т а 

б о л и ч е с к о г о к р и з а п р о в о д и т с я в н у т р и в е н 

н о е в в е д е н и е р а с т в о р а 1 0 % г л ю к о з ы и з 

р а с ч е т а 7 - 1 0 мг/кг/мин п о д к о н т р о л е м е е 

у р о в н я в к р о в и . Н а з н а ч е н и е г л ю к о з ы н е 

т о л ь к о в о с п о л н я е т т к а н е в о й д е ф и ц и т , н о и 

п о д а в л я е т л и п о л и з и с н и ж а е т п р о д у к ц и ю 

т о к с и ч н ы х д е р и в а т о в ж и р н ы х к и с л о т . 

4.6.8.4. Митохондриальные болезни, 

обусловленные нарушения

ми цикла трикарбоновых 

кислот Кребса 

С р е д и з а б о л е в а н и й д а н н о й г р у п п ы о п и 

с а н ы с о с т о я н и я , с в я з а н н ы е с д е ф и ц и т о м 

с л е д у ю щ и х м и т о х о н д р и а л ь н ы х ф е р м е н 

т о в : ф у м а р а з ы , а - к е т о г л у т а р а т д е г и д р о г е -

н а з н о г о к о м п л е к с а , с у к ц и н а т д е г и д р о г е н а -

з ы и а к о н и т а з ы [ 3 4 , 3 7 , 4 4 - 4 6 ] . 

Т и п н а с л е д о в а н и я э т и х з а б о л е в а н и й -

а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й . Ч а с т о т а н е у с т а 

н о в л е н а . 

В п а т о г е н е з е о с н о в н о е з н а ч е н и е и м е е т 

р а с с т р о й с т в о ф у н к ц и о н и р о в а н и я ц и к л а 

т р и к а р б о н о в ы х к и с л о т , з а н и м а ю щ е г о ц е н 

т р а л ь н о е м е с т о в б и о э н е р г е т и ч е с к о м о б 

м е н е к л е т о к . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и я п р о я в л я ю т с я р а н о в ы я в л я е м о й п р о 

г р е с с и р у ю щ е й э н ц е ф а л о п а т и е й , м и к р о ц е 

ф а л и е й , с у д о р о г а м и , н а р у ш е н и е м м ы ш е ч 

н о г о т о н у с а . К л и н и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а 

д е ф и ц и т а с у к ц и н а т д е г и д р о г е н а з ы м о ж е т 

б ы т ь п о х о ж е й н а с и н д р о м К е р н с а - С е й р а 

( н а р у ш е н и е с е р д е ч н о й п р о в о д и м о с т и , к а р -

д и о м и о п а т и я , а т а к с и я , с н и ж е н и е о с т р о т ы 

з р е н и я ) и л и п р о я в л я т ь с я п о д о с т р о й н е к р о -

т и з и р у ю щ е й э н ц е ф а л о м и о п а т и е й Л е я [ 4 7 ] . 

Лабораторные исследования. Б и о х и 

м и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я о б ы ч н о в ы я в л я ю т 

у м е р е н н ы й м е т а б о л и ч е с к и й а ц и д о з , у в е 

л и ч е н и е у р о в н я м о л о ч н о й к и с л о т ы в к р о в и , 

в ы с о к у ю п о ч е ч н у ю э к с к р е ц и ю с о о т в е т с т в у 

ю щ и х м е т а б о л и т о в ц и к л а К р е б с а . М о г у т 

о т м е ч а т ь с я л е г к а я г и п о г л и к е м и я , н е б о л ь 

ш о е п о в ы ш е н и е с о д е р ж а н и я а м м и а к а в 
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к р о в и . В ф и б р о б л а с т а х и м и о ц и т а х о п р е 

д е л я е т с я р е з к о е с н и ж е н и е а к т и в н о с т и 

к л ю ч е в о г о ф е р м е н т а . 

П р и п р о в е д е н и и д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й д и 

а г н о с т и к и р е к о м е н д у е т с я и с к л ю ч а т ь м и т о 

х о н д р и а л ь н ы е э н ц е ф а л о м и о п а т и и , о б у с л о 

в л е н н ы е д е ф е к т о м э л е к т р о н н о г о т р а н с п о р 

т а и о к и с л и т е л ь н о г о ф о с ф о р и л и р о в а н и я , 

л а к т а т - а ц и д о з , с и м п т о м а т и ч е с к у ю э п и л е п 

с и ю , п е р и н а т а л ь н у ю э н ц е ф а л о м и о п а т и ю . 

Лечение. С ц е л ь ю с т и м у л я ц и и э н е р г е 

т и ч е с к о г о о б м е н а в к о м п л е к с е л е ч е н и я и с 

п о л ь з у ю т с я р а з л и ч н ы е к о ф а к т о р ы э н з и м 

н ы х р е а к ц и й : к о э н з и м Q 1 0 п о 6 0 - 9 0 мг/сут, 

в и т а м и н ы В,, В 2 , В 6 , н и к о т и н а м и д п о 

3 0 - 6 0 мг/сут, п р е п а р а т ы L - к а р н и т и н а и з 

р а с ч е т а 2 5 - 5 0 мг/кг/сут в т е ч е н и е 3 - 4 м е с , 

ц и т о х р о м С ( ц и т о м а к ) п о 2 - 4 м л в н у т р и м ы 

ш е ч н о и л и в н у т р и в е н н о ( 1 0 и н ъ е к ц и й н а 

к у р с ) . Р е к о м е н д у е т с я ч а с т о е к о р м л е н и е с 

у в е л и ч е н и е м п о т р е б л е н и я у г л е в о д о в д о 

6 0 % к а л о р и й н о с т и р а ц и о н а . О д н а к о у б е д и 

т е л ь н ы х д а н н ы х о б э ф ф е к т и в н о с т и л е ч е 

н и я н е п о л у ч е н о . 

4.6.8.5. Митохондриальные болезни, 

обусловленные дефектами 

электронного транспорта 

и окислительного 

фосфорилирования 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и , п о - в и д и м о м у , с о с т а 

в л я е т 1 : 1 0 0 0 0 ж и в о р о ж д е н н ы х , п р и э т о м 

ч а с т о т а в п о п у л я ц и и б о л е з н е й , о б у с л о в 

л е н н ы х д е ф е к т о м м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К , 

о ц е н и в а е т с я не м е н е е ч е м 1 : 8 0 0 0 [ 4 8 , 4 9 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и я д а н н о й г р у п п ы о т л и ч а ю т с я г е 

н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т ь ю , ч т о о б у с л о в 

л е н о д в о й с т в е н н о с т ь ю г е н е т и ч е с к о г о конт

р о л я ( я д е р н о й и м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К ) 

п р о ц е с с о в э л е к т р о н н о г о т р а н с п о р т а . П о д а 

в л я ю щ е е б о л ь ш и н с т в о с о с т о я н и й , о б у с л о 

в л е н н ы х я д е р н ы м и м у т а ц и я м и , в р о д о 

с л о в н о й п е р е д а е т с я а у т о с о м н о - р е ц е с с и в -

н о ( и с к л ю ч е н и е с о с т а в л я ю т т р и х о п о л и д и -

с т р о ф и я М е н к е с а и с и н д р о м Б а р т а , н а с л е 

д у е м ы е Х - с ц е п л е н н о р е ц е с с и в н о ) . 

Н а с л е д о в а н и е м и т о х о н д р и а л ь н о к о д и 

р у е м ы х с о с т о я н и й з а в и с и т о т в и д а д е ф е 

к т а м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К . Т о ч к о в ы е 

м у т а ц и и х а р а к т е р и з у ю т с я м а т е р и н с к и м 

( ц и т о п л а з м а т и ч е с к и м , м и т о х о н д р и а л ь -

н ы м ) т и п о м п е р е д а ч и с в ы с о к и м р и с к о м . 

Д е л е ц и и , к а к п р а в и л о , в р о д о с л о в н о й 

в с т р е ч а ю т с я с п о р а д и ч е с к и . Н а р у ш е н и я 

м е ж г е н о м н о г о в з а и м о д е й с т в и я - я д е р н о -

к о д и р у е м ы е м н о ж е с т в е н н ы е м и т о х о н д р и 

а л ь н ы е м у т а ц и и и д е п л е ц и я ( с н и ж е н и е 

ч и с л а к о п и й Д Н К ) - н а с л е д у ю т с я а у т о -

с о м н о - д о м и н а н т н о и л и а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н о [ 3 4 , 5 0 , 5 1 ] . 

П а т о г е н е з р а с с м а т р и в а е м ы х б о л е з н е й 

с в я з а н с г е н е т и ч е с к и о б у с л о в л е н н ы м д е 

ф и ц и т о м ф е р м е н т н ы х к о м п л е к с о в д ы х а 

т е л ь н о й ц е п и , о к и с л и т е л ь н о г о ф о с ф о р и 

л и р о в а н и я , д е ф е к т о м с т р у к т у р н ы х м и т о -

х о н д р и а л ь н ы х б е л к о в , н а р у ш е н и е м т р а н с 

п о р т а с п е ц и ф и ч е с к и х п р о т е и н о в ч е р е з 

м е м б р а н у м и т о х о н д р и й . В р е з у л ь т а т е п р о 

и с х о д и т р а с с т р о й с т в о ф у н к ц и о н и р о в а н и я 

в с е й с и с т е м ы т к а н е в о г о д ы х а н и я , н а р у ш а 

е т с я о к и с л и т е л ь н о - в о с с т а н о в и т е л ь н о е с о 

с т о я н и е к л е т о к , в м и т о х о н д р и я х и ц и т о 

п л а з м е н а к а п л и в а ю т с я р е д у ц и р у ю щ и е э к 

в и в а л е н т ы , ч т о в к о н е ч н о м и т о г е в е д е т к 

л а к т а т - а ц и д о з у . 

Клиническая характеристика. Б о л ь 

ш и н с т в о з а б о л е в а н и й о т л и ч а е т с я п р о г р е с 

с и р у ю щ и м т е ч е н и е м . Н а ч а л ь н ы е с и м п т о 

м ы м о г у т п о я в и т ь с я в р а з л и ч н о м в о з р а с 

те - с р о ж д е н и я до в з р о с л о г о п е р и о д а . Так, 

у н о в о р о ж д е н н ы х и л и н а п е р в ы х н е д е л я х 

ж и з н и о б н а р у ж и в а ю т в р о ж д е н н ы й л а к т а т -

а ц и д о з , ф а т а л ь н у ю и д о б р о к а ч е с т в е н н у ю 

м л а д е н ч е с к у ю м и о п а т и ю , т р и х о п о л и д и с т -

р о ф и ю М е н к е с а , с и н д р о м ы П и р с о н а , Б а р 

т а ( т а б л . 4 . 6 . 3 ) . Н а 1-2-м г о д у ж и з н и п о я в 

л я ю т с я п е р в ы е п р и з н а к и б о л е з н и Л е я , А л ь -

п е р с а . В б о л е е п о з д н е м в о з р а с т е о б ы ч н о 

м а н и ф е с т и р у ю т с и н д р о м ы К е р н с а - С е й р а , 

M E L A S , M E R R F , о п т и ч е с к а я н е й р о п а т и я 

Л е б е р а , п р о г р е с с и р у ю щ а я н а р у ж н а я о ф 

т а л ь м о п л е г и я , м и т о х о н д р и а л ь н а я м и о п а -

т и я , м и о н е й р о г а с т р о и н т е с т и н а л ь н а я э н ц е 

ф а л о п а т и я и д р . ( т а б л . 4 . 6 . 3 ) . 
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Таблица 4.6.3. Характеристика основных нозологических форм митохондриальных заболеваний 
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Н о з о л о г и ч е с к а я Тип наследования, С р о к и К л и н и ч е с к и е п р и з н а к и 

ф о р м а г е н н ы й и л и ф е р м е н т н ы й м а н и ф е с т а ц и и 

д е ф е к т 

Синдром MELAS - Материнский; точковая От 2 до 40 лет Непереносимость физической 

митохондриальная мутация митохондриального (чаще нагрузки, мышечная слабость, 

энцефаломиопатия, гена транспортной РНК в 6-10 лет) утомляемость, судороги, 

лактат-ацидоз, миоклонус, тошнота, рвота, 

инсультоподобные вялость, сонливость, головные 

эпизоды боли, инсультоподобные состояния, 

гемипарез, гемианопсия, деменция, 

глухота, снижение зрения, 

сердечная недостаточность, 

сахарный диабет, низкий рост 

Синдром MERRF - Материнский, точковая После 3 лет Генерализованные тонико-

миоклонус-эпилепсия мутация митохондриального клонические судороги, миоклонии, 

с «рваными» гена транспортной РНК мышечная слабость, нарушение 

красными волокнами мышечного тонуса, атаксия, 

деменция, низкий рост, глухота 

NARP - нейропатия, Материнский, точковая Вариабельны Мышечная слабость, атаксия, 

атаксия, ретинит мутация митохондриального задержка психического развития, 
пигментный гена V комплекса деменция, судороги, 

дыхательной цепи периферическая нейропатия, 

пигментный ретинит 

Оптическая Материнский, точковая Подростковый Острая прогрессирующая потеря 

нейропатия Лебера мутация митохондриального возраст центрального зрения, 

гена 1 комплекса и старше двухсторонняя атрофия 

дыхательной цепи зрительного нерва, иногда 

(мужчины болеют в 3-4 раза сердечно-сосудистые 

чаще, чем женщины) и неврологические нарушения 

Прогрессирующая Заболевание спорадическое, Школьный Птоз, прогрессирующая наружная 

наружная делеция митохондриальной возраст офтальмоплегия 

офтальмоплегия ДНК и старше 

Синдром Заболевание спорадическое, От 4 до 20 лет Птоз, прогрессирующая наружная 

Кернса-Сейра делеция митохондриальной офтальмоплегия, атаксия, 

ДНК мышечная гипотония и слабость, 

нарушение сердечной 

проводимости, пигментный 

ретинит, низкий рост, тугоухость, 

гипогонадизм, иногда снижение 

интеллекта 

Синдром Пирсона Заболевание спорадическое, Период Бледность, вялость, сонливость, 

делеция митохондриальной новорожденное™ гипопластическая анемия 

ДНК с нейтро- и тромбоцитопенией, 

диарея,стеаторея, отставание 

физического развития, нарушение 

функции поджелудочной железы 

Митохондриальная Материнский,точковая Вариабельны Мышечная гипотония и слабость, 

(энцефало)миопатия мутация митохондриальной низкая переносимость физической 

ДНК. нагрузки, тошнота, рвота, вялость, 

Аутосомно-рецессивный, сонливость, головные боли, 

дефицит комплексов могут встречаться тугоухость, 

дыхательной цепи. нарушения функции сердца, 

Заболевание спорадическое, эндокринные расстройства, 

делеция митохондриальной периферическая нейропатия, 

ДНК отставание психического развития 

Фатальная Аутосомно-рецессивный, Первые дни Тяжелая общая слабость, вялость, 

младенческая дефицит IV комплекса и недели жизни респираторные нарушения, 

миопатия дыхательной цепи кардиомиопатия, поражение почек, 

тубулярные расстройства 



Доброкачественная Аутосомно-рецессивный, Первые дни Выраженная общая слабость, 

младенческая дефицит IV комплекса и недели жизни респираторные нарушения, 

миопатия дыхательной цепи постепенное самопроизвольное 

улучшение состояния 

Прогрессирующая Аутосомно-рецессивный, 6 мес - Прогрессирующее нарушение 

склерозирующая дефицит 3 года психического развития, судороги, 

полиодистрофия пируваткарбоксилазы, миоклонии, гипотония, атаксия, 

Альперса 1, III или IV комплекса гиперрефлексия, спастические 

дыхательной цепи парезы, рвота, снижение зрения и 

слуха, желтуха, цирроз печени 

Подострая Аутосомно-рецессивный, 6 мес - Отставание развития, вялость, 

некротизирующая дефицит 3 года сонливость, периодическая 

энцефаломиопатия пируваткарбоксилазы, расторможенность, гипотония, 

Лея 1 или IV комплекса спастика, пирамидные знаки. 

дыхательной цепи. повышение сухожильных 

Х-сцепленный рефлексов, судороги, миоклонии, 

рецессивный, дефицит тремор, дыхательные расстройства, 

пируватдегидрогеназного офтальмоплегия, птоз, нистагм, 

комплекса (Е,-а). потеря зрения и слуха 

Материнский, точковая 

мутация митохондриального 

гена V комплекса 

дыхательной цепи 

Мионейрогастро- Аутосомно-рецессивный, Вариабельны Хроническое нарушение питания, 

интестинальная множественные делеции (чаще 10-13 лет) боли в животе, рвота, диарея, птоз, 

энцефалопатия митохондриальной ДНК мышечная слабость, утомляемость, 

полинейропатия 

Врожденный Аутосомно-рецессивный, Первые Летаргия, судороги, 

лактат-ацидоз дефицит дни жизни дыхательные расстройства, рвота, 

пируватдегидрогеназного нарушение развития 

комплекса, 

пируваткарбоксилазы 

или комплексов 

дыхательной цепи. 

Материнский, точковая 

мутация одного 

из митохондриальных 

генов комплексов 

дыхательной цепи 

Трихополидистрофия Х-сцепленный Первые дни Нарушение развития, вялость, 

Менкеса рецессивный, дефект и недели жизни сонливость, отказ от пищи, 

мембранной АТФазы судороги, миоклонии, мышечная 

дистония, снижение зрения, 

аномалия волос (trichorexis nodosa) 

Синдром Барта Х-сцепленный Первые Задержка роста и психоречевого 

рецессивный недели жизни развития, миопатический синдром, 

кардиомиопатия, нейтропения, 

септические осложнения, 

3-метилглутаконовая ацидурия 

Клинические проявления м и т о х о н д р и 

а л ь н ы х б о л е з н е й , в п е р в у ю о ч е р е д ь , о б у 

с л о в л е н ы п о р а ж е н и е м н е р в н о й и м ы ш е ч 

н о й с и с т е м - р е с п и р а т о р н ы м и н е й р о д и -

с т р е с с - с и н д р о м о м , н а р у ш е н и е м п с и х о м о 

т о р н о г о р а з в и т и я , с у д о р о г а м и , а т а к с и е й , 

о ф т а л ь м о п л е г и е й , с н и ж е н и е м т о л е р а н т 

н о с т и к ф и з и ч е с к о й н а г р у з к е , м и о п а т и ч е -

с к и м с и н д р о м о м . Н е р е д к о в п а т о л о г и ч е 

с к и й п р о ц е с с в о в л е к а ю т с я д р у г и е о р г а н ы 

с р а з в и т и е м к а р д и о м и о п а т и и , н а р у ш е н и й 

с е р д е ч н о й п р о в о д и м о с т и , т у г о у х о с т и , ат

р о ф и и з р и т е л ь н ы х н е р в о в , п и г м е н т н о г о 

р е т и н и т а , к а т а р а к т ы , у в е л и ч е н и я р а з м е -

Т а б л и ц а 4 . 6 . 3 . (Продолжение) 
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р о в п е ч е н и , д и с ф у н к ц и и п о ч е ч н ы х к а н а л ь 

ц е в , с а х а р н о г о и н е с а х а р н о г о д и а б е т а , г и -

п о п а р а т и р е о з а , н а р у ш е н и я ф у н к ц и и щ и т о 

в и д н о й ж е л е з ы . Д е т и о б ы ч н о о т с т а ю т в 

ф и з и ч е с к о м и п о л о в о м р а з в и т и и . Х а р а к т е 

р и с т и к а о т д е л ь н ы х ф о р м м и т о х о н д р и а л ь -

н ы х з а б о л е в а н и й п р е д с т а в л е н а в т а б л . 

4 . 6 . 3 [ 3 7 , 4 6 ] . 

К биохимическим признакам м и т о -

х о н д р и а л ь н ы х б о л е з н е й о т н о с я т с я а ц и д о з 

с п о в ы ш е н и е м с о д е р ж а н и я в к р о в и м о л о ч 

н о й и п и р о в и н о г р а д н о й к и с л о т , с у в е л и ч е 

н и е м с о о т н о ш е н и я л а к т а т / п и р у в а т , р а з в и 

т и е к е т о н е м и и ( о с о б е н н о п о с л е е д ы и л и 

н а г р у з к и у г л е в о д а м и ) , у м е р е н н о е с н и ж е 

н и е у р о в н я о б щ е г о к а р н и т и н а , п о в ы ш е н и е 

п о ч е ч н о й э к с к р е ц и и о р г а н и ч е с к и х к и с л о т 

( м о л о ч н о й , 3 - м е т и л г л у т а к о н о в о й , т р и к а р 

б о н о в ы х к и с л о т ц и к л а К р е б с а , д и к а р б о н о -

в ы х к и с л о т ) . И н о г д а о т м е ч а ю т с я у в е л и ч е 

н и е с о д е р ж а н и я а м м и а к а в к р о в и , г и п о 

г л и к е м и я . В л е й к о ц и т а х и л и ф и б р о б л а с т а х 

о п р е д е л я е т с я с н и ж е н и е а к т и в н о с т и ф е р 

м е н т н ы х к о м п л е к с о в д ы х а т е л ь н о й ц е п и . 

Морфологическое исследование б и о -

п т а т а м ы ш е ч н о й т к а н и м е т о д о м с в е т о в о й 

м и к р о с к о п и и в ы я в л я е т х а р а к т е р н ы й ф е н о 

м е н « р в а н ы х » ( « ш е р о х о в а т ы х » ) к р а с н ы х 

в о л о к о н ( « r a g g e d » r e d f i b r e s , R R F ) и с н и ж е 

н и е г и с т о х и м и ч е с к о й а к т и в н о с т и ф е р м е н 

т о в д ы х а т е л ь н о й ц е п и , с в и д е т е л ь с т в у ю 

щ и х о м и т о х о н д р и а л ь н о й н е д о с т а т о ч н о с т и . 

П р и э л е к т р о н н о й м и к р о с к о п и и в и з у а л и з и 

р у ю т с я а н о м а л и и с т р о е н и я и ч и с л а м и т о 

х о н д р и й . В л е й к о ц и т а х м о г у т б ы т ь о б н а р у 

ж е н ы ц и т о х и м и ч е с к и е п р и з н а к и д и с ф у н к 

ц и и м и т о х о н д р и й в в и д е с н и ж е н и я а к т и в 

н о с т и м и т о х о н д р и а л ь н ы х ф е р м е н т о в [ 2 5 ] . 

Молекулярно-генетические исследо

вания. М у т а ц и и м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К -

д е л е ц и и и л и д у п л и к а ц и и , т о ч к о в ы е м у т а 

ц и и , м н о ж е с т в е н н ы е д е л е ц и и , к о л и ч е с т 

в е н н ы е а н о м а л и и Д Н К - о п р е д е л я ю т с я , 

г л а в н ы м о б р а з о м , в о б р а з ц а х м ы ш е ч н о й 

т к а н и м е т о д а м и п о л и м е р а з н о й ц е п н о й р е 

а к ц и и и г и б р и д и з а ц и и in situ. 

О б н а р у ж е н и е к а к о г о - л и б о в и д а м и т о 

х о н д р и а л ь н о й м у т а ц и и с д о с т а т о ч н о в ы с о 

к и м с о о т н о ш е н и е м а н о м а л ь н о й и н о р м а л ь 

н о й м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К п о д т в е р ж д а е т 

д и а г н о з м и т о х о н д р и а л ь н о г о з а б о л е в а н и я 

и л и с и н д р о м а . О т с у т с т в и е м и т о х о н д р и а л ь 

н о й м у т а ц и и п о л н о с т ь ю н е и с к л ю ч а е т д и 

а г н о з м и т о х о н д р и а л ь н о й б о л е з н и , в с в я з и 

с т р у д н о с т ь ю о б н а р у ж е н и я о т д е л ь н ы х р е д 

к и х м у т а ц и й , м о з а и ч н о с т ь ю п о р а ж е н и я 

к л е т о к и т к а н е й . В то же в р е м я п о д о б н а я 

с и т у а ц и я п о з в о л я е т п р е д п о л а г а т ь у б о л ь 

н о г о н а л и ч и е п а т о л о г и и , с в я з а н н о й с м у т а 

ц и е й я д е р н о й Д Н К , что т р е б у е т п р о в е д е 

н и я с п е ц и а л ь н ы х м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х и с 

с л е д о в а н и й я д е р н о г о г е н о м а . 

П р и д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й д и а г н о с т и к е 

с л е д у е т у ч и т ы в а т ь ш и р о к и й к р у г п а т о л о г и 

ч е с к и х с о с т о я н и й : н е р в н о - м ы ш е ч н ы е з а б о 

л е в а н и я , м и а с т е н и ю , б о л е з н и о б м е н а ж и р 

н ы х к и с л о т , о р г а н и ч е с к и е а ц и д е м и и , к а р -

д и о м и о п а т и и , а у т о и м м у н н ы й п о л и э н д о 

к р и н н ы й с и н д р о м I I т и п а , с а х а р н ы й д и а б е т 

н е м и т о х о н д р и а л ь н о г о г е н е з а , р а с с е я н н ы й 

с к л е р о з , и н с у л ь т ы и н о г о п р о и с х о ж д е н и я , 

п о с л е д с т в и я п е р и н а т а л ь н о г о п о р а ж е н и я 

н е р в н о й с и с т е м ы и д р . 

Лечение д е т е й , с т р а д а ю щ и х м и т о х о н д -

р и а л ь н ы м и з а б о л е в а н и я м и , о б у с л о в л е н 

н ы м и д е ф е к т а м и э л е к т р о н н о г о т р а н с п о р т а 

и о к и с л и т е л ь н о г о ф о с ф о р и л и р о в а н и я , 

д о л ж н о б ы т ь к о м п л е к с н ы м , в к л ю ч а ю щ и м 

с о о т в е т с т в у ю щ у ю д и е т о т е р а п и ю и и с п о л ь 

з о в а н и е л е к а р с т в е н н ы х с р е д с т в . С о ч е т а н -

н о е н а з н а ч е н и е п р е п а р а т о в , д и ф ф е р е н ц и 

р о в а н н о в л и я ю щ и х н а р а з н ы е э т а п ы э н е р 

г е т и ч е с к о г о м е т а б о л и з м а , о к а з ы в а е т с и -

н е р г и ч н о е д е й с т в и е и , к а к п р а в и л о , д е м о н 

с т р и р у е т б о л е е в ы с о к и й п о л о ж и т е л ь н ы й 

э ф ф е к т п о с р а в н е н и ю с м о н о т е р а п и е й от

д е л ь н ы м и л е к а р с т в е н н ы м и п р е п а р а т а м и 

[ 4 6 , 4 9 , 5 3 ] . 

Д и е т и ч е с к и е р е к о м е н д а ц и и з а к л ю ч а ю т 

ся в у м е н ь ш е н и и с о д е р ж а н и я у г л е в о д о в в 

п и щ е в о м р а ц и о н е д о 1 0 г/кг ( в а р и а н т д и е 

т ы № 9 ) , п о с к о л ь к у в ы с о к о е п о т р е б л е н и е 

л е г к о у с в о я е м ы х у г л е в о д о в п р и н а р у ш е н и и 

ф у н к ц и и д ы х а т е л ь н о й ц е п и я в л я е т с я ф а к 

т о р о м , у с и л и в а ю щ и м д е ф е к т э н е р г е т и ч е 

с к о г о о б м е н а . 
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С р е д и л е к а р с т в е н н ы х с р е д с т в - е с т е с т 

в е н н ы х п е р е н о с ч и к о в э л е к т р о н о в - п р е д п о ч 

т е н и е о т д а е т с я к о э н з и м у Q 1 0 ( 9 0 - 2 0 0 мг/сут 

не м е н е е 6 м е с ) , п р е п а р а т а м я н т а р н о й к и с 

л о т ы ( 5 м г / к г / с у т в т е ч е н и е 3 - 4 д н е й , 

3 - 4 д н я - п е р е р ы в , о б щ а я п р о д о л ж и т е л ь 

н о с т ь к у р с а т е р а п и и - 3 м е с ) и ц и т о х р о м у С 

(4 мл в/м и л и в/в е ж е д н е в н о , 3 - 4 к у р с а по 

10 и н ъ е к ц и й в г о д ) . 

С р е д и к о ф а к т о р о в ф е р м е н т н ы х р е а к 

ц и й э н е р г е т и ч е с к о г о о б м е н а н а и б о л ь 

ш е е п р и м е н е н и е н а ш л и н и к о т и н а м и д 

( 6 0 - 1 0 0 м г / с у т ) , в и т а м и н ы В ь В 2 , В 6 

( 1 0 - 2 0 м г / с у т ) , б и о т и н ( 1 - 5 м г / с у т ) , л и п о е -

в а я к и с л о т а ( 5 0 - 1 0 0 м г / с у т ) , п р е п а р а т ы 

L - к а р н и т и н а ( э л ь к а р 2 5 - 3 0 мг/кг/сут) . Д л я 

б о р ь б ы с л а к т а т - и п и р у в а т - а ц и д о з о м и с 

п о л ь з у е т с я д и м е ф о с ф о н ( 3 0 м г / к г и л и 

1 мл/5 кг 3 р а з а в д е н ь в т е ч е н и е 1 м е с ) . 

Н а з н а ч а ю т с я а н т и о к с и д а н т ы : в и т а м и н ы Е 

( 1 0 0 - 2 0 0 м г / с у т ) , С ( 5 0 0 м г / с у т ) , б и о ф л а в о -

н о и д ы . 

4 . 6 . 9 . П е р о к с и с о м н ы е б о л е з н и 

Общая характеристика 

и классификация 

В н е д р е н и е д о с т и ж е н и й м о л е к у л я р н о й 

г е н е т и к и , и м м у н о л о г и и , а н а л и т и ч е с к о й 

б и о х и м и и , м о р ф о л о г и и и д р у г и х ф у н д а 

м е н т а л ь н ы х д и с ц и п л и н п р и в е л о к в ы д е л е 

н и ю и з н е д и ф ф е р е н ц и р о в а н н ы х с о с т о я н и й 

ц е л о г о к л а с с а н о в ы х з а б о л е в а н и й , с в я з а н 

н ы х с и з м е н е н и е м с т р у к т у р ы и ф у н к ц и и 

в н у т р и к л е т о ч н ы х о б р а з о в а н и й - л и з о с о м , 

м и т о х о н д р и й , п е р о к с и с о м , т а к н а з ы в а е м ы х 

« б о л е з н е й к л е т о ч н ы х о р г а н е л л » . 

Б л а г о д а р я и з у ч е н и ю с т р у к т у р ы и ф у н к 

ц и и с у б к л е т о ч н ы х о б р а з о в а н и й п р и р а з 

л и ч н о й п а т о л о г и и ч е л о в е к а с т а л о в о з м о ж 

н ы м в ы д е л и т ь б о л е з н и м и т о х о н д р и й , л и -

з о с о м н ы е б о л е з н и , п е р о к с и с о м н ы е б о л е з 

н и . О д н а к о , е с л и и з у ч е н и е п е р в ы х д в у х 

к л а с с о в з а б о л е в а н и й с у щ е с т в е н н о п р о 

г р е с с и р у е т , т о и с с л е д о в а н и ю п е р о к с и с о м -

н ы х б о л е з н е й у д е л я е т с я н е д о с т а т о ч н о е 

в н и м а н и е [ 5 4 ] . 

П е р о к с и с о м ы , и л и м и к р о т е л ь ц а , ш и р о к о 

п р е д с т а в л е н ы в к л е т к а х всех т к а н е й ч е л о в е 

ка, з а и с к л ю ч е н и е м э р и т р о ц и т о в . О н и пред

с т а в л я ю т с о б о й к р у г л ы е и л и о в а л ь н ы е о б р а 

з о в а н и я , д и а м е т р к о т о р ы х к о л е б л е т с я о т 

0 , 2 - 1 м к м (в к л е т к а х п е ч е н и и почек) до 

0 , 1 - 0 , 2 м к м (в а м н и о ц и т а х и ф и б р о б л а с т а х ) . 

В п е р о к с и с о м а х и м е е т с я о к о л о 4 0 т и п о в 

ф е р м е н т о в , п р и н и м а ю щ и х в а ж н е й ш е е 

у ч а с т и е в о к и с л и т е л ь н о м м е т а б о л и з м е 

к л е т к и , о б м е н е ж е л ч н ы х к и с л о т , ж и р н ы х 

к и с л о т , х о л е с т е р и н а , п р о ц е с с а х г л ю к о н е о -

г е н е з а [ 5 5 ] . П е р о к с и с о м ы и г р а ю т в а ж н у ю 

р о л ь в з а щ и т е к л е т о к от о б р а з у ю щ е г о с я в 

и х м а т р и к с е а т о м а р н о г о к и с л о р о д а ( р е 

з у л ь т а т р а з л о ж е н и я п е р е к и с и в о д о р о д а ) 

[ 5 6 ] . Д о л я п е р о к с и с о м н о г о п о г л о щ е н и я к и 

с л о р о д а с о с т а в л я е т о к о л о 2 0 % с у м м а р н о 

г о п о т р е б л е н и я к и с л о р о д а в п е ч е н и . Ф е р 

м е н т ы п е р о к с и с о м и с п о л ь з у ю т к и с л о р о д 

д л я о к и с л е н и я р а з л и ч н ы х с у б с т р а т о в , п р о 

д у ц и р у я п е р е к и с ь в о д о р о д а . И з б ы т о к п е 

р е к и с и в о д о р о д а м о ж е т б ы т ь о п а с е н д л я 

к л е т к и , о д н а к о , б л а г о д а р я н а л и ч и ю в п е р о 

к с и с о м а х о с о б о г о ф е р м е н т а - к а т а л а з ы , -

б ы с т р о р а з л а г а ю щ е г о п е р е к и с ь в о д о р о д а , 

п р е д у п р е ж д а е т с я п о в р е ж д е н и е к л е т о к , а 

п р и с у т с т в и е с у п е р о к с и д д и с м у т а з ы з а щ и 

щ а е т к л е т к у о т д р у г о г о т о к с и ч е с к о г о с о 

е д и н е н и я к и с л о р о д а - с у п е р о к с и д а н и о н а . 

П е р о к с и с о м ы и г р а ю т ч р е з в ы ч а й н о в а ж 

н у ю р о л ь в к а т а б о л и з м е п о л и а м и н о в , п р о 

ц е с с а х « п е р о к с и с о м н о г о д ы х а н и я » , [3-окис-

л е н и и о ч е н ь д л и н н о ц е п о ч е ч н ы х ( 2 4 - 2 6 у г 

л е р о д н ы х а т о м о в и б о л е е ) и д и к а р б о н о в ы х 

ж и р н ы х к и с л о т ( С 2 6 и б о л е е ) . Э т и к и с л о т ы 

о б ы ч н о п о с т у п а ю т с п и щ е й и , п о с к о л ь к у 

о н и н е в х о д я т в с о с т а в ч е л о в е ч е с к и х л и п и 

д о в , п о д л е ж а т р а з р у ш е н и ю . К н и м о т н о 

с и т с я , в ч а с т н о с т и , ф и т а н о в а я к и с л о т а , с о 

д е р ж а щ а я с я в р а с т е н и я х . П е р о к с и с о м н о е 

о к и с л е н и е о ч е н ь д л и н н о ц е п о ч е ч н ы х ж и р 

н ы х к и с л о т с у ч а с т и е м п е р о к с и с о м н о г о 

ф е р м е н т а - а ц и л - К о А - о к с и д а з ы - п р о и с х о 

д и т в п е ч е н и , ж и р о в о й т к а н и , п о ч к а х , к и 

ш е ч н и к е , л е г к и х , с е л е з е н к е , н а д п о ч е ч н и 

ках. В п е р о к с и с о м а х н а б л ю д а ю т с я д е г р а 

д а ц и я н е к о т о р ы х к с е н о б и о т и к о в , с о д е р ж а -
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щ и х а ц е т а л ь ф о с ф а т и д ы , и к а т а б о л и з м 

п р о с т а г л а н д и н о в . 

В а ж н а я р о л ь п р и н а д л е ж и т п е р о к с и с о -

м а м в п р о ц е с с а х с и н т е з а н е к о т о р ы х ж и з 

н е н н о н е о б х о д и м ы х д л я о р г а н и з м а с о е д и 

н е н и й , н а п р и м е р , п л а з м а л о г е н о в . Э т о ф о -

с ф о л и п и д ы , в к о т о р ы х ж и р н ы е к и с л о т ы 

о б ъ е д и н е н ы с г л и ц е р и н о м н е э ф и р н о й 

( е н о л ь н о й ) , а а л ь г и д н о й с в я з ь ю . О н и с о 

с т а в л я ю т о т 5 д о 2 0 % ф о с ф о л и п и д о в к л е 

т о ч н ы х м е м б р а н и н е о б х о д и м ы д л я ф о р 

м и р о в а н и я н е р в н о й т к а н и . П л а з м а л о г е н ы 

з а щ и щ а ю т к л е т к и о т с в о б о д н ы х р а д и к а 

л о в к и с л о р о д а . П е р о к с и с о м ы у ч а с т в у ю т в 

т р а н с а м и н и р о в а н и и г л и о к с и л а т о в , к о т о 

р ы е о б р а з у ю т с я и з г л и к о л а т а п р и у ч а с т и и 

п е р о к с и с о м н о й о к с и д а з ы и м о г у т в д а л ь 

н е й ш е м м е т а б о л и з и р о в а т ь с я д о щ а в е л е 

в о й к и с л о т ы . Н а с л е д с т в е н н ы й д е ф и ц и т 

ф е р м е н т а а л а н и н г л и о к с и л а т а м и н о т р а н с -

ф е р а з ы в п е р о к с и с о м а х п е ч е н и в е д е т к 

р а з в и т и ю г и п е р о к с а л у р и и I т и п а , т а к к а к 

г л и о к с и л а т п р и э т о м п р е о б р а з у е т с я в щ а 

в е л е в у ю к и с л о т у . 

В с в я з и с м н о г о о б р а з и е м ф у н к ц и й п е р о -

к с и с о м с т а н о в и т с я о ч е в и д н ы м , что н а р у 

ш е н и е о д н о й и л и н е с к о л ь к и х м е т а б о л и ч е 

с к и х ф у н к ц и й м о ж е т с т а т ь п р и ч и н о й в о з 

н и к н о в е н и я п е р о к с и с о м н ы х б о л е з н е й [ 5 7 ] . 

Классификация пероксисомных 

болезней 

Д о н а с т о я щ е г о в р е м е н и н е т е д и н о й 

к л а с с и ф и к а ц и и п е р о к с и с о м н ы х б о л е з н е й . 

Э т о о б ъ я с н я е т с я к а к м а л о й и з у ч е н н о с т ь ю 

ф у н к ц и й п е р о к с и с о м , т а к и о т с у т с т в и е м 

е д и н о г о к р и т е р и я , к о т о р ы й м о ж н о б ы л о б ы 

п о л о ж и т ь в о с н о в у к л а с с и ф и к а ц и и . П о п ы т 

к и и с п о л ь з о в а т ь д л я о б о с н о в а н и я к л а с с и 

ф и к а ц и и м о р ф о л о г и ч е с к и й к р и т е р и й (от

с у т с т в и е и л и н а л и ч и е п е р о к с и с о м в клет

ках) о к а з а л и с ь б е з у с п е ш н ы м и . 

В п о с л е д н и е г о д ы в е д у т с я и с с л е д о в а 

н и я , н а п р а в л е н н ы е н а п р и м е н е н и е в каче

с т в е о с н о в о п о л а г а ю щ и х к р и т е р и е в п е р о к 

с и с о м н ы х б о л е з н е й п е р в и ч н ы х б и о х и м и ч е 

с к и х и г е н н ы х д е ф е к т о в . 

К н а с т о я щ е м у в р е м е н и в о с н о в у р а з д е 

л е н и я п е р о к с и с о м н ы х б о л е з н е й п о л о ж е н ы 

д в а к р и т е р и я - м о р ф о л о г и ч е с к и й ( о т с у т с т 

в и е и л и н а л и ч и е п е р о к с и с о м в п е ч е н и ) и 

б и о х и м и ч е с к и й ( н а р у ш е н и е о д н о й и л и н е 

с к о л ь к и х ф у н к ц и й п е р о к с и с о м ) , к о т о р ы е 

н е о б х о д и м о о ц е н и в а т ь в к а ж д о м с л у ч а е 

о д н о в р е м е н н о . Э т о п о з в о л я е т в ы д е л и т ь 

т р и г р у п п ы п е р о к с и с о м н ы х б о л е з н е й : 

1-я группа - б о л е з н и , с в я з а н н ы е с г е 

н е р а л и з о в а н н ы м н а р у ш е н и е м б и о л о г и ч е 

с к и х ф у н к ц и й п е р о к с и с о м и о т с у т с т в и е м 

и л и з н а ч и т е л ь н ы м у м е н ь ш е н и е м к о л и ч е 

с т в а п е р о к с и с о м в п е ч е н и . К э т о м у к л а с 

с у о т н о с я т с я с и н д р о м Ц е л л ь в е г е р а , и н 

ф а н т и л ь н а я ф о р м а б о л е з н и Р е ф с у м а , н е -

о н а т а л ь н а я а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и я , т о 

ч е ч н а я о с т е х о н д р о д и с п л а з и я , р я д ф о р м 

а м а в р о з а Л е б е р а , г и п е р п и п е к о л л о в а я 

а ц и д е м и я и д р . 

2-я группа - з а б о л е в а н и я , о б у с л о в л е н 

н ы е н а р у ш е н и е м н е с к о л ь к и х б и о л о г и ч е с к и х 

ф у н к ц и й п е р о к с и с о м п р и н о р м а л ь н о м к о л и 

ч е с т в е п е р о к с и с о м в п е ч е н и . К н и м о т н о с я т 

с я ц е л л ь в е г е р о п о д о б н ы й с и н д р о м , с и н д р о м 

н е д о с т а т о ч н о с т и б и ф у н к ц и о н а л ь н о г о б е л 

ка, с и н д р о м п с е в д о ц е л л ь в е г е р а и д р . 

3-я группа - в к л ю ч а е т б о л е з н и , п р и к о 

т о р ы х н а р у ш е н а о д н а б и о л о г и ч е с к а я 

ф у н к ц и я п е р о к с и с о м и и м е е т с я н о р м а л ь 

н о е с о д е р ж а н и е п е р о к с и с о м в п е ч е н и . К 

и х р а з р я д у о т н о с я т с я Х - с ц е п л е н н а я а д р е 

н о л е й к о д и с т р о ф и я , б о л е з н ь Р е ф с у м а 

( в з р о с л ы й т и п ) , н е о н а т а л ь н а я п с е в д о л е й -

к о д и с т р о ф и я , п е р в и ч н а я г и п е р о к с а л у р и я 

I т и п а и д р . 

Э т а р а б о ч а я к л а с с и ф и к ц и я н о с и т в р е 

м е н н ы й х а р а к т е р и п о м е р е р а с ш и р е н и я 

н а ш и х з н а н и й б у д е т п о д в е р г а т ь с я д а л ь 

н е й ш и м у с о в е р ш е н с т в о в а н и я м . 

Р а с п р о с т р а н е н н о с т ь п е р о к с и с о м н ы х б о 

л е з н е й в п о п у л я ц и и в с р е д н е м с о с т а в л я е т 

1 : 25 0 0 0 - 1 : 50 0 0 0 [ 5 8 ] , о д н а к о п р е д с т а в 

л е н н ы е д а н н ы е н е о т р а ж а ю т и с т и н н о й р а с 

п р о с т р а н е н н о с т и п а т о л о г и и , т а к к а к д и а г 

н о с т и к а э т и х з а б о л е в а н и й д о с и х п о р в ы 

з ы в а е т т р у д н о с т и и о н и п о - н а с т о я щ е м у н е 

р а с п о з н а ю т с я . 
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С р е д и н а с л е д с т в е н н ы х ф о р м п е р о к с и 

с о м н ы х з а б о л е в а н и й , с в я з а н н ы х с г е н е р а 

л и з о в а н н ы м н а р у ш е н и е м ф у н к ц и й п е р о к 

с и с о м , н а и б о л ь ш и й у д е л ь н ы й в е с п р и н а д 

л е ж и т с и н д р о м у Ц е л л ь в е г е р а , н е о н а т а л ь -

н о й а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и и и и н ф а н т и л ь 

н о й ф о р м е б о л е з н и Р е ф с у м а , о б о з н а ч а е 

м ы х к а к с и н д р о м ы н а р у ш е н н о г о б и о г е н е 

з а п е р о к с и с о м [ 5 9 ] . П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о 

т а д е ф е к т о в н а р у ш е н н о г о б и о г е н е з а п е 

р о к с и с о м с о с т а в л я е т 1 : 5 0 0 ООО р о ж д е 

н и й [ 6 0 ] . 

4.6.9.1. Синдром Целльвегера 

С и н д р о м Ц е л л ь в е г е р а , и л и ц е р е б р о г е -

п а т о р е н а л ь н ы й с и н д р о м , - о п и с а н в п е р 

в ы е P . B o w e n et a l . в 1 9 6 4 г. 

Ч а с т о т а с и н д р о м а к о л е б л е т с я о т 

1 : 25 0 0 0 - 1 : 1 0 0 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х [ 5 8 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в 

н ы й . 

В ы д е л я ю т ч е т ы р е т и п а с и н д р о м а Ц е л л ь 

в е г е р а : 1) с и н д р о м Ц е л л ь в е г е р а - т и п I 

( O M I M 2 1 4 1 0 0 ) , г е н к о т о р о г о л о к а л и з о в а н 

н а х р о м о с о м е 7 q 2 1 - q 2 2 ; р а з в и т и е п а т о л о 

г и и с в я з а н о с д е ф е к т а м и г е н о в Р Е Х 1 , 

Z W S 1 , 6 0 2 1 3 6 , р ; 2 ) с и н д р о м Ц е л л ь в е г е р а - Н 

( O M I M 1 7 0 9 9 5 ) , г е н к о т о р о г о л о к а л и з о в а н 

н а х р о м о с о м е 1 р 2 2 - р 2 1 ; р а з в и т и е з а б о л е 

в а н и я с в я з а н о с д е ф е к т а м и г е н о в Р Х М Р 1 , 

Р М Р 7 0 , к о д и р у ю щ и х п е р о к с и с о м н ы й м е м 

б р а н н ы й б е л о к 1 (М = 7 0 к Д ) , и н е д о с т а т к о м 

э т о г о б е л к а ; 3 ) с и н д р о м Ц е л л ь в е г е р а - Ш 

( O M I M 1 7 0 9 9 3 ) , г е н к о т о р о г о к а р т и р о в а н 

н а х р о м о с о м е 8 q 2 1 . 1 ( д е ф е к т ы г е н о в 

Р Х М Р З , P A F 1 , Р М Р 3 5 , р ) . П а т о г е н е з э т о г о 

т и п а з а б о л е в а н и я с в я з а н с н е д о с т а т о ч н о 

с т ь ю п е р о к с и с о м н о г о ф а к т о р а 1 ( P A F 1), 

н а к о п л е н и е м д л и н н о ц е п о ч е ч н ы х ж и р н ы х 

к и с л о т в с ф и н г о м и е л и н а х с ы в о р о т к и к р о 

в и , о т с у т с т в и е м п е р о к с и с о м в ф и б р о б л а -

с т а х к о ж и ; 4 ) с и н д р о м Ц е л л ь в е г е р а , с м е 

ш а н н ы й т и п ( O M I M 2 1 4 1 1 0 ) , п р и к о т о р о м 

н а б л ю д а ю т с я м н о ж е с т в е н н ы е г е н н ы е д е 

ф е к т ы . Т а к и м о б р а з о м , п а т о г е н е з з а б о л е 

в а н и я с в я з а н с г е н е р а л и з о в а н н ы м н а р у ш е 

н и е м ф у н к ц и й п е р о к с и с о м в с л е д с т в и е и х 

о т с у т с т в и я и л и з н а ч и т е л ь н о г о д е ф и ц и т а . 

П р и с и н д р о м е Ц е л л ь в е г е р а н е а к т и в н ы п о 

к р а й н е й м е р е пять г р у п п ф е р м е н т о в : 1 ) д и -

г и д р о а ц е т о н ф о с ф а т а ц и л т р а н с ф е р а з а 

( с и н т е з п л а з м а л о г е н о в ) , 2 ) о к с и д а з а ф и т а -

н о в о й к и с л о т ы , 3 ) ф е р м е н т ы |3-окисления 

ж и р н ы х к и с л о т , 4 ) ф е р м е н т ы д е г р а д а ц и и 

п и п е к о л и н о в о й к и с л о т ы , 5 ) ф е р м е н т ы к а 

т а б о л и з м а ж е л ч н ы х к и с л о т . В с л е д с т в и е 

г л у б о к и х р а с с т р о й с т в ф у н к ц и й п е р о к с и с о м 

н а б л ю д а е т с я м у л ь т и с и с т е м н о е п о р а ж е н и е 

о р г а н о в [ 6 1 ] . 

Клиническая картина х а р а к т е р и з у е т с я 

з а д е р ж к о й ф и з и ч е с к о г о и у м с т в е н н о г о раз

в и т и я , м н о ж е с т в е н н ы м и в р о ж д е н н ы м и д е 

ф е к т а м и ( н а п р и м е р , п о л и к и с т о з почек, в р о 

ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а ) , о т с у т с т в и е м с о с а 

т е л ь н о г о р е ф л е к с а , м ы ш е ч н о й г и п о т о н и е й , 

с у д о р о г а м и , г е п а т о м е г а л и е й , ж е л т у х о й , к а 

т а р а к т о й , п и г м е н т н о й р е т и н о п а т и е й , нару

ш е н и я м и м о т о р и к и , а р е ф л е к с и е й , к а р д и о -

м и о п а т и е й , ф и б р о з о м п е ч е н и и п о ч е ч н ы м 

к и с т о з о м . 

Ч а с т о т а о т д е л ь н ы х к л и н и ч е с к и х п р и з н а 

к о в с и н д р о м а Ц е л л ь в е г е р а п р е д с т а в л е н а в 

т а б л . 4 . 6 . 4 . 

П р и з н а к и Частота (в %) 

Выступающий лоб 97-100 
Мышечная гипотония 99-100 
Гипо- и арефлексия 98-100 
Поликистоз почек 93-98 
Гипоплазия надбровных дуг 93-100 
Судороги 90-92 
Аномалии головного мозга 89-92 
Затруднения при глотании 87-96 
Низкорасположенная 
или широкая спинка носа 80-100 
Эпикант 78-92 
Микрогнатия 100 
Катаракта или помутнение роговицы 84-86 
Глаукома 56-58 
Нарушение пигментации сетчатки 38-40 
Бледность диска зрительного нерва 70-74 
Гепатомегалия 66-78 
Гипертелоризм 54-57 
Крипторхизм 50-53 
Врожденные пороки сердца 37-44 
Пренатальная гипоплазия 25-27 
Гипоспадия 18-21 
Нарушение слуха 37-40 
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К х а р а к т е р н ы м п р и з н а к а м о т н о с я т с я че-

р е п н о - л и ц е в ы е а н о м а л и и - в ы с о к и й л о б , 

ш и р о к и е о т к р ы т ы е р о д н и ч к и , э п и к а н т , де

ф о р м а ц и я у ш е й , м и к р о г н а т и я , а т р о ф и я з р и 

т е л ь н о г о н е р в а , п о м у т н е н и е х р у с т а л и к а и 

р о г о в и ц ы , г л а у к о м а . В п е р в ы е м е с я ц ы ж и з 

н и д е т е й о т м е ч а е т с я р е з к а я з а д е р ж к а ф и з и 

ч е с к о г о и н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я . 

Н а р я д у с э т и м н а б л ю д а ю т с я с т о й к а я ж е л т у 

ха, п р и з н а к и а д р е н а л о в о й н е д о с т а т о ч н о с т и 

- о т с у т с т в и е п о д ъ е м а с о д е р ж а н и я к о р т и з о 

ла в к р о в и в о т в е т на в в е д е н и е А К Т Г . 

С о с т о р о н ы ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с 

т е м ы п р и п а т о м о р ф о л о г и ч е с к о м и г и с т о 

х и м и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и в ы я в л я е т с я з а 

д е р ж к а м и е л и н и з а ц и и н е й р о н о в , к о т о р а я 

с о ч е т а е т с я с их г е т е р о т о п и е й и н а к о п л е н и 

е м с у д а н о ф и л ь н ы х л и п и д о в в а с т р о ц и т а х . 

Н а р у ш е н и е п р о ц е с с о в м и г р а ц и и н е й р о н о в 

с о п р о в о ж д а е т с я р а з в и т и е м м и к р о г и р и и 

( с о ч е т а н и е м а л ы х р а з м е р о в м о з г о в ы х и з 

в и л и н с о з н а ч и т е л ь н о у в е л и ч е н н ы м и х 

ч и с л о м ) и п а х и г и р и и ( п а т о л о г и ч е с к о е 

у т о л щ е н и е и у п л о т н е н и е и з в и л и н м о з г а ) . 

В т к а н я х в ы я в л я ю т с я о т л о ж е н и я н а с ы щ е н 

н ы х и м о н о н е н а с ы щ е н н ы х ж и р н ы х к и с л о т 

с о ч е н ь д л и н н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю 

(С 2 4-Сзо), в т о м ч и с л е ф и т а н о в о й . В п е ч е 

н и , п о ч к а х , м о з г е с н и ж е н о с о д е р ж а н и е 

п л а з м а л о г е н о в , и н о г д а д о в о л ь н о з н а ч и 

т е л ь н о ( д о 1 0 % о т н о р м ы ) . 

В ы р а ж е н н ы х с т р у к т у р н ы х и з м е н е н и й 

м и т о х о н д р и й о б ы ч н о н е н а б л ю д а е т с я . 

Н а и б о л е е х а р а к т е р н ы м г и с т о л о г и ч е 

с к и м п р и з н а к о м с и н д р о м а Ц е л л ь в е г е р а 

с ч и т а е т с я о т с у т с т в и е и л и з н а ч и т е л ь н о е 

у м е н ь ш е н и е ч и с л а п е р о к с и с о м в п р и ж и з 

н е н н ы х б и о п т а т а х п е ч е н и и л и т к а н я х д р у 

г и х в н у т р е н н и х о р г а н о в . 

И з м е н е н и я в н у т р е н н и х о р г а н о в и в е д у 

щ и х с и с т е м о т л и ч а ю т с я р а з н о о б р а з и е м и 

р а з л и ч н о й с т е п е н ь ю т я ж е с т и . И з м е н е н и я 

п е ч е н и в в и д е м е л к о у з л о в о г о ц и р р о з а о б 

н а р у ж и в а ю т с я у 3 7 % б о л ь н ы х , я в л е н и я 

х о л е с т а з а - у 5 9 % . М о р ф о л о г и ч е с к и е н а 

р у ш е н и я п о ч е к х а р а к т е р и з у ю т с я р а з в и т и 

е м к и с т - о т н е б о л ь ш и х р а з м е р о в ( м и к р о 

к и с т ы ) д о к и с т о г р о м н ы х р а з м е р о в , к о т о 

р ы е л о к а л и з у ю т с я к а к в г л о м е р у л а х , т а к и 

в п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц а х . У п л о д о в к и с т ы п о 

ч е к в с т р е ч а ю т с я в 1 0 0 % с л у ч а е в . В н а д п о 

ч е ч н и к а х р а з в и в а ю т с я п л а с т и н ч а т ы е л и -

п и д н ы е о т л о ж е н и я . И з м е н е н и я с к е л е т а , 

ч а щ е в с е г о в в и д е т о ч е ч н о й к а л ь ц и ф и к а -

ц и и н а д к о л е н н и к а и с и н х о н д р о з а в е р т -

л у ж н ы х в п а д и н , н а б л ю д а ю т с я п о ч т и у п о 

л о в и н ы б о л ь н ы х . В р о ж д е н н ы е п о р о к и 

с е р д ц а и с о с у д о в ( д е ф е к т ы м е ж ж е л у д о ч 

к о в о й п е р е г о р о д к и , а о р т ы ) о т м е ч а ю т с я у 

о д н о й т р е т и б о л ь н ы х . И з р е д к а в ы я в л я ю т 

а п л а з и ю т и м у с а . 

Лабораторные и инструментальные 

исследования. В к р о в и и т к а н я х о б н а р у 

ж и в а ю т п о в ы ш е н и е о б щ е й ж е л е з о с в я з ы -

в а ю щ е й с п о с о б н о с т и с ы в о р о т к и к р о в и и л и 

с ы в о р о т о ч н о г о ж е л е з а и г и п е р п и п е к о л о -

в у ю а ц и д е м и ю . 

П р и и с с л е д о в а н и и к р о в и о п р е д е л я ю т с я 

п о в ы ш е н и е ж и р н ы х к и с л о т с о ч е н ь д л и н 

н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю ( C 2 6 / C 2 2 ) , ж е л ч н ы х 

к и с л о т , ф и т а н о в о й к и с л о т ы и с н и ж е н и е ак

т и в н о с т и р я д а к л ю ч е в ы х ф е р м е н т о в ( д и -

г и д р о к с и а ц е т о н - ф о с ф а т а ц и л т р а н с ф е р а -

з ы , а л к и л д и г и д р о к с и а ц е т о н - ф о с ф а т с и н т а -

з ы , а ц и л - К о а - о к с и д а з ы , т и о л а з ы , к а т а л а -

з ы , б и ф у н к ц и о н а л ь н о г о б е л к а и д р . ) . Д л я 

д и а г н о с т и к и о с о б е н н о в а ж н о о б н а р у ж е н и е 

в к л е т к а х ж и р н ы х к и с л о т с о ч е н ь д л и н н о й 

у г л е р о д н о й ц е п ь ю ( г а з о в а я и л и т а н д е м н а я 

х р о м а т о - м а с с - с п е к т р о м е т р и я ) . 

В к а ч е с т в е д и а г н о с т и ч е с к о г о т е с т а п р и 

с и н д р о м е Ц е л л ь в е г е р а п р е д л о ж е н о о п р е 

д е л е н и е а к т и в н о с т и д и г и д р о а ц е т о н - ф о с -

ф а т р а н с ф е р а з ы в ф и б р о б л а с т а х к о ж и . Н а 

р у ш е н н ы й с и н т е з ф а к т о р а а к т и в а ц и и 

т р о м б о ц и т о в ( Ф А Т ) , с о п р о в о ж д а ю щ и й с я 

с н и ж е н и е м с о д е р ж а н и я т р о м б о ц и т о в в 

к р о в и т а к ж е д о л ж е н у ч и т ы в а т ь с я в д и а г н о 

с т и к е с и н д р о м а . 

С о о т н о ш е н и е л а к т а т / п и р у в а т и б е т а -

г и д р о к с и б у т и р а т / а ц е т о а ц е т а т о б ы ч н о н е 

н а р у ш е н о . В р я д е с л у ч а е в о б н а р у ж и в а е т с я 

н а р у ш е н и е с о о т н о ш е н и я м е ж д у у б и х и н о -

н о м и с у к ц и н а т д е г и д р о г е н а з о й , ч т о с в и д е 

т е л ь с т в у е т о в т о р и ч н о м в о в л е ч е н и и в п а 

т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с 3-го к о м п л е к с а м и -
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т о х о н д р и й . Э т и м и т о х о н д р и а л ь н ы е р а с 

с т р о й с т в а , в е р о я т н о , с в я з а н ы с н а р у ш е н и 

е м л и п и д н о г о с о с т а в а м е м б р а н м и т о х о н д 

р и й , о б у с л о в л е н н ы х п е р в и ч н ы м и д е ф е к т а 

м и п е р о к с и с о м [ 6 2 ] . V 8 5 % б о л ь н ы х с с и н 

д р о м о м Ц е л л ь в е г е р а в ы я в л я ю т с я п о в ы ш е 

н и е у р о в н я т р а н с а м и н а з к р о в и и у 6 0 % -

г и п е р б и л и р у б и н е м и я . И н о г д а о б н а р у ж и в а 

е т с я г и п о г л и к е м и я . 

П р о г н о з ч а с т о н е б л а г о п р и я т н ы й , и д е 

т и п о г и б а ю т с п у с т я н е с к о л ь к о м е с я ц е в 

п о с л е р о ж д е н и я о т т я ж е л о й г и п о т о н и и , 

н а р у ш е н и я п и т а н и я , с у д о р о г , п о р а ж е н и я 

п е ч е н и и с е р д ц а . 

4.6.9.2. Адренолейкодистрофия 

А д р е н о л е й к о д и с т р о ф и я ( а д р е н о -

л а т . adrenalis - н а д п о ч е ч н ы й ; л е й к о - г р е ч . 

leucos - б е л ы й ; д и с + г р е ч . trophe - п и т а 

н и е ) . С р е д и п е р о к с и с о м н ы х з а б о л е в а н и й 

д е т с к о г о в о з р а с т а а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и я 

в с т р е ч а е т с я н а и б о л е е ч а с т о . А д р е н о л е й к о 

д и с т р о ф и я с о п р о в о ж д а е т с я п о р а ж е н и е м 

п р е и м у щ е с т в е н н о б е л о г о в е щ е с т в а г о л о в 

н о г о и с п и н н о г о м о з г а . 

В ы д е л я ю т д в е ф о р м ы б о л е з н и : 1-я ф о р 

ма - н а с л е д с т в е н н а я а д р е н о л е й к о д и с т р о 

ф и я , и м е ю щ а я с ц е п л е н н ы й с Х - х р о м о с о -

м о й т и п н а с л е д о в а н и я , х а р а к т е р и з у е т с я 

п р о г р е с с и р у ю щ е й д е м е н ц и е й ( к л а с с и ч е 

с к а я а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и я ) , п р о я в л я е т с я 

ч а с т о в ш к о л ь н о м в о з р а с т е ; 2-я - н е о н а -

т а л ь н а я а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и я , п р о я в л я -

ю щ а с я в р а н н е м в о з р а с т е как т я ж е л а я э н 

ц е ф а л о п а т и я и и м е ю щ а я а у т о с о м н о - р е ц е с 

с и в н ы й т и п н а с л е д с т в е н н о й п е р е д а ч и [ 6 3 , 

6 4 ] . П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а Х - с ц е п л е н н ы х 

ф о р м а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и и о ц е н и в а е т с я 

как 1 : 30 0 0 0 - 1 : 50 0 0 0 м а л ь ч и к о в [ 6 0 ] . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Ген Х - с ц е п л е н н о й ф о р м ы а д р е н о л е й к о д и 

с т р о ф и и л о к а л и з о в а н на х р о м о с о м е X в 

о б л а с т и X q 2 8 . Э т о т г е н к о д и р у е т б е л о к 

л и г н о ц е р о и л - К о А - л и г а з а , о т н о с я щ и й с я к 

с е м е й с т в у А Т Ф - с в я з ы в а ю щ и х т р а н с п о р т 

н ы х п р о т е и н о в [ 6 5 ] . З а б о л е в а н и е н а с л е д у 

ется к а к Х - с ц е п л е н н а я р е ц е с с и в н а я п а т о 

л о г и я [ 6 6 ] . П р е д п о л а г а ю т , ч т о п р и ч и н о й з а 

б о л е в а н и я я в л я е т с я н е д о с т а т о ч н о с т ь п е р о 

к с и с о м н ы х с и н т е т а з К о А - э ф и р о в ж и р н ы х 

к и с л о т с о ч е н ь д л и н н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю 

в р е з у л ь т а т е к а к м у т а ц и й в г е н е с а м о г о 

ф е р м е н т а , т а к и в д р у г и х г е н а х , о т в е т с т 

в е н н ы х з а э к с п р е с с и ю ф е р м е н т а , е г о 

в с т р а и в а н и е в м е м б р а н у п е р о к с и с о м . В ос

н о в е п а т о г е н е з а л е ж и т н а к о п л е н и е ж и р 

н ы х к и с л о т с о ч е н ь д л и н н о й у г л е р о д н о й це

п ь ю , г л а в н ы м о б р а з о м , г е к с а к о з а н о е в о й 

(С 2 6 :0) в к о р е н а д п о ч е ч н и к о в , б е л о м в е щ е 

с т в е м о з г а , г о н а д а х , п л а з м е , э р и т р о ц и т а х , 

л е й к о ц и т а х и а м н и о ц и т а х [ 6 7 ] . 

Клиническая картина. В ы д е л я ю т д в е 

о с н о в н ы е ф о р м ы з а б о л е в а н и я [ 6 8 ] : п е р 

в а я - ц е р е б р а л ь н а я , п р о т е к а ю щ а я с в о с п а 

л и т е л ь н ы м и и з м е н е н и я м и в г о л о в н о м м о з 

ге и п р и в о д я щ а я к с м е р т и на п е р в о м д е с я 

т и л е т и и ж и з н и , и в т о р а я - а д р е н о м и е л о -

н е й р о п а т и я , к о т о р а я х а р а к т е р и з у е т с я м е д 

л е н н о п р о г р е с с и р у ю щ и м т е ч е н и е м и п р е и 

м у щ е с т в е н н ы м п о р а ж е н и е м с п и н н о г о м о з 

г а . О б е ф о р м ы з а б о л е в а н и я о т л и ч а ю т с я 

к л и н и ч е с к и м п о л и м о р ф и з м о м и м о г у т н а 

б л ю д а т ь с я у ч л е н о в о д н о й и т о й же с е м ь и 

( о д н о й р о д о с л о в н о й ) . 

П р и к л а с с и ч е с к о й Х - с ц е п л е н н о й ф о р м е 

з а б о л е в а н и я р а н н е е р а з в и т и е д е т е й п р о т е 

к а е т н о р м а л ь н о , и п е р в ы е с и м п т о м ы п о я в 

л я ю т с я о б ы ч н о в в о з р а с т е от 5 до 12 л е т 

( с р е д н и й в о з р а с т м а н и ф е с т а ц и и о к о л о 

8 л е т ) . П е р в ы м и п р и з н а к а м и б о л е з н и с л у 

ж а т и з м е н е н и я п о в е д е н и я , с н и ж е н и е в н и 

м а н и я , п о в ы ш е н н а я в о з б у д и м о с т ь , н е у с п е 

в а е м о с т ь в ш к о л е . В п о с л е д у ю щ е м п р о 

г р е с с и р у ю т с л а б о у м и е , с н и ж е н и е и п о т е р я 

з р е н и я , что с в я з а н о с а т р о ф и е й з р и т е л ь н о 

г о н е р в а . Р а з в и в а ю щ а я с я с п а с т и ч н о с т ь 

д в и ж е н и й в е д е т в н а р у ш е н и ю п о х о д к и . 

Д и с ф а г и я , д и з а р т р и я , с е н с о р н а я г л у х о т а 

д о п о л н я ю т к л и н и ч е с к у ю с и м п т о м а т и к у . 

У м н о г и х д е т е й в ы я в л я ю т с я п р и з н а к и ад-

р е н а л о в о й н е д о с т а т о ч н о с т и - о б щ а я с л а 

б о с т ь , р в о т а , г и п е р п и г м е н т а ц и я к о ж и . 

П р о б а с А К Т Г п о д т в е р ж д а е т п р и ч и н у э т и х 

я в л е н и й . В к о н е ч н о м р е з у л ь т а т е р а з в и в а 

е т с я д е ц е р е б а ц и о н н а я р и г и д н о с т ь . 
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Лабораторные и инструментальные ис

следования. В л и к в о р е п о в ы ш е н о с о д е р ж а 

ние и м м у н о г л о б у л и н о в G. П р и КТ и М Р Т моз

г а в ы я в л я ю т с я о ч а г и п о в ы ш е н н о й прозрач

н о с т и с у с и л е н н ы м и к о н т у р а м и , л о к а л и з у ю 

щ и м и с я в п е р е д н и х отделах м о з г а и в б л и з и 

б о к о в ы х ж е л у д о ч к о в . В ы з в а н н ы е к о р к о в ы е 

п о т е н ц и а л ы м о з г а (слуховые, в и з у а л ь н ы е ) 

с н и ж а ю т с я . Д и а г н о з п о д т в е р ж д а е т с я выяв

л е н и е м в п л а з м е н а с ы щ е н н ы х ж и р н ы х кис

л о т с очень д л и н н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю (осо

б е н н о г е к с а н о в о й - С 2 6 :0); о п р е д е л е н и е м 

н и з к о г о у р о в н я к о р т и з о л а в плазме. 

С о с т о я н и е б о л ь н ы х п р о г р е с с и в н о у х у д 

ш а е т с я , и о н и у м и р а ю т , как п р а в и л о , о т 

к р и з о в а д р е н а л о в о й н е д о с т а т о ч н о с т и . 

П р и патоморфологическом исследо

вании т к а н и н а д п о ч е ч н и к о в н а х о д я т п е н и 

с т ы е к л е т к и с и с ч е р ч е н н о с т ь ю , а п р и э л е к 

т р о н н о й м и к р о с к о п и и в и д н ы д в у х с л о й н ы е 

о т л о ж е н и я л и п и д о в . С х о д н а я к а р т и н а н а 

б л ю д а е т с я в т к а н я х м о з г а , п е р и ф е р и ч е 

с к и х н е р в а х и я и ч к а х . В м о з г е о б н а р у ж и 

в а ю т с я с у д а н о ф и л ь н а я л е й к о д и с т р о ф и я , 

с к о п л е н и я н е й т р о ф и л о в и м а к р о ф а г о в , з о 

н ы д е м и е л и н и з а ц и и . Г е н е з и н ф и л ь т р а т и в -

н ы х о ч а г о в н е я с е н . П е р о к с и с о м ы ч а с т о с о 

х р а н е н ы , н о м о г у т и о т с у т с т в о в а т ь . 

Н е о н а т а л ь н а я а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и я 

п р о я в л я е т с я у ж е в п е р и о д е н о в о р о ж д е н н о -

с т и и л и в п е р в ы е д в а г о д а ж и з н и [ 6 8 ] . И н 

ф а н т и л ь н а я а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и я в п е р 

в ы е в ы д е л е н а J.UIr ich et al. в 1 9 7 8 г. Х а р а 

к т е р н ы м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , с у д о р о г и , з а 

д е р ж к а н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я , 

у в е л и ч е н и е р а з м е р о в п е ч е н и . В п о с л е д у ю 

щ е м п о я в л я ю т с я г л у х о т а , с н и ж е н и е з р е н и я 

( п и г м е н т н ы й р е т и н и т ) . 

Л а б о р а т о р н ы е и ф у н к ц и о н а л ь н ы е и з 

м е н е н и я п р и н е о н а т а л ь н о й а д р е н о л е й к о -

д и с т р о ф и и с х о д н ы с и з м е н е н и я м и п р и 

с и н д р о м е Ц е л л ь в е г е р а , о д н а к о а к т и в 

н о с т ь ф е р м е н т о в б е т а - о к и с л е н и я б е л к о в 

( а ц и л - К о А - о к с и д а з ы , б и ф у н к ц и о н а л ь н о г о 

б е л к а и т и о л а з ы ) о с т а ю т с я в п р е д е л а х 

н о р м а л ь н ы х в е л и ч и н . 

И с х о д з а б о л е в а н и я н е б л а г о п р и я т е н , л е 

т а л ь н ы й и с х о д н а с т у п а е т ч а с т о в н е з а п н о , в 

с в я з и с п р и с о е д и н е н и е м О Р В И . П р и п а т о -

л о г о - а н а т о м и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и н а д п о 

ч е ч н и к и а т р о ф и ч н ы , в н и х о б н а р у ж и в а ю т 

с я л и п и д н ы е б и с л о и . Н е р е д к о н а б л ю д а ю т 

ся к и с т о з н ы е о б р а з о в а н и я в п о ч к а х . 

4.6.9.3. Болезнь Рефсума 

В ы д е л я ю т д в а т и п а з а б о л е в а н и я : в з р о с 

л ы й и и н ф а н т и л ь н ы й . 

В з р о с л ы й т и п ( н а с л е д с т в е н н а я п о л и 

н е в р о п а т и я ) с в я з а н с д е ф и ц и т о м ф и т а н о -

и л - К о А - г и д р о к с и л а з ы ( о к с и д а з ы ф и т а н о 

в о й к и с л о т ы ) , что п р и в о д и т к н а р у ш е н и ю 

п р е в р а щ е н и я ф и т а н о в о й к и с л о т ы в 3-ме-

т и л - а д и п и н о в у ю к и с л о т у [ 7 0 , 7 1 ] . Н а с л е д у 

е т с я п о а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о м у т и п у . П а 

т о г е н е з з а б о л е в а н и я с в я з а н с н а к о п л е н и 

е м в о р г а н и з м е ф и т а н о в о й к и с л о т ы ( ж и р 

н а я к и с л о т а с р а з в е т в л е н н о й ц е п ь ю , с о 

д е р ж а щ а я 2 6 у г л е р о д н ы х а т о м о в - п р о д у к т 

р а с п а д а х л о р о ф и л л а ) . В о р г а н и з м е ф и т а -

н о в а я к и с л о т а н е с и н т е з и р у е т с я . 

Клинические проявления з а б о л е в а н и я 

ч а щ е н а б л ю д а ю т с я в п о д р о с т к о в о м в о з р а с 

те и х а р а к т е р и з у ю т с я п о р а ж е н и е м п е р и ф е 

р и ч е с к о й н е р в н о й с и с т е м ы ( п о л и н е в р о п а 

т и я ) , м о з ж е ч к о в о й а т а к с и е й , н а р у ш е н и е м 

з р е н и я ( п и г м е н т н а я д и с т р о ф и я с е т ч а т к и ) . У 

б о л ь н ы х п о я в л я ю т с я н а р у ш е н н а я п о х о д к а 

( а т а к с и я ) , п а р е с т е з и и в н о г а х , п а р е з р а з г и 

б а т е л е й , п и г м е н т н ы й р е т и н и т ( н а р у ш е н и е 

з р е н и я ) , г е м е р а л о п и я ( н о ч н а я с л е п о т а ) . Не

р е д к о о т м е ч а ю т с я д е ф о р м а ц и я с т о п ы (по

л а я с т о п а ) , п о т е р я о б о н я н и я , и з м е н е н и е ко

жи по т и п у и х т и о з а и п о р а ж е н и я с е р д ц а в 

в и д е к а р д и о м и о п а т и и с с и н у с о в о й т а х и к а р 

д и е й , н а р у ш е н и я м и п р о в о д и м о с т и , о т р и ц а 

т е л ь н ы м и з у б ц а м и Т на Э К Г . 

Д р у г и е п р и з н а к и з а б о л е в а н и я - н и с 

т а г м , к а т а р а к т а , м и о з , г л а у к о м а , д е ф о р 

м а ц и я к о с т е й ( у к о р о ч е н и е м е т а к а р п а л ь -

н ы х к о с т е й , д и с п л а з я э п и ф и з о в , к и ф о с к о 

л и о з ) - в с т р е ч а ю т с я р е ж е . 

П е р и ф е р и ч е с к и е н е р в ы у т о л щ е н ы , п р и 

г и с т о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и н а н и х в ы 

я в л я ю т с я у т о л щ е н и я - « л у к о в и ц ы » . П р и 

Э М Г - и с с л е д о в а н и и о т м е ч а е т с я з а м е д л е -
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н и е н е р в н о - м ы ш е ч н о й п р о в о д и м о с т и . В л и -

к в о р е о п р е д е л я е т с я б е л о к . 

З а б о л е в а н и е ч а щ е п р о я в л я е т с я в п о д р о 

с т к о в о м в о з р а с т е , хотя м о ж е т начаться и 

р а н ь ш е . Б о л е з н ь м е д л е н н о п р о г р е с с и р у е т . 

П о с т е п е н н о н а р а с т а ю т г и п о р е ф л е к с и я , а т а 

ксия, с л а б о с т ь м ы ш ц т у л о в и щ а . К о л и ч е с т в о 

п е р о к с и с о м в п е ч е н и в п р е д е л а х н о р м ы . Д и 

а г н о с т и к а б о л е з н и о с н о в а н а н а к л и н и ч е с к и х 

п р и з н а к а х , д а н н ы х и с с л е д о в а н и я г л а з н о г о 

д н а ( с н и ж е н и е а м п л и т у д ы в о л н , п о д а н н ы м 

э л е к т р о р е т и н о г р а ф и и ) , и с с л е д о в а н и я ц е р е 

б р а л ь н о й ж и д к о с т и (белково-клеточная д и с 

с о ц и а ц и я ) , результатах э л е к т р о м и о г р а ф и и 

( п р и з н а к и м и о п а т и и ) , о б н а р у ж е н и я в ы с о к о 

го у р о в н я ф и т а н о в о й к и с л о т ы в к р о в и . 

Д л я д и а г н о с т и к и п р е д л а г а ю т с я т е с т ы н а 

о б о н я н и е [ 7 2 ] . 

И н ф а н т и л ь н ы й т и п - о п и с а н в п е р в ы е в 

1 9 8 2 г . E . B o l t s h a u s e r et a l . П о м и м о д е ф е к т а 

м е т а б о л и з м а ф и т а н о в о й к и с л о т ы , н а р у ш е 

н а д е г р а д а ц и я ж е л ч н ы х к и с л о т . В к р о в и 

п о в ы ш е н у р о в е н ь ж и р н ы х к и с л о т с о ч е н ь 

д л и н н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю и с н и ж е н о с о 

д е р ж а н и е п л а з м а л о г е н о в . О п р е д е л я е т с я 

н и з к а я а к т и в н о с т ь д и г и д р о о к с и а ц е т о н ф о с -

ф а т а ц и л т р а н с ф е р а з ы . В б и о п т а т а х п е ч е н и 

о т с у т с т в у ю т п е р о к с и с о м ы . О б н а р у ж и в а е т 

с я м а к р о ф а г а л ь н а я и н ф и л ь т р а ц и я . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е о б ы ч н о о б н а р у ж и в а е т с я в в о з р а с т е 

о т 2,5 д о 1 0 л е т . К л и н и ч е с к а я с и м п т о м а т и 

к а п р о я в л я е т с я в ы р а ж е н н ы м и ч е р е п н о - л и -

ц е в ы м и а н о м а л и я м и ( э п и к а н т , п л о с к а я 

с п и н к а н о с а , н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е у ш и ) , 

в ы р а ж е н н о й м ы ш е ч н о й г и п о т о н и е й , п и г 

м е н т н ы м р е т и н и т о м , н е й р о с е н с о р н о й глу

х о т о й , г р у б о й з а д е р ж к о й н е р в н о - п с и х и ч е 

с к о г о р а з в и т и я , с у д о р о г а м и , г е п а т о с п л е н о -

м е г а л и е й с н а р у ш е н и е м п е ч е н о ч н ы х ф у н к 

ц и й . В о т л и ч и е о т в з р о с л о й ф о р м ы б о л е з н и 

Р е ф с у м а , п р и и н ф а н т и л ь н о й ф о р м е в к л и 

н и ч е с к о й к а р т и н е п р е о б л а д а ю т п р и з н а к и 

ч е р е п н о - л и ц е в о й д и с м о р ф и и , у м с т в е н н о й 

о т с т а л о с т и , а в п е ч е н и о т с у т с т в у ю т п е р о к 

с и с о м ы . Н а р я д у с э т и м в к р о в и п о в ы ш е н о 

с о д е р ж а н и е ж и р н ы х к и с л о т с о ч е н ь д л и н 

н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю , м е т а б о л и т о в ж е л ч 

ных, п и п е к о л о в о й и ф и т а н о в о й к и с л о т (до 

5 0 - 1 0 0 мкг/мл, п р и н о р м е м е н е е 3 мкг/мл). 

П р и п а т о м о р ф о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а 

н и и о б н а р у ж и в а ю т с я д е г е н е р а т и в н ы е и з 

м е н е н и я в п е р и ф е р и ч е с к и х н е р в а х , клет

к а х п е р е д н и х р о г о в с п и н н о г о м о з г а , м о з 

ж е ч к о в ы х п у т я х и с е т ч а т к е г л а з а . В т к а н я х 

п е ч е н и , п о ч е к , с е р д ц а н а к а п л и в а е т с я ф и -

т а н о в а я к и с л о т а . 

4.6.9.4. Другие формы 

пероксисомных болезней 

Р и з о м е л и ч е с к а я т о ч е ч н а я х о н д р о д и с -

п л а з и я п р о я в л я е т с я в р а з в и т и и в ы р а ж е н 

н о й д и с п р о п о р ц и и к о н е ч н о с т е й - у к о р о ч е 

н и е м п р о к с и м а л ь н ы х о т д е л о в п л е ч е в ы х и 

б е д р е н н ы х к о с т е й , к о т о р а я в ы я в л я е т с я у ж е 

п р и р о ж д е н и и р е б е н к а [ 7 3 ] . Н а р я д у с э т и м 

н а б л ю д а ю т с я ч е р е п н о - л и ц е в ы е а н о м а л и и 

( ш и р о к а я п е р е н о с и ц а , м и к р о г н а т и я , д и с -

п л а с т и ч н ы е у ш и и д р . ) , н и з к и й р о с т , у м с т 

в е н н а я о т с т а л о с т ь , и х т и о з , к а т а р а к т а . П р и 

м о р ф о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и б и о п т а т о в 

п е ч е н о ч н о й т к а н и н а б л ю д а ю т с я о т с у т с т в и е 

п е р о к с и с о м в б о л ь ш и н с т в е г е п а т о ц и т о в , а 

в о т д е л ь н ы х к л е т к а х - их н е п р а в и л ь н а я 

ф о р м а . П р о г н о з з а б о л е в а н и я н е б л а г о п р и 

я т н ы й . Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й д и а г н о з п р о в о 

д и т с я с д р у г и м и ф о р м а м и х о н д р о д и с п л а -

з и й ( Х - с ц е п л е н н ы е ф о р м ы , а у т о с о м н о - д о 

м и н а н т н ы е , а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы е , с и н 

д р о м К о н р а д и - Х ю н н е р м а н а и др.) [ 7 4 ] . 

Н е к о т о р ы е ф о р м ы а м а в р о з а Л е б е р а , 

п р и к о т о р ы х н а б л ю д а е т с я п р е и м у щ е с т в е н 

н о е п о р а ж е н и е о р г а н а з р е н и я ( ц е н т р а л ь 

ная с к о т о м а , д е ф е к т п о л я з р е н и я , а т р о ф и я 

з р и т е л ь н ы х н е р в о в ) , з а д е р ж к а н е р в н о - п с и 

х и ч е с к о г о р а з в и т и я . П р и и с с л е д о в а н и и 

б и о п т а т о в п е ч е н и п е р о к с и с о м ы о т с у т с т в у 

ю т . В к р о в и н а х о д я т у в е л и ч е н и е с о д е р ж а 

ния о ч е н ь д л и н н о ц е п о ч е ч н ы х ж и р н ы х к и с 

л о т , ф и т а н о в о й , п и п е к о л о в о й к и с л о т ы , м е 

т а б о л и т о в ж е л ч н ы х к и с л о т . Д и ф ф е р е н ц и 

а л ь н ы й д и а г н о з п р о в о д и т с я с а т р о ф и е й 

з р и т е л ь н ы х н е р в о в п о т и п у а м а в р о з а Л е 

б е р а , н а б л ю д а е м о й п р и м и т о х о н д р и а л ь -

н ы х б о л е з н я х . 
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1. Черепно-лицевые аномалии + +\-
2. Поражение ЦНС: 

• судороги ++ ++ 
• мышечная гипотония ++ ++ 
• снижение сосательного рефлекса ++ ++ 
• снижение двигательной активности ++ ++ 
• арефлексия ++ ++ 
• задержка нервно-психического развития ++ ++ 

? • нарушение слуха ++ 
++ 
? 

3. Глазная симптоматика: 
• нистагм ++ ? 
• нарушение пигментации сетчатки + 
• бледность дисков зрительных нервов + -

4. Другие симптомы: 
• гепатомегалия ++ ++ 
• продолжительная(более 7 дней) желтуха + -• врожденный порок сердца 

-
+ 

Г и п е р п и п е к о л о в а я а ц и д е м и я х а р а к т е 

р и з у е т с я п о в ы ш е н и е м у р о в н я п и п е к о л о в о й 

к и с л о т ы в п л а з м е к р о в и , м о ч е и л и к в о р е , а 

т а к ж е м и к р о а н о м а л и я м и р а з в и т и я , н а р у ш е 

н и е м п и г м е н т а ц и и с е т ч а т к и , м ы ш е ч н о й г и 

п о т о н и е й , п р о г р е с с и р у ю щ е й н е в р о л о г и ч е 

с к о й с и м т о м а т и к о й ( с у д о р о г и , з а д е р ж к а 

п с и х о м о т о р н о г о и р е ч е в о г о р а з в и т и я ) . 

У б о л ь н ы х в ы я в л я ю т с я г е п а т о м е г а л и я , ф и б 

роз п е ч е н и и п о в ы ш е н и е а м и н о т р а н с ф е р а з 

в к р о в и . Л а б о р а т о р н ы е и ф у н к ц и о н а л ь н ы е 

и з м е н е н и я п р и г и п е р п и п е к о л о в о й а ц и д е м и и 

х а р а к т е р и з у ю т с я п о в ы ш е н н ы м и у р о в н я м и в 

к р о в и ж и р н ы х к и с л о т с о ч е н ь д л и н н о й угле

р о д н о й ц е п ь ю (С 2 6 /С 2 2 , п и п е к о л о в о й к и с л о 

т ы , м е т а б о л и т о в ж е л ч н ы х к и с л о т , ф и т а н о 

в о й к и с л о т ы ) , а т а к ж е с н и ж е н и е м а к т и в н о 

с т и д и г и д р о к с и а ц е т о н - ф о с ф а т - а ц и л т р а н с -

ф е р а з ы ( ф е р м е н т а б и о с и н т е з а п л а з м а л о г е -

нов), в то в р е м я как п о к а з а т е л и а к т и в н о с т и 

д р у г и х ф е р м е н т о в ( а л к и л - д и г и д р о к с и а ц е -

т о н - с и н т а з ы , к а т а л а з ы и др.) о с т а ю т с я в п р е 

д е л а х н о р м ы . Б о л ь ш и н с т в о б о л ь н ы х п о г и б а 

ю т в п е р в ы е 2 - 3 г о д а ж и з н и . 

С и н д р о м н е д о с т а т о ч н о с т и б и ф у н к ц и 

о н а л ь н о г о б е л к а , с в я з а н н ы й с д е ф и ц и т о м 

д в у х э н з и м о в п е р о к с и с о м : 3 - о к с и а ц и л -

К о А - д е г и д р о г е н а з ы и е н о и л - К о А - г и д р а т а -

з ы . К л и н и ч е с к а я к а р т и н а б о л е з н и и м е е т 

с х о д с т в о с п р о я в л е н и я м и и с т и н н о г о с и н 

д р о м а Ц е л л ь в е г е р а , о д н а к о ч е р е п н о - л и ц е 

в ы е д и с м о р ф и и в ы р а ж е н ы в м е н ь ш е й с т е 

п е н и , о т с у т с т в у е т п о л и к и с т о з п о ч е к , н е н а 

б л ю д а е т с я п о р а ж е н и я г л а з [ 7 5 ] . 

Ц е л л ь в е г е р о п о б о д н ы й и п с е в д о 

ц е л л ь в е г е р а с и н д р о м ы о б у с л о в л е н ы не

д о с т а т о ч н о с т ь ю 3 - о к с и а ц и л - К о А - т и о л а з ы 

п е р о к с и с о м , и м е ю щ и х с х о д с т в о с и с т и н 

н ы м с и н д р о м о м Ц е л л ь в е г е р а , х а р а к т е р и 

з у ю т с я р а з л и ч н о й с т е п е н ь ю н а р у ш е н и я от

д е л ь н ы х ф у н к ц и й п е р о к с и с о м и м о р ф о л о 

г и ч е с к и м и р а з л и ч и я м и ( о т с у т с т в и е и л и н а 

л и ч и е п е р о к с и с о м в к л е т к а х ) . 

С о п о с т а в л е н и е о т д е л ь н ы х к л и н и ч е с к и х 

п р и з н а к о в с и н д р о м о в Ц е л л ь в е г е р а и п с е в 

д о ц е л л ь в е г е р а п р е д с т а в л е н о в т а б л . 4.6.5. 

В ы р а ж е н н о е с х о д с т в о о т м е ч а е т с я и п р и 

с р а в н е н и и б и о х и м и ч е с к и х п о к а з а т е л е й 

с и н д р о м о в Ц е л л ь в е г е р а и п с е в д о ц е л л ь в е 

г е р а ( т а б л . 4.6.6.) . 

В ы д е л е н ы и д р у г и е р е д к и е ф о р м ы п а т о 

л о г и и п е р о к с и с о м ( н е о н а т а л ь н а я п с е в д о -

а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и я , п е р в и ч н а я г и п е р -

о к с а л у р и я , т и п I , а т и п и ч н а я р и б о ф л а в и н з а -

в и с и м а я г л у т а р о в а я а ц и д е м и я , а т и п и ч н а я 

ф о р м а с и н д р о м а Д и г г в е - М е л ь х и о р а -

К л а у з е н а и д р . ) [ 7 6 ] . 

4.6.9.5. Диагностика 

пероксисомных болезней 

Д и а г н о с т и к а п е р о к с и с о м н ы х б о л е з н е й 

о с н о в а н а н а а н а л и з е о с о б е н н о с т е й ч е р е п -

н о - л и ц е в ы х а н о м а л и й , н е в р о л о г и ч е с к и х 
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Признак С и н д р о м Целльвегера С и н д р о м п с е в д о ц е л л ь в е г е р а 

1. Сыворотка крови и моча: 
• жирные кислоты с длинной углеродной цепью (Сгб,С22) + + 
• пипеколовая кислота + + 
• метаболиты желчных кислот + + 
• повышение активности сывороточных трансфераз + -

• увеличение содержания р-ОН-фениллактата в моче + -
2. Синтез плазмалогенов нарушен не нарушен 
3. Пероксисомы печени отсутствуют норма 

с и м п т о м о в ( с у д о р о г и , м ы ш е ч н а я г и п о т о 

н и я , з а д е р ж к а н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и 

т и я с р а н н и х м е с я ц е в ж и з н и ) , п а т о л о г и и 

о р г а н о в з р е н и я ( н а р у ш е н и е п и г м е н т а ц и и 

с е т ч а т к и , б л е д н о с т ь д и с к о в з р и т е л ь н ы х 

н е р в о в ) , а н о м а л и й с к е л е т а ( д и с п р о п о р ц и о 

н а л ь н о е у к о р о ч е н и е к о н е ч н о с т е й , т а к н а 

з ы в а е м ы й « р и з о м е л и ч е с к и й » т и п ) , и з м е 

н е н и й п е ч е н и ( у в е л и ч е н и е р а з м е р о в , н а р у 

ш е н и е ф у н к ц и и , ф и б р о з ) . 

С о ч е т а н и е л ю б ы х д в у х у к а з а н н ы х к л и 

н и ч е с к и х п р и з н а к о в с л у ж и т п о к а з а н и е м 

д л я б и о х и м и ч е с к о г о и с с л е д о в а н и я с ц е л ь ю 

и с к л ю ч е н и я п а т о л о г и и п е р о к с и с о м . П р и 

б и о х и м и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и о п р е д е л я ю т 

с л е д у ю щ и е п о к а з а т е л и : 

• у р о в е н ь ж и р н ы х к и с л о т с о ч е н ь д л и н 

н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю в п л а з м е и э р и т р о 

ц и т а х ( г а з о в а я и л и г а з о ж и д к о с т н а я х р о м а 

т о г р а ф и я , т а н д е м н а я х р о м а т о - м а с с - с п е к т -

р о м е т и я ) ; 

• п о ч е ч н у ю э к с к р е ц и ю с р е д н е ц е п о ч е ч -

н ы х д и к а р б о н о в ы х к и с л о т ( а д и п и н о в а я , с у 

б е р и н о в а я , с е б а ц и н о в а я и д р . ) ; 

• а к т и в н о с т ь к а т а л а з ы и ее ц и т о з о л ь н о й 

ф р а к ц и и в ф и б р о б л а с т а х , ф и т а н о в о й к и с 

л о т ы в с ы в о р о т к е к р о в и и м о ч е ; 

• у р о в е н ь п л а з м а л о г е н о в в э р и т р о ц и т а х , 

ф и б р о б л а с т а х и л и л е й к о ц и т а х ; 

• с о д е р ж а н и е т р и г и д р о х о л е с т а н о в о й и 

д и г и д р о х о л е с т а н о в о й к и с л о т в п л а з м е к р о 

ви и в м о ч е ; 

• к о н ц е н т р а ц и ю п и п е к о л о в о й к и с л о т ы в 

п л а з м е к р о в и и м о ч е . 

Д л я в ы я в л е н и я б о л ь ш и н с т в а у к а з а н н ы х 

с о е д и н е н и й т р е б у е т с я и с п о л ь з о в а н и е с о в 

р е м е н н ы х в ы с о к и х а н а л и т и ч е с к и х м е т о д о в 

б и о х и м и и , п о э т о м у д и а г н о с т и к а п е р о к с и -
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с о м н ы х б о л е з н е й в о з м о ж н а в к р у п н ы х , хо

р о ш о о с н а щ е н н ы х ц е н т р а х . 

4.6.9.6. Лечение больных 

с пероксисомными 

заболеваниями 

Т е р а п и я п е р о к с и с о м н ы х б о л е з н е й д о н а 

с т о я щ е г о в р е м е н и о с т а е т с я м а л о р а з р а б о -

т а н н о й п р о б л е м о й . П о и с к н а и б о л е е э ф ф е 

к т и в н ы х с п о с о б о в л е ч е н и я в е д е т с я в р а з 

л и ч н ы х н а п р а в л е н и я х , и с х о д я и з м е х а н и з 

м о в п а т о г е н е з а т о й и л и и н о й ф о р м ы з а б о 

л е в а н и я . 

П р и п е р о к с и с о м н ы х б о л е з н я х , с о п р о в о 

ж д а ю щ и х с я н а р у ш е н и е м м н о г и х ф у н к ц и й 

п е р о к с и с о м ( с и н д р о м Ц е л л ь в е г е р а ) , р я д о м 

а в т о р о в о т м е ч е н п о л о ж и т е л ь н ы й э ф ф е к т в 

в и д е н о р м а л и з а ц и и у р о в н я п л а з м а л о г е н о в 

в к р о в и п р и п е р о р а л ь н о м п р и м е н е н и и э ф и -

р о в л и п и д о в , о д н а к о п о п ы т к и и с п о л ь з о в а т ь 

к л о ф и б р а т д л я с т и м у л я ц и и о б р а з о в а н и я 

п е р о к с и с о м в п е ч е н и о к а з а л и с ь б е з у с п е ш 

н ы м и . У б о л ь н ы х с с и н д р о м Р е ф с у м а д о с 

т и ж е н и е н о р м а л ь н ы х п о к а з а т е л е й ф и т а н о 

в о й к и с л о т ы в п л а з м е к р о в и и д а ж е р е г р е с 

с а з а б о л е в а н и я у д а в а л о с ь д о с т и г н у т ь с по

м о щ ь ю д и е т ы с и с к л ю ч е н и е м п р о д у к т о в , 

с о д е р ж а щ и х ф и т а н о в у ю к и с л о т у ( д и е т а , 

л и ш е н н а я х л о р о ф и л л а ) и л и е е с о л и ( з е л е 

н ы й г о р о х , с а л а т ы и др.) в с о ч е т а н и и с пе

р и о д и ч е с к и п р о в о д и м ы м г е м о д и а л и з о м . 

Д и е т о т е р а п и я п р и Х - с ц е п л е н н о й а д р е н о -

л е й к о д и с т р о ф и и ( о г р а н и ч е н и е п о с т у п л е 

н и я с п и щ е й ж и р н ы х к и с л о т с о ч е н ь д л и н 

н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю ) о к а з а л а с ь н е э ф ф е 

к т и в н о й : у р о в е н ь э т и х к и с л о т в п л а з м е к р о 

в и н е с н и з и л с я . И с х о д я и з э к с п е р и м е н т а л ь -



н ы х д а н н ы х , в к о т о р ы х б ы л о п о к а з а н о 

у м е н ь ш е н и е с и н т е з а г е к с а д е к а н о в о й кис

л о т ы в ф и б р о б л а с т а х к о ж и п р и д о б а в л е н и и 

в п и щ у о л е и н о в о й к и с л о т ы , ряд а в т о р о в 

п р е д п р и н я л и п о п ы т к и л е ч е н и я б о л ь н ы х с X-

с ц е п л е н н о й а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и е й п р и 

п о м о щ и д и е т ы ( о г р а н и ч е н и е п о с т у п л е н и я 

ж и р н ы х к и с л о т ) и о д н о в р е м е н н о г о п р и е м а 

г л и ц е р о т р и о л е а т н о г о м а с л а . П р и э т о м у д а 

л о с ь д о б и т ь с я с н и ж е н и я у р о в н я ж и р н ы х к и 

с л о т с о ч е н ь д л и н н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю в 

п л а з м е к р о в и и э р и т р о ц и т а х на 3 0 - 4 0 % . В 

р я д е с л у ч а е в н о р м а л и з а ц и я у р о в н е й С 2 6 :0 в 

п л а з м е к р о в и д о с т и г а л а с ь п р и н а з н а ч е н и и 

д и е т ы , о б о г а щ е н н о й э р у к о в о й и о л е н о в о й 

к и с л о т а м и [ 7 7 ] . Э ф ф е к т о п р е д е л я л с я с п у с 

т я 4 - 5 н е д п о с л е е е п р и м е н е н и я . О д н а к о 

а н а л и з к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й у б о л ь н ы х , 

п о л у ч а в ш и х п о д о б н у ю д и е т у в т е ч е н и е г о 

д а , п о к а з а л , что п р о г р е с с и р о в а н и я з а б о л е 

в а н и я п р е д о т в р а т и т ь н е у д а л о с ь [ 7 8 ] . К о р -

т и к о с т е р о и д н а я т е р а п и я д л я к у п и р о в а н и я 

а д р е н а л о в о й н е д о с т а т о ч н о с т и п р и Х - с ц е п 

л е н н о й а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и и я в л я е т с я 

в е с ь м а э ф ф е к т и в н о й , о д н а к о о н а н е о к а з ы 

в а е т в л и я н и я н а н е в р о л о г и ч е с к у ю с и м п т о 

м а т и к у . П р и м е н е н и е п л а з м о ф е р е з а , п о 

в т о р н ы е п е р е л и в а н и я п л а з м ы к р о в и и 

т р а н с п л а н т а ц и я к о с т н о г о м о з г а , и с п о л ь з о 

в а н н ы е д л я л е ч е н и я е д и н и ч н ы х б о л ь н ы х с 

Х - с ц е п л е н н о й а д р е н о л е й к о д и с т р о ф и е й , 

о к а з а л и с ь м а л о э ф ф е к т и в н ы м и [ 7 9 ] . 

П о и с к с п о с о б о в л е ч е н и я б о л ь н ы х с пе-

р о к с и с о м н о й п а т о л о г и е й и н т е н с и в н о в е 

д е т с я и , у ч и т ы в а я о т н о с и т е л ь н о н е п р о д о л 

ж и т е л ь н ы й п е р и о д и з у ч е н и я п е р о к с и с о м 

н ы х б о л е з н е й , м о ж н о н а д е я т ь с я , что в бу

д у щ е м б у д у т р а з р а б о т а н ы э ф ф е к т и в н ы е 

с п о с о б ы т е р а п и и . 

У ч и т ы в а я н е б л а г о п р и я т н ы е п е р с п е к т и 

в ы т е ч е н и я и л е ч е н и я м н о г и х п е р о к с и 

с о м н ы х з а б о л е в а н и й , ч р е з в ы ч а й н о в а ж 

н о е з н а ч е н и е п р и о б р е т а ю т м е д и к о - г е н е 

т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е и д о р о д о в а я 

д и а г н о с т и к а о б с у ж д а е м о й п а т о л о г и и . О с 

н о в н ы м с п о с о б о м д о р о д о в о г о в ы я в л е н и я 

э т о й п а т о л о г и и я в л я е т с я и н в а з и в н а я п р е -

н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а ( с м . р а з д е л « П р е -

н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а » ) и и с п о л ь з о в а 

н и е в к а ч е с т в е м а т е р и а л а б и о п т а т о в хо

р и о н а , к у л ь т у р у х о р и о н а и к л е т о к а м н и о -

т и ч е с к о й ж и д к о с т и . В э т и х к л е т к а х и т к а 

н я х о п р е д е л я ю т н а л и ч и е п е р о к с и с о м , с о 

д е р ж а н и е ж и р н ы х к и с л о т с о ч е н ь д л и н 

н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю , у р о в е н ь п л а з м а -

л о г е н о в , а к т и в н о с т ь к а т а л а з ы , к о н ц е н т 

р а ц и ю ф и т а н о в о й к и с л о т ы , ч т о п о з в о л я е т 

с у д и т ь о н а л и ч и и и л и о т с у т с т в и и п а т о л о 

г и и у п л о д а . В п о с л е д н и е г о д ы п р о б л е м а 

р е ш а е т с я б о л е е э ф ф е к т и в н о с и с п о л ь з о 

в а н и е м м е т о д о в м о л е к у л я р н о й г е н е т и к и 

( Д Н К - п р о б ы ) и в ы с о к о т е х н о л о г и ч н ы х м е 

т о д о в б и о х и м и и ( т а н д е м н а я х р о м а т о -

м а с с - с п е к т р о м е т р и я ) . 
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4.7. Роль г е н е т и ч е с к и х ф а к т о р о в в н а р у ш е н и я х р о с т а 
и р а з в и т и я д е т е й ( з а д е р ж к а н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о 
р а з в и т и я , аномалии п о в е д е н и я , с к е л е т н ы е аномалии) 

4 . 7 . 1 . Р а с п р о с т р а н е н н о с т ь 

н а р у ш е н и й р о с т а и р а з в и т и я 

д е т е й 

Н а р у ш е н и я р о с т а и р а з в и т и я д е т е й 

п р е д с т а в л я ю т с о б о й г л о б а л ь н у ю п р о б л е м у 

п е д и а т р и и . Э т и с о с т о я н и я в с т р е ч а ю т с я 

п о ч т и у 1 0 % д е т с к о г о н а с е л е н и я , и х п р и ч и 

н ы з а ч а с т у ю о с т а ю т с я н е р а с п о з н а н н ы м и , 

что в е д е т к о т с у т с т в и ю а д е к в а т н о й п о м о 

щ и р е б е н к у и е г о с е м ь е [ 1 - 3 ] . 

Р о с т и р а з в и т и е , с т а н о в л е н и е ф у н к ц и о 

н а л ь н ы х с и с т е м о р г а н о в я в л я ю т с я в а ж н е й 

ш е й о с о б е н н о с т ь ю , о т л и ч а ю щ е й д е т с к и й 

о р г а н и з м о т в з р о с л о г о . И з в е с т н о , ч т о н о р 

м а л ь н ы е п р о ц е с с ы р о с т а и р а з в и т и я о б е с 

п е ч и в а ю т с я т е с н ы м в з а и м о д е й с т в и е м н а 

с л е д с т в е н н ы х и с р е д о в ы х ф а к т о р о в н а 

в с е х э т а п а х о н т о г е н е з а . 

В п о с л е д н и е д е с я т и л е т и я по м е р е с о в е р 

ш е н с т в о в а н и я м е т о д о в д и а г н о с т и к и г е н е т и 

ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н о й п а т о л о г и и с т а л о 

о ч е в и д н ы м , что с р е д и п р и ч и н з а д е р ж к и ро

с т а , н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я и а н о 

м а л и й п о в е д е н и я с у щ е с т в е н н а я д о л я п р и 

н а д л е ж и т н а с л е д с т в е н н ы м б о л е з н я м . Д и а г 

н о с т и к а э т и х с о с т о я н и й н е р е д к о п р е д с т а в 

л я е т т р у д н у ю задачу, п р е ж д е в с е г о , в с в я з и 

с о г р о м н ы м м н о г о о б р а з и е м н а с л е д с т в е н 

н о й п а т о л о г и и . З а д е р ж к а п с и х о р е ч е в о г о 

р а з в и т и я и н а р у ш е н и е ф и з и ч е с к о г о р а з в и 

т и я д е т е й ( о с о б е н н о з а д е р ж к а р о с т а ) я в л я 

ю т с я н а и б о л е е ч а с т ы м и п р и з н а к а м и м н о г и х 

н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й . П р и э т о м ха

р а к т е р и с т е п е н ь т я ж е с т и н а б л ю д а е м ы х на

р у ш е н и й н е р е д к о ш и р о к о в а р ь и р у ю т . В 

с т р у к т у р е и н в а л и д н о с т и д е т с к о г о в о з р а с т а 

т а к ж е с у щ е с т в е н н о е м е с т о з а н и м а ю т г е н е 

т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н ы е б о л е з н и и с и н 

д р о м ы , п р и к о т о р ы х з а д е р ж к а р о с т а и от

с т а в а н и е н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я 

с л у ж а т д о м и н и р у ю щ и м и с и м п т о м а м и [2, 4 ] . 

Н е к о т о р ы е н а с л е д с т в е н н о о б у с л о в л е н 

н ы е с о с т о я н и я , в е д у щ и е к н а р у ш е н и ю н е р в 

н о - п с и х и ч е с к о г о и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я 

д е т е й , н е и м е ю т с п е ц и ф и ч е с к и х к л и н и ч е 

с к и х п р о я в л е н и й и т р е б у ю т п р о в е д е н и я ш и 

р о к о г о д и а г н о с т и ч е с к о г о п о и с к а с и с п о л ь 

з о в а н и е м ф у н к ц и о н а л ь н ы х и л а б о р а т о р н ы х 

м е т о д о в и с с л е д о в а н и я . В д р у г и х с л у ч а я х на 

о с н о в а н и и к л и н и ч е с к и х п р и з н а к о в и резуль

т а т о в р у т и н н о г о о б с л е д о в а н и я б о л ь н о г о ре

б е н к а д о с т а т о ч н о л е г к о о п р е д е л и т ь г р у п п у 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , п о д л е ж а щ и х 

д а л ь н е й ш е й д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й д и а г н о 

с т и к е . О д н а к о д л я у т о ч н е н и я к о н к р е т н о й 

ф о р м ы п а т о л о г и и н е о б х о д и м о п р и м е н и т ь 

с л о ж н ы е а н а л и т и ч е с к и е м е т о д ы . З н а н и е 

к л и н и ч е с к и х о с о б е н н о с т е й г е н е т и ч е с к и х з а 

б о л е в а н и й , в л а д е н и е а л г о р и т м о м д и ф ф е 

р е н ц и а л ь н о й д и а г н о с т и к и с п о с о б с т в у ю т в ы 

я в л е н и ю п р и р о д ы б о л е з н и , о б е с п е ч и в а ю т 

п а т о г е н е т и ч е с к о е л е ч е н и е д е т е й и м е д и к о -

г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е с е м е й . 

З а д е р ж к а п с и х о м о т о р н о г о и р е ч е в о г о 

р а з в и т и я в с т р е ч а е т с я п р и б л и з и т е л ь н о у 3 % 

д е т е й в в о з р а с т е до 5 л е т [ 5 - 7 ] . П р и э т о м 

о к о л о 1 4 % и з н и х с т р а д а е т х р о м о с о м н о й 

п а т о л о г и е й , в т о м ч и с л е у п о л о в и н ы в ы я в 

л я ю т с я с у б м и к р о с к о п и ч е с к и е с у б т е л о м е р -

н ы е д е л е ц и и , д и а г н о с т и к а к о т о р ы х т р е б у е т 

п р и м е н е н и я н о в ы х т е х н о л о г и й [4, 8 , 9 ] . Н е 

м е н е е 2 0 % д е т е й с н а р у ш е н и е м п с и х о р е ч е 

в о г о и с т а т и к о м о т о р н о г о р а з в и т и я с т р а д а 

ю т н а с л е д с т в е н н ы м и б о л е з н я м и о б м е н а ве

щ е с т в , д о 2 0 % ( п р е и м у щ е с т в е н н о м а л ь ч и 

ки) - Х - с ц е п л е н н ы м и ф о р м а м и у м с т в е н н о й 

о т с т а л о с т и , о к о л о 2 , 5 % ( п р е и м у щ е с т в е н н о 

д е в о ч к и ) - с и н д р о м о м Р е т т а , п о ч т и 1 5 % -

м и т о х о н д р и а л ь н о й п а т о л о г и е й [ 1 0 - 1 2 ] . 

4 . 7 . 2 . О с н о в н ы е ф о р м ы 

н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и , 

с о п р о в о ж д а ю щ е й с я н а р у ш е н и я м и 

р о с т а и р а з в и т и я д е т е й 

С р е д и н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й , 

с в я з а н н ы х с з а д е р ж к о й р о с т а и р а з в и т и я 
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д е т е й , в ы д е л я е т с я н е с к о л ь к о г р у п п п а т о 

л о г и и . 

• Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и о б м е н а ве

щ е с т в : 

а м и н о а ц и д о п а т и и и о р г а н и ч е с к и е а ц и -

д е м и и - ф е н и л к е т о н у р и я , и з о в а л е р и а -

н о в а я а ц и д е м и я , д е ф е к т ы с и н т е з а м о 

ч е в и н ы и д р . ; 

б о л е з н и н а к о п л е н и я - м у к о п о л и с а х а -

р и д о з ы , м у к о л и п и д о з ы , г а н г л и о з и д о -

з ы , г л и к о г е н о з ы и д р . ; 

р а х и т о п о д о б н ы е з а б о л е в а н и я - в и т а 

м и н D - р е з и с т е н т н ы й р а х и т , в и т а м и н D-

з а в и с и м ы й р а х и т , б о л е з н ь д е Т о н и - Д е -

б р е - Ф а н к о н и , п о ч е ч н ы й к а н а л ь ц е в ы й 

а ц и д о з и д р . ; 

б о л е з н и с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и - н е с о 

в е р ш е н н о е к о с т е о б р а з о в а н и е , с и н 

д р о м В е й л я - М а р ч е з а н и . 

• М и т о х о н д р и а л ь н а я п а т о л о г и я : 

д е ф е к т ы э л е к т р о н н о г о т р а н с п о р т а и 

о к и с л и т е л ь н о г о ф о с ф о р и л и р о в а н и я -

м и т о х о н д р и а л ь н а я э н ц е ф а л о м и о п а т и я , 

с и н д р о м ы К е р н с а - С е й р а , Б а р т а , 

M E R R F , M E L A S ; 

ф е р м е н т о п а т и и ц и к л а К р е б с а ; 

н а р у ш е н и я т р а н с п о р т а и о к и с л е н и я 

ж и р н ы х к и с л о т . 

• С и с т е м н ы е з а б о л е в а н и я с к е л е т а -

с п о н д и л о э п и м е т а ф и з а р н ы е и ф и б р о з н ы е 

д и с п л а з и и , м е т а ф и з а р н ы е х о н д р о д и с п л а -

з и и ( Ш м и д т а , М а к - К ь ю с и к а , Я н с е н а ) , а х о н -

д р о п л а з и я , г и п о - и п с е в д о х о н д р о д и с п л а -

з и и и д р . 

• Г е н е т и ч е с к и е с и н д р о м ы : 

м о н о г е н н а я п а т о л о г и я - с и н д р о м ы С и л ь -

в е р а - Р а с с е л а , Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и , Ну-

нан, Д у б о в и ц а , К о р н е л и и де Л а н г е и др.; 

з а б о л е в а н и я , о б у с л о в л е н н ы е м и к р о -

д е л е ц и я м и х р о м о с о м - с и н д р о м В и л ь -

я м с а , т р и х о р и н о ф а л а н г о в ы й с и н д р о м I 

и II т и п а и д р . ; 

б о л е з н и с д е в и а н т н ы м н а с л е д о в а н и 

е м - с и н д р о м ы П р а д е р а - В и л л и , А н 

г е л ь м а н а ; 

с и н д р о м ы и б о л е з н и , о б у с л о в л е н н ы е 

э к с п а н с и е й т р и н у к л е о т и д н ы х п о в т о 

р о в - у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь , с ц е п 

л е н н а я с ф р а г и л ь н о й х р о м о с о м о й X ; 

х о р е я Г е н т и н г т о н а и д р . 

• Х р о м о с о м н ы е б о л е з н и и с и н д р о м ы -

с и н д р о м ы Т е р н е р а ( м о н о с о м и я X ) , Д а у н а , 

« к о ш а ч ь е г о к р и к а » , т р и с о м и я X и д р . 

А л г о р и т м д и ф ф е р е н ц и р о в а н и я н а с л е д 

с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й , с о п р о в о ж д а ю щ и х 

с я у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю , н а р у ш е н и е м 

п о в е д е н и я , з а д е р ж к о й р о с т а и с к е л е т н ы м и 

а н о м а л и я м и , о с н о в а н н а а н а л и з е г е н е а л о 

г и ч е с к и х и а н а м н е с т и ч е с к и х д а н н ы х , о с о 

б е н н о с т е й т е ч е н и я б о л е з н и , ф е н о т и п и ч е -

с к и х п р о я в л е н и й , р е з у л ь т а т о в к л и н и ч е с к о 

г о о с м о т р а и л а б о р а т о р н ы х и с с л е д о в а н и й . 

4 . 7 . 3 . А н а м н е з и г е н е а л о г и ч е с к и й 

а н а л и з 

В с и л у м а л о ч и с л е н н о с т и п о с о с т а в у с е 

м е й в с о в р е м е н н о м о б щ е с т в е р е з у л ь т а т ы 

и з у ч е н и я р о д о с л о в н ы х н е р е д к о у к а з ы в а ю т 

н а с п о р а д и ч е с к и й х а р а к т е р з а б о л е в а н и я , 

что н е п о з в о л я е т с у д и т ь о в о з м о ж н о м т и п е 

н а с л е д о в а н и я п а т о л о г и и . В то же в р е м я в 

р я д е с е м е й б о л е з н ь и л и о т д е л ь н ы е е е п р о 

я в л е н и я п р о с л е ж и в а ю т с я в р о д о с л о в н о й , 

в с т р е ч а я с ь у р о д и т е л е й , с и б с о в и л и у д р у 

г и х р о д с т в е н н и к о в п р о б а н д а . П р и э т о м 

м о ж н о в ы д е л и т ь р а з л и ч н ы е в а р и а н т ы н а 

с л е д с т в е н н о й п е р е д а ч и . 

В с л у ч а е а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о г о н а 

с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и е п е р е д а е т с я б о л ь 

н ы м и ч л е н а м и с е м ь и и з п о к о л е н и я в п о к о 

л е н и е н е з а в и с и м о о т п о л а . П о д о б н ы м о б 

р а з о м н а с л е д у ю т с я с и н д р о м ы В и л ь я м с а , 

Л а н г е р а - Г и д е о н а , Н у н а н и д р . 

Б о л е е о б ш и р н а я г р у п п а с о с т о я н и й н а 

с л е д у е т с я а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о . П р и 

э т о м н е с у щ и й м у т а ц и ю г е н ц и р к у л и р у е т в 

с е м ь е с р е д и р о д с т в е н н и к о в ( н о с и т е л ь с т в о 

г е н а ) , и к л и н и ч е с к и п а т о л о г и я п р о я в л я е т с я 

л и ш ь у п о т о м с т в а с у п р у г о в - н о с и т е л е й 

и д е н т и ч н ы х м у т а н т н ы х г е н о в . В э т о м с л у 

ч а е з а б о л е в а н и е о б н а р у ж и в а е т с я у с и б с о в 

п р о б а н д а . В р о д о с л о в н ы х э т и х с е м е й м о 

г у т в с т р е ч а т ь с я р о д с т в е н н ы е б р а к и . Д а н 

н ы й т и п н а с л е д о в а н и я х а р а к т е р е н д л я 

м н о г и х н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м : б о л ь ш и н с т -
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в а б о л е з н е й о б м е н а в е щ е с т в ( ф е н и л к е т о -

н у р и я , б о л е з н и н а к о п л е н и я и д р . ) , с и н д р о 

м о в В е й л я - М а р ч е з а н и , К о к к е й н а , С е к к е л я , 

к а м п т о м е л и ч е с к о й д и с п л а з и и и д р . 

О т н о с и т е л ь н о н е б о л ь ш а я ч а с т ь п а т о л о 

г и и н а с л е д у е т с я р е ц е с с и в н о , с ц е п л е н н о с X 

х р о м о с о м о й - с и н д р о м ы Л о у , м и т о х о н д р и 

а л ь н ы е с и н д р о м ы М е н к е с а ( б о л е з н ь к у р ч а 

в ы х в о л о с ) и Б а р т а , с и н д р о м у м с т в е н н о й 

о т с т а л о с т и , с ц е п л е н н о й с л о м к о й х р о м о с о 

м о й X ( fra Х - с и н д р о м ) , п о д о с т р а я н е к р о т и -

з и р у ю щ а я э н ц е ф а л о м и о п а т и я Л е я , о б у с л о 

в л е н н а я д е ф е к т о м п и р у в а т д е г и д р о г е н а з н о -

го к о м п л е к с а , и д р . П е р е ч и с л е н н ы е б о 

л е з н и в с т р е ч а ю т с я п р е и м у щ е с т в е н н о у л и ц 

м у ж с к о г о п о л а , п е р е д а ю т с я ч е р е з ж е н щ и н -

н о с и т е л е й м у т а н т н о г о г е н а ; б о л е ю т и х с ы 

н о в ь я и б р а т ь я . Х а р а к т е р н о й о с о б е н н о с т ь ю 

р о д о с л о в н ы х я в л я е т с я о т с у т с т в и е п е р е д а 

чи п а т о л о г и и от о т ц а к с ы н у . В п о с л е д н и е 

г о д ы Х - с ц е п л е н н ы е р е ц е с с и в н ы е с о с т о я 

н и я н е р е д к о д и а г н о с т и р у ю т с я у д е в о ч е к , 

что о б ъ я с н я е т с я с д в и г о м п р о ц е с с а и н а к т и 

в а ц и и х р о м о с о м ы X с п р е и м у щ е с т в е н н о й 

и н а к т и в а ц и е й н о р м а л ь н о й х р о м о с о м ы . 

Д о м и н а н т н о , с ц е п л е н н о с Х - х р о м о с о -

м о й , н а с л е д у е т с я о г р а н и ч е н н о е ч и с л о з а 

б о л е в а н и й : в и т а м и н D - р е з и с т е н т н ы й р а 

х и т , с и н д р о м Г о л ь т ц а - Г о р л и н а , д е ф и ц и т 

о р н и т и н т р а н с к а р б о м и л а з ы , с и н д р о м ы Рет

т а , Б л о х а - С у л ь ц б е р г е р а . П о д о б н ы е р о д о 

с л о в н ы е п р и н а л и ч и и б о л ь н ы х ч л е н о в с е 

м ь и о б о е г о п о л а о т л и ч а ю т с я о т с у т с т в и е м 

п е р е д а ч и б о л е з н и о т о т ц а к с ы н у . К а к п р а 

в и л о , з а б о л е в а н и е о т л и ч а е т с я м е н е е т я ж е 

л ы м т е ч е н и е м у д е в о ч е к , т о г д а к а к у м а л ь 

ч и к о в с о п р о в о ж д а е т с я в ы с о к о й л е т а л ь н о 

с т ь ю , в т о м ч и с л е в н у т р и у т р о б н о й . 

О с о б о в ы д е л я е т с я г р у п п а н а с л е д с т в е н 

н ы х с о с т о я н и й , о б у с л о в л е н н ы х д е ф е к т а м и 

м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К . Ч а с т ь и з н и х , 

п р е д с т а в л е н н а я з а б о л е в а н и я м и , с в я з а н 

н ы м и с т о ч к о в ы м и м и т о х о н д р и а л ь н ы м и 

м у т а ц и я м и ( с и н д р о м ы M E R R F , M E L A S и 

д р . ) , п е р е д а е т с я п о м а т е р и н с к о й л и н и и с 

в ы с о к и м р и с к о м - м и т о х о н д р и а л ь н о е и л и 

ц и т о п л а з м а т и ч е с к о е н а с л е д о в а н и е . Б о л е з 

н и , в о с н о в е к о т о р ы х л е ж а т к р у п н ы е д е л е 

ц и и м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К ( с и н д р о м ы 

К е р н с а - С е й р а и д р . ) , в с т р е ч а ю т с я в р о д о 

с л о в н ы х с п о р а д и ч е с к и . 

В ы я с н е н и е а н а м н е с т и ч е с к и х с в е д е н и й -

т е ч е н и я б е р е м е н н о с т и , о с о б е н н о с т е й пе

р и н а т а л ь н о г о п е р и о д а , п о к а з а т е л е й р о с т а 

и м а с с ы т е л а п р и р о ж д е н и и , с р о к о в п о я в 

л е н и я п е р в ы х к л и н и ч е с к и х с и м п т о м о в - в о 

м н о г и х с л у ч а я х с п о с о б с т в у е т о т г р а н и ч е 

н и ю н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й о т к л и н и ч е 

с к и с х о д н о й в р о ж д е н н о й п а т о л о г и и н е г е н е 

т и ч е с к о г о п р о и с х о ж д е н и я . Так, у к а з а н и е 

н а а с ф и к с и ю в р о д а х б о л е е х а р а к т е р н о 

д л я д е т е й с п е р и н а т а л ь н о й э н ц е ф а л о п а т и 

е й . С в е д е н и я о н е б л а г о п р и я т н ы х ф а к т о р а х 

в о в р е м я б е р е м е н н о с т и п о з в о л я ю т в ы 

я в и т ь р а з л и ч н ы е э м б р и о - и ф е т о п а т и и , н а 

п р и м е р , к р а с н у ш н у ю , а л к о г о л ь н у ю , л е к а р 

с т в е н н у ю и д р . У г р о з а в ы к и д ы ш а в о в р е м я 

б е р е м е н н о с т и ч а с т о в с т р е ч а е т с я у м а т е 

р е й п р о б а н д о в с х р о м о с о м н ы м и с и н д р о м а 

м и . Т о г д а как у п о д а в л я ю щ е г о б о л ь ш и н с т 

в а п а ц и е н т о в с о р г а н и ч е с к и м и а ц и д е м и я -

м и п е р и н а т а л ь н ы й п е р и о д п р о т е к а е т б л а 

г о п о л у ч н о . 

О ц е н к а м а с с о р о с т о в ы х п а р а м е т р о в п р и 

р о ж д е н и и и м е е т б о л ь ш о е з н а ч е н и е в с в я з и 

с т е м , что н а с л е д с т в е н н а я п а т о л о г и я , с о 

п р о в о ж д а ю щ а я с я н и з к о р о с л о с т ь ю , д е л и т 

с я н а д в е о с н о в н ы е г р у п п ы : с в н у т р и у т р о б 

н о й , п р е н а т а л ь н о й з а д е р ж к о й р о с т а ( с и н 

д р о м ы В и л ь я м с а , Д у б о в и ц а , М а р и н е -

с к у - Ш е г р е н а и др.) и с п о с т н а т а л ь н ы м д е 

ф и ц и т о м р о с т а ( с и н д р о м ы А а р с к о г а , Ру-

б и н ш т а й н а - Т е й б и и д р . ) . 

А н а л и з к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й з а б о 

л е в а н и й с в и д е т е л ь с т в у е т о т о м , ч т о н а 

ч а л ь н ы е п р и з н а к и г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и 

р о в а н н ы х с о с т о я н и й п о я в л я ю т с я п р е и м у 

щ е с т в е н н о в д е т с к о м в о з р а с т е , о д н а к о 

с р о к м а н и ф е с т а ц и и з н а ч и т е л ь н о в а р ь и р у 

ет. П р и р о ж д е н и и и л и в п е р в ы е д н и п о с т -

н а т а л ь н о й ж и з н и в ы я в л я ю т с я м н о г и е в р о 

ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я , х р о м о с о м н ы е и 

г е н н ы е с и н д р о м ы , н е о н а т а л ь н ы е ф о р м ы 

б о л е з н е й о б м е н а в е щ е с т в ( а д р е н о г е н и -

т а л ь н ы й с и н д р о м , б о л е з н ь « к л е н о в о г о с и 

р о п а » и д р . ) . 
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Д е б ю т м н о г и х н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а 

н и й п р о и с х о д и т п о с л е п е р и о д а н о р м а л ь н о г о 

р а з в и т и я н а п р о т я ж е н и и п е р в ы х л е т ж и з н и 

р е б е н к а , к о г д а в ы я в л я ю т с я п р и з н а к и п о р а 

ж е н и я н е р в н о й с и с т е м ы и д р у г и х о р г а н о в и 

с и с т е м о р г а н и з м а . П р и э т о м ряд г е н е т и ч е 

с к и д е т е р м и н и р о в а н н ы х б о л е з н е й о б м е н а 

в е щ е с т в х а р а к т е р и з у е т с я п р о г р е с с и р у ю 

щ и м т е ч е н и е м ( б ы с т р ы м и л и о т н о с и т е л ь н о 

м е д л е н н ы м ) с п о с т е п е н н ы м р е г р е с с о м п с и 

х и ч е с к о г о и м о т о р н о г о р а з в и т и я , п о т е р е й 

и м е в ш и х с я н а в ы к о в . П о я в л е н и е с и м п т о м о в 

б о л е з н и и у х у д ш е н и е о б щ е г о с о с т о я н и я не

р е д к о п р о в о ц и р у ю т с я и н т е р к у р е н т н о й рес

п и р а т о р н о й и л и ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о й и н 

ф е к ц и е й , п р о ф и л а к т и ч е с к о й в а к ц и н а ц и е й , 

п о г р е ш н о с т ь ю п и т а н и я , т р а в м о й , х и р у р г и 

ч е с к и м в м е ш а т е л ь с т в о м . П о д о б н о е т е ч е 

н и е п а т о л о г и и с в о й с т в е н н о л е й к о д и с т р о ф и -

я м , м у к о п о л и с а х а р и д о з а м и д р у г и м б о л е з 

н я м н а к о п л е н и я , а т а к ж е б о л е з н я м о б м е н а 

а м и н о - и о р г а н и ч е с к и х к и с л о т [13] . 

О т д е л ь н ы е ф о р м ы н а с л е д с т в е н н о й п а 

т о л о г и и о б н а р у ж и в а ю т с я в ш к о л ь н о м в о з 

р а с т е и л и п о з ж е - х о р е я Г е н т и н г т о н а , с и н 

д р о м К е р н с а - С е й р а , о п т и ч е с к а я н е й р о п а -

т и я Л ё б е р а . 

4.7.4. А н а л и з ф е н о т и п и ч е с к и х 

п р о я в л е н и й 

Оценка физического развития. П р и 

о п р е д е л е н и и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я д е т е й 

р е к о м е н д у е т с я о ц е н и в а т ь с т е п е н ь о т с т а в а 

ния в р о с т е и п р о п о р ц и о н а л ь н о с т ь т е л о 

с л о ж е н и я . Н а с л е д с т в е н н ы е ф о р м ы н и з к о 

р о с л о е ™ м о г у т н о с и т ь х а р а к т е р к а к д и с 

п р о п о р ц и о н а л ь н о й к а р л и к о в о с т и , к о г д а 

н а б л ю д а ю т с я у к о р о ч е н и е и д е ф о р м а ц и и 

т у л о в и щ а и/или к о н е ч н о с т е й , т а к и п р о п о р 

ц и о н а л ь н о й з а д е р ж к и р о с т а , п р и к о т о р о й 

д е ф о р м а ц и и о п о р н о - д в и г а т е л ь н о й с и с т е 

м ы о т с у т с т в у ю т . С т е п е н ь з а д е р ж к и р о с т а 

м о ж е т б ы т ь р а з л и ч н о й , о д н а к о у б о л ь ш и н 

с т в а ( 7 5 % ) д е т е й , с т р а д а ю щ и х г е н н ы м и и 

х р о м о с о м н ы м и с и н д р о м а м и , с о п р о в о ж д а 

ю щ и м и с я н и з к о р о с л о с т ь ю , д л и н а т е л а з н а 

ч и т е л ь н о н и ж е 5 ц е н т и л я . 

Определение малых аномалий разви

тия. П р и о ц е н к е ф е н о т и п и ч е с к и х о с о б е н 

н о с т е й о т д е л ь н ы х б о л е з н е й и с и н д р о м о в 

о с о б о е в н и м а н и е с л е д у е т о б р а щ а т ь н а м и 

к р о а н о м а л и и р а з в и т и я - н е з н а ч и т е л ь н ы е 

и з м е н е н и я с т р у к т у р ы тех и л и и н ы х о р г а 

н о в , н е п о в р е ж д а ю щ и е и х ф у н к ц и и . М и к 

р о а н о м а л и и и г р а ю т в а ж н у ю р о л ь в д и ф ф е 

р е н ц и а л ь н о й д и а г н о с т и к е , т а к к а к я в л я ю т 

с я с в о е о б р а з н ы м ф е н о т и п и ч е с к и м м а р к е 

р о м о п р е д е л е н н ы х н а с л е д с т в е н н ы х и в р о 

ж д е н н ы х з а б о л е в а н и й . О ц е н к а с п е ц и ф и к и , 

ч и с л а и с о ч е т а н и й р а з л и ч н ы х м и к р о а н о м а 

л и й р а з в и т и я , как п р а в и л о , н е и м е е т с а м о 

с т о я т е л ь н о й д и а г н о с т и ч е с к о й з н а ч и м о с т и , 

н о м о ж е т э ф ф е к т и в н о и с п о л ь з о в а т ь с я н а 

д о л а б о р а т о р н о м э т а п е о б с л е д о в а н и я д л я 

и д е н т и ф и к а ц и и п а т о л о г и ч е с к и х с о с т о я 

н и й . Н а п р и м е р , н е к о т о р ы м г е н е т и ч е с к и м 

с и н д р о м а м с в о й с т в е н н ы н а с т о л ь к о т и п и ч 

н ы е л и ц е в ы е д и с м о р ф и и , ч т о п о з в о л я ю т 

о б с у ж д а т ь п р е д в а р и т е л ь н ы й д и а г н о з - т а к 

н а з ы в а е м а я « п о р т р е т н а я » д и а г н о с т и к а . 

О с о б е н н о с т и с т р о е н и я л и ц е в о г о с к е л е т а 

п р е д с т а в л е н ы и з м е н е н и я м и ф о р м ы и л и 

ч е р т л и ц а - н а п р и м е р , л и ц о « э л ь ф а » с к у р 

н о с ы м н о с о м и у л ы б а ю щ и м с я р т о м п р и 

с и н д р о м е В и л ь я м с а ; г р у б ы е ч е р т ы л и ц а 

п р и м у к о п о л и с а х а р и д о з а х и г а н г л и о з и д о -

зах; т р е у г о л ь н о е л и ц о и р о т « с к о б к о й » п р и 

с и н д р о м е С и л ь в е р а - Р а с с е л а ; с т а р ч е с к и е 

ч е р т ы п р и п р о г е р о и д н ы х с и н д р о м а х . 

К м и к р о а н о м а л и я м о т н о с я т с я и н е о б ы ч н а я 

ф о р м а н о с а - г р у ш е в и д н а я ( с и н д р о м Л а н -

г е р а - Г и д е о н а ) , к л ю в о в и д н а я ( с и н д р о м ы 

С е к к е л я и Р у б и н ш т а й н а - Т е й б и ) . О т м е ч е 

ны и з м е н е н и я р а з м е р о в и ф о р м ы р т а и 

г у б - « к а р п и й » р о т п р и н е к о т о р ы х х р о м о 

с о м н ы х с и н д р о м а х , м и к р о с т о м и я п р и с и н 

д р о м е Р у б и н ш т а й н а - Т е й б и , м а к р о с т о -

м и я - в с л у ч а я х л е п р е ч а у н и з м а ( с и н д р о м 

Д о н о х ь ю ) и с и н д р о м а К о ф ф и н а - Л о у р и . 

Д и а г н о с т и ч е с к о е з н а ч е н и е и м е ю т о с о б е н 

н о с т и ф о р м ы и р а з р е з а г л а з : г и п е р т е л о 

р и з м ( с и н д р о м ы А а р с к о г а , Г р е г а ) , т е л е 

к а н т - у в е л и ч е н н о е р а с с т о я н и е м е ж д у вну

т р е н н и м и у г л а м и г л а з - ( с и н д р о м Д у б о в и -

ца) , м о н г о л о и д н ы й ( с и н д р о м Д а у н а ) и а н -
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т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з ы г л а з ( с и н д р о м ы 

Р у б и н ш т а й н а - Т е й б и , К о ф ф и н а - Л о у р и , Ну

н а н и д р . ) . А н о м а л и и у ш н ы х р а к о в и н в в и 

д е п р е а у р и к у л я р н ы х в ы р о с т о в и ф и с т у л 

х а р а к т е р н ы д л я с и н д р о м о в Г о л ь д е н х а р а и 

Г о л ь ц а . К р у п н ы е р а з м е р ы у ш н ы х р а к о в и н 

в с о ч е т а н и и с у д л и н е н н ы м л и ц о м , д л и н н о й 

н и ж н е й ч е л ю с т ь ю и в ы с о к и м л б о м с в о й с т 

в е н н ы п а ц и е н т а м с с и н д р о м о м у м с т в е н н о й 

о т с т а л о с т и , с ц е п л е н н о й с л о м к о й х р о м о с о 

м о й X [ 1 0 , 1 3 ] . 

Оценка состояния нервной системы и 

психического развития. Д л я а н а л и з а с о 

с т о я н и я Ц Н С и с п о л ь з у ю т с я н е в р о л о г и ч е 

с к о е и п с и х о л о г и ч е с к о е о б с л е д о в а н и я с о п 

р е д е л е н и е м к о э ф ф и ц и е н т а и н т е л л е к т у 

а л ь н о г о р а з в и т и я ( Ю ) , в ы я в л е н и е м п с и х о 

л о г и ч е с к и х о с о б е н н о с т е й , о ц е н к о й п о в е д е 

н и я б о л ь н ы х . В а ж н о е з н а ч е н и е и м е ю т ре

з у л ь т а т ы д о п о л н и т е л ь н ы х и н с т р у м е н т а л ь 

н ы х и с с л е д о в а н и й - э л е к т р о э н ц е ф а л о г р а 

ф и и , э л е к т р о н е й р о м и о г р а ф и и . В б о л ь ш и н 

с т в е с л у ч а е в т р е б у е т с я п р о в е д е н и е к о м п ь 

ю т е р н о й и/или м а г н и т н о - р е з о н а н с н о й т о 

м о г р а ф и и г о л о в н о г о м о з г а д л я в ы я в л е н и я 

д и з г е н е з и й и п о р о к о в р а з в и т и я . ' 

Н е с м о т р я н а п о л и м о р ф и з м и в а р ь и р у ю 

щ у ю э к с п р е с с и в н о с т ь н а с л е д с т в е н н ы х з а 

б о л е в а н и й , п р и н е к о т о р ы х ф о р м а х п а т о л о 

г и и у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь в ы р а ж е н а не

з н а ч и т е л ь н о и п р о я в л я е т с я не у в с е х д е т е й , 

а п р и д р у г и х - п р и с у т с т в у е т у в с е х б о л ь н ы х 

и д о с т и г а е т т я ж е л о й с т е п е н и . В ч а с т н о с т и , 

у м е р е н н а я и л и л е г к а я с т е п е н ь у м с т в е н н о 

г о н е д о р а з в и т и я я в л я е т с я н е п о с т о я н н ы м 

с и м п т о м о м п р и с и н д р о м а х А а р с к о г а , Блу

м а , Г р е г а , Л е н ц а , L E O P A R D * , Б а р т а . П р и 

г а н г л и о з и д о з а х , с и н д р о м а х М е н к е с а , Рет

т а и н е к о т о р ы х д р у г и х , как п р а в и л о , о б н а 

р у ж и в а е т с я г л у б о к о е с н и ж е н и е и н т е л л е к 

т а . Д л я х р о м о с о м н ы х с и н д р о м о в , в т о м 

ч и с л е о б у с л о в л е н н ы х с у б м и к р о с к о п и ч е 

с к и м и с у б т е л о м е р н ы м и д е л е ц и я м и , х а р а к 

т е р н а з н а ч и т е л ь н а я с т е п е н ь у м с т в е н н о й 

о т с т а л о с т и . П р и с и н д р о м е К о ф ф и н а - Л о 

у р и с т е п е н ь у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и з а в и 

с и т о т п о л а п р о б а н д а : у м а л ь ч и к о в о т м е ч а 

е т с я т я ж е л о е и н т е л л е к т у а л ь н о е н е д о р а з 

в и т и е , а у д е в о ч е к о б ы ч н о и н т е л л е к т с н и 

ж е н л и ш ь н е з н а ч и т е л ь н о [9, 13]. 

О ц е н к а п с и х о л о г и ч е с к о г о с т а т у с а б о л ь 

н ы х п о з в о л я е т в ы я в и т ь о с о б е н н о с т и п о в е 

д е н и я , и м е ю щ и е о п р е д е л е н н о е д и а г н о с т и 

ч е с к о е з н а ч е н и е . Так, а г р е с с и в н о с т ь п а ц и 

е н т о в н е р е д к о в с т р е ч а е т с я п р и х р о м о с о м 

н о м с и н д р о м е XYY, у м с т в е н н о й о т с т а л о 

с т и , с ц е п л е н н о й с л о м к о й х р о м о с о м о й X . 

П р и з н а к и а у т и з м а о б н а р у ж и в а ю т с я у б о л ь 

н ы х с о р г а н и ч е с к и м и а ц и д е м и я м и , с и н д р о 

м о м Р е т т а , у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю , с ц е п 

л е н н о й с л о м к о й х р о м о с о м о й X . Н а п р о т и в , 

д л я д е т е й с с и н д р о м о м В и л ь я м с а х а р а к 

т е р н о о б щ и т е л ь н о е д о б р о ж е л а т е л ь н о е п о 

в е д е н и е . 

В о м н о г и х с л у ч а я х у м с т в е н н а я о т с т а 

л о с т ь и а н о м а л и и п о в е д е н и я м о г у т с о ч е 

т а т ь с я с с у д о р о ж н ы м с и н д р о м о м . Р е з и 

с т е н т н ы е к т е р а п и и с у д о р о г и ч а с т о в с т р е 

ч а ю т с я п р и н а с л е д с т в е н н ы х а м и н о а ц и д о -

п а т и я х , о р г а н и ч е с к и х а ц и д е м и я х , л е й к о д и -

с т р о ф и я х , м и т о х о н д р и а л ь н ы х и п е р о к с и 

с о м н ы х б о л е з н я х . Н е р е д к о э п и л е п т и ч е с к и е 

п р и с т у п ы н а б л ю д а ю т с я п р и с и н д р о м а х 

К о р н е л и и д е Л а н г е , К о х е н а и д р . П р и п с е в -

д о г и п о п а р а т и р е о з е с у д о р о ж н ы е с о с т о я н и я 

о б у с л о в л е н ы г и п о к а л ь ц и е м и е й и м о г у т 

б ы т ь к у п и р о в а н ы п р а в и л ь н о п о д о б р а н н ы м 

л е ч е н и е м . 

М и к р о ц е ф а л и я н е р е д к о с о п р о в о ж д а е т 

у м с т в е н н у ю о т с т а л о с т ь у д е т е й с р а з л и ч 

н о й х р о м о с о м н о й п а т о л о г и е й , д и з г е н е з и я -

м и м о з г а ; о н а я в л я е т с я н е о т ъ е м л е м ы м 

п р и з н а к о м м а т е р и н с к о й ф е н и л к е т о н у р и и , 

с и н д р о м о в Р е т т а , К о к к е й н а , С е к к е л я и д р . 

М и к р о ц е ф а л и я м о ж е т ф о р м и р о в а т ь с я в т о 

р и ч н о п р и н е а д е к в а т н о м л е ч е н и и б о л е з 

н е й , о б у с л о в л е н н ы х д е ф е к т а м и о б м е н а 

а м и н о - и о р г а н и ч е с к и х к и с л о т . 

"LEOPARD: L - лентиго (Lentigines), Е - электро

кардиографические изменения (ECY-defects), 0 -

окулярный гипертелоризм (Ocular hypertelorism), 

Р - стеноз легочной артерии (Pulmonic stenosis), 

А - патология гениталий (Abnormal genitalia), R -

отставание в росте (Growth Retardation), D - глухо

та (Deafness). 
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П о м и м о э т о г о п р и г е н е т и ч е с к и д е т е р м и 

н и р о в а н н о й п а т о л о г и и , с о п р о в о ж д а ю щ е й 

с я н а р у ш е н и я м и р о с т а и р а з в и т и я , м о г у т 

о т м е ч а т ь с я д р у г и е п р и з н а к и п о р а ж е н и я 

н е р в н о й с и с т е м ы : а т а к с и я ( с и н д р о м ы М а -

р и н е с к у - Ш е г р е н а , К о к к е й н а , К е р н с а - С е й -

р а , к с е р о д е р м ы и у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и ) , 

п а р е з ы и п а р а л и ч и , н а р у ш е н и я м ы ш е ч н о г о 

т о н у с а ( г а н г л и о з и д о з ы , о р г а н и ч е с к и е а ц и -

д е м и и , а м и н о а ц и д о п а т и и , п е р о к с и с о м н ы е 

и м и т о х о н д р и а л ь н ы е б о л е з н и , с и н д р о м ы 

К о х е н а , М а р и н е с к у - Ш е г р е н а и д р . ) . 

Оценка состояния эндокринной сис

темы. Б о л ь ш о е з н а ч е н и е п р и о б с л е д о в а 

н и и б о л ь н ы х с у м с т в е н н ы м н е д о р а з в и т и е м 

и з а д е р ж к о й р о с т а и м е е т о п р е д е л е н и е с о 

с т о я н и я э н д о к р и н н о й с и с т е м ы . П р и с и н 

д р о м а х с п р о п о р ц и о н а л ь н о й н и з к о р о с л о -

с т ь ю э т о о с о б е н н о в а ж н о д л я п р о в е д е н и я 

д и ф ф е р е н ц и а л ь н о г о д и а г н о з а с г и п о ф и -

з а р н ы м н а н и з м о м и д р у г и м и с о с т о я н и я м и , 

х а р а к т е р и з у ю щ и м и с я н е д о с т а т о ч н о с т ь ю 

с о м а т о т р о п н о г о г о р м о н а . 

О п р е д е л е н и е с е к р е ц и и т и р е о и д н ы х г о р 

м о н о в н е о б х о д и м о д л я и с к л ю ч е н и я г е н е т и 

ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н о й п а т о л о г и и , - в 

с и м п т о м о к о м п л е к с к о т о р о й в х о д и т г и п о т и 

р е о з , - н а п р и м е р , с и н д р о м а Й о х а н с о н а -

Б л и з а р р а . С н и ж е н и е ф у н к ц и и п а р а щ и т о -

в и д н ы х ж е л е з о б н а р у ж и в а е т с я п р и м и т о -

х о н д р и а л ь н ы х б о л е з н я х , с и н д р о м е C A T C H 

2 2 [ 1 4 ] . К л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я г и п о п а р а -

т и р е о з а п р и н о р м а л ь н о й и л и у в е л и ч е н н о й 

с е к р е ц и и г о р м о н а - х а р а к т е р н ы й п р и з н а к 

н а с л е д с т в е н н о й о с т е о д и с т р о ф и и О л б р а й -

т а [ 1 5 ] . О т с т а в а н и е п о л о в о г о р а з в и т и я , г и -

п о г о н а д и з м , к о т о р ы й м о ж е т п р о я в л я т ь с я 

у м е н ь ш е н и е м р а з м е р о в г о н а д и н а р у ж н ы х 

п о л о в ы х о р г а н о в , к р и п т о р х и з м о м , г и п о с п а -

д и е й , о т с у т с т в и е м и л и з а д е р ж к о й п о я в л е 

н и я в т о р и ч н ы х п о л о в ы х п р и з н а к о в , в с т р е 

ч а е т с я п о ч т и у 2 5 % д е т е й с н а р у ш е н и е м 

р о с т а и р а з в и т и я ( п р е и м у щ е с т в е н н о с х р о 

м о с о м н ы м и и г е н н ы м и с и н д р о м а м и , т а к и 

м и к а к с и н д р о м С м и т а - Л е м л и - О п и т ц а , 

к а м п т о м е л и ч е с к а я д и с п л а з и я и д р . ) . 

М и т о х о н д р и а л ь н ы м з а б о л е в а н и я м н е 

р е д к о с о п у т с т в у е т с а х а р н ы й д и а б е т . П о м и 

м о э т о г о д и а б е т м о ж е т в с т р е ч а т ь с я у б о л ь 

н ы х с с и н д р о м а м и Б е к в и т а - В и д е м а н а , о с -

т е о д и с т р о ф и е й О л б р а й т а , н а с л е д с т в е н 

н ы м п о л и э н д о к р и н н ы м а у т о и м м у н н ы м с и н 

д р о м о м . С о ч е т а н и е с а х а р н о г о и н е с а х а р 

н о г о д и а б е т а х а р а к т е р н о д л я с и н д р о м а 

В о л ь ф р а м а . 

Т я ж е л ы е н а р у ш е н и я ф у н к ц и и н а д п о ч е ч 

н и к о в в с т р е ч а ю т с я п р и р а з л и ч н ы х ф о р м а х 

а д р е н о г е н и т а л ь н о г о с и н д р о м а . 

Оценка состояния других органов и 

систем. С у щ е с т в е н н ы м п р и з н а к о м д и ф ф е 

р е н ц и а л ь н о й д и а г н о с т и к и з а б о л е в а н и й 

д е т с к о г о в о з р а с т а , х а р а к т е р и з у ю щ и х с я от

с т а в а н и е м п с и х о р е ч е в о г о и ф и з и ч е с к о г о 

р а з в и т и я , я в л я е т с я с о м а т и ч е с к а я п а т о л о 

г и я . Х р о м о с о м н ы е з а б о л е в а н и я ч а с т о с о 

п р о в о ж д а ю т с я в р о ж д е н н ы м и п о р о к а м и 

в н у т р е н н и х о р г а н о в в с о ч е т а н и и с м а л ы м и 

а н о м а л и я м и . П о р о к и с е р д ц а и м а г и с т р а л ь 

н ы х с о с у д о в в с т р е ч а ю т с я п р и с и н д р о м а х 

В и л ь я м с а ( н а д к л а п а н н ы й с т е н о з а о р т ы ) , 

Н у н а н ( с т е н о з л е г о ч н о й а р т е р и и ) , C A T C H 

2 2 ( т е т р а д а Ф а л л о , д е ф е к т м е ж ж е л у д о ч к о 

в о й п е р е г о р о д к и , а т р е з и я л е г о ч н о й а р т е 

р и и , д в о й н о е о т х о ж д е н и е с о с у д о в о т п р а в о 

г о ж е л у д о ч к а , о б щ и й а р т е р и а л ь н ы й с т в о л ) ; 

н а р у ш е н и е в н у т р и с е р д е ч н о й п р о в о д и м о 

с т и х а р а к т е р н о д л я с и н д р о м о в L E O P A R D и 

К е р н с а - С е й р а . Г и п е р т р о ф и ч е с к а я к а р д и о -

м и о п а т и я н е р е д к о о б н а р у ж и в а е т с я п р и м и -

т о х о н д р и а л ь н ы х э н ц е ф а л о м и о п а т и я х , по

м и м о т о г о о н а с л у ж и т х а р а к т е р н ы м п р и з н а 

к о м с и н д р о м а Б а р т а [ 1 3 , 14, 1 6 ] . 

А н о м а л и и м о ч е в ы в о д я щ е й с и с т е м ы -

у д в о е н и е , п о д к о в о о б р а з н а я д е ф о р м а ц и я 

п о ч е к , м е г а у р е т е р - в ы я в л я ю т с я п р и с и н 

д р о м а х К о р н е л и и д е Л а н г е , С м и т а - Л е м л и -

О п и т ц а и д р . С н и ж е н и е ф у н к ц и и п о ч е к , 

с в я з а н н о е с д и с п л а з и е й п о ч е ч н о й т к а н и 

( н е ф р о н о ф т и з ) , о б н а р у ж и в а е т с я п р и с и н 

д р о м е С е н и о р а , н е ф р о н о ф т и з е Ф а н к о н и ; 

н а р у ш е н и е ф у н к ц и и п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц е в , 

п р и в о д я щ е е к р а х и т о п о д о б н ы м д е ф о р м а 

ц и я м с к е л е т а , х а р а к т е р н о д л я б о л е з н и д е 

Т о н и - Д е б р е - Ф а н к о н и , п о ч е ч н о г о к а н а л ь -

ц е в о г о а ц и д о з а , с и н д р о м о в Л о у и Б а р т е р а , 

т и р о з и н е м и и I т и п а и д р . 
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В д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й д и а г н о с т и к е р а с 

с м а т р и в а е м о й г р у п п ы з а б о л е в а н и й в а ж н а 

о ц е н к а и з м е н е н и й п и щ е в а р и т е л ь н о й с и с 

т е м ы : п о л н а я и л и ч а с т и ч н а я а д е н т и я м о 

ж е т с о п у т с т в о в а т ь с и н д р о м у Л е н ц а , р а н 

н е е в ы п а д е н и е з у б о в - с и н д р о м у К о к к е й 

н а , п о з д н е е п р о р е з ы в а н и е - с и н д р о м а м 

Д у б о в и ц а , К о р н е л и и д е Л а н г е и д р . П о м и 

м о э т о г о п р и с и н д р о м а х К о х е н а , Г о л ь т ц а -

Г о р л и н а , Д у б о в и ц а и д р . , к а к п р а в и л о , н а 

б л ю д а ю т с я н е п р а в и л ь н о е р а с п о л о ж е н и е и 

ф о р м а з у б о в , н а р у ш е н и е с т р о е н и я э м а л и , 

м н о ж е с т в е н н ы й к а р и е с . 

Р а с щ е п л е н и е г у б ы и/или н е б а х а р а к т е р 

н о д л я к а м п т о м е л и ч е с к о й д и с п л а з и и , с и н 

д р о м а Д у б о в и ц а и д р . , в ы с о к о е а р к о в и д -

н о е н ё б о - д л я л е п р е ч а у н и з м а , с и н д р о м о в 

Р у б и н ш т а й н а - Т е й б и , Ц е л л ь в е г е р а , К о р н е 

л и и д е Л а н г е . А н о м а л и и с т р о е н и я ж е л у 

д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а в в и д е а т р е з и и , 

с т е н о з а , н е п е р ф о р и р о в а н н о г о а н у с а 

в с т р е ч а ю т с я п р и с и н д р о м е О п и т ц а - К а в е д -

ж и а . В а ж н ы м п р и з н а к о м б о л е з н е й н а к о п 

л е н и я ( м у к о п о л и с а х а р и д о з о в , г л и к о г е н о -

з о в и др.) и п е р о к с и с о м н ы х з а б о л е в а н и й 

( с и н д р о м а Ц е л л ь в е г е р а и д р . ) с л у ж и т у в е 

л и ч е н и е р а з м е р о в п е ч е н и . 

З н а ч и м ы м к р и т е р и е м д и ф ф е р е н ц и 

а л ь н о й д и а г н о с т и к и я в л я е т с я с о с т о я н и е 

з р е н и я и с л у х а . Т у г о у х о с т ь и г л у х о т а с 

в ы с о к о й ч а с т о т о й в с т р е ч а ю т с я п р и м у к о -

п о л и с а х а р и д о з а х , с и н д р о м а х Г о л ь т -

ц а - Г о р л и н а , Ц е л л ь в е г е р а , L E O P A R D , 

M E L A S и д р . м и т о х о н д р и а л ь н ы х э н ц е ф а -

л о м и о п а т и я х . 

Н а р у ш е н и е з р е н и я н а б л ю д а е т с я в в и д е 

а н о м а л и й р а з м е р о в г л а з н о г о я б л о к а , п а 

т о л о г и и п е р е д н е й к а м е р ы г л а з а , г л а з н о г о 

д н а , с е т ч а т к и , д е ф е к т о в к о н в е р г е н ц и и . 

Т а к , п о м у т н е н и е х р у с т а л и к а х а р а к т е р н о 

д л я г а л а к т о з е м и и , п с е в д о г и п о п а р а т и р е о -

з а , с и н д р о м о в К о к к е й н а , М а р и н е с к у - Ш е -

г р е н а , С е н г е р а и д р . , п о м у т н е н и е р о г о в и 

ц ы - д л я м у к о п о л и с а х а р и д о з о в , п о д в ы 

в и х х р у с т а л и к а - д л я с и н д р о м а В е й -

л я - М а р к е з а н и , г о м о ц и с т и н у р и и , а т р о ф и я 

з р и т е л ь н ы х н е р в о в - д л я г а н г л и о з и д о з о в , 

с и н д р о м а К о к к е й н а и д р . , м и к р о ф т а л ь м -

д л я с и н д р о м а К о х е н а , п а н ц и т о п е н и и Ф а н -

к о н и и д р . , п и г м е н т н а я д е г е н е р а ц и я с е т 

ч а т к и - д л я с и н д р о м а К е р н с а - С е й р а . У 

д е т е й с с и н д р о м о м Л о у к а т а р а к т а о б ы ч н о 

с о ч е т а е т с я с г л а у к о м о й . П р и с и н д р о м е 

Ц е л л ь в е г е р а м о г у т в с т р е ч а т ь с я р а з л и ч 

н ы е п а т о л о г и и о р г а н а з р е н и я : к а т а р а к т а , 

г л а у к о м а , п о м у т н е н и е р о г о в и ц ы , п и г 

м е н т н ы й р е т и н и т . 

Н е р е д к о у д е т е й , с т р а д а ю щ и х з а д е р ж 

к о й п с и х о р е ч е в о г о и ф и з и ч е с к о г о р а з в и 

т и я , н а б л ю д а ю т с я р а з л и ч н ы е и з м е н е н и я 

к о ж и , п о д к о ж н о й к л е т ч а т к и , в о л о с , н о г 

т е й . Ч а с т о о б н а р у ж и в а е т с я н а р у ш е н и е 

п и г м е н т а ц и и к о ж и . Н а п р и м е р , п и г м е н т 

н ы е п я т н а ц в е т а « к о ф е с м о л о к о м » , у ч а с т 

к и г и п е р - и г и п о п и г м е н т а ц и и т и п и ч н ы д л я 

с и н д р о м о в Б л у м а , Г о л ь т ц а - Г о р л и н а , п а н 

ц и т о п е н и и Ф а н к о н и . М е л к и е т е м н ы е п и г 

м е н т н ы е п я т н а в с т р е ч а ю т с я п р и с и н д р о м е 

L E O P A R D ; и с т о н ч е н и е , м о р щ и н и с т о с т ь 

к о ж и с л и п о а т р о ф и е й и у м е н ь ш е н и е м п о 

т о в ы х ж е л е з х а р а к т е р н ы д л я с и н д р о м а 

К о к к е й н а и л е п р е ч а у н и з м а . С у х о с т ь к о ж и 

и э р и т е м а т о з н ы е в ы с ы п а н и я н а б л ю д а ю т 

ся у д е т е й с б о л е з н я м и о б м е н а а м и н о - и 

о р г а н и ч е с к и х к и с л о т . 

И з м е н е н и я в о л о с в в и д е п а р ц и а л ь н о й 

а л о п е ц и и в с т р е ч а ю т с я у б о л ь н ы х с с и н д р о 

м а м и С е к к е л я , К о к к е й н а , Г о л ь т ц а - Г о р л и 

н а , с п о з д н е й ф о р м о й м н о ж е с т в е н н о г о д е 

ф и ц и т а к а р б о к с и л а з и д р . Г и р с у т и з м и г и 

п е р т р и х о з с в о й с т в е н н ы с и н д р о м у К о р н е 

л и и д е Л а н г е и м у к о п о л и с а х а р и д о з а м . Т и 

п и ч н ы м п р и з н а к о м с и н д р о м а М е н к е с а яв

л я е т с я с в о е о б р а з н о е с о ч е т а н и е с в е т л ы х , 

р е д к и х , п е р е к р у ч е н н ы х в о л о с (pili tort i) и 

б л е д н о й , с у х о й , п е р е р а с т я ж и м о й к о ж и 

(cut is laxa) . Д л я а р г и н и н я н т а р н о й а ц и д е м и и 

х а р а к т е р н ы п о в ы ш е н н ы е л о м к о с т ь и с у 

х о с т ь в о л о с [ 1 3 ] . 

Д и а г н о с т и ч е с к у ю з н а ч и м о с т ь м о г у т 

и м е т ь о с о б е н н о с т и п о к а з а т е л е й к р о в е 

т в о р н о й и и м м у н н о й с и с т е м . С т о й к а я , ре

з и с т е н т н а я к л е ч е н и ю а н е м и я с у г н е т е н и е м 

в с е х р о с т к о в к р о в е т в о р е н и я о т м е ч а е т с я 

п р и п а н ц и т о п е н и и Ф а н к о н и . Г и п о х р о м н а я 

а н е м и я м о ж е т б ы т ь о б у с л о в л е н а п а т о л о г и -
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е й д р у г и х о р г а н о в и с и с т е м . Н а п р и м е р , п р и 

с и н д р о м е С е н и о р а а н е м и я о б ы ч н о с о п у т 

с т в у е т х р о н и ч е с к о й п о ч е ч н о й н е д о с т а т о ч 

н о с т и . Н е й т р о п е н и я , о б у с л о в л и в а ю щ а я не

р е д к о е р а з в и т и е с е п т и ч е с к и х о с л о ж н е н и й , 

х а р а к т е р н а д л я м и т о х о н д р и а л ь н о г о с и н 

д р о м а Б а р т а . А н е м и я , н е й т р о - и т р о м б о ц и -

т о п е н и я ч а с т о в с т р е ч а ю т с я у д е т е й с о р г а 

н и ч е с к и м и а ц и д е м и я м и . 

В то же в р е м я с к л о н н о с т ь к ч а с т ы м и н 

ф е к ц и я м в е р х н и х д ы х а т е л ь н ы х п у т е й и но

с о г л о т к и п р и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н я х н е 

в с е г д а с в и д е т е л ь с т в у е т о н а р у ш е н и я х и м 

м у н н о й с и с т е м ы . Н а п р и м е р , б р о н х о л е г о ч -

н ы е з а б о л е в а н и я и р и н и т ы - ч а с т ы й с и м 

п т о м м у к о п о л и с а х а р и д о з а I т и п а и с и н д р о 

м а Б л у м а . О д н а к о п р и м у к о п о л и с а х а р и д о з е 

э т и п р о я в л е н и я н е с в я з а н ы с д е ф е к т о м с и 

с т е м ы и м м у н и т е т а , а о б у с л о в л е н ы г и п е р 

п р о д у к ц и е й с л и з и , в т о в р е м я как п р и с и н 

д р о м е Б л у м а в ы я в л я е т с я д е ф и ц и т и м м у 

н о г л о б у л и н о в А и М. П о р а ж е н и е и м м у н н о й 

с и с т е м ы п р и э т о м з а б о л е в а н и и п р е д р а с п о 

л а г а е т к р а з в и т и ю з л о к а ч е с т в е н н ы х о п у х о 

л е й л и м ф а т и ч е с к о й с и с т е м ы и ж е л у д о ч н о -

к и ш е ч н о г о т р а к т а . Б о л ь ш у ю ц е н н о с т ь в д и 

а г н о с т и к е п р е д о п у х о л е в о г о с о с т о я н и я и м е 

е т в ы я в л е н и е п о в ы ш е н н о г о к о л и ч е с т в а с е 

с т р и н с к и х х р о м а т и д н ы х о б м е н о в в культу

ре л и м ф о ц и т о в и ф и б р о б л а с т о в . У в е л и ч е 

н и е р и с к а м а л и г н и з а ц и и х а р а к т е р н о т а к ж е 

д л я п а н ц и т о п е н и и Ф а н к о н и и с и н д р о м а 

п и г м е н т н о й к с е р о д е р м ы с у м с т в е н н о й от

с т а л о с т ь ю . П р и н а з в а н н ы х з а б о л е в а н и я х 

о б н а р у ж и в а ю т с я в ы р а ж е н н ы е н а р у ш е н и я 

р е п а р а ц и и Д Н К , в е р о я т н о , я в л я ю щ и е с я 

п р и ч и н о й о п у х о л е в о г о р о с т а клеток. 

Исследование обмена веществ. О т л и 

ч и т е л ь н о й ч е р т о й н е к о т о р ы х с и н д р о м о в 

я в л я е т с я р а с с т р о й с т в о м и н е р а л ь н о г о о б 

м е н а . В ы я с н е н и е с о с т о я н и я ф о с ф о р н о -

к а л ь ц и е в о г о г о м е о с т а з а п р и з а б о л е в а н и 

ях, с о п р о в о ж д а ю щ и х с я н и з к о р о с л о с т ь ю и 

а н о м а л и я м и с к е л е т а , н е т о л ь к о п о з в о л я е т 

в ы д е л и т ь г р у п п у м е т а б о л и ч е с к и х о с т е о п а 

т и и , н о и с п о с о б с т в у е т р а з г р а н и ч е н и ю д р у 

г и х н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м . Н а р у ш е н и е о б 

м е н а к а л ь ц и я м о ж е т б ы т ь р е з у л ь т а т о м д е 

ф е к т а к л е т о ч н о й р е ц е п ц и и п а р а т г о р м о н а 

( г и п о к а л ь ц и е м и я п р и п с е в д о г и п о п а р а т и р е -

о з е ) . С л е д с т в и е м и з м е н е н и я м е т а б о л и з м а 

в и т а м и н а D с л у ж а т т р а н з и т о р н а я г и п е р -

к а л ь ц и е м и я п р и с и н д р о м е В и л ь я м с а и м е -

т а ф и з а р н о й х о н д р о д и с п л а з и и Я н с е н а , а 

т а к ж е н а р у ш е н и е р е а б с о р б ц и и ф о с ф а т о в 

в п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц а х и н и з к и й у р о в е н ь 

ф о с ф о р а в к р о в и п р и в и т а м и н D - р е з и -

с т е н т н о м р а х и т е . 

И с с л е д о в а н и е с о с т о я н и я у г л е в о д н о г о 

о б м е н а н е р е д к о п о з в о л я е т в ы я в и т ь р а з 

л и ч н ы е н а р у ш е н и я . В ч а с т н о с т и , п р и л е -

п р е ч а у н и з м е о т м е ч а е т с я в ы р а ж е н н а я г и 

п о г л и к е м и я , о б у с л о в л е н н а я г и п е р п л а з и е й 

о с т р о в к о в о г о а п п а р а т а п о д ж е л у д о ч н о й ж е 

л е з ы . Р а з в и т и е г и п о г л и к е м и ч е с к и х с о с т о я 

н и й , о с о б е н н о в у т р е н н и е ч а с ы , х а р а к т е р 

н о т а к ж е д л я с и н д р о м а Б а р т а . 

И з у ч е н и е п о к а з а т е л е й э н е р г е т и ч е с к о г о 

о б м е н а и м е е т в а ж н о е з н а ч е н и е д л я д и ф 

ф е р е н ц и р о в а н и я м и т о х о н д р и а л ь н ы х б о 

л е з н е й , с о п р о в о ж д а ю щ и х с я н и з к о р о с л о 

с т ь ю и з а д е р ж к о й п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я . 

Т и п и ч н ы м п р и з н а к о м б о л ь ш и н с т в а ф о р м 

д а н н о й п а т о л о г и и ( с и н д р о м о в К е р н с а -

С е й р а , M E L A S , M E R R F и д р . ) с л у ж а т в ы с о 

кое с о д е р ж а н и е м о л о ч н о й и п и р о в и н о г р а д -

н о й к и с л о т в к р о в и , и з м е н е н и е п а р а м е т р о в 

п е р е к и с н о г о о к и с л е н и я л и п и д о в , п о в ы ш е н 

ная э к с к р е ц и я п о ч к а м и р я д а о р г а н и ч е с к и х 

к и с л о т ( н а п р и м е р , 3 - м е т и л г л у т а к о н о в о й 

к и с л о т ы п р и с и н д р о м е Б а р т а ) . В н е к о т о р ы х 

с л у ч а я х д л я п о д т в е р ж д е н и я д и а г н о з а м и 

т о х о н д р и а л ь н о г о з а б о л е в а н и я т р е б у ю т с я 

п р о в е д е н и е м о р ф о л о г и ч е с к о г о и с с л е д о в а 

н и я б и о п т а т а с к е л е т н о й м ы ш ц ы ( в ы я в л е 

н и е ф е н о м е н а « ш е р о х о в а т ы х » к р а с н ы х в о 

л о к о н - R R F ) , а н а л и з а к т и в н о с т и м и т о х о н 

д р и а л ь н ы х ф е р м е н т о в в л и м ф о ц и т а х п е р и 

ф е р и ч е с к о й к р о в и . 

Т а к и м о б р а з о м , д л я у с т а н о в л е н и я т о ч 

н о г о д и а г н о з а у д е т е й с с о ч е т а н н о й з а 

д е р ж к о й р о с т а и п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я 

т р е б у е т с я п р о в е д е н и е с л е д у ю щ е г о к о м п 

л е к с а и с с л е д о в а н и й : 

• г е н е а л о г и ч е с к и й а н а л и з ; 

• в ы я с н е н и е а н а м н е с т и ч е с к и х с в е д е н и й ; 
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• а н т р о п о м е т р и я с о п р е д е л е н и е м с о о т 

н о ш е н и я д л и н ы т у л о в и щ а и к о н е ч н о с т е й ; 

• о п р е д е л е н и е к о э ф ф и ц и е н т а и н т е л л е 

к т у а л ь н о г о р а з в и т и я и п с и х о л о г и ч е с к о г о 

с т а т у с а ; 

• о ц е н к а с о с т о я н и я н е р в н о й с и с т е м ы с 

и с п о л ь з о в а н и е м Э Э Г - , КТ- и/или М Р Т - и с -

с л е д о в а н и й ; 

• о ц е н к а с п е ц и ф и к и , ч и с л а и с о ч е т а н и й 

м и к р о а н о м а л и й р а з в и т и я ; 

• о п р е д е л е н и е с о с т о я н и я в н у т р е н н и х 

о р г а н о в с п р о в е д е н и е м Э К Г - и Э Х О - К Г - и с -

с л е д о в а н и й , в ы я в л е н и е в р о ж д е н н ы х п о р о 

ков р а з в и т и я ; 

• а н а л и з ф у н к ц и й э н д о к р и н н о й с и с т е м ы 

с о п р е д е л е н и е м у р о в н я г о р м о н а р о с т а н а 

ф о н е ф а р м а к о л о г и ч е с к и х п р о б , и с с л е д о в а 

ния п о л о в ы х , т и р е о и д н ы х г о р м о н о в , а т а к ж е 

с т а н д а р т н о г о г л ю к о з о т о л е р а н т н о г о т е с т а ; 

• о ц е н к а с о с т о я н и я з р е н и я и с л у х а ; 

• и с с л е д о в а н и е к а р и о т и п а ; 

• а н а л и з п о к а з а т е л е й ф о с ф о р н о - к а л ь -

ц и е в о г о , э н е р г е т и ч е с к о г о о б м е н а . 

4 . 7 . 5 . Р о л ь г е н е т и ч е с к и х ф а к т о р о в 

в г е н е з е с к е л е т н ы х а н о м а л и й 

и з а д е р ж к и ф и з и ч е с к о г о 

р а з в и т и я д е т е й 

Н а р я д у с в а ж н е й ш е й р о л ь ю н а с л е д с т 

в е н н о с т и в н е р в н о - п с и х и ч е с к о м р а з в и т и и 

д е т е й , г е н е т и ч е с к и е ф а к т о р ы в н о с я т с у щ е 

с т в е н н ы й в к л а д к а к в п р о ц е с с ы н о р м а л ь 

н о г о ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я р е б е н к а , т а к и 

в н а р у ш е н и я э т и х п р о ц е с с о в . Н а с л е д с т в е н 

н ы е б о л е з н и о к а з ы в а ю т о т р и ц а т е л ь н о е 

в л и я н и е н а н о р м а л ь н о е т е ч е н и е п р о ц е с с о в 

р о с т а и р а з в и т и я д е т е й , п р и э т о м в б о л ь 

ш и н с т в е с л у ч а е в в с т о р о н у з а д е р ж к и ф и 

з и ч е с к о г о р а з в и т и я . Г е н н ы е м у т а ц и и ч а с т о 

п р и в о д я т к с о ч е т а н н ы м д е ф е к т а м , н а п р и 

м е р , о т к л о н е н и я м в н е р в н о - п с и х и ч е с к о м 

р а з в и т и и в с о ч е т а н и и с з а д е р ж к о й р о с т а 

и л и з а д е р ж к а р о с т а м о ж е т с о ч е т а т ь с я с п а 

т о л о г и е й в н у т р е н н и х о р г а н о в и д р . [ 1 7 - 1 9 ] . 

П о д о б н ы е с о ч е т а н и я о б у с л о в л е н ы т е с н ы м 

в з а и м о д е й с т в и е м м н о г и х ф а к т о р о в , у ч а с т 

в у ю щ и х в р е г у л я ц и и п р о ц е с с о в н о р м а л ь 

н о г о р о с т а и р а з в и т и я р е б е н к а , и д и с б а 

л а н с в ф у н к ц и о н и р о в а н и и о т д е л ь н ы х 

з в е н ь е в с и с т е м ы р е г у л я ц и и , в ы з в а н н ы й 

г е н е т и ч е с к и м и и л и с р е д о в ы м и в л и я н и я м и , 

н е и з б е ж н о о т р а ж а е т с я н а ф и з и ч е с к о м и 

н е р в н о - п с и х и ч е с к о м р а з в и т и и р е б е н к а 

[ 2 0 - 2 2 ] . В с в я з и с э т и м п р и д и а г н о с т и к е н а 

с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й , с о п р о в о ж д а ю 

щ и х с я а н о м а л и я м и с к е л е т а , н е о б х о д и м о 

у ч и т ы в а т ь г е н е т и ч е с к и е д а н н ы е , п р о в о 

д и т ь о ц е н к у э н д о к р и н н о г о с т а т у с а р е б е н 

к а , в ы я в л я т ь с т е п е н ь о т к л о н е н и й п о к а з а 

т е л е й ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я о т н о р м ы , 

о ц е н и в а т ь д а н н ы е л а б о р а т о р н ы х и с с л е д о 

в а н и й - п о к а з а т е л е й м и н е р а л ь н о г о о б м е 

н а , в о д н о - э л е к т р о л и т н о г о б а л а н с а , к и с л о т 

н о - щ е л о ч н о г о р а в н о в е с и я и д р . [ 2 3 , 2 4 ] . 

И з м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п р а к т и к и и з 

в е с т н о , что м н о г и е н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з 

н и с а н о м а л и я м и с к е л е т а ч а с т о п р о т е к а ю т 

п о д м а с к о й х о р о ш о и з в е с т н ы х п е д и а т р а м 

п а т о л о г и ч е с к и х с о с т о я н и й и о с о б е н н о час

т о п о д м а с к о й р а х и т а . 

4 . 7 . 6 . А н о м а л и и с к е л е т а , с в я з а н н ы е 

с р а х и т о м и р а х и т о п о д о б н ы м и 

з а б о л е в а н и я м и 

Р а х и т и м е е т ш и р о к о е р а с п р о с т р а н е 

н и е с р е д и д е т е й , о с о б е н н о р а н н е г о д е т 

с к о г о в о з р а с т а [ 2 5 , 2 6 ] . В н а с т о я щ е е в р е 

м я н а б л ю д а е т с я у ч а щ е н и е т я ж е л ы х ф о р м 

р а х и т а . 

К о л и ч е с т в о о ш и б о к п р и е г о д и а г н о с т и 

к е н е у м е н ь ш а е т с я и д а ж е в о з р а с т а е т . И з -

з а л е г м ы с л е н н о г о о т н о ш е н и я к э т о м у з а 

б о л е в а н и ю п о з д н о д и а г н о с т и р у ю т с я н а 

с л е д с т в е н н ы е з а б о л е в а н и я , п р о т е к а ю щ и е 

п о д м а с к о й р а х и т а ( т а к н а з ы в а е м ы е « р а -

х и т о п о д о б н ы е » з а б о л е в а н и я ) , п о з д н е е н а 

ч а л о л е ч е н и я к о т о р ы х п р и в о д и т к т я ж е л о й 

и н в а л и д и з а ц и и р е б е н к а . Г л у б о к и е и с с л е 

д о в а н и я м е т а б о л и з м а в и т а м и н а D п р и в е 

ли к с о з д а н и ю к о н ц е п ц и и о D - э н д о к р и н -

н о й с и с т е м е [ 2 7 - 3 1 ] , Э т о п о з в о л и л о п о -

н о в о м у п о д о й т и к р е ш е н и ю п р о б л е м д и а г 

н о с т и к и и л е ч е н и я г р у п п ы р а х и т о п о д о б -

н ы х б о л е з н е й . 
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Н а с л е д с т в е н н ы е р а х и т о п о д о б н ы е з а б о 

л е в а н и я о т н о с и т е л ь н о ч а с т о в с т р е ч а ю т с я в 

п е д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к е (1 : 20 ООО д е т е й ) 

и в к л ю ч а ю т б о л е е 4 0 н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м , 

и з к о т о р ы х н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы м и 

я в л я ю т с я : ф о с ф а т - д и а б е т - Х - с ц е п л е н н о е , 

д о м и н а н т н о е з а б о л е в а н и е , п р о я в л я ю щ е е с я 

в а р у с н ы м и д е ф о р м а ц и я м и , н е к у п и р у ю щ и 

м и с я о б ы ч н ы м и а н т и р а х и т и ч е с к и м и д о з а м и 

в и т а м и н а D, г и п о ф о с ф а т е м и е й , г и п е р ф о с -

ф а т у р и е й , р е н т г е н о л о г и ч е с к и м и п р и з н а к а 

м и о с т е о м а л я ц и и ; в и т а м и н D - з а в и с и м ы й 

р а х и т - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о е з а б о л е в а 

ние, о т л и ч а ю щ е е с я р а н н и м н а ч а л о м , в ы р а 

ж е н н ы м и к о с т н ы м и д е ф о р м а ц и я м и , п р о 

г р е с с и р у ю щ и м и н а ф о н е п р о ф и л а к т и ч е 

с к и х и л и о б ы ч н ы х л е ч е б н ы х а н т и р а х и т и ч е 

с к и х д о з в и т а м и н а D , д и с т р о ф и е й э м а л и 

з у б о в , н е р е д к о с у д о р о г а м и , м ы ш е ч н о й г и 

п о т о н и е й , а л о п е ц и е й , с н и ж е н и е м с о д е р ж а 

н и я м е т а б о л и т о в в и т а м и н а D в к р о в и , г и п о -

к а л ь ц и е м и е й ; б о л е з н ь д е Т о н и - Д е б -

р е - Ф а н к о н и - а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о е з а 

б о л е в а н и е с п о л и д и п с и е й , п о л и у р и е й , з а 

д е р ж к о й с т а т и к о - м о т о р н о г о р а з в и т и я , в ы 

р а ж е н н ы м и к о с т н ы м и д е ф о р м а ц и я м и с к е 

л е т а , о т с т а в а н и е м ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я , 

н о р м а л ь н ы м и н т е л л е к т о м , г л ю к о з у р и е й , 

г и п е р ф о с ф а т у р и е й , г и п е р а м и н о а ц и д у р и -

е й , г и п е р к а л ь ц и у р и е й , п р о т е и н у р и е й ; п о 

ч е ч н ы й к а н а л ь ц е в ы й а ц и д о з - г е н е т и ч е с к и 

г е т е р о г е н е н , х а р а к т е р н ы в а л ь г у с н ы е д е 

ф о р м а ц и и н и ж н и х к о н е ч н о с т е й , п о л и у р и я , 

п о л и д и п с и я , н е ф р о к а л ь ц и н о з , м е т а б о л и 

ч е с к и й а ц и д о з в к р о в и , щ е л о ч н а я р е а к ц и я 

м о ч и ; т и р о з и н е м и я ; с и н д р о м ы м а л ь а б -

с о р б ц и и п р е д с т а в л я ю т с о б о й д и с а х а р и д а з -

н у ю н е д о с т а т о ч н о с т ь с к л и н и ч е с к о й с и м 

п т о м а т и к о й ц е л и а к и и , к и ш е ч н ы м и ф о р м а 

м и м у к о в и с ц и д о з а ; п е р в и ч н ы й г и п е р п а р а -

т и р е о з , п с е в д о г и п о п а р а т и р е о з , с и н д р о м 

Б а р т е р а - г и п о х л о р е м и ч е с к и й а л к а л о з ; б о 

л е з н ь M c C u n e - A l b r i g h t - о с т е о д и с п л а з и я ; 

н е ф р о н о ф т и з Ф а н к о н и - н и з к и й р о с т , х р о 

н и ч е с к а я п о ч е ч н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь , г и п о -

к а л и е м и ч е с к и е к р и з ы . 

М а с к а м и к а к р а х и т а , т а к и н а с л е д с т 

в е н н ы х р а х и т о п о д о б н ы х з а б о л е в а н и й 

с л у ж а т т а к ж е н е к о т о р ы е д р у г и е н а с л е д 

с т в е н н ы е б о л е з н и , в их ч и с л е - г л и к о г е -

н о з ы , н е п е р е н о с и м о с т ь ф р у к т о з ы , б о 

л е з н ь Г о ш е и д р . , а т а к ж е п р и о б р е т е н н ы е 

з а б о л е в а н и я - н а р у ш е н и я м е т а б о л и з м а 

в и т а м и н а D п р и п р и е м е ф е н о б а р б и т а л а , 

а т р е з и я ж е л ч н ы х п р о т о к о в , г и п о м а г н и е -

м и я и д р . 

В р е з у л ь т а т е и с с л е д о в а н и я р а х и т о п о 

д о б н ы х б о л е з н е й о п р е д е л е н ы к о н т и н г е н т ы 

д е т е й , к о т о р ы е д о л ж н ы о б с л е д о в а т ь с я п р и 

п о д о з р е н и и н а э т у п а т о л о г и ю , и р а з р а б о т а 

н ы п р о г р а м м ы и х р а н н е й в е р и ф и к а ц и и 

( П . В . Н о в и к о в ; А . В . Ш и л о в [ 2 3 , 2 4 ] ) . 

К о н т и н г е н т ы д е т е й д л я с п е ц и а л ь н о г о 

о б с л е д о в а н и я н а р а х и т о п о д о б н ы е з а б о л е 

в а н и я : 

1) д е т и с к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к о й 

в и т а м и н D - д е ф и ц и т н о г о р а х и т а и о т с у т с т 

в и е м э ф ф е к т а о т о б ы ч н о й а н т и р а х и т и ч е 

с к о й т е р а п и и в и т а м и н о м D ; 

2) д е т и с н а л и ч и е м в с е м ь е р е б е н к а и л и 

о д н о г о и з р о д и т е л е й , б о л ь н о г о р а х и т о п о -

д о б н ы м з а б о л е в а н и е м ; 

3 ) д е т и с н а л и ч и е м к о с т н ы х д е ф о р м а 

ц и й н и ж н и х к о н е ч н о с т е й ; 

4) д е т и , в с е м ь я х к о т о р ы х в ы я в л е н ы н а 

р у ш е н и я ф о с ф о р н о - к а л ь ц и е в о г о о б м е н а . 

Д и а г н о с т и ч е с к а я п р о г р а м м а д л я в ы я в 

л е н и я р а х и т о п о д о б н ы х з а б о л е в а н и й в к л ю 

ч а е т : 

• с б о р г е н е а л о г и ч е с к и х д а н н ы х ( н а л и 

ч и е а н а л о г и ч н ы х з а б о л е в а н и й у р о д и т е л е й 

и р о д с т в е н н и к о в ) ; 

• р е н т г е н о г р а ф и ю т р у б ч а т ы х к о с т е й 

в е р х н и х и н и ж н и х к о н е ч н о с т е й ( а к т и в н о с т ь 

п р о ц е с с а ) ; 

• о п р е д е л е н и е р Н у т р е н н е й м о ч и ; 

• к л и н и ч е с к и й а н а л и з м о ч и с о п р е д е л е 

н и е м п р о т е и н у р и и , л е й к о ц и т у р и и , э р и т р о -

ц и т у р и и ; 

• и с с л е д о в а н и е с у т о ч н о й э к с к р е ц и и с 

м о ч о й к а л ь ц и я и ф о с ф о р а ; 

• о п р е д е л е н и е а к т и в н о с т и щ е л о ч н о й 

ф о с ф а т а з ы к р о в и ; 

• с к р и н и н г - т е с т ы на г л ю к о з у и г и п е р -

а м и н о а ц и д у р и ю ( г л ю к о т е с т , т е с т н а а л ь ф а -

а м и н о а з о т ) ; 
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• п р о б у С у л к о в и ч а ; 

• и с с л е д о в а н и е у р о в н е й к а л ь ц и я и ф о с 

ф о р а к р о в и у р о д и т е л е й ; 

• у л ь т р а з в у к о в о е и с с л е д о в а н и е п о ч е к . 

Т е р а п и я н а с л е д с т в е н н ы х р а х и т о п о д о б -

н ы х з а б о л е в а н и й п р о в о д и т с я п о с л е д у ю 

щ и м н а п р а в л е н и я м : 

1) л и к в и д а ц и я о с т е о п о р о з а ; с э т о й ц е 

л ь ю п р и м е н я ю т с я в и т а м и н D ( л е ч е б н ы е д о 

зы к о л е б л ю т с я от 10 ООО ME до 3 0 0 ООО ME 

в с у т к и в з а в и с и м о с т и от н о з о л о г и ч е с к о й 

ф о р м ы ) и е г о а к т и в н ы е м е т а б о л и т ы в су

т о ч н о й д о з е о т 0,5 м к г д о 5 - 1 0 м к г ) ; 

2 ) у с т р а н е н и е м е т а б о л и ч е с к о г о а ц и д о з а 

с и с п о л ь з о в а н и е м щ е л о ч н ы х п р е п а р а т о в , 

б и к а р б о н а т а н а т р и я , д и м е ф о с ф о н а ; 

3 ) в о с с т а н о в л е н и е н а р у ш е н н о г о д е ф и 

ц и т а м и н е р а л ь н ы х в е щ е с т в - к а л ь ц и я , ф о 

с ф о р а , к а л и я , м а г н и я ; 

4 ) п р о ф и л а к т и к а в т о р и ч н ы х м и к р о б н о -

в о с п а л и т е л ь н ы х п р о ц е с с о в ; 

5) с и м п т о м а т и ч е с к а я т е р а п и я и х и р у р г и 

ч е с к а я к о р р е к ц и я в ы р а ж е н н ы х к о с т н ы х д е -
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ГЛАВА 5. 
Хромосомные синдромы и аномалии 

5 . 1 . Современная к л а с с и ф и к а ц и я и н о м е н к л а т у р а 
х р о м о с о м н ы х а н о м а л и й 

В н а с т о я щ е е в р е м я и з в е с т н о , что п р а к т и 

ч е с к и все х р о м о с о м н ы е с и н д р о м ы и а н о м а 

л и и у д е т е й с о п р о в о ж д а ю т с я з а д е р ж к о й 

п с и х о м о т о р н о г о , у м с т в е н н о г о и ф и з и ч е с к о 

г о р а з в и т и я . Э т и н а р у ш е н и я х а р а к т е р н ы 

д л я а н о м а л и й а у т о с о м , р е ж е - г о н о с о м (по

л о в ы х х р о м о с о м ) [ 1 , 2 ] . В д и а г н о с т и к е х р о 

м о с о м н ы х с и н д р о м о в и а н о м а л и й п р и м е н я 

ю т ц и т о г е н е т и ч е с к и е м е т о д ы . А н о м а л и и ау

т о с о м и г о н о с о м м о г у т б ы т ь с в я з а н ы как с 

р а з л и ч н ы м и с т р у к т у р н ы м и п р е о б р а з о в а н и 

я м и , т а к и с и з м е н е н и е м ч и с л а х р о м о с о м в 

к л е т о ч н о м я д р е . Ч и с л е н н ы е и з м е н е н и я х р о 

м о с о м н ы х н а б о р о в ( к а р и о т и п о в ) м о г у т б ы т ь 

д в у х в и д о в : ( 1 ) п о л и п л о и д и и - у м н о ж е н и е 

п о л н о г о х р о м о с о м н о г о н а б о р а , и л и г е н о м а , 

к р а т н о е г а п л о и д н о м у ч и с л у х р о м о с о м 

(л = 2 3 ) ; (2) а н е у п л о и д и и - у в е л и ч е н и е и л и 

у м е н ь ш е н и е ч и с л а х р о м о с о м в н а б о р е , не

к р а т н о е г а п л о и д н о м у . О б а т и п а к о л и ч е с т 

в е н н ы х и з м е н е н и й к а р и о т и п а о б у с л о в л е н ы , 

к а к п р а в и л о , п а т о л о г и е й м е й о з а и л и м и т о 

з а . С т р у к т у р н ы е и з м е н е н и я м о г у т з а т р а г и 

вать в с ю х р о м о с о м у л и б о с о п р о в о ж д а т ь с я 

и з м е н е н и е м к о л и ч е с т в а г е н е т и ч е с к о г о м а 

т е р и а л а в я д р е и л и ж е е г о п е р е м е щ е н и е м . 

С б а л а н с и р о в а н н ы м и п о х р о м о с о м н ы м 

и з м е н е н и я м н а з ы в а ю т с я т а к и е к а р и о т и п ы , 

в к о т о р ы х п р и с у т с т в у е т в е с ь н а б о р г е н о в , 

о д н а к о р а с п о л о ж е н и е их в п р е д е л а х х р о 

м о с о м и л и м е ж д у х р о м о с о м а м и о т л и ч а е т 

ся от н о р м а л ь н о г о . В о т д е л ь н ы х с л у ч а я х 

д е т и - н о с и т е л и с б а л а н с и р о в а н н о г о п о и з 

м е н е н и я м к а р и о т и п а ф е н о т и п и ч е с к и н о р 

м а л ь н ы , но д л я их п о т о м с т в а в б у д у щ е м 

в о з н и к а е т б о л ь ш о й р и с к и м е т ь б о л ь н о г о 

р е б е н к а . В д р у г и х с л у ч а я х н о с и т е л и с б а 

л а н с и р о в а н н о г о к а р и о т и п а и м е ю т р а з л и ч 

н ы е в р о ж д е н н ы е п о р о к и и/или м и к р о а н о 

м а л и и р а з в и т и я ( В П Р и M A P ) , а т а к ж е н е р 

в н о - п с и х и ч е с к и е н а р у ш е н и я . 

Ц и т о г е н е т и ч е с к и с т р у к т у р н ы е п е р е 

с т р о й к и х р о м о с о м к л а с с и ф и ц и р у ю т с я п о 

п р и н ц и п у л и н е й н о й п о с л е д о в а т е л ь н о с т и 

р а с п о л о ж е н и я г е н о в : д е л е ц и и ( н е х в а т к а ) , 

д у п л и к а ц и и ( у д в о е н и е ) , и н в е р с и и ( п е р е 

в е р т ы в а н и е ) , и н с е р ц и и ( в с т а в к и ) и т р а н с 

л о к а ц и и ( п е р е м е щ е н и е ) х р о м о с о м . В о с 

н о в н о м , в с е х р о м о с о м н ы е с и н д р о м ы ( и с 

к л ю ч е н и е м ч а с т о я в л я ю т с я з а б о л е в а н и я , 

с в я з а н н ы е с а н о м а л и я м и п о л о в ы х х р о м о 

с о м ) о п р е д е л я ю т п р и р о ж д е н и и р е б е н к а 

и л и в п е р в ы й г о д е г о ж и з н и . 

Х р о м о с о м н ы е б о л е з н и и л и с и н д р о м ы 

м о г у т п р о я в л я т ь с я и в т а к н а з ы в а е м ы х 

« м о з а и ч н ы х ф о р м а х » , к к о т о р ы м п р и в о д и т 

н е п р а в и л ь н о е д е л е н и е к л е т о к н а р а з л и ч 

н ы х с т а д и я х э м б р и о н а л ь н о г о р а з в и т и я (то 

е с т ь в н у т р и у т р о б н о ) . К а к п р а в и л о , п р и м о 

з а и ч н ы х ф о р м а х х р о м о с о м н ы х с и н д р о м о в 

о т с у т с т в у ю т о т д е л ь н ы е х а р а к т е р н ы е п р и 

з н а к и и н а б л ю д а ю т б о л е е л е г к о е т е ч е н и е 

з а б о л е в а н и я , н о д о м и н и р у ю щ и е п р и з н а к и 

п р а к т и ч е с к и в с е г д а п р и с у т с т в у ю т . 
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О т м е ч е н н ы е в ы ш е с б а л а н с и р о в а н н ы е 

и з м е н е н и я х р о м о с о м о б ы ч н о н е в е д у т к 

а н о м а л и я м ф е н о т и п а , н о в п о с л е д н е е в р е 

м я п о я в л я ю т с я п у б л и к а ц и и , в к о т о р ы х п р и 

н а з в а н н ы х н а р у ш е н и я х о п и с ы в а ю т с я х р о 

м о с о м н ы е с и н д р о м ы [ 3 - 5 ] . К р о м е т о г о , 

о п и с а н ы и с е м е й н ы е с л у ч а и , к о г д а о д н и 

ч л е н ы с е м ь и , и м е я с б а л а н с и р о в а н н ы й к а -

р и о т и п и л и д о п о л н и т е л ь н у ю м а р к е р н у ю 

х р о м о с о м у , з д о р о в ы , т о г д а к а к д р у г и е и м е 

ю т п р и з н а к и х р о м о с о м н о г о с и н д р о м а , в 

т о м ч и с л е и з а д е р ж к у п с и х о м о т о р н о г о р а з 

в и т и я [6, 7 ] . П о д о б н ы е с л у ч а и в ы з ы в а ю т 

о п р е д е л е н н ы е т р у д н о с т и в ц и т о г е н е т и ч е -

с к о й д и а г н о с т и к е , с в я з а н н ы е с о г р а н и ч е 

н и е м в о з м о ж н о с т и к л а с с и ч е с к и х м е т о д о в 

[4, 5 , 8 ] . Ц и т о г е н е т и ч е с к и е м е т о д ы д и а г н о 

с т и к и п о з в о л я ю т с у д и т ь о к а р и о т и п е б о л ь 

н о г о - ч и с л е и с т р у к т у р е х р о м о с о м . О д н а 

к о э т и м е т о д ы н е и н ф о р м а т и в н ы в д и а г н о 

с т и к е у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и и В П Р п р и 

х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и т и п а д о б а в о ч н ы х 

м а р к е р н ы х х р о м о с о м , с л о ж н ы х с л у ч а е в 

х р о м о с о м н о г о м о з а и ц и з м а с н е б о л ь ш о й 

д о л е й а н о м а л ь н ы х к л е т о к , о д н о в р е м е н н о м 

у ч а с т и и в х р о м о с о м н ы х п е р е с т р о й к а х б о 

л е е т р е х х р о м о с о м , с б а л а н с и р о в а н н ы х 

т р а н с л о к а ц и й . П е р е ч и с л е н н ы е а н о м а л и и 

м о г у т п р и в о д и т ь к б о л е з н я м ( с и н д р о м а м ) , 

к о т о р ы е о п и с а н ы н и ж е . В н а с т о я щ е е в р е 

м я э т и т р у д н о с т и п р а к т и ч е с к и п р е о д о л е н ы , 

и э т о с в я з а н о с р а з в и т и е м т а к о й н а у к и , как 

м о л е к у л я р н а я ц и т о г е н е т и к а [ 5 - 7 , 9 - 1 1 ] . 

Д о с т и ж е н и я м о л е к у л я р н о й ц и т о г е н е т и -

ки в п о с л е д н и е д е с я т и л е т и я с в я з а н ы с 

п р и н ц и п и а л ь н о н о в ы м и п о д х о д а м и к д и а г 

н о с т и к е н а с л е д с т в е н н о о б у с л о в л е н н о й п а 

т о л о г и и и, в ч а с т н о с т и , х р о м о с о м н ы х а н о 

м а л и й [3, 5 , 7 , 1 2 - 1 4 ] . Э т о с т а л о в о з м о ж 

н ы м в р е з у л ь т а т е р а з р а б о т к и и в н е д р е н и я 

в к л и н и ч е с к у ю ц и т о г е н е т и к у к о м п л е к с а но

в ы х т е х н о л о г и й , т а к и х к а к Д Н К д и а г н о с т и 

ка, г и б р и д и з а ц и я н у к л е и н о в ы х к и с л о т н а 

п р е п а р а т е [9, 1 5 ] , а т а к ж е к о м п ь ю т е р н ы х 

с и с т е м д л я а н а л и з а х р о м о с о м [ 1 6 ] . Д Н К 

д и а г н о с т и к а о с н о в а н а н а и с п о л ь з о в а н и и 

т е х н о л о г и и р е к о м б и н а н т н ы х м о л е к у л Д Н К 

и п р и г о т о в л е н и и с п е ц и а л ь н ы х п р о б д л я 

в ы я в л е н и я и м о л е к у л я р н о г о а н а л и з а г е н е 

т и ч е с к и х д е ф е к т о в [ 1 7 - 1 9 ] . Ф л ю о р е с ц е н т 

н а я г и б р и д и з а ц и я на п р е п а р а т е (F ISH - f l u 

o r e s c e n c e in situ h y b r i d i z a t i o n ) в к л ю ч а е т 

п р и м е н е н и е с п е ц и а л ь н о п о д г о т о в л е н н ы х 

( ф л ю о р е с ц и р у ю щ и х ) Д Н К п р о б д л я в ы я в 

л е н и я г е н е т и ч е с к и х д е ф е к т о в н а х р о м о 

с о м н о м у р о в н е п о с л е п р о в е д е н и я м о л е к у -

л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к о й п р о ц е д у р ы с и с 

п о л ь з о в а н и е м с о в р е м е н н о й ф л ю о р е с ц е н т 

н о й м и к р о с к о п и и . К о м п ь ю т е р н ы е с и с т е м ы 

д л я а н а л и з а х р о м о с о м в к л ю ч а ю т с п е ц и 

а л ь н ы е т е л е к а м е р ы д л я в ы я в л е н и я с в е р х 

с л а б ы х с и г н а л о в п о с л е п р о в е д е н и я г и б р и 

д и з а ц и и , а т а к ж е п р о г р а м м ы , п о з в о л я ю 

щ и е п р о в о д и т ь а в т о м а т и з и р о в а н н ы й а н а 

л и з х р о м о с о м и в ы с о к о э ф ф е к т и в н у ю м н о 

г о ц в е т о в у ю д е т е к ц и ю Д Н К з о н д о в д л я д и 

а г н о с т и к и х р о м о с о м н ы х и г е н н ы х н а р у ш е 

н и й н а м и к р о с к о п и ч е с к о м у р о в н е [ 1 6 ] . 

И д е н т и ф и к а ц и я х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и 

б а з и р у е т с я н а о с н о в е и с п о л ь з о в а н и я раз

л и ч н ы х т и п о в Д Н К з о н д о в [ 1 7 - 2 0 ] , п о з в о л я 

ю щ и х м а р к и р о в а т ь и н д и в и д у а л ь н ы е х р о м о 

с о м ы и л и и х о т д е л ь н ы е у ч а с т к и . Д Н К з о н д ы , 

как п р а в и л о , п р е д с т а в л я ю т с о б о й к л о н и р о 

в а н н ы е ф р а г м е н т ы г е н о м а ч е л о в е к а и л и и х 

о т д е л ь н ы х у ч а с т к о в , п р и г и б р и д и з а ц и и кото

р ы х с м е т а ф а з н ы м и и л и и н т е р ф а з н ы м и х р о 

м о с о м а м и м о ж н о о п р е д е л и т ь о с о б е н н о с т и 

х р о м о с о м н о г о н а б о р а и н а л и ч и е д а ж е не

з н а ч и т е л ь н ы х х р о м о с о м н ы х н а р у ш е н и й , что 

н е в о з м о ж н о в ы я в и т ь к л а с с и ч е с к и м и ц и т о г е -

н е т и ч е с к и м и м е т о д а м и [10, 14, 2 1 ] . Н а и б о 

л е е ч а с т о в к л и н и ч е с к о й ц и т о г е н е т и к е п р и 

м е н я ю т х р о м о с о м о с п е ц и ф и ч н ы е ц е н т р о -

м е р н ы е Д Н К з о н д ы , п о з в о л я ю щ и е э ф ф е к 

т и в н о о п р е д е л я т ь р а с п р о с т р а н е н н ы е х р о м о 

с о м н ы е н а р у ш е н и я , т а к и е как с и н д р о м ы Д а 

у н а , Патау, Э д в а р д с а , К л а й н ф е л т е р а , Ш е р е -

ш е в с к о г о - Т е р н е р а , т р и с о м и и X , д и с о м и и Y , 

о с о б е н н о их м о з а и ч н ы е ф о р м ы с неболь

ш и м п р о ц е н т о м а н о м а л ь н ы х клеток. 

Для у с п е ш н о й и д е н т и ф и к а ц и и н а и б о л е е 

ч а с т ы х и с о ц и а л ь н о з н а ч и м ы х х р о м о с о м о п а -

т и й н е о б х о д и м о р а с п о л а г а т ь б о л ь ш о й кол

л е к ц и е й х р о м о с о м о с п е ц и ф и ч н ы х Д Н К з о н 

д о в . О р и г и н а л ь н а я коллекция Д Н К п р о б соз-
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д а н а в Ц е н т р е п с и х и ч е с к о г о з д о р о в ь я Р А М Н 

и М о с к о в с к о м Н И И п е д и а т р и и и д е т с к о й х и 

р у р г и и Р о с з д р а в а [ 1 6 , 1 8 - 2 0 , 2 2 , 2 3 ] . О н а э ф 

ф е к т и в н о и с п о л ь з у е т с я д л я о п р е д е л е н и я 

с л о ж н ы х ф о р м х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и , ве

д у щ е й к н а р у ш е н и ю п с и х и ч е с к о г о , у м с т в е н 

н о г о , ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я , а т а к ж е к В П Р . 

П р и э т о м и с п о л ь з у е т с я м н о г о ц в е т о в а я ф л ю 

о р е с ц е н т н а я г и б р и д и з а ц и я н а п р е п а р а т е д л я 

м а р к и р о в а н и я х р о м о с о м или и х участков, 

в к л ю ч а я ц е н т р о м е р н ы е и т е л о м е р н ы е р а й 

о н ы и их и н д и в и д у а л ь н ы е с е г м е н т ы . Для по

в ы ш е н и я э ф ф е к т и в н о с т и молекулярно-цито-

г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и б ы л и р а з р а б о т а 

н ы т а к ж е о р и г и н а л ь н ы е м е т о д ы « б ы с т р о й » 

FISH ( в т е ч е н и е 1 5 - 2 0 м и н ) , с п е ц и а л ь н о 

а д а п т и р о в а н н ы е д л я э ф ф е к т и в н о й и д е н т и 

ф и к а ц и и х р о м о с о м и их н а р у ш е н и й [15, 2 4 ] . 

Б л а г о д а р я о р и г и н а л ь н ы м п о д х о д а м и 

м е т о д и ч е с к и м р а з р а б о т к а м , д и а г н о с т и к а 

о х в а т ы в а е т п р а к т и ч е с к и в е с ь с п е к т р х р о 

м о с о м н ы х а н о м а л и й , что, в п е р в у ю о ч е 

р е д ь , п о з в о л я е т в ы д е л я т ь и з о б ш и р н о й 

г р у п п ы д е т е й с н е д и ф ф е р е н ц и р о в а н н о й 

з а д е р ж к о й у м с т в е н н о г о и п с и х о м о т о р н о г о 

р а з в и т и я к а к р е д к и е , т а к и м о з а и ч н ы е 

ф о р м ы х о р о ш о и з в е с т н ы х х р о м о с о м н ы х 

с и н д р о м о в [ 1 5 - 1 8 , 2 2 ] . 

К а р и о т и п ч е л о в е к а в н о р м е , а т а к ж е п р и 

х р о м о с о м н ы х з а б о л е в а н и я х т р е б у е т у н и 

ф и ц и р о в а н н о й с и с т е м ы о п и с а н и я и л и с и м 

в о л и к и х р о м о с о м . В н а с т о я щ е е в р е м я к л и 

н и ч е с к и е г е н е т и к и и ц и т о г е н е т и к и , н е в р о 

п а т о л о г и , п е д и а т р ы , п с и х о л о г и и п с и х и а т р ы 

и с п о л ь з у ю т д л я о п и с а н и я х р о м о с о м н ы х 

а н о м а л и й и с и н д р о м о в « М е ж д у н а р о д н у ю 

с и с т е м у д л я ц и т о г е н е т и ч е с к о й н о м е н к л а т у 

р ы ч е л о в е к а ( 1 9 9 5 ; 2 0 0 5 ) » ( « А п Internat ional 

S y s t e m for H u m a n C y t o g e n e t i c N o m e n c l a t u r e 

( 1 9 9 5 ; 2 0 0 5 ) » , и л и « I S C N 1 9 9 5 ; 2 0 0 5 » ) [ 2 5 ] . 

В н о м е н к л а т у р е с у щ е с т в у е т о п р е д е л е н 

н а я с и м в о л и к а д л я о п и с а н и я к а к н о р м а л ь 

н ы х к а р и о т и п о в (46,XY - м а л ь ч и к и 4 6 , X X 

- д е в о ч к а ) , т а к и в с е х т и п о в х р о м о с о м н ы х 

а н о м а л и й . С т р у к т у р н ы е а н о м а л и и т и п а 

д е л е ц и и , д у п л и к а ц и й , и н в е р с и й , и н с е р ц и й 

и т р а н с л о к а ц и й о б о з н а ч а ю т с я к а к del, dup, 

inv, ins и f, с о о т в е т с т в е н н о . М а р к е р н ы е 

х р о м о с о м ы в к а р и о т и п е о б о з н а ч а ю т с я к а к 

m a r , а к о л ь ц е в а я х р о м о с о м а - г. П р и р а с 

с у ж д е н и и о п р о и с х о ж д е н и и р а з л и ч н ы х 

а н о м а л и й х р о м о с о м , в т о м ч и с л е и м а р 

к е р н ы х , п р и м е н я ю т о б о з н а ч е н и е der (deri

vation - п р о и с х о ж д е н и е ) . Ч и с л е н н ы е а н о 

м а л и и о б о з н а ч а ю т с я и з м е н е н н ы м ч и с л о м 

х р о м о с о м в к а р и о т и п е и у к а з а н и е м /+/ и л и 

/-/ т о й и л и и н о й п р и с у т с т в у ю щ е й и л и от

с у т с т в у ю щ е й х р о м о с о м ы ( и с к л ю ч е н и е м 

я в л я ю т с я п о л о в ы е х р о м о с о м ы , п р и к о л и 

ч е с т в е н н ы х а н о м а л и я х к о т о р ы х /+/ и л и /-/ 

н и к о г д а н е с т а в я т с я ) . Н а п р и м е р , с и н д р о м 

Д а у н а в ц и т о г е н е т и ч е с к о й н о м е н к л а т у р е 

з а п и с ы в а е т с я к а к 4 7 , X X , + 2 1 ( д е в о ч к а ) и 

47,XY,+21 ( м а л ь ч и к ) , с и н д р о м Т е р н е р а -

4 5 , X , а с и н д р о м К л а й н ф е л т е р а - 47,XXY. 

П р и ч е м , о т с у т с т в и е о д н о г о и з г о м о л о г о в 

х р о м о с о м и л и е г о ч а с т и ( д е л е ц и я ) в к а р и 

о т и п е , н е с м о т р я н а т и п а б е р р а ц и и ( ч и с 

л е н н о й и л и с т р у к т у р н о й ) , н о с и т н а з в а н и е 

м о н о с о м и и ( п о л н о й и л и ч а с т и ч н о й ) , а п р и 

с у т с т в и е - т р и с о м и и ( п о л н о й и л и ч а с т и ч 

н о й ) . П о л и п л о и д и и о т р а ж а ю т с я т о л ь к о 

ч и с л о м х р о м о с о м . П р и м о з а и ц и з м е о б о 

з н а ч а ю т к а ж д ы й а н о м а л ь н ы й и н о р м а л ь 

н ы й к л о н , п о с л е к о т о р о г о з а п и с ы в а ю т ч и с 

л о п р о а н а л и з и р о в а н н ы х к л е т о к с д а н н ы м 

к а р и о т и п о м . Н а п р и м е р , з а п и с ь к а р и о т и п а 

4 7 , X Y , + 2 1 [ 6 0 ] / 4 6 , X Y [ 4 0 ] г о в о р и т о т о м , ч т о 

у м а л ь ч и к а с м о з а и ч н о й ф о р м о й с и н д р о м а 

Д а у н а п р и а н а л и з е 100 к л е т о к о б н а р у ж е н о 

4 0 к л е т о к с н о р м а л ь н ы м м у ж с к и м к а р и о 

т и п о м и 60 к л е т о к с р е г у л я р н о й т р и с о м и е й 

п о х р о м о с о м е 2 1 , х а р а к т е р н о й д л я д е т е й с 

с и н д р о м о м Д а у н а . 

В п о с л е д н и х в а р и а н т а х н о м е н к л а т у р ы 

( 1 9 9 5 ; 2 0 0 5 ) в в е д е н ы о б о з н а ч е н и я д л я м о -

л е к у л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и 

(ISH - г и б р и д и з а ц и я на п р е п а р а т е ) . П р и 

о п и с а н и и х р о м о с о м н о г о н а б о р а в р а ч - ц и т о -

г е н е т и к д о л ж е н у к а з а т ь н а п р и с у т с т в и е /+/ 

и л и о т с у т с т в и е /-/ х р о м о с о м н о г о м а т е р и а л а 

п о с л е п р о в е д е н и я а н а л и з а п о д м и к р о с к о 

п о м и н т е р ф а з н ы х и л и м е т а ф а з н ы х я д е р . 

П р и э т о м н е п р е м е н н о с л е д у е т у к а з а т ь х р о 

м о с о м н у ю с п е ц и ф и к у и н а з в а н и е Д Н К п р о 

б ы , п р и м е н я е м о й в к о н к р е т н о м с л у ч а е . 
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5.2. С и н д р о м ы , с в я з а н н ы е с аномалиями а у т о с о м 
( х р о м о с о м ы 1-22) 

П р а к т и ч е с к и в с е х р о м о с о м н ы е с и н 

д р о м ы х а р а к т е р и з у ю т с я н е р в н о - п с и х и 

ч е с к и м и н а р у ш е н и я м и , В П Р и / и л и M A P . 

Н а п е р в о м г о д у ж и з н и р е б е н к а м о ж н о 

в ы я в и т ь м н о г и е и з н и х . П о к а з а н о , ч т о и з 

н е с к о л ь к и х с о т е н х р о м о с о м н ы х а н о м а 

л и й т о л ь к о 7 6 ч а с т ь м о ж н о с ч и т а т ь х р о 

м о с о м н ы м и с и н д р о м а м и , т о е с т ь к л и н и 

ч е с к и р а с п о з н а в а е м ы м и с о с т о я н и я м и 

[ 4 ] . Н и ж е п р и в е д е н ы к р а т к и е х а р а к т е р и 

с т и к и н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы х и 

к л и н и ч е с к и р а с п о з н а в а е м ы х х р о м о с о м 

н ы х с и н д р о м о в . 

5 . 2 . 1 . М о н о с о м и и д л и н н о г о п л е ч а 

х р о м о с о м ы 1 ( 1 q - ) 

В з а в и с и м о с т и о т у т р а ч е н н о г о р а й о н а 

н а д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 1 м о н о с о 

м и и д е л я т с я н а п р о к с и м а л ь н ы е , п р о м е ж у 

т о ч н ы е ( и н т е р с т и ц и а л ь н ы е ) и д и с т а л ь н ы е 

д е л е ц и и [ 1 , 4 , 2 6 ] . Д л я б о л ь н ы х с п р о к с и 

м а л ь н о й д е л е ц и е й ( q 2 1 - 2 5 ) х а р а к т е р н ы 

п р е н а т а л ь н а я г и п о п л а з и я ( м а с с а т е л а 

2 0 0 0 - 2 4 0 0 г ) , з а д е р ж к а п с и х о м о т о р н о г о 

р а з в и т и я , м и к р о б р а х и ц е ф а л и я , р а с щ е л и 

н ы г у б ы и н е б а , н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е у ш 

н ы е р а к о в и н ы , к о р о т к и е п а л ь ц ы к и с т е й и 

с т о п , д и с п л а з и я н о г т е й , п а х о в ы е и п у п о ч 

н ы е г р ы ж и , г и п о п л а з и я г е н и т а л и й , к р и п -

т о р х и з м . В с т р е ч а ю т с я п о р о к и с е р д ц а и г и 

п о п л а з и я п о ч е к . Н а р и с . 5.1 п р е д с т а в л е н 

м а л ь ч и к с т и п и ч н о й к л и н и ч е с к о й к а р т и 

н о й п р о к с и м а л ь н о й д е л е ц и и д л и н н о г о 

п л е ч а х р о м о с о м ы 1 в р е з у л ь т а т е т р а н с л о 

к а ц и и х р о м о с о м ы 1 и 17. Д и а г н о з п о с т а в 

л е н с п о м о щ ь ю м о л е к у л я р н о - ц и т о г е н е т и -

ч е с к и х м е т о д о в [ 1 3 ] . 

П р о м е ж у т о ч н ы е ( и н т е р с т и ц и а л ь н ы е ) 

д е л е ц и и х а р а к т е р и з у ю т с я п р е н а т а л ь н о й 

г и п о п л а з и е й ( с р е д н я я м а с с а т е л а 2 1 0 0 г 

п р и д о н о ш е н н о й б е р е м е н н о с т и ) , з а д е р ж 

к о й п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я , м и к р о ц е 

ф а л и е й , ш и р о к и м п л о с к и м п е р е н о с ь е м , 

м и к р о г е н и е й , н и з к о р а с п о л о ж е н н ы м и д е 

ф о р м и р о в а н н ы м и у ш н ы м и р а к о в и н а м и , 

к л и н о д а к т и л и е й . Н а б л ю д а ю т с я р а с щ е л и 

ны г у б ы и н ё б а , а т а к ж е п о р о к и с е р д ц а и 

м о ч е в о й с и с т е м ы [ 2 7 ] . 

Д л я д е л е ц и и д и с т а л ь н о г о р а й о н а 

( q 4 1 —>qter) д л и н н о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 1 

х а р а к т е р н ы з а д е р ж к а п с и х о м о т о р н о г о 

р а з в и т и я , м и к р о б р а х и ц е ф а л и я , к о р о т к и й 

ш и р о к и й н о с , э п и к а н т , а н т и м о н г о л о и д 

н ы й р а з р е з г л а з н ы х щ е л е й , у п л о щ е н н ы й 

ф и л ь т р , д л и н н а я в е р х н я я г у б а с к р а с н о й 

к а й м о й , м и к р о р е т р о г е н и я , н и з к о р а с п о л о 

ж е н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы . Р е д к о в с т р е ч а 

ю т с я р а с щ е л и н ы г у б ы и н ё б а , в р о ж д е н 

н ы е п о р о к и с е р д ц а , г и п о с п а д и я у м а л ь 

ч и к о в . О д н и м и з х а р а к т е р н ы х п р и з н а к о в 

ч а с т и ч н о й ( д и с т а л ь н о й ) м о н о с о м и и 1 q 

я в л я е т с я а г е н е з и я м о з о л и с т о г о т е л а [ 2 8 ] . 

М о н о с о м и и д л и н н о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 

1 п р о к с и м а л ь н о г о , и н т е р с т и ц и а л ь н о г о и 

д и с т а л ь н о г о т и п о в м о ж н о н а з в а т ь х р о м о 

с о м н ы м и с и н д р о м а м и , т а к к а к п р и н а л и 

ч и и б о л ь ш и н с т в а п е р е ч и с л е н н ы х п р и з н а 

к о в с л е д у е т г о в о р и т ь о к л и н и ч е с к и р а с п о 

з н а в а е м ы х з а б о л е в а н и я х . 

И з а н о м а л и й х р о м о с о м ы 4 к л и н и ч е с к и 

п о с т а в и т ь д и а г н о з м о ж н о д е т я м с с и н д р о м 

В о л ь ф а - Х и р ш х о р н а и л и ч а с т и ч н о й м о н о -

с о м и е й к о р о т к о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 4 (4р-) . 

Р и с 5.1. Фенотип и кариотип ребенка с проксималь

ной делецией длинного плеча х р о м о с о м ы 1 в резуль

тате транслокации хромосом 1 и 1 7 . 
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5 . 2 . 2 . С и н д р о м В о л ь ф а - Х и р ш х о р н а 

( м о н о с о м и я к о р о т к о г о п л е ч а 

х р о м о с о м ы 4 - 4 р - ) 

С и н д р о м м о н о с о м и и п о к о р о т к о м у п л е 

ч у х р о м о с о м ы 4 о п и с а л и н е з а в и с и м о д р у г 

от д р у г а Wol f и H i r s c h o r n et a l . в 1 9 6 5 г. [ 4 , 

2 9 ] . С т е х п о р с и н д р о м н о с и т с в о е н а з в а 

н и е п о ф а м и л и я м в п е р в ы е е г о о п и с а в ш и х 

а в т о р о в . Ч а с т о т а в с т р е ч а е м о с т и в п о п у 

л я ц и и 1 с л у ч а й на 1 0 0 ООО. П р и д а н н о м 

с и н д р о м е о б н а р у ж и в а ю т у т р а т у ч а с т и м а 

т е р и а л а ( д е л е ц и ю ) к о р о т к о г о п л е ч а х р о 

м о с о м ы 4 . Д л и н а д е л е г и р о в а н н о г о с е г 

м е н т а о б ы ч н о с о с т а в л я е т о к о л о п о л о в и н ы 

д л и н ы к о р о т к о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 4 . Д е 

т и с с и н д р о м о м В о л ь ф а - Х и р ш х о р н а р о ж 

д а ю т с я у м о л о д ы х р о д и т е л е й в с р о к с р е з 

к о в ы р а ж е н н о й г и п о т р о ф и е й ( с р е д н я я 

м а с с а т е л а 2 0 0 0 г ) . О с н о в н ы м к л и н и ч е 

с к и м п р и з н а к о м с и н д р о м а я в л я е т с я р е з 

к а я з а д е р ж к а п с и х о м о т о р н о г о и ф и з и ч е 

с к о г о р а з в и т и я , а х а р а к т е р н ы е п р о я в л е 

н и я в ы р а ж а ю т с я в м и к р о ц е ф а л и и , г и п е р -

т е л о р и з м е , к л ю в о в и д н о м н о с е с в ы с т у п а 

ю щ и м н а д п е р е н о с ь е м , м и к р о г е н и и , д е 

ф о р м и р о в а н н ы х о т т о п ы р е н н ы х у ш н ы х р а 

к о в и н а х с п р е а р и к у л я р н ы м и с к л а д к а м и , 

г и п о с п а д и и , г и п о т о н и и м ы ш ц , с у д о р о г а х 

( н е р е д к о с о с м е р т е л ь н ы м и с х о д о м ) [ 2 9 ] . 

Ч а с т о в с т р е ч а ю т с я р а с щ е л и н ы в е р х н е й 

г у б ы и н ё б а , д е ф о р м а ц и и с т о п , м а л е н ь 

к и й р о т с о п у щ е н н ы м и у г л а м и , э п и к а н т . 

О п и с а н ы т а к ж е н е б о л ь ш и х р а з м е р о в г е -

м а н г и о м ы в о б л а с т и л и ц а . Х а р а к т е р н ы м 

п р и з н а к о м с и н д р о м а я в л я е т с я н а л и ч и е 

н е п р а в и л ь н о й ф о р м ы ( и н о г д а в о р о н к о о б 

р а з н о й ) у г л у б л е н и я (sinus sacralis). С р е д и 

п о р о к о в в н у т р е н н и х о р г а н о в о т м е ч а ю т п о 

р о к и с е р д ц а , п о ч е к , ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о 

г о т р а к т а . П р и н а л и ч и и у м с т в е н н о й о т с т а 

л о с т и , к а к в е д у щ е г о п р и з н а к а с и н д р о м а , 

д а н н ы е о с т р о е н и и г о л о в н о г о м о з г а в е с ь 

м а с к у д н ы . Н е к о т о р ы е и з а в т о р о в о т м е ч а 

ю т а г е н е з и ю и л и г и п о п л а з и ю м о з о л и с т о г о 

т е л а , г и п о п л а з и ю м о з ж е ч к а и л и н е д о р а з 

в и т и е е г о ч е р в я , д р у г и е - н е в ы я в л я ю т 

а н о м а л и й м о з г а [ 3 0 ] . К о м п л е к с а н о м а л и й 

в н у т р е н н и х о р г а н о в и х а р а к т е р н ы й ф е н о 

т и п п о з в о л я ю т п р е д п о л о ж и т ь д и а г н о з п р и 

к л и н и ч е с к о м о с м о т р е . 

5 . 2 . 3 . С и н д р о м « к р и к а к о ш к и » 

( м о н о с о м и я к о р о т к о г о п л е ч а 

х р о м о с о м ы 5 - 5 р - ) 

В н а с т о я щ е е в р е м я в ы д е л е н о н е с к о л ь к о 

к л и н и ч е с к и о ч е р ч е н н ы х с и н д р о м о в , с в я 

з а н н ы х с а н о м а л и я м и х р о м о с о м ы 5 , о д и н 

и з к о т о р ы х н о с и т н а з в а н и е с и н д р о м «ко

ш а ч ь е г о к р и к а » ( м о н о с о м и я п о к о р о т к о м у 

п л е ч у х р о м о с о м ы 5 ) . 

В 1 9 6 3 г о д у J . L e j e n e t a l . [ 4 ] , о б с л е д у я 

д е т е й с о с п е ц и ф и ч н ы м и ч е р е п н о - л и ц е в ы -

м и д и с м о р ф и я м и и н е о б ы ч н ы м п л а ч е м , 

н а п о м и н а ю щ и м к о ш а ч ь е м я у к а н ь е , о б н а 

р у ж и л и у к о р о ч е н и е о д н о й и з х р о м о с о м 

г р у п п ы В . В п о с л е д с т в и и , п р и п р и м е н е н и и 

м е т о д о в д и ф ф е р е н ц и а л ь н о г о о к р а ш и в а 

н и я , б ы л о у с т а н о в л е н о , ч т о у б о л ь н ы х 

и м е е т с я д е л е ц и я к о р о т к о г о п л е ч а х р о м о 

с о м ы 5 . С и н д р о м , у ч и т ы в а я о с н о в н о й е г о 

п р и з н а к - с п е ц и ф и ч е с к и й д е т с к и й к р и к , 

с в я з а н н ы й с и з м е н е н и я м и г о р т а н и ( с у ж е 

н и е , м я г к о с т ь х р я щ е й , о т е ч н о с т ь и л и н е 

о б ы ч н а я с к л а д ч а т о с т ь с л и з и с т о й о б о л о ч 

к и , у м е н ь ш е н и е н а д г о р т а н н и к а ) , с т а л и 

н а з ы в а т ь с и н д р о м о м « к о ш а ч ь е г о к р и к а » . 

Э т о т с и н д р о м в с т р е ч а е т с я ч а щ е в с е х д р у 

г и х с и н д р о м о в , с в я з а н н ы х с д е л е ц и я м и 

а у т о с о м . Е г о ч а с т о т а с о с т а в л я е т 1 н а 

4 5 0 0 0 - 5 0 0 0 0 р о ж д е н и й , а с р е д и у м с т 

в е н н о о т с т а л ы х д е т е й - 1,5 н а 1 0 0 0 . Ц и т о -

г е н е т и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я о б н а р у ж и в а 

ю т в ы р а ж е н н ы й п о л и м о р ф и з м : о т у т р а т ы 

т р е т и д о п о л о в и н ы д л и н ы к о р о т к о г о п л е 

ч а х р о м о с о м ы 5 . П о т е р и в с е г о к о р о т к о г о 

п л е ч а и л и н е б о л ь ш о г о е г о ф р а г м е н т а 

в с т р е ч а ю т с я р е д к о . К л и н и ч е с к а я к а р т и н а 

с и н д р о м а с в я з а н а с у т р а т о й д а ж е н е б о л ь 

ш о г о у ч а с т к а к о р о т к о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 

5 ( 5 р 1 5 . 1 - р 1 5 . 2 ) [ 3 1 ] . К о р р е л я ц и я ч а с т о т ы 

р о ж д е н и я д е т е й с с и н д р о м о м и в о з р а с 

т о м р о д и т е л е й н е в ы я в л е н а . Д е в о ч к и 

в с т р е ч а ю т с я н е с к о л ь к о ч а щ е м а л ь ч и к о в . 

П р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ж и з н и б о л ь н ы х т о ч н о 
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н е у с т а н о в л е н а . В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в 

с м е р т ь н а с т у п а е т о т п р и с о е д и н и в ш е й с я 

и н ф е к ц и и , п н е в м о н и и и д ы х а т е л ь н о й н е 

д о с т а т о ч н о с т и . Д е т и р о ж д а ю т с я с н е 

с к о л ь к о с н и ж е н н о й м а с с о й т е л а - 2 5 0 0 г . 

Х а р а к т е р н ы м и п р и з н а к а м и я в л я ю т с я : 

с п е ц и ф и ч е с к и й п л а ч , о т с т а в а н и е у м с т 

в е н н о г о и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я , м и к р о 

ц е ф а л и я , н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е д е ф о р м и 

р о в а н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы , м и к р о г е н и я , 

л у н о о б р а з н о е л и ц о , г и п е р т е л о р и з м и а н 

т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з г л а з н ы х щ е л е й , 

э п и к а н т , к о с о г л а з и е и г и п о т о н и я м ы ш ц . У 

т р е т и б о л ь н ы х о б н а р у ж и в а ю т а т р о ф и ю 

з р и т е л ь н о г о н е р в а . Т а к и е д и а г н о с т и ч е 

с к и е п р и з н а к и , к а к л у н о о б р а з н о й ф о р м ы 

л и ц о , « к о ш а ч и й к р и к » , м ы ш е ч н а я г и п о т о 

н и я с в о з р а с т о м п о с т е п е н н о и с ч е з а ю т , а 

м и к р о ц е ф а л и я , к о с о г л а з и е , о т с т а в а н и е 

у м с т в е н н о г о и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я 

п р о г р е с с и р у ю т . И з п о р о к о в в н у т р е н н и х 

о р г а н о в ч а щ е в с е г о в с т р е ч а ю т с я п о р о к и 

с е р д ц а ( д е ф е к т ы п е р е г о р о д о к , н е з а р а щ е -

н и е б а т а л л о в а п р о т о к а ) . В о т д е л ь н ы х с л у 

ч а я х п р и а у т о п с и и о б н а р у ж и в а ю т а р и н э н -

ц е ф а л и ю , м и к р о г и р и ю б о л ь ш и х п о л у ш а 

р и й , г и п о п л а з и ю м о з ж е ч к а , в н у т р е н н ю ю 

г и д р о ц е ф а л и ю [ 3 0 ] . В с т р е ч а ю т с я п о р о к и 

р а з в и т и я п о ч е к и ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о 

т р а к т а . 

5 . 2 . 4 . Т р и с о м и я х р о м о с о м ы 8 

Т р и с о м и я х р о м о с о м ы 8 , в п е р в ы е о п и 

с а н н а я в к о н ц е 60-х г о д о в [ 1 , 4 ] , д о с т а т о ч 

н о х о р о ш о и з у ч е н а . В н а с т о я щ е е в р е м я 

о п и с а н о б о л е е 2 0 0 с л у ч а е в [ 3 2 ] . В о т л и ч и е 

о т в с е х а у т о с о м н ы х т р и с о м и й ( с и н д р о м о в 

Д а у н а , Э д в а р д с а , П а т а у ) , п р и к о т о р ы х , в 

о с н о в н о м , в с т р е ч а ю т с я п о л н ы е ф о р м ы з а 

б о л е в а н и я , - п р и т р и с о м и я х 8 п р е о б л а д а 

ю т м о з а и ч н ы е ф о р м ы . П о к а н е у с т а н о в л е 

н ы м и н и м а л ь н а я д о л я а н о м а л ь н ы х к л е т о к 

и к о р р е л я ц и я м е ж д у в ы р а ж е н н о с т ь ю ф е 

н о т и п и ч е с к и х п р о я в л е н и й и с о о т н о ш е н и 

ем т р и с о м н ы х и н о р м а л ь н ы х к л е т о к в о р 

г а н и з м е п о р а ж е н н о г о р е б е н к а . Б о л е е т о 

го, к л и н и ч е с к и х р а з л и ч и й в п о л н о й и м о з а 

и ч н о й ф о р м е з а б о л е в а н и я н е о б н а р у ж е н о , 

ч т о п о з в о л я е т о б ъ е д и н и т ь э т и х б о л ь н ы х в 

о д н у г р у п п у . П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а т р и 

с о м и й 8 т о ч н о н е и з в е с т н а . С р е д и б о л ь н ы х 

ч а щ е в с т р е ч а ю т с я д е т и м у ж с к о г о п о л а 

( п р и м е р н о е с о о т н о ш е н и е л и ц м у ж с к о г о и 

ж е н с к о г о п о л а - 5 : 2 ) . Д е т и р о ж д а ю т с я д о 

н о ш е н н ы м и , с н о р м а л ь н о й м а с с о й т е л а . 

П р и р о ж д е н и и и в д а л ь н е й ш е м о н и не от

с т а ю т в р о с т е . Н а б л ю д а е т с я у м е р е н н а я 

з а д е р ж к а у м с т в е н н о г о р а з в и т и я . О ч е в и д 

н о , э т о с в я з а н о с т е м , ч т о о к о л о 9 0 % с л у 

ч а е в т р и с о м и й 8 п р е д с т а в л е н ы м о з а и ч н ы 

м и ф о р м а м и . Ч а с т ы й п р и з н а к э т о й т р и с о 

м и й - п о р а ж е н и е г о л о в н о г о м о з г а . В о с 

н о в н о м , н а б л ю д а ю т а г е н е з и ю м о з о л и с т о 

г о т е л а , г и д р о ц е ф а л и ю . Д е т и п р и т р и с о 

м и й 8 с п о р о к о м м о з г а ( о с о б е н н о п р и м о 

з а и ч н ы х ф о р м а х ) д о ж и в а ю т д о 1 2 - 1 7 л е т . 

О п р е д е л е н ы с п е ц и ф и ч е с к и е п р и з н а к и д л я 

д а н н о г о с и н д р о м а , к к о т о р ы м о т н о с я т с я 

в ы п у к л ы й л о б , в ы в е р н у т а я н и ж н я я г у б а , 

а п л а з и я н а д к о л е н н и к а , к о н т р а к т у р ы , глу

б о к и е б о р о з д ы м е ж д у м е ж п а л ь ц е в ы м и п о 

д у ш е ч к а м и , п о р о к и м о ч е в о й с и с т е м ы ( в 

о с н о в н о м , г и д р о н е ф р о з ) . И з д р у г и х п р и 

з н а к о в н а б л ю д а ю т к о с о г л а з и е , э п и к а н т , 

в ы с о к о е н ё б о , м и к р о г н а т и ю , д е ф о р м и р о 

в а н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы с а н о м а л ь н ы м и 

м о ч к а м и , к о р о т к у ю с к л а д ч а т у ю ш е ю , к а м -

п т о д а к т и л и ю , к л и н о д а к т и л и ю , с к о л и о з , 

а н о м а л и и т а з о б е д р е н н ы х с у с т а в о в , к о с о 

л а п о с т ь , п а х о в ы е г р ы ж и , к р и п т о р х и з м , п о 

р о к и с е р д ц а и ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к 

т а ( а т р е з и я а н у с а и п и щ е в о д а ) . Р е ж е 

в с т р е ч а ю т с я м а к р о ц е ф а л и я , ш и р о к а я 

с п и н к а н о с а , а т р о ф и я з р и т е л ь н о г о н е р в а , 

к о л о б о м а р а д у ж к и , к а т а р а к т а , п о м у т н е н и е 

р о г о в и ц ы , д о б а в о ч н ы е р е б р а , з а к р ы т ы е 

с п и н н о - м о з г о в ы е г р ы ж и . Т р и с о м и ю 8 с ч и 

т а ю т к л и н и ч е с к и р а с п о з н а в а е м ы м х р о м о 

с о м н ы м с и н д р о м о м [ 1 , 4 , 3 0 ] . 

5 . 2 . 5 . Т р и с о м и я х р о м о с о м ы 9 

В л и т е р а т у р е и м е е т с я о п и с а н и е н е 

с к о л ь к и х д е с я т к о в с л у ч а е в т р и с о м и й 9 . 

Р а з л и ч а ю т т р и ф о р м ы э т о й п а т о л о г и и : 
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п о л н у ю , м о з а и ч н у ю и т р и с о м и ю п о в с е й 

х р о м о с о м е з а и с к л ю ч е н и е м т е р м и н а л ь 

н о г о с е г м е н т а д л и н н о г о п л е ч а - 9 q 3 2 -

3 3 - > q t e r , т о е с т ь т р и с о м н а я х р о м о с о м а 

п р е д с т а в л е н а в в и д е [ 9 p t e r - ^ 9 q 3 2 ( 3 3 ) : ] 

[ 3 3 ] . Н а и б о л е е в ы р а ж е н н а я к л и н и ч е с к а я 

к а р т и н а н а б л ю д а е т с я п р и п о л н о й ф о р м е 

т р и с о м и и 9 . Д е т и п р и э т о й ф о р м е с и н д р о 

м а р о ж д а ю т с я с п р е н а т а л ь н о й г и п о п л а з и 

е й ( м а с с а т е л а п р и р о ж д е н и и м е н е е 

2 0 0 0 г ) . Х а р а к т е р н ы с л е д у ю щ и е п р и з н а 

к и : з а д е р ж к а у м с т в е н н о г о и ф и з и ч е с к о г о 

р а з в и т и я , м и к р о ц е ф а л и я , ш и р о к и е ш в ы и 

р о д н и ч к и , э н о ф т а л ь м ( р е ж е м и к р о -

ф т а л ь м ) , м я с и с т ы й б у л ь б о о б р а з н о й ф о р 

м ы н о с , м и к р о г е н и я , р е т р о м и к р о г н а т и я , 

д е ф о р м и р о в а н н ы е н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е 

у ш н ы е р а к о в и н ы , в ы в и х б е д е р , а н о м а л ь 

н о е п о л о ж е н и е п а л ь ц е в р у к , к а м п т о д а к -

т и л и я , к о с о л а п о с т ь , к о н т р а к т у р а к р у п н ы х 

с у с т а в о в , у м а л ь ч и к о в - г и п о п л а з и я п о л о 

в о г о ч л е н а и м о ш о н к и , к р и п т о р х и з м . Р е 

ж е в с т р е ч а ю т с я р а с щ е л и н ы в е р х н е й г у б ы 

и н ё б а , к о л о б о м а р а д у ж к и , п о м у т н е н и е 

р о г о в и ц ы , г и п о п л а з и я д и с т а л ь н ы х ф а 

л а н г , в ы в и х г о л о в к и л у ч е в ы х к о с т е й , у д 

в о е н и е м а т к и . В с т р е ч а ю т с я п о р о к и в н у т 

р е н н и х о р г а н о в - с е р д ц а ( д е ф е к т м е ж ж е 

л у д о ч к о в о й п е р е г о р о д к и , н е з а р а щ е н и е 

а р т е р и а л ь н о г о п р о т о к а , а н о м а л и и к р у п 

н ы х с о с у д о в ) , м о ч е в о й с и с т е м ы ( к и с т ы , 

о д н о с т о р о н н я я а г е н е з и я и л и д в у х с т о р о н 

н я я г и п о п л а з и я , г и д р о н е ф р о з , у д в о е н и е 

с о б и р а т е л ь н о й с и с т е м ы ) , ж е л у д о ч н о - к и 

ш е ч н о г о т р а к т а ( а н о м а л ь н ы й п о в о р о т к и 

ш е ч н и к а , а т р е з и я ж е л ч н ы х п р о х о д о в и 

а н у с а ) , г о л о в н о г о м о з г а ( д е ф е к т ы м о з о 

л и с т о г о т е л а и м и к р о г и р и я ) . Ж и з н е н н ы й 

п р о г н о з з а в и с и т о т с т е п е н и п о р а ж е н и я 

в н у т р е н н и х о р г а н о в и ф о р м ы з а б о л е в а 

н и я и в а р ь и р у е т - о т н е с к о л ь к и х д н е й д о 

н е с к о л ь к и х л е т . М о з а и ч н ы е и с т р и с о м и -

е й у ч а с т к а [ 9 p t e r - > 9 q 3 2 ( 3 3 ) : ] ф о р м ы л е г 

че в к л и н и ч е с к о м т е ч е н и и по с р а в н е н и ю с 

п о л н о й ф о р м о й . В ы р а ж е н н о с т ь и п о с т о 

я н с т в о ф е н о т и п и ч е с к и х п р о я в л е н и й п о з 

в о л я ю т г о в о р и т ь о к л и н и ч е с к и р а с п о з н а 

в а е м о м с и н д р о м е [ 4 ] . 

5 . 2 . 6 . С и н д р о м П а т а у ( т р и с о м и я 

х р о м о с о м ы 1 3 ) 

С и н д р о м т р и с о м и и х р о м о с о м ы 1 3 впер

в ы е о п и с а н а м е р и к а н с к и м п е д и а т р о м и гене

т и к о м K.Patau, в честь к о т о р о г о и н а з в а н э т о т 

с и н д р о м [34]. В п о п у л я ц и и в с т р е ч а е т с я с ча

с т о т о й - 1 на 6 0 0 0 - 1 2 ООО р о ж д е н и й , с о о т н о 

ш е н и е полов 1 : 1 , с р е д н и й в о з р а с т р о д и т е 

л е й с о с т а в л я е т у м а т е р е й - 3 2 , о т ц о в - 34 го

да [35]. Д е т и с с и н д р о м о м Патау р о ж д а ю т с я 

с п р е н а т а л ь н о й г и п о п л а з и е й ( м а с с а т е л а до 

2 6 0 0 г ) п р и сроке б е р е м е н н о с т и 3 8 - 3 9 нед, 

х а р а к т е р н ы м о с л о ж н е н и е м б е р е м е н н о с т и 

является м н о г о в о д и е . К к л и н и ч е с к и м п р и 

з н а к а м с и н д р о м а относятся м и к р о ц е ф а л и я , 

т р и г о н о ц е ф а л и я (череп с ш и р о к о й з а т ы л о ч 

ной и у з к о й л о б н о й ч а с т я м и ) , н и з к и й с к о ш е н 

н ы й л о б , ш и р о к и й нос с з а п а в ш и м п е р е н о с ь 

е м , у з к и е г л а з н ы е щ е л и , г и п е р т е л о р и з м , м и -

к р о ф т а л ь м и я (реже а н о ф т а л ь м и я ) , колобо

м а р а д у ж к и , п о м у т н е н и е х р у с т а л и к а , р а с щ е 

л и н ы в е р х н е й г у б ы и нёба, п о л и д а к т и л и я ки

с т е й и с т о п , ф л е к с о р н о е п о л о ж е н и е к и с т е й , 

« с т о п а качалка», к р и п т о р х и з м , г и п о с п а д и я , 

г и п о п л а з и я п о л о в о г о ч л е н а , у д в о е н и е м а т к и 

и в л а г а л и щ а . На рис. 5.2 а п р е д с т а в л е н ф е 

н о т и п р е б е н к а с с и н д р о м о м Патау, а на рис. 

5.3 а (на ц в е т н о й вкладке) п о к а з а н результат 

м о л е к у л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и 

м о з а и ч н о й ф о р м ы с и н д р о м а Патау. С р е д и 

а н о м а л и й в н у т р е н н и х о р г а н о в часто о т м е ч а 

ю т п о р о к и ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е 

м ы ( а р и н э н ц е ф а л и я , г о л о п р о з э н ц е ф а л и я , 

а п л а з и я и г и п о п л а з и я м о з о л и с т о г о т е л а , г и 

п о п л а з и я м о з ж е ч к а , а п л а з и я и г и п о п л а з и я 

з р и т е л ь н ы х н е р в о в ) , с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й 

с и с т е м ы ( д е ф е к т ы м е ж ж е л у д о ч к о в о й и м е ж -

п р е д с е р д н о й п е р е г о р о д о к , п о р о к и к р у п н ы х 

с о с у д о в ) , о р г а н о в п и щ е в а р е н и я ( п о д в и ж н а я 

с л е п а я к и ш к а , г е т е р о т о п и я ф р а г м е н т о в се

л е з е н к и в п о д ж е л у д о ч н у ю ж е л е з у ) , м о ч е в о й 

с и с т е м ы ( п о ч е ч н ы е к и с т ы , п о в ы ш е н н а я и х 

дольчатость, г и д р о н е ф р о з , г и д р о - и м е г а л о -

уретер, а т р е з и я и с т е н о з м о ч е т о ч н и к а , удво

ение м о ч е т о ч н и к а ) . 

О с н о в н ы м и п р и з н а к а м и с и н д р о м а П а 

т а у я в л я ю т с я р а с щ е л и н ы в е р х н е й г у б ы и 
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Р и с . 5 . 2 а, 6, в. Ф е н о т и п ы детей с синдромами (а) Патау 

(трисомия х р о м о с о м ы 13), (6) Эдвардса (трисомия 

хромосомы 18), (в) Дауна (трисомия хромосомы 21). 

н ё б а , д е ф е к т ы с к а л ь п а , к о т о р ы е и м е ю т 

к р у г л у ю ф о р м у до 1-1,5 см в д и а м е т р е с 

г л а д к и м д н о м , п р е д с т а в л е н н ы м а п о н е в р о -

т и ч е с к и м ш л е м о м [ 3 0 ] . Ц е н т р а л ь н а я н е р в 

н а я с и с т е м а п о р а ж е н а в о в с е х с л у ч а я х , 

п р и э т о м н а и б о л е е п о с т о я н н а а р и н э н ц е -

ф а л и я , ч а с т о в с т р е ч а ю т с я а п л а з и я и г и п о 

п л а з и я ч е р в я м о з ж е ч к а . В р я д е с л у ч а е в 

н а б л ю д а ю т т а к и е г р у б ы е п о р о к и , к а к ц и к -

л о п и ю , э т м о ц е ф а л и ю ( в р о ж д е н н о е н е д о 

р а з в и т и е н о с а ) , ц е б о ц е ф а л и ю ( « л и ц о 

о б е з ь я н ы » ) , с в я з а н н ы е с г о л о п р о з э н ц е ф а -

л и е й . Д е т и с с и н д р о м о м П а т а у о б ы ч н о 

у м и р а ю т д о г о д а о т т я ж е л ы х , н е с о в м е с т и 

м ы х с ж и з н ь ю п о р о к о в р а з в и т и я . Д е т и , к о 

т о р ы е ж и в у т о т 2 - 3 - х л е т и в ы ш е , с т р а д а 

ю т г л у б о к о й и д и о т и е й . 

5 . 2 . 7 . М о н о с о м и я к о р о т к о г о п л е ч а 

х р о м о с о м ы 1 7 ( 1 7 р - ) 

У д е т е й с м о н о с о м и е й ( д е л е ц и е й ) к о 

р о т к о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 1 7 , з а т р а г и в а 

ю щ е й у ч а с т к и p 1 1 - 1 3 ^ p t e r н а б л ю д а ю т 

т я ж е л ы е п о р о к и р а з в и т и я г о л о в н о г о 

м о з г а ( л и с с э н ц е ф а л и ю и г и п о п л а з и ю 

м о з о л и с т о г о т е л а ) , а т а к ж е п о р о к и с е р д 

ц а [ 4 , 3 6 ] . О т м е ч а ю т т а к ж е б р а х и ц е ф а 

л и ю , ш и р о к о е л и ц о и п е р е н о с ь е , г и п о 

п л а з и ю с р е д н е й ч а с т и л и ц а , к о р о т к и е 

р у к и , к р а н и о с и н о с т о з ; у м с т в е н н у ю о т 

с т а л о с т ь , а с с о ц и и р у ю щ у ю с г и п е р а к т и в 

н о с т ь ю п о в е д е н и я . Э ф ф е к т и в н а я д и а г 

н о с т и к а т е л о м е р н ы х и с у б т е л о м е р н ы х 

д е л е ц и и к о р о т к о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 1 7 

п р о в о д и т с я с п о м о щ ь ю F I S H м е т о д а . 

К л и н и ч е с к у ю с и м п т о м а т и к у э т о г о с и н 

д р о м а н е з а в и с и м о д р у г о т д р у г а о п и с а л и 

М и л л е р и Д и к е р , с т е х п о р в л и т е р а т у р е 

м о ж н о в с т р е т и т ь н а з в а н и е д а н н о й м о н о 

с о м и и к а к с и н д р о м М и л л е р а - Д и к е р а 

( M i l l e r — D i e k e r s y n d r o m e ) и л и п о о с н о в н о 

м у п р и з н а к у - с и н д р о м л и с с е н ц е ф а л и и . 

К а к п р а в и л о , к л и н и ч е с к и й д и а г н о з с и н 

д р о м а у с т а н а в л и в а ю т в п е р в ы е д н и ж и з 

ни р е б е н к а , а в о т д е л ь н ы х с л у ч а я х и п р е -

н а т а л ь н о [ 3 6 ] . 

5 . 2 . 8 . М о н о с о м и я к о р о т к о г о п л е ч а 

х р о м о с о м ы 1 8 ( 1 8 р - ) 

Х а р а к т е р и с т и к е м о н о с о м и и ( д е л е ц и и ) 

к о р о т к о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 1 8 с п о т е р е й 

х р о м о с о м н о г о м а т е р и а л а в у ч а с т к е 

p H ^ p t e r п о с в я щ е н ы о п и с а н и я о к о л о 2 0 0 

с л у ч а е в э т о г о з а б о л е в а н и я [ 4 , 1 2 , 3 7 ] . С у 

щ е с т в у е т д в а о с н о в н ы х ф е н о т и п и ч е с к и х 

в а р и а н т а м о н о с о м и и 1 8 р : (1) - б о л е е р е д 

к и й с г р у б ы м и п о р о к а м и а р и н э н ц е ф а л и -

ч е с к о й с е р и и (от ц и к л о п и и д о а р и н э н ц е -

ф а л и и ) ; (2) - б е з э т и х п о р о к о в . В о в т о р о м 

с л у ч а е н а б л ю д а ю т у м с т в е н н у ю о т с т а 

л о с т ь , м и к р о ц е ф а л и ю , г и п е р т е л о р и з м , 

п т о з , э п и к а н т , ш и р о к у ю с п и н к у н о с а , м и к -

р о р е т р о г е н и ' ю , к р у п н ы е д и с п л а с т и ч н ы е 

у ш н ы е р а к о в и н ы , р а с щ е л и н у н ё б а , к о р о т 

к у ю с к л а д ч а т у ю ш е ю , к л и н о д а к т и л и ю м и 

з и н ц е в , в д а в л е н н у ю г р у д н у ю к л е т к у , н и з 

к и й р о с т , п о р о к и м о з г а и с е р д ц а , а л о п е 

ц и ю , в ы в и х и т а з о б е д р е н н о г о с у с т а в а , 

а н о м а л и и п о з в о н о ч н и к а . Ж и з н е н н ы й п р о -
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г н о з з а в и с и т о т н а л и ч и я г р у б ы х п о р о к о в 

а р и н э н ц е ф а л и ч е с к о й с е р и и : д е т и с т а к и 

м и п о р о к а м и п о г и б а ю т в п е р в ы е д н и и 

м е с я ц ы ж и з н и . Е с л и г р у б ы е п о р о к и м о з г а 

о т с у т с т в у ю т , т о п р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ж и з 

н и о б ы ч н а я - о п и с а н ы б о л ь н ы е в в о з р а с 

т е с в ы ш е 6 0 - 6 5 л е т [ 3 0 , 3 7 ] . К л и н и ч е с к и е 

п р и з н а к и ч а с т и ч н о й м о н о с о м и и к о р о т к о 

г о п л е ч а х р о м о с о м ы 1 8 в ы я в л я ю т с я в 

п е р в ы е г о д ы ж и з н и р е б е н к а . Н а р и с . 5.4 

п р е д с т а в л е н р е б е н о к , у к о т о р о г о п о с л е 

п р о в е д е н и я м о л е к у л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е -

с к о й д и а г н о с т и к и у с т а н о в л е н д и а г н о з 

с и н д р о м а д е л е ц и и к о р о т к о г о п л е ч а х р о 

м о с о м ы 18, п е р в ы й ф е н о т и п и ч е с к и й в а 

р и а н т с к а р и о т и п о м 4 6 , X Y . i s h d e l 

( 1 8 ) ( p 1 1 . 1 ) ( p B R H S 1 3 - ) . 

5 . 2 . 9 . М о н о с о м и я д л и н н о г о п л е ч а 

х р о м о с о м ы 1 8 ( 1 8 q - ) 

М е н е е е п о д р о б н о , п о с р а в н е н и ю с с и н 

д р о м о м 1 8 р - , о п и с а н ы м о н о с о м и и ( ч а с 

т и ч н ы е д е л е ц и и ) д л и н н о г о п л е ч а х р о м о 

с о м ы 1 8 ( 1 8 q - ) с п о т е р е й х р о м о с о м н о г о 

м а т е р и а л а в р а й о н е q 2 1 - 2 3 ^ q t e r [ 3 8 ] . В 

н а с т о я щ е е в р е м я о п и с а н о б о л е е 1 0 0 с л у 

ч а е в с и н д р о м а . П р и э т о м к р и т и ч е с к и м и 

т о ч к а м и д л я о п р е д е л е н н о й к л и н и ч е с к о й 

к а р т и н ы я в л я ю т с я q 2 1 - 2 3 . Д л я д е т е й с 

м о н о с о м и е й 1 8 q х а р а к т е р н ы у м с т в е н н а я 

о т с т а л о с т ь , з а д е р ж к а р о с т а , э п и к а н т , к о 

с о г л а з и е , н и с т а г м , к о л о б о м а р а д у ж к и , г и -

п е р т е л о р и з м , а т р о ф и я з р и т е л ь н о г о н е р 

в а , р а с щ е л и н а м я г к о г о н ё б а , д е ф о р м и р о 

в а н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы ( « у ш и с а т и р а » ) 

с у з к и м с л у х о в ы м п р о х о д о м , г и п о с п а д и я , 

к р и п т о р х и з м , г и п о п л а з и я м о ш о н к и , в р о ж 

д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а . О т м е ч а ю т с в о е 

о б р а з н у ю ф о р м у л и ц а с у п л о щ е н н о й 

с п и н к о й м а л е н ь к о г о н о с а , г л у б о к о п о с а -

ж е н н ы м и г л а з н ы м и я б л о к а м и , т о н к о й 

в е р х н е й г у б о й и о п у щ е н н ы м и в н и з у г л а 

м и ( р о т « к а р п а » ) . П о р о к и Ц Н С и п о ч е к 

м а л о с п е ц и ф и ч н ы . М о н о с о м и ю 1 8 q с с а 

м ы х п е р в ы х с л у ч а е в е е о п и с а н и я н а з ы в а 

ю т к л и н и ч е с к и р а с п о з н а в а е м ы м с и н д р о 

м о м [ 4 , 3 0 ] . 

5 . 2 . 1 0 . С и н д р о м Э д в а р д с а 

( т р и с о м и я х р о м о с о м ы 1 8 ) 

В 1 9 6 0 г . J . H . E d w a r d s e t a l . п р и ц и т о г е -

н е т и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и к л е т о к б о л ь 

н ы х с м н о ж е с т в е н н ы м и В П Р о б н а р у ж и л в 

к а р и о т и п е д о б а в о ч н у ю а у т о с о м у [ 3 9 ] . В 

д а л ь н е й ш е м э т у х р о м о с о м у о п р е д е л и л и 

к а к 1 8 и т р и с о м и ю с т а л и н а з ы в а т ь с и н 

д р о м о м Э д в а р д с а . Ч а с т о т а э т о г о з а б о л е 

в а н и я в п о п у л я ц и и - 1 с л у ч а й на 7 0 0 0 р о 

ж д е н и й . Д е в о ч к и с т р а д а ю т з н а ч и т е л ь н о 

ч а щ е м а л ь ч и к о в . Д е т и р о ж д а ю т с я с п р е 

н а т а л ь н о й г и п о п л а з и е й ( м а с с а т е л а п р и 

р о ж д е н и и н е б о л е е 2 3 0 0 г ) п р и д о н о ш е н 

н о й и л и п е р е н о ш е н н о й б е р е м е н н о с т и 

( 4 3 - 4 5 н е д ) , о с л о ж н е н н о й , к а к п р а в и л о , 

м н о г о в о д и е м . Ф е н о т и п и ч е с к и е п р о я в л е 

н и я х а р а к т е р н ы и м н о г о о б р а з н ы [ 4 0 ] . К 

н и м о т н о с я т с я д о л и х о ц е ф а л и я , м и к р о ф -

Р и с . 5 . 4 а, б. (а) Фенотип ребенка с синдромом деле

ции короткого плеча хромосомы 18; (6) кариотип 

46,XY,ish del (18)(pBRS13-) после FISH д и а г н о с т и к и с 

использованием ДНК пробы на центромерный уча

сток х р о м о с о м ы 1 8 . 
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т а л ь м и я , н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е д е ф о р м и 

р о в а н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы , в ы с о к о е н ё 

б о , р а с щ е л и н а н ё б а , м и к р о г е н и я , м и к р о -

с т о м и я , г и п е р т р о ф и я к л и т о р а , г и п о с п а -

д и я , к р и п т о р х и з м , а н о м а л и и к о н е ч н о с т е й 

( ф л е к с о р н о е п о л о ж е н и е к и с т е й , к о р о т -

Р и с . 5 . 5 а, 6, в. (а) Пренатальный случай синдрома Эдвар-
дса (плод на 21-й неделе беременности после ее пре
рывания); (6) кариотип плода с трисомией по хромосо
ме 18 - 47,ХХ,+18; (в) интерфазная FISH диагностика 
мозаичного случая синдрома Эдвардса (видны интер
фазные клетки с двумя и тремя хромосомами 18). 

к и й и ш и р о к и й б о л ь ш о й п а л е ц с т о п ы , 

« с т о п а - к а ч а л к а » , к о ж н а я с и н д а к т и л и я 

с т о п , к о с о л а п о с т ь ) ( р и с . 5.2 б). И з п о р о 

к о в в н у т р е н н и х о р г а н о в н а б л ю д а ю т а н о 

м а л и и с е р д ц а ( д е ф е к т ы м е ж п р е д с е р д -

н о й и м е ж ж е л у д о ч к о в о й п е р е г о р о д о к ) , 

п и щ е в а р е н и я ( а т р е з и я п и щ е в о д а и ж е л ч 

н о г о п у з ы р я , н е з а в е р ш е н н ы й п о в о р о т к и 

ш е ч н и к а , э к т о п и я т к а н и п о д ж е л у д о ч н о й 

ж е л е з ы ) , м о ч е в о й с и с т е м ы ( с р а щ е н и е и 

у д в о е н и е п о ч е к и м о ч е т о ч н и к о в , к и с т ы , 

г и д р о - и м е г а л о у р е т е р ) , Ц Н С ( г и п о п л а 

з и я м о з ж е ч к а и м о з о л и с т о г о т е л а ) . И з 

д р у г и х а н о м а л и й и з в е с т н ы с п и н н о - м о з -

г о в ы е г р ы ж и , г и п о п л а з и я л е г к и х , п о м у т 

н е н и е р о г о в и ц ы и х р у с т а л и к а , г л а у к о м а , 

а т р о ф и я з р и т е л ь н о г о н е р в а и м и к р о к о р -

н е а . Н а р у ш е н и я р а з в и т и я г о л о в н о г о м о з 

г а о б н а р у ж и в а ю т в о в с е х с л у ч а я х . В о с 

н о в н о м , в с т р е ч а ю т г и п о п л а з и ю м о з ж е ч 

к а и г и п о п л а з и ю ( а п л а з и ю ) м о з о л и с т о г о 

т е л а . П р и а у т о п с и и п о с т о я н н о в ы я в л я ю т 

и з м е н е н и е с т р у к т у р ы о л и в п р о д о л г о в а 

т о г о м о з г а : о н и а с и м м е т р и ч н ы , у т о л щ е 

н ы и у м е н ь ш е н а и з в и л и с т о с т ь з а д н е г о 

к о л е н а з у б ч а т ы х я д е р [ 3 0 ] . Д е т и у м и р а ю т 

н а п е р в о м г о д у ж и з н и о т п н е в м о н и и и и н 

ф е к ц и и м о ч е в ы х п у т е й . На р и с . 5.5 а , б, в 

п р е д с т а в л е н о н а б л ю д е н и е п р е н а т а л ь н о -

г о м о з а и ч н о г о с л у ч а я с и н д р о м а Э д в а р 

д с а ( ф е н о т и п ) с к а р и о т и п о м 4 7 , X X , + 1 8 

( р е з у л ь т а т ы ц и т о г е н е т и ч е с к о й д и а г н о 

с т и к и ) , а т а к ж е р е з у л ь т а т м о л е к у л я р н о -

ц и т о г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и [ 4 ] . 

5.2.11. С и н д р о м Д а у н а 

М о н г о л о и д н а я и д и о п а т и я , в п е р в ы е к л и 

н и ч е с к и о п и с а н н а я а н г л и й с к и м в р а ч о м Дау

н о м ( J . D o w n ) в 1 8 6 6 г. и п о в т о р н о В а а р д е н -

б у р г о м ( P . W a a r d e n b u r g ) в 1 9 3 2 г , в ы с к а з а в 

ш и м и п р е д п о л о ж е н и е о ее с в я з и с х р о м о 

с о м н о й а н о м а л и е й , я в л я е т с я с а м о й и з в е с т 

н о й и х о р о ш о и з у ч е н н о й н о з о л о г и ч е с к о й 

ф о р м о й [ 4 1 , 4 2 ] . В п е р в ы е т р и с о м и ю х р о м о 

с о м ы 21 о б н а р у ж и л и Л е ж е н (J.Lejenne) с 

к о л л е г а м и в 1 9 5 9 г. О н и п р и в е л и ц и т о г е н е -

т и ч е с к о е и к л и н и ч е с к о е о п и с а н и е 9 д е т е й с 
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э т и м с и н д р о м о м [43] . С и н д р о м у Д а у н а по

с в я щ е н о м н о ж е с т в о м о н о г р а ф и й и с т а т е й 

[ 1 , 4 , 4 4 ] . Ч а с т о т а с и н д р о м а Д а у н а в с р е д 

н е м 1-2 с л у ч а я н а 1 0 0 0 ж и в о р о ж д е н н ы х д е 

т е й . С в в е д е н и е м м е т о д о в п р е н а т а л ь н о й 

д и а г н о с т и к и в г е н е т и ч е с к у ю п р а к т и к у час

т о т а с и н д р о м а з а п о с л е д н и е г о д ы в ц и в и л и 

з о в а н н ы х с т р а н а х с н и з и л а с ь н а 1 5 % . Т е н 

д е н ц и я к с н и ж е н и ю ч а с т о т ы во в с е х р а з в и 

т ы х с т р а н а х с в я з а н а с у м е н ь ш е н и е м ч и с л а 

р о д о в у ж е н щ и н с т а р ш и х в о з р а с т н ы х г р у п п . 

С у щ е с т в у ю т т р и ц и т о г е н е т и ч е с к и е ф о р м ы 

с и н д р о м а : р е г у л я р н а я т р и с о м и я ( 9 3 % в с е х 

с л у ч а е в ) , т р а н с л о к а ц и о н н а я ( 5 % ) и м о з а и ч 

ная ( 2 % ) . П о к а з а н о , что к р и т и ч е с к и й сег

мент, о т в е ч а ю щ и й з а ф е н о т и п и ч е с к и е п р о 

я в л е н и я с и н д р о м а Д а у н а , р а с п о л о ж е н в 

у ч а с т к е 2 1 q 2 2 , п р и т р и с о м и и к о т о р о г о р а з 

в и в а е т с я т и п и ч н а я к л и н и ч е с к а я к а р т и н а . 

К л и н и ч е с к и й д и а г н о з не с л о ж е н и у с т а н а в 

л и в а е т с я н о в о р о ж д е н н ы м в р о д и л ь н ы х д о 

мах. На р и с . 5.2 в п р е д с т а в л е н ф е н о т и п ре

б е н к а с с и н д р о м о м Д а у н а , а на р и с . 5.3 б (на 

ц в е т н о й в к л а д к е ) п р и в о д я т с я р е з у л ь т а т ы 

м о л е к у л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и 

к и . К о с н о в н ы м к л и н и ч е с к и м п р и з н а к а м 

с и н д р о м а о т н о с я т с я у м с т в е н н а я о т с т а 

л о с т ь , м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , б р а х и ц е ф а 

л и я , э п и к а н т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з глаз

н ы х щ е л е й , к а т а р а к т ы , п я т н а Б р у ш ф и л ь д а 

( н а г р а н и ц е н а р у ж н о й и с р е д н е й т р е т и р а 

д у ж к и о ч а г и б е л о г о ц в е т а ) , к о с о г л а з и е , ре

ж е п о м у т н е н и е р о г о в и ц ы и х р у с т а л и к а , т о л 

с т ы е г у б ы , у т о л щ е н н ы й я з ы к с б о р о з д а м и 

( « с к л а д ч а т ы й я з ы к » ) , п л о с к а я с п и н к а н о с а , 

у з к о е н ё б о , д е ф о р м и р о в а н н ы е у ш н ы е рако

в и н ы , и з б ы т о к к о ж и н а ш е е , р а з б о л т а н 

н о с т ь с у с т а в о в , п о п е р е ч н а я л и н и я л а д о н и 

( « о б е з ь я н ь я б о р о з д а » ) , к л и н о д а к т и л и я м и 

з и н ц е в . Д е т и р о ж д а ю т с я в с р о к с у м е р е н н о 

в ы р а ж е н н о й п р е н а т а л ь н о й г и п о п л а з и е й 

( м а с с а т е л а п р и р о ж д е н и и д о 3 0 0 0 г) . С р е д и 

а н о м а л и й в н у т р е н н и х о р г а н о в о т м е ч а ю т по

р о к и с е р д ц а ( д е ф е к т ы п е р е г о р о д о к в с о ч е 

т а н и и с а н о м а л и я м и к р у п н ы х с о с у д о в ) , ж е 

л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а ( а т р е з и я и л и 

с т е н о з д в е н а д ц а т и п е р с т н о й к и ш к и , р е ж е 

а т р е з и я п р я м о й к и ш к и , з а д н е г о п р о х о д а , 

п и щ е в о д а ) , м о ч е в о й с и с т е м ы ( г и п о п л а з и я 

и л и д и с п л а з и я почек, к о р т и к а л ь н ы е к и с т ы , 

г и д р о у р е т е р , г и д р о н е ф р о з ) , м о з г а ( г и п о 

п л а з и я в е р х н е й в и с о ч н о й и з в и л и н ы , вент

р а л ь н о е с м е щ е н и е м о з ж е ч к а ) . У д е т е й с 

с и н д р о м о м Д а у н а о т м е ч а ю т г л у б о к у ю у м с т 

в е н н у ю о т с т а л о с т ь в с т е п е н и и м б е ц и л ь н о -

с т и . В р а з н о й с т е п е н и с т р а д а ю т о т д е л ь н ы е 

в и д ы п с и х и ч е с к о й д е я т е л ь н о с т и . В е р б а л ь 

н ы е з а д а н и я д е т и в ы п о л н я ю т х у ж е н е в е р 

б а л ь н ы х . О н и п о с л у ш н ы , л е г к о в с т у п а ю т в 

к о н т а к т , п о д р а ж а ю т ; п о в ы ш е н а в н у ш а е 

м о с т ь . В н а с т о я щ е е в р е м я на о с н о в а н и и 

т щ а т е л ь н о г о п с и х о л о г и ч е с к о г о о б с л е д о в а 

ния э т и х д е т е й у с п е ш н о р а з р а б а т ы в а ю т с я 

п р и н ц и п ы л е ч е б н о й к о р р е к ц и и , п о з в о л я ю 

щ и е а д а п т и р о в а т ь их к ж и з н и [ 4 ] . 

5 . 2 . 1 2 . С и н д р о м « к о ш а ч ь е г о г л а з а » 

( т р и с о м и я х р о м о с о м ы 2 2 ) 

С и н д р о м т р и с о м и и х р о м о с о м ы 2 2 под

р о б н о о п и с а н в 70-х г о д а х и н а з в а н с и н д р о 

м о м « к о ш а ч ь е г о глаза» из-за в е р т и к а л ь н о й 

л о к а л и з а ц и и к о л о б о м ы р а д у ж к и у э т и х 

б о л ь н ы х , к о т о р а я с о з д а е т в п е ч а т л е н и е ко

ш а ч ь и х глаз. Ц и т о г е н е т и ч е с к и с и н д р о м б ы л 

о х а р а к т е р и з о в а н л и ш н е й д о б а в о ч н о й х р о 

м о с о м о й в к а р и о т и п е . Р а н е е п о к а з а н о , что 

п о л н а я к л и н и ч е с к а я ф о р м а с и н д р о м а обу

с л о в л е н а т р и с о м и е й у ч а с т к а 22pter—>22q11 

и н е б о л ь ш и м э у х р о м а т и н о в ы м р а й о н о м 

д л и н н о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 1 3 (13q32—>q34), 

п р и ч е м к р и т и ч е с к и е с е г м е н т ы с в я з а н ы с 

т о ч к а м и р а з р ы в а в 2 2 q 1 1 . С и н д р о м «ко

ш а ч ь е г о г л а з а » в с т р е ч а е т с я в п о п у л я ц и и 

р е д к о , ч а с т о т а е г о д о н а с т о я щ е г о в р е м е н и 

н е о п р е д е л е н а . Ч а с т о в с т р е ч а ю т с я м о з а и ч 

н ы е ф о р м ы з а б о л е в а н и я , к о г д а н е р а с х о ж 

д е н и е х р о м о с о м п р о и с х о д и т в м и т о з е , а не 

в м е й о з е [ 4 5 ] . Д е т и р о ж д а ю т с я с п р е н а т а л ь 

н о й г и п о п л а з и е й ( м а с с а т е л а д о 2 8 0 0 г ) п р и 

н о р м а л ь н о й п р о д о л ж и т е л ь н о с т и б е р е м е н 

н о с т и . Н а и б о л е е п о с т о я н н ы м и п р и з н а к а м и 

з а б о л е в а н и я я в л я ю т с я у м с т в е н н а я о т с т а 

л о с т ь ( г л у б о к а я о л и г о ф р е н и я ) , з а д е р ж к а 

ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я , м и к р о ц е ф а л и я , э к з 

о ф т а л ь м , к о л о б о м а р а д у ж к и , к о с о г л а з и е , 
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у д л и н е н н ы й ф и л ь т р , р а с щ е л и н а в е р х н е г о 

н ё б а , м и к р о р е т р о г е н и я , к л ю в о в и д н ы й н о с , 

н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы , 

п р е а у р и к у л я р н ы е я м к и , г и п о п л а з и я б о л ь 

ш о г о п а л ь ц а , к р и п т о р х и з м , г и п о с п а д и я , г и 

п о т о н и я м ы ш ц . И з а н о м а л и й в н у т р е н н и х 

о р г а н о в в с т р е ч а ю т с я п о р о к и с е р д ц а , п о ч е к 

( о д н о с т о р о н н я я а п л а з и я и л и г и п о п л а з и я ) , 

ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а ( а т р е з и я ану

с а ) . П о р о к и г о л о в н о г о м о з г а ( к р о м е м и к р о 

ц е ф а л и и ) н е х а р а к т е р н ы [ 1 , 4 , 4 5 ] . 

Д и а г н о з с и н д р о м а т р е б у е т ц и т о г е н е т и -

ч е с к о г о п о д т в е р ж д е н и я . С м о м е н т а е г о 

о п и с а н и я о б с у ж д а е т с я у ч а с т и е в с е й х р о 

м о с о м ы 22 и м а т е р и а л а д р у г и х а у т о с о м в 

к л и н и ч е с к о м п о л и м о р ф и з м е . 

5.3. С и н д р о м ы , с в я з а н н ы е с аномалиями 
п о л о в ы х хромосом (гоносом) - х р о м о с о м ы X и Y 

Н а р я д у с х р о м о с о м н ы м и б о л е з н я м и , в ы 

з в а н н ы м и а н о м а л и я м и а у т о с о м ( х р о м о с о 

м ы 1-22), к у д а в х о д я т четко к л и н и ч е с к и 

о ч е р ч е н н ы е с и н д р о м ы ( с и н д р о м ы Д а у н а , 

П а т а у , Э д в а р д с а , « к р и к а к о ш к и » , В о л ь -

ф а - Х и р ш х о р н а , « к о ш а ч ь е г о г л а з а » , т р и с о 

м и й х р о м о с о м ы 9) с о п р е д е л е н н ы м и ф е н о -

т и п и ч е с к и м и п р о я в л е н и я и м и и м е н е е с п е 

ц и ф и ч е с к и е с к л и н и ч е с к о й т о ч к и з р е н и я 

х р о м о с о м о п а т и и ( с и н д р о м ы м о н о с о м и и 

х р о м о с о м ы 1 , т р и с о м и й 8 , м о н о с о м и и ко

р о т к о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 17, м о н о с о м и и 

к о р о т к о г о и д л и н н о г о п л е ч х р о м о с о м ы 18), 

с у щ е с т в у е т з н а ч и т е л ь н а я г р у п п а с и н д р о 

м о в , п р и ч и н а м и к о т о р ы х я в л я ю т с я н а р у ш е 

ния в с и с т е м е п о л о в ы х х р о м о с о м ( г о н о с о м ) . 

С р е д и них н а п е р в о м г о д у ж и з н и м о ж н о о п 

р е д е л и т ь с и н д р о м ы Ш е р е ш е в с к о г о - Т е р н е -

р а , К л а й н ф е л т е р а , п о л и с о м и и X . О с о б е н н о 

с л е д у е т в ы д е л и т ь т р и п л о и д и ю х р о м о с о м . 

5 . 3 . 1 . М о н о с о м и я X ( с и н д р о м 

Ш е р е ш е в с к о г о - Т е р н е р а ) 

В п е р в ы е с и н д р о м п о л о в о г о и н ф а н т и л и з 

м а , н и з к о р о с л о е ™ и ш и р о к о й с к л а д к и н а 

ш е е о п и с а л о т е ч е с т в е н н ы й э н д о к р и н о л о г 

Н . А . Ш е р е ш е в с к и й в 1 9 2 5 г. [ 4 6 ] . В 1 9 3 0 г. 

н е м е ц к и й п е д и а т р О . У л ь р и х [ 4 7 ] , п р о а н а 

л и з и р о в а в д а н н ы е о с в о и х б о л ь н ы х с э т и м 

с и м п т о м о к о м п л е к с о м и р е з у л ь т а т ы л и т е 

р а т у р ы , п р и ш е л к в ы в о д у о т о м , ч т о р е ч ь 

и д е т о б о д н о м з а б о л е в а н и и . А п о с л е т о г о , 

к а к К . Б о н н е в и в 1 9 3 4 г. [4] о п и с а л а п о д о б 

н ы е а н о м а л и и у м ы ш е й , с и н д р о м п о л у ч и л 

н а з в а н и я Б о н н е в и - У л ь р и х а и л и У л ь р и х а . И 

т о л ь к о в 1 9 3 8 г., к о г д а Х . Т е р н е р в ы д е л и л у 

э т и х б о л ь н ы х о с н о в н у ю т р и а д у п р и з н а к о в , 

п р и э т о м п о д ч е р к н у в р е з к о е н а р у ш е н и е 

ф у н к ц и и г о н а д , с и н д р о м в о в с е м м и р е с т а 

л и н а з ы в а т ь с и н д р о м о м Т е р н е р а [ 4 8 ] . В 

Р о с с и и е г о п р и н я т о н а з ы в а т ь с и н д р о м о м 

Ш е р е ш е в с к о г о - Т е р н е р а [ 4 , 4 6 ] . И н о г д а в 

м и р о в о й л и т е р а т у р е м о ж н о в с т р е т и т ь е г о 

о п и с а н и е к а к с и н д р о м а У л ь р и х а . В д а л ь 

н е й ш е м к л и н и ч е с к у ю к а р т и н у с и н д р о м а 

с в я з а л и с к а р и о т и п о м 45,X. С и н д р о м м о н о 

с о м и и х р о м о с о м ы X у д е в о ч е к , и л и с и н 

д р о м Ш е р е ш е в с к о г о - Т е р н е р а , н а и б о л е е 

и з у ч е н н о е х р о м о с о м н о е з а б о л е в а н и е , е м у 

п о с в я щ е н ы м н о г о ч и с л е н н ы е и с с л е д о в а н и я 

[ 4 , 4 6 - 5 0 ] . Д а н н ы е п о п о п у л я ц и о н н о й час

т о т е с и н д р о м а в е с ь м а п р о т и в о р е ч и в ы . 

П о н е к о т о р ы м д а н н ы м , ч а с т о т а с и н д р о м а 

о ц е н и в а е т с я как 1 н а 3 0 0 0 д е в о ч е к , п о д р у 

г и м - 1 на 6 0 0 0 - 7 0 0 0 , п р и ч е м , м о з а и ч н ы е 

ф о р м ы р а с с м а т р и в а ю т с я о т д е л ь н о [ 3 0 , 5 0 ] . 

В п о с л е д н и х п у б л и к а ц и я х ч а с т о т а с и н д р о 

м а к о л е б л е т с я о т 0,1 д о 0,4 н а 1 0 0 0 [4, 5 0 ] . 

В то же в р е м я е с т ь п р е д п о л о ж е н и я о т о м , 

ч т о в с е ж и в о р о ж д е н н ы е д е т и с т р а д а ю т 

р а з л и ч н ы м и в к о л и ч е с т в е н н о м с о о т н о ш е 

н и и ( н о р м а л ь н ы й : а н о м а л ь н ы й к л о н к л е 

т о к ) м о з а и ч н ы м и ф о р м а м и з а б о л е в а н и я , а 

п о л н ы е ф о р м ы э л и м и н и р у ю т с я в н у т р и у т 

р о б н о , т а к к а к ч а с т о в с л у ч а я х с п о н т а н н ы х 

а б о р т у с о в п е р в о г о т р и м е с т р а б е р е м е н н о 

с т и о б н а р у ж и в а ю т к а р и о т и п 4 5 , X в о в с е х 

к л е т к а х [ 4 ] . Н е с о м н е н н о , ч т о п о д т в е р ж д е 

н и я э т и х п р е д п о л о ж е н и й н у ж д а ю т с я в т щ а -
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т е л ь н ы х м о л е к у л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к и х 

и с с л е д о в а н и я х . К р о м е т о г о , п р и с т р у к т у р 

н ы х а н о м а л и я х х р о м о с о м ы X ( и з о х р о м о с о -

м ы , д е л е ц и и к о р о т к о г о и д л и н н о г о п л е ч 

х р о м о с о м ы X , к о л ь ц е в ы е х р о м о с о м ы , р а з 

л и ч н ы е Х/Х т р а н с л о к а ц и и ) н а б л ю д а е т с я 

к л и н и ч е с к а я к а р т и н а с и н д р о м а . И д е н т и ч 

н у ю к л и н и ч е с к у ю к а р т и н у п р и ч и с л е н н ы х и 

с т р у к т у р н ы х а н о м а л и я х х р о м о с о м ы X м о ж 

н о о б ъ я с н и т ь ф е н о м е н о м е е и н а к т и в а ц и и в 

к л е т о ч н о м ц и к л е , ц и т о г е н е т и ч е с к о е п р о я в 

л е н и е к о т о р о й н а б л ю д а е т с я в и н т е р ф а з 

н о м я д р е в в и д е х р о м а т и н а X, р а н е е н а з ы 

в а е м ы м « п о л о в ы м х р о м а т и н о м » . П о к а з а 

н о , ч т о и н а к т и в а ц и я о д н о й о т ц о в с к о й и л и 

м а т е р и н с к о й х р о м о с о м X п р о и с х о д и т с л у 

ч а й н о в н о р м е , а в с л у ч а я х а н о м а л ь н о й 

х р о м о с о м ы , к о г д а о д н а и з н и х с т р у к т у р н о 

и з м е н е н а , о б ы ч н о и н а к т и в и р у е т с я а б е р 

р а н т н а я х р о м о с о м а . Т а к и м о б р а з о м , д е 

в о ч к и с о с т р у к т у р н ы м и и ч и с л е н н ы м и а н о 

м а л и я м и х р о м о с о м ы X к л и н и ч е с к и н е о т л и 

ч и м ы д р у г о т д р у г а . Д и а г н о з с и н д р о м а Тер

н е р а т р у д н о п о с т а в и т ь в р о д и л ь н о м д о м е , 

н о у ж е п о с л е п е р в о г о г о д а ж и з н и р е б е н к а 

о т м е ч а ю т с я х а р а к т е р н ы е ф е н о т и п и ч е с к и е 

п р и з н а к и : а н т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з г л а з 

н ы х щ е л е й , э п и к а н т , п т о з , в ы с о к и й и ш и р о 

к и й л о б , р е т р о г е н и я , д е ф о р м и р о в а н н ы е 

н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы , ко

р о т к а я ш е я с к р ы л о в и д н о й с к л а д к о й , н и з 

к и й р о с т в о л о с н а ш е е , ш и р о к а я г р у д н а я 

к л е т к а , в а л ь г у с н о е п о л о ж е н и е л о к т е й , к л и -

н о д а к т и л и я м и з и н ц е в ( р и с . 5.6 а ) . И з п о р о 

к о в в н у т р е н н и х о р г а н о в ч а с т о в с т р е ч а ю т с я 

а н о м а л и и с е р д ц а , с о с у д о в ( к о а р к т а ц и я 

а о р т ы ) и п о ч е к ( п о д к о в о о б р а з н а я п о ч к а , 

г и п о п л а з и я , п и е л о э к т а з и я , г и д р о н е ф р о з ) . 

Г о н а д ы б о л ь н ы х п р е д с т а в л е н ы с о е д и н и 

т е л ь н о - т к а н н ы м и т я ж а м и , в к о т о р ы х н а х о 

д я т с я н е д и ф ф е р е н ц и р о в а н н ы е к л е т к и и л и 

р у д и м е н т ы ж е н с к и х г о н а д б е з о в а р и а л ь -

н ы х э л е м е н т о в : о т с у т с т в у ю т т а к ж е п р и м о р -

д и а л ь н ы е ф о л л и к у л ы . Д е т и р о ж д а ю т с я в 

с р о к с п р е н а т а л ь н о й г и п о п л а з и е й ( м а с с а 

т е л а д о 2 5 0 0 г ) и р о с т о м д о 4 5 с м . О д н а к о 

с в о з р а с т о м у д е т е й н а ч и н а е т в ы я в л я т ь с я 

р е з к о в ы р а ж е н н а я н и з к о р о с л о с т ь , о с о б е н -

Рис 5 . 6 а, б, в. Фенотипы детей с синдромами (а) Ш е р е -

шевского-Тернера; (б) Клайнфелтера; (в) дисомии Y. 

н о в п р е п у б е р т а т н о м п е р и о д е , к о г д а э т о т 

п р и з н а к я в л я е т с я о с н о в н ы м п о в о д о м о б р а 

щ е н и я к в р а ч у . В д а л ь н е й ш е м в т о р и ч н ы е 

п о л о в ы е п р и з н а к и п л о х о р а з в и т ы : ж е л е з и 

с т а я т к а н ь м о л о ч н ы х ж е л е з о т с у т с т в у е т , 

с о с к и н е д о р а з в и т ы , о т с у т с т в у е т о в о л о с е 

н и е л о б к а , н а б л ю д а е т с я п е р в и ч н а я а м е н о -
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рея ( и н о г д а п р и м о з а и ч н ы х с л у ч а я х - н е р е 

г у л я р н ы е м е н с т р у а ц и и ) . И н т е л л е к т б о л ь 

н ы х п р и б л и ж а е т с я к н о р м е . О д н а к о х а р а к 

т е р н ы м я в л я е т с я н е д о р а з в и т и е э м о ц и о 

н а л ь н о - в о л е в ы х п р о я в л е н и й : п о д ч и н я е -

м о с т ь , у з о с т ь и н т е р е с о в , б е д н о с т ь а б с т 

р а к ц и й , н е з н а ч и т е л ь н а я п р о д у к т и в н о с т ь 

м ы ш л е н и я . П р и в ы р а ж е н н ы х м о з а и ч н ы х 

ф о р м а х н а б л ю д а ю т с т е р т у ю к л и н и ч е с к у ю 

к а р т и н у с и н д р о м а : о т м е ч а ю т р а з в и т и е в т о 

р и ч н ы х п о л о в ы х п р и з н а к о в , р е г у л я р н ы е 

м е н с т р у а ц и и . Д л я т а к и х б о л ь н ы х п о к а з а н о 

г о р м о н а л ь н о е с и м п т о м а т и ч е с к о е л е ч е н и е . 

В д о п у б е р т а т н о м п е р и о д е н а з н а ч а ю т а н а 

б о л и ч е с к и е с т е р о и д ы , к о т о р ы е у с к о р я ю т 

р о с т , в п у б е р т а т н о м п е р и о д е - э с т р а г е н ы , 

з а т е м - г е с т а г е н ы . Т а к а я т е р а п и я с п о с о б 

с т в у е т п о я в л е н и ю в т о р и ч н ы х п о л о в ы х п р и 

з н а к о в , но б о л ь н ы е с э т и м з а б о л е в а н и е м в 

б о л ь ш и н с т в е с в о е м о с т а ю т с я б е с п л о д н ы 

[ 1 , 4 , 3 0 ] . Н а р и с . 5.7 а ( н а ц в е т н о й в к л а д 

ке) п р е д с т а в л е н р е з у л ь т а т м о л е к у л я р н о -

ц и т о г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и м о з а и ч н о й 

ф о р м ы с и н д р о м а Ш е р е ш е в с к о г о - Т е р н е р а . 

5 . 3 . 2 . П о л и с о м и и х р о м о с о м X 

В к о м п л е к с н о е н а з в а н и е с и н д р о м о в по

л и с о м и и X в х о д я т т р и с о м и я (XXX), т е т р а -

с о м и я ( Х Х Х Х ) и н а и б о л е е э ф ф е к т и в н о к л и 

н и ч е с к и р а с п о з н а в а е м ы й с и н д р о м п е н т а -

с о м и и X ( Х Х Х Х Х ) . И з п е р е ч и с л е н н ы х с и н 

д р о м о в п о л и с о м и и ч а щ е в с е г о в с т р е ч а е т 

с я с и н д р о м т р и с о м и й X . 

5.3.2.1. Трисомия X 

С и н д р о м т р и с о м и й X х о р о ш о и з у ч е н 

[ 5 1 ] . У б о л ь н ы х н а б л ю д а ю т с я у м с т в е н н а я 

о т с т а л о с т ь , п р о я в л е н и я э п и л е п с и и к а к в 

д е т с к о м , т а к и в б о л е е с т а р ш е м в о з р а с т е ; 

т е м п п с и х и ч е с к о й д е я т е л ь н о с т и з а т о р м о 

ж е н , д в и г а т е л ь н а я а к т и в н о с т ь с н и ж е н а . 

О т м е ч а ю т с я т а к ж е и с т е р и ч н о с т ь , р а з л и ч 

н ы е н а р у ш е н и я п о в е д е н и я с п а т о л о г и е й 

в л е ч е н и я . С о м а т и ч е с к и е а н о м а л и и в ы р а 

ж е н ы с л а б о . И н о г д а м о ж н о н а б л ю д а т ь м и 

к р о ц е ф а л и ю , э п и к а н т , г и п е р т е л о р и з м , ко

с о г л а з и е , у п л о щ е н и е п е р е н о с и ц ы , в ы с о к о е 

н ё б о , н е п р а в и л ь н о е п о л о ж е н и е з у б о в , у к о 

р о ч е н и е и и с к р и в л е н и е м и з и н ц е в , к и ф о 

с к о л и о з , в ы с о к и й р о с т . Д о б а в о ч н а я х р о м о 

с о м а X в е д е т к э н д о к р и н н о м у д и с б а л а н с у , 

что в ы з ы в а е т н а р у ш е н и я в о с п р о и з в о д и 

т е л ь н о й ф у н к ц и и . Е с л и ф у н к ц и и я и ч н и к о в 

н о р м а л ь н ы , т о в б у д у щ е м э т и д е в о ч к и с п о 

с о б н ы к д е т о р о ж д е н и ю [ 4 ] . 

5.3.2.2. Пентасомия хромосомы X 

С н а к о п л е н и е м в к а р и о т и п е х р о м о с о м X 

п о я в л я ю т с я б о л е е в ы р а ж е н н ы е п о р о к и 

р а з в и т и я [ 4 ] . С л у ч а и п е н т а с о м и и X ( к а р и о -

т и п - 4 9 , Х Х Х Х Х ) в с т р е ч а ю т с я к р а й н е ред

ко. В е д у щ и м п р и з н а к о м з а б о л е в а н и я я в л я 

е т с я р е з к о в ы р а ж е н н а я п с и х о м о т о р н а я от

с т а л о с т ь . Н а ф о н е г л у б о к о й о л и г о ф р е н и и 

н а б л ю д а ю т м о н г о л о и д н ы й р а з р е з г л а з н ы х 

щ е л е й , э п и к а н т , г и п е р т е л о р и з м , к о с о г л а 

з и е , у п л о щ е н и е з а т ы л к а , к о р о т к у ю ш е ю с 

н и з к и м р о с т о м в о л о с , к л и н о д а к т и л и ю м и 

з и н ц е в , п о п е р е ч н ы е с к л а д к и н а л а д о н я х , 

м и к р о м е л и ю ( м а л ы е р а з м е р ы к о н е ч н о 

с т е й ) , с и н о с т о з л у ч е в о й и л о к т е в о й к о с т е й 

[ 1 ] . И з а н о м а л и й в н у т р е н н и х о р г а н о в ч а щ е 

в с е г о н а б л ю д а ю т в р о ж д е н н ы е п о р о к и 

с е р д ц а ( н е з а р а щ е н и е а р т е р и а л ь н о г о п р о 

т о к а ) . У б о л ь н ы х в п у б е р т а т н о м и п о с т п у 

б е р т а т н о м п е р и о д а х в с т р е ч а ю т н е д о р а з в и 

т и е в т о р и ч н ы х п о л о в ы х п р и з н а к о в , а м е н о 

р е ю . В ц е л о м , м о ж н о о т м е т и т ь , что м а к с и 

м а л ь н о е п р о я в л е н и е п о л и с о м и и X х а р а к т е 

р и з у е т с я т я ж е л ы м и п о р а ж е н и я м и и н т е л л е 

к т а и в ы р а ж е н н ы м и с о м а т и ч е с к и м и п р о я в 

л е н и я м и . 

О т д е л ь н о с л е д у е т в ы д е л и т ь д и с о м и ю 

х р о м о с о м ы X п р и м у ж с к о м к а р и о т и п е , и л и 

с и н д р о м К л а й н ф е л т е р а . 

5 . 3 . 3 . С и н д р о м К л а й н ф е л т е р а 

С и н д р о м К л а й н ф е л т е р а [52] - н а и б о л е е 

ч а с т а я ф о р м а п а т о л о г и и , с в я з а н н а я с ч и с 

л е н н ы м и а н о м а л и я м и п о л о в ы х х р о м о с о м . 

Ч а с т о т а в с т р е ч а е м о с т и э т о г о с и н д р о м а в 

п о п у л я ц и и 1,2 с л у ч а я н а 1 0 0 0 н о в о р о ж д е н -
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н ы х [ 4 ] . Э т о о д н а и з ф о р м п е р в и ч н о г о м у ж 

с к о г о г и п о г о н а д и з м а , в о с н о в н о м , с к а р и о -

т и п о м 47,XXY, п р и к о т о р о й н а б л ю д а ю т у м 

с т в е н н у ю о т с т а л о с т ь с р я д о м п с и х о п а т о л о 

г и ч е с к и х п р и з н а к о в . К а к п р а в и л о , н о в о р о 

ж д е н н ы е н е о т л и ч а ю т с я о т с в о и х с в е р с т н и 

к о в : и н о г д а о т м е ч а ю т г и п о п л а з и ю я и ч е к , 

п о з ж е м о ж н о н а б л ю д а т ь у м с т в е н н у ю от

с т а л о с т ь . Х а р а к т е р н ы е к л и н и ч е с к и е п р и 

з н а к и п р о я в л я ю т с я в п р е п у б е р т а т н о м и пу

б е р т а т н о м в о з р а с т а х , к о г д а о т м е ч а ю т е в -

н у х о и д н о е т е л о с л о ж е н и е с д л и н н ы м и ко

н е ч н о с т я м и , у з к и м и п л е ч а м и и ш и р о к и м 

т а з о м . Н а р у ж н ы е п о л о в ы е о р г а н ы с ф о р м и 

р о в а н ы п о м у ж с к о м у т и п у , н о г и п о п л а з и р о -

в а н ы , р е з к о у м е н ь ш е н р а з м е р я и ч е к , и 

и м е н н о м и к р о о р х и з м с ч и т а е т с я о д н и м и з 

з н а ч и м ы х к л и н и ч е с к и х к р и т е р и е в в д и а г 

н о с т и к е с и н д р о м а ( р и с . 5.6 б). К д р у г и м 

п р и з н а к а м о т н о с я т с я г и н е к о м а с т и я и о л и 

г о ф р е н и я л е г к о й с т е п е н и в ы р а ж е н н о с т и , 

а у т и з м , м н и т е л ь н о с т ь , с к л о н н о с т ь к а л к о 

г о л и з м у , а с о ц и а л ь н о е п о в е д е н и е , к а т а р а к 

т а , д е ф о р м а ц и я у ш н ы х р а к о в и н , п р о г н а -

т и я , а л о п е ц и я , п о п е р е ч н а я л а д о н н а я 

с к л а д к а , с к о л и о з , р а д и о у л ь н а р н ы й с и н о 

с т о з , н е в р о л о г и ч е с к и е н а р у ш е н и я , п о р о к и 

с е р д ц а [ 5 0 ] . У в е л и ч е н и е ч и с л а х р о м о с о м X 

в к а р и о т и п е в е д е т , как п р а в и л о , к б о л ь ш е й 

з а д е р ж к е у м с т в е н н о г о р а з в и т и я и б о л е е 

ш и р о к о м у с п е к т р у п о р о к о в и м и к р о а н о м а 

л и й р а з в и т и я [4, 3 0 ] . 

5 . 3 . 4 . С и н д р о м д и с о м и и х р о м о с о м ы Y 

Ч а с т о т а в с т р е ч а е м о с т и с и н д р о м а д и 

с о м и и Y ( к а р и о т и п 47,XYY) 1,5 на 1 0 0 0 

н о в о р о ж д е н н ы х д е т е й [ 4 ] . К к л и н и ч е с к и м 

п р и з н а к а м о т н о с я т с я в ы с о к и й р о с т , н а р у 

ш е н и я п о в е д е н и я , ф и з и ч е с к и е а н о м а л и и , 

у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь . У м н о г и х б о л ь 

н ы х о т м е ч а ю т н а р у ш е н и е п о л о в о й д и ф -

ф е р е н ц и р о в к и ( к р и п т о р х и з м , г и п о г о н а -

д и з м , д и с п л а з и я г е н и т а л и й ) . [ 5 3 ] . Н а р у 

ш е н и я п о в е д е н и я у м н о г и х б о л ь н ы х п р о 

я в л я ю т с я в т е х и л и и н ы х а г р е с с и в н ы х , 

и н о г д а а н т и о б щ е с т в е н н ы х п о с т у п к а х . У 

б о л ь н ы х о б н а р у ж и в а ю т п с и х о п а т и ч е с к и е 

ч е р т ы х а р а к т е р а , и м п у л ь с и в н о с т ь , о т с у т 

с т в и е с и л ь н ы х п р и в я з а н н о с т е й , п л о х о е 

в л а д е н и е с о б о й п о п о в о д у с а м ы х п р и м и 

т и в н ы х э м о ц и й . У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х н а 

б л ю д а ю т ш и з о ф р е н и ю , д е п р е с с и в н ы е 

п с и х о з ы , т я ж е л ы е ф о р м ы п с и х о п а т и й и 

э п и л е п с и и . С р е д и ф и з и ч е с к и х а н о м а л и й 

о т м е ч а ю т м а к р о ц е ф а л и ю , у в е л и ч е н и е к о 

н е ч н о с т е й , п р о г н а т и ю , в ы с т у п а ю щ и е н а д 

б р о в н ы е д у г и , в ы с о к о е н ё б о , г и п е р т р о 

ф и ю я з ы к а , г р у б ы е ч е р т ы л и ц а . С о ч е т а 

н и е в с е х э т и х п р и з н а к о в с о з д а е т в п е ч а т 

л е н и е б о л ь н о г о , с т р а д а ю щ е г о а к р о м е г а 

л и е й . Н а р и с . 5.6 в п о к а з а н ф е н о т и п р е 

б е н к а с с и д р о м о м д и с о м и и Y . В д а л ь н е й 

ш е м б о л ь н ы е , с т р а д а ю щ и е э т и м с и н д р о 

м о м , ф е р т и л ь н ы . 

5.4. Т р и п л о и д и и хромосом 

В п е р в ы е ж и в о р о ж д е н н ы й р е б е н о к с пол

н о й ф о р м о й т р и п л о и д и и х р о м о с о м (карио-

т и п ы - 69,XXY и л и 69,XXX) б ы л о п и с а н в 

к о н ц е 60-х г о д о в ; д о э т о г о в р е м е н и б ы л о из

в е с т н о т о л ь к о о м о з а и ч н ы х ф о р м а х с и н д р о 

м а , к о г д а н а р я д у с т р и п л о и д н ы м п р и с у т с т 

в о в а л и д и п л о и д н ы й к л е т о ч н ы й к л о н . Попу-

л я ц и о н н а я ч а с т о т а с и н д р о м а н е и з в е с т н а . 

О п и с а н о б о л е е 100 с л у ч а е в в м е с т е с м о з а 

и ч н ы м и ф о р м а м и . Б е р е м е н н о с т ь т а к и м пло

д о м о с л о ж н я е т с я м н о г о в о д и е м и т о к с и к о 

з о м в т о р о й п о л о в и н ы , д е т и р о ж д а ю т с я с 

р е з к о й п р е н а т а л ь н о й г и п о п л а з и е й ( м а с с а 

т е л а п р и р о ж д е н и и н е п р е в ы ш а е т 1 8 0 0 г ) 

п р и б е р е м е н н о с т и 34—35 нед. П р о д о л ж и 

т е л ь н о с т ь ж и з н и д е т е й д о 6 - 7 м е с [54] . К 

к л и н и ч е с к и м п р и з н а к а м с и н д р о м а о т н о с я т 

с я м и к р о ф т а л ь м и я , к о л о б о м а р а д у ж к и , г и -

п е р т е л о р и з м , р а с щ е л и н ы г у б ы и н ё б а , низ

к о р а с п о л о ж е н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы , м и к р о 

г е н и я , с и н д а к т и л и я к и с т е й и с т о п , и с к р и в л е 

н и е п а л ь ц е в к и с т е й и с т о п , к о с о л а п о с т ь , г и -

п о с п а д и я и л и э п и с п а д и я , г и п о п л а з и я поло

в о г о ч л е н а , а п л а з и я н а р у ж н ы х п о л о в ы х о р -
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г а н о в , к р и п т о р х и з м . И з а н о м а л и й в н у т р е н 

них о р г а н о в в с т р е ч а ю т с я п о р о к и с е р д ц а и 

к р у п н ы х с о с у д о в , м о ч е в о й с и с т е м ы (кистоз-

ная д и с п л а з и я почек, г и д р о у р е т е р , г и д р о 

н е ф р о з ) , ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а (на

р у ш е н и я п о в о р о т а к и ш е ч н и к а , г и п о п л а з и я и 

а г е н е з и я ж е л ч н о г о п у з ы р я ) , ж е л е з в н у т р е н 

н е й с е к р е ц и и ( г и п о п л а з и я н а д п о ч е ч н и к о в ) . 

О с н о в н ы м и п р о я в л е н и я м и э т о г о с и н д р о м а 

я в л я ю т с я п о р о к и г о л о в н о г о м о з г а , к о т о р ы е 

ч а с т о в с т р е ч а ю т с я и с п е ц и ф и ч н ы . С а м ы м и 

ч а с т ы м и я в л я ю т с я с п и н н о - м о з г о в ы е г р ы ж и , 

к о т о р ы е п р и д р у г и х х р о м о с о м н ы х с и н д р о 

мах п р а к т и ч е с к и н е н а б л ю д а ю т с я ( и с к л ю ч е 

н и е - с и н д р о м Э д в а р д с а ) . П р и т р и п л о и д и и 

т а к ж е с в ы с о к о й ч а с т о т о й в ы я в л я ю т п о р о к и 

п р о з э н ц е ф а л и ч е с к о й с е р и и . Ч а с т о п р о з э н -

ц е ф а л и я с о ч е т а е т с я с г и д р о ц е ф а л и е й , что 

н е н а б л ю д а е т с я н и п р и о д н о м х р о м о с о м н о м 

с и н д р о м е . О т м е ч а ю т т а к ж е ц и к л о п и ю и це-

б о ц е ф а л и ю , в с т р е ч а ю т с я а г е н е з и я м о з о л и 

с т о г о т е л а , л и с с э н ц е ф а л и я , а п л а з и я и л и г и 

п о п л а з и я м о з ж е ч к а [30] . Т р и п л о и д и я х р о м о 

с о м д о л г о е в р е м я с ч и т а л а с ь е д и н с т в е н н о й 

ф о р м о й п л о и д н о с т и , с о в м е с т и м о й с ж и з н ь ю 

[4]. В н а с т о я щ е е в р е м я и з в е с т н ы т а к ж е не 

о д н о с о о б щ е н и е о ж и в о р о ж д е н н ы х д е т я х с 

т е т р а п л о и д и е й [55]. 

5.5. П р о б л е м ы д и а г н о с т и к и и п р о ф и л а к т и к и 
х р о м о с о м н ы х с и н д р о м о в и аномалий 

В с е п е р е ч и с л е н н ы е х р о м о с о м н ы е с и н 

д р о м ы с у ч е т о м к л и н и ч е с к о г о п о л и м о р 

ф и з м а и м е ю т д о в о л ь н о х а р а к т е р н у ю к л и 

н и ч е с к у ю к а р т и н у . В о с н о в н о м , д и а г н о з 

д е т я м с п о д о б н ы м и з а б о л е в а н и я м и с т а 

в и т с я в р а ч а м и - г е н е т и к а м и н а п е р в о м г о 

д у ж и з н и . К л и н и ч е с к и й д и а г н о з в л ю б о м , 

д а ж е с а м о м к л а с с и ч е с к о м , с л у ч а е с и н 

д р о м а с л е д у е т п о д т в е р д и т ь ц и т о г е н е т и -

ч е с к и м и м е т о д а м и д и а г н о с т и к и , о ч е м г о 

в о р и л о с ь в ы ш е . О т м е ч а л о с ь т а к ж е , ч т о в 

о т д е л ь н ы х с л о ж н ы х с л у ч а я х ( м о з а и ч н ы е 

ф о р м ы п е р е ч и с л е н н ы х с и н д р о м о в , м а р 

к е р н ы е х р о м о с о м ы ) с л е д у е т п р о в о д и т ь 

м о л е к у л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к о е и с с л е д о 

в а н и е ( F I S H м е т о д ) . Ц и т о г е н е т и ч е с к и ( а в 

п о с л е д н е е в р е м я и м о л е к у л я р н о - ц и т о г е -

н е т и ч е с к и ) н е п о д т в е р ж д е н н ы й д и а г н о з у 

р е б е н к а с ч и т а е т с я ф е н о к о п и е й д а н н о г о 

с и н д р о м а . М о л е к у л я р н о - ц и т о г е н е н е т и ч е -

с к а я д и а г н о с т и к а п о м о г а е т р а з о б р а т ь с я в 

с л о ж н ы х с л у ч а я х х р о м о с о м н о й п а т о л о 

г и и , т а к о й к а к т р а н с л о к а ц и и с у ч а с т и е м 

н е с к о л ь к и х х р о м о с о м , а т а к ж е н е с б а л а н 

с и р о в а н н ы е и с б а л а н с и р о в а н н ы е т р а н с 

л о к а ц и и с к л и н и ч е с к о й к а р т и н о й х р о м о 

с о м н ы х с и н д р о м о в , д е л е ц и и и и з о х р о м о -

с о м ы с а т и п и ч н ы м и ф е н о т и п и ч е с к и м и 

п р о я в л е н и я м и [ 1 0 , 1 2 , 13, 2 1 ] . П о н а ш и м 

д а н н ы м , б о л е е 2 0 % с л у ч а е в т о л ь к о п о с т -

н а т а л ь н о й х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и н у ж 

д а ю т с я в п р о в е д е н и и м о л е к у л я р н о - ц и т о -

г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и [ 3 - 5 , 8 , 1 0 , 1 1 , 

1 4 , 1 6 ] . Н е о б х о д и м о п о д ч е р к н у т ь , ч т о , н е 

с м о т р я н а в с ю з н а ч и м о с т ь э т и х м е т о д о в , 

о н и я в л я ю т с я д о п о л н и т е л ь н ы м э т а п о м к 

« к л а с с и ч е с к о й » ц и т о г е н е т и ч е с к о й д и а г 

н о с т и к е , н о б е з э т о г о э т а п а у ж е н е м о г у т 

с у щ е с т в о в а т ь с о в р е м е н н ы е г е н е т и ч е с к и е 

к о н с у л ь т а ц и и и ц и т о г е н е т и ч е с к и е л а б о р а 

т о р и и . В н а с т о я щ е е в р е м я к л и н и ч е с к и е 

ц и т о г е н е т и к и и г е н е т и к и , н е в р о п а т о л о г и , 

п е д и а т р ы , п с и х о л о г и и п с и х и а т р ы м о г у т 

и с п о л ь з о в а т ь е д и н с т в е н н ы й к а т а л о г х р о 

м о с о м н ы х а н о м а л и й и с и н д р о м о в , к о т о 

р ы й , н е с о м н е н н о , д о л ж е н п о п о л н я т ь с я н о 

в ы м и и р е д к и м и с л у ч а я м и [ 1 ] . К а т а л о г и 

х р о м о с о м н ы х с и н д р о м о в и а н о м а л и й , 

в з я т ы х и з п е р и о д и ч е с к и х и з д а н и й м и р а , 

и з д а ю т т о л ь к о в С Ш А . В Р о с с и и д л я д и а г 

н о с т и к и х р о м о с о м н ы х с и н д р о м о в м о ж н о 

и с п о л ь з о в а т ь п о с о б и е « Х р о м о с о м н ы е 

с и н д р о м ы и а н о м а л и и . К л а с с и ф и к а ц и я и 

н о м е н к л а т у р а » , о п у б л и к о в а н н о е в 1 9 9 9 г. 

С . Г . В о р с а н о в о й , Ю . Б . Ю р о в ы м и В . Н . Ч е р 

н ы ш е в ы м [ 4 ] . 

В з а к л ю ч е н и е с л е д у е т о т м е т и т ь , что в с е 

с и н д р о м ы , с в я з а н н ы е с а н о м а л и я м и ауто-
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с о м , а т а к ж е с б о л ь ш е й ч а с т ь ю г о н о с о м , с о 

п р о в о ж д а ю т с я у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю , з а 

д е р ж к о й п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я . Ч а с т о т а 

х р о м о с о м н ы х а н о м а л и й с о с т а в л я е т 5 - 7 н а 

1 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х , п р и ч е м о к о л о 2 5 % 

п р и х о д и т с я н а а у т о с о м н ы е т р и с о м и и , о к о л о 

3 5 % - г о н о с о м н у ю п а т о л о г и ю и п р и б л и з и 

т е л ь н о 4 0 % - на с б а л а н с и р о в а н н ы е и н е с б а 

л а н с и р о в а н н ы е с т р у к т у р н ы е а н о м а л и и х р о 

м о с о м . Ч а с т о т а х р о м о с о м н ы х а н о м а л и й в 

г р у п п а х у м с т в е н н о о т с т а л ы х д е т е й с о с т а в 

л я е т 2 0 % , что н а м н о г о в ы ш е , ч е м в о б щ е й 

п о п у л я ц и и , п р и ч е м 8 0 % с л у ч а е в п р и х о д и т с я 

н а с и н д р о м Д а у н а ; 4 , 5 % - н а д р у г и е ауто

с о м н ы е т р и с о м и и ; 9% - а н о м а л и и г о н о с о м и 

6 , 5 % - п р о ч и е а н о м а л и и х р о м о с о м [4, 8 ] . 

П р и ч и н ы в о з н и к н о в е н и я х р о м о с о м н ы х 

а н о м а л и й н е д о с т а т о ч н о и з у ч е н ы . К ф а к т о 

р а м , с п о с о б с т в у ю щ и м и х в о з н и к н о в е н и ю , 

о т н о с я т и о н и з и р у ю щ у ю р а д и а ц и ю , в о з д е й 

с т в и е н е к о т о р ы х х и м и ч е с к и х в е щ е с т в , т я 

ж е л ы е и н ф е к ц и и и и н т о к с и к а ц и и в о в р е м я 

б е р е м е н н о с т и и д о нее. П о л н ы е ф о р м ы 

х р о м о с о м н ы х с и н д р о м о в я в л я ю т с я р е з у л ь 

т а т о м п о в ы ш е н н о г о э ф ф е к т а д е й с т в и я н а 

к о п л е н н ы х в р е д н ы х ф а к т о р о в и их в л и я н и я 

на п о л о в ы е к л е т к и в м е й о з е , в то в р е м я как 

п р и м о з а и ч н ы х ф о р м а х н е г а т и в н ы е с о б ы 

т и я п р о и с х о д я т в т е ч е н и е в н у т р и у т р о б н о й 

ж и з н и п л о д а в м и т о з е . К р о м е т о г о , р о д и 

т е л ь с к и й в о з р а с т и м е е т з н а ч е н и е д л я в о з 

н и к н о в е н и я х р о м о с о м н ы х а н о м а л и й : у м а 

т е р е й и о т ц о в б о л е е с т а р ш е г о в о з р а с т а ч а 

щ е р о ж д а ю т с я д е т и с н а р у ш е н и е м к а р и о т и 

п а . С а м у ю в а ж н у ю р о л ь в в о з н и к н о в е н и и 

х р о м о с о м н ы х с и н д р о м о в и г р а е т с б а л а н с и 

р о в а н н о е н о с и т е л ь с т в о н а р у ш е н и й х р о м о 

с о м н о г о н а б о р а . С к р ы т о е н о с и т е л ь с т в о м а 

л ы х м о з а и ч н ы х ф о р м ( н е б о л ь ш о е ч и с л о 

а н о м а л ь н ы х к л е т о к в о р г а н и з м е ) у р о д и т е 

л е й т а к ж е м о ж е т с л у ж и т ь п р и ч и н о й х р о м о 

с о м н о г о з а б о л е в а н и я у р е б е н к а . В о т п о ч е 

м у к л и н и ч е с к и е ц и т о г е н е т и к и д о л ж н ы от

м е ч а т ь д л я г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а 

н и я п р о и с х о ж д е н и е н а б л ю д а е м о й а н о м а 

л и и : de novo ( в п е р в ы е ) и л и р е з у л ь т а т с б а 

л а н с и р о в а н н ы х и з м е н е н и й у р о д и т е л е й ре

б е н к а . П о к а з а н о т а к ж е , ч т о с р е д и с т р у к т у р 

н ы х а б е р р а ц и й х р о м о с о м д о л я с п о р а д и ч е 

с к и х с л у ч а е в с о с т а в л я е т 2 2 % , а с е м е й н ы х -

7 8 % [4, 8 ] . 

В с е п р и в е д е н н ы е ц и ф р ы г о в о р я т о з н а 

ч и т е л ь н о м у д е л ь н о м в е с е х р о м о с о м н о й па

т о л о г и и в б о л ь ш о й г р у п п е з а б о л е в а н и й , од

н и м и з п р и з н а к о в к о т о р ы х я в л я е т с я з а д е р ж 

к а п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я . П р и ч е м , 

у д е л ь н ы й вес, в о с н о в н о м , о п р е д е л я е т с я 

о б щ е и з в е с т н ы м и и ч а с т о в с т р е ч а е м ы м и 

х р о м о с о м н ы м и с и н д р о м а м и . О д н а к о н е 

с л е д у е т з а б ы в а т ь и о х р о м о с о м н ы х а н о м а 

л и я х , к о т о р ы е , б ы т ь м о ж е т , в н а с т о я щ е е 

в р е м я не з а я в л я ю т о с е б е как о ч е т к о о ч е р 

ч е н н о м к л и н и ч е с к о м с и н д р о м е , н о т е м н е 

м е н е е не у м е н ь ш а ю т с в о е й з н а ч и м о с т и в 

в о п р о с а х д е т с к о й и н в а л и д и з а ц и и и с м е р т 

н о с т и . В о т п о ч е м у на п е р в о м м е с т е в и з у ч е 

н и и д а н н о й п а т о л о г и и д о л ж н ы с т о я т ь в о п 

р о с ы э ф ф е к т и в н о й д о р о д о в о й п р о ф и л а к т и 

к и . З а п о с л е д н е е в р е м я м о л е к у л я р н о - ц и т о -

г е н е т и ч е с к а я д и а г н о с т и к а п о з в о л я е т о п р е 

д е л и т ь т е ф о р м ы х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и , 

к о т о р ы е р а н ь ш е б ы л о н е в о з м о ж н о у с т а н о 

в и т ь [3, 6 , 1 2 - 1 4 , 16, 2 1 ] . 

В к л и н и ч е с к о й ц и т о г е н е т и к е п о н я т и е 

« х р о м о с о м н ы й с и н д р о м » и с п о л ь з у е т с я 

п р и о п р е д е л е н и и у с т о й ч и в о г о к о м п л е к с а 

п а т о л о г и ч е с к и х с и м п т о м о в д л я х а р а к т е р и 

с т и к и р а з л и ч н ы х о т к л о н е н и й в н у т р и у т р о б 

н о г о ф о р м и р о в а н и я о р г а н о в и с и с т е м . В 

к л и н и ч е с к о й п р а к т и к е э т о т т е р м и н ч а с т о 

я в л я е т с я с и н о н и м о м т е р м и н а « б о л е з н ь » , 

ч т о в п о л н е к о р р е к т н о д л я с и н д р о м о в Дау

н а , П а т а у , Ш е р е ш е в с к о г о - Т е р н е р а , 

К л а й н ф е л т е р а и т.д. Т е р м и н « с и н д р о м » н е 

и м е е т п р а в а н а с у щ е с т в о в а н и е д о тех п о р , 

п о к а у с т о й ч и в о е с о ч е т а н и е в р о ж д е н н ы х 

п о р о к о в и/или м и к р о а н о м а л и й р а з в и т и я и 

к о н к р е т н а я х р о м о с о м н а я а б е р р а ц и я н е 

в с т р е т я т с я у р а з н ы х б о л ь н ы х н е с к о л ь к о 

р а з , ч т о к о с в е н н о м о ж е т у к а з ы в а т ь н а с у 

щ е с т в о в а н и е с п е ц и ф и ч е с к и х о с о б е н н о 

с т е й д л я н е к о т о р о г о п а т о л о г и ч е с к о г о п р о 

ц е с с а , в е д у щ е г о к б о л е з н и . Д и а г н о с т и к а 

х р о м о с о м н ы х с и н д р о м о в н е в о з м о ж н а б е з 

п р и м е н е н и я ц и т о г е н е т и ч е с к и х м е т о д о в . 

К а к у ж е о т м е ч а л о с ь в ы ш е , п р а к т и ч е с к и 
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в с е х р о м о с о м н ы е с и н д р о м ы с в я з а н ы с п о 

р а ж е н и я м и н е р в н о й с и с т е м ы : н а и б о л е е 

ч а с т о п р и э т и х з а б о л е в а н и я х с т р а д а е т 

п с и х и ч е с к а я с ф е р а . П р и ч и н ы у м с т в е н н о й 

о т с т а л о с т и п р и а у т о с о м н ы х и г о н о с о м н ы х 

с и н д р о м а х , в е р о я т н о , л е ж а т в в ы р а ж е н 

н о м н а р у ш е н и и г е н н о г о б а л а н с а , р е з у л ь 

т а т о м к о т о р о г о я в л я е т с я г р у б о е н а р у ш е 

н и е в с е х ф е р м е н т а т и в н ы х п р о ц е с с о в . Д а 

ж е ц и т о л о г и ч е с к и н е б о л ь ш а я а н о м а л и я 

х р о м о с о м з а т р а г и в а е т с о т н и г е н о в , т о г д а 

к а к ч и с л е н н ы е а н о м а л и и , и с ч и с л я е м ы е 

т ы с я ч а м и г е н о в , г р у б о н а р у ш а ю т и х б а 

л а н с и к о н с т и т у ц и ю в с е х э т а п о в э м б р и о 

н а л ь н о г о р а з в и т и я . В о т п о ч е м у х р о м о с о м 

н ы е с и н д р о м ы н е п о д д а ю т с я п а т о г е н е т и 

ч е с к о м у л е ч е н и ю и з а с т а в л я ю т у д е л я т ь 

о с н о в н о е в н и м а н и е и х п р о ф и л а к т и к е : г е 

н е т и ч е с к о м у к о н с у л ь т и р о в а н и ю и п р е н а -

т а л ь н о й д и а г н о с т и к е . П р и р а с ч е т а х г е н е 

т и ч е с к о г о р и с к а н е о б х о д и м о а н а л и з и р о 

в а т ь и у ч и т ы в а т ь т и п х р о м о с о м н ы х а н о м а 

л и й в с е м ь е , в о з р а с т и пол р о д и т е л е й , н о 

с и т е л е й с б а л а н с и р о в а н н ы х т р а н с л о к а ц и й 

и « с к р ы т ы х » м о з а и ч н ы х ф о р м з а б о л е в а 

н и я [ 5 ] . И з в е с т н о , что л ю б о е з а б о л е в а н и е 

л е г ч е п р е д у п р е д и т ь , ч е м л е ч и т ь . Б о л е е 

в с е г о э т о в ы с к а з ы в а н и е о т н о с и т с я к х р о 

м о с о м н ы м а н о м а л и я м и с и н д р о м а м . 

Л е ч е н и е д е т е й с х р о м о с о м н ы м и с и н д р о 

м а м и н о с и т и с к л ю ч и т е л ь н о с и м п т о м а т и ч е 

с к и й х а р а к т е р : х и р у р г и ч е с к а я к о р р е к ц и я 

в р о ж д е н н ы х п о р о к о в , м е д и к а м е н т о з н а я 

т е р а п и я п р и у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и и э н 

д о к р и н н ы х а н о м а л и я х , п с и х о л о г и ч е с к а я 

к о р р е к ц и я п р и н а р у ш е н и я х п о в е д е н и я и 

и н т е л л е к т у а л ь н ы х д е ф е к т о в с ц е л ь ю п р и 

о б р е т е н и я б ы т о в ы х н а в ы к о в д л я с о ц и а л ь 

н о й а д а п т а ц и и . Д е т и , с т р а д а ю щ и е х р о м о 

с о м н ы м и с и н д р о м а м и и с в я з а н н ы м и с н и 

м и В П Р и/или M A P , н е с о м н е н н о , я в л я ю т с я 

т я ж е л ы м и б о л ь н ы м и , и н в а л и д а м и д е т с т в а . 

М е т о д ы п р е н а т а л ь н о й и п о с т н а т а л ь н о й 

д и а г н о с т и к и в о т н о ш е н и и х р о м о с о м н о й п а 

т о л о г и и п о с т о я н н о с о в е р ш е н с т в у ю т с я . 

В т о ж е в р е м я э к о л о г и ч е с к а я о б с т а н о в к а в 

м и р е н е п о з в о л я е т р а с ч и т ы в а т ь н а у м е н ь 

ш е н и е х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и в ц е л о м . 

В с и л у ч е г о п е д и а т р а м , н е в р о п а т о л о г а м , 

п с и х о л о г а м и п с и х и а т р а м в с е ч а щ е и ч а щ е 

п р и х о д и т с я с т а л к и в а т ь с я с б о л ь н ы м и , с т р а 

д а ю щ и м и х р о м о с о м н ы м и с и н д р о м а м и , с 

р е з у л ь т а т а м и ц и т о г е н е т и ч е с к и х , а в п о с 

л е д н е е в р е м я , и м о л е к у л я р н о - ц и т о г е н е т и -

ч е с к и х а н а л и з о в . В с е э т о т р е б у е т о т к о н 

с у л ь т а н т о в ч е т к и х п р е д с т а в л е н и й о к л и н и 

ч е с к о й с и м п о м а т и к е и в о з м о ж н о с т я х ц и т о -

г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и э т и х н а р у ш е н и й . 
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ГЛАВА 6. 
Врожденные пороки развития 

О п р е д е л е н и е 

В м е ж д у н а р о д н о й к л а с с и ф и к а ц и и б о 

л е з н е й д л я о б о з н а ч е н и я ш и р о к о г о к р у г а 

с т р у к т у р н ы х , б и о х и м и ч е с к и х и ф у н к ц и о 

н а л ь н ы х н а р у ш е н и й , к о т о р ы е п р и с у т с т в у 

ю т у н о в о р о ж д е н н ы х , и с п о л ь з у е т с я т е р м и н 

« в р о ж д е н н а я а н о м а л и я » ( c o n g e n i t a l a n o m 

aly) и л и е г о с и н о н и м « в р о ж д е н н ы й д е 

ф е к т » (birth d e f e c t ) . Э т о т т е р м и н в к л ю ч а е т 

в с е б я ц е л ы й р я д н а р у ш е н и й р а з в и т и я : 

с т р у к т у р н ы е д е ф е к т ы ( с о б с т в е н н о в р о ж 

д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я ) ; н а с л е д с т в е н н ы е 

н а р у ш е н и я м е т а б о л и з м а и х р о м о с о м н ы е 

а б е р р а ц и и ; п о з д н и е в н у т р и м а т о ч н ы е и н 

ф е к ц и и с п о с л е д у ю щ и м п о в р е ж д е н и е м 

п л о д а ; в н у т р и у т р о б н у ю з а д е р ж к у р о с т а ; 

и м м у н о л о г и ч е с к и е н а р у ш е н и я ; у м с т в е н 

н у ю о т с т а л о с т ь ; в р о ж д е н н ы е о п у х о л и [ 1 ] . 

С о б с т в е н н о в р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и 

т и я (congenita l a b n o r m a l i t y , и л и congeni ta l 

mal format ions) п р е д с т а в л я ю т с о б о й с т о й к и е 

с т р у к т у р н ы е и л и м о р ф о л о г и ч е с к и е д е ф е к 

т ы о р г а н а и л и е г о ч а с т и , в о з н и к а ю щ и е вну

т р и у т р о б н о и н а р у ш а ю щ и е ф у н к ц и ю п о р а 

ж е н н о г о о р г а н а . В ы д е л я ю т к р у п н ы е п о р о к и 

р а з в и т и я и м а л ы е а н о м а л и и р а з в и т и я . 

К к р у п н ы м , и л и г р у б ы м , п о р о к а м р а з в и т и я 

о т н о с я т с я п о р о к и , п р и в о д я щ и е к значитель

н ы м м е д и ц и н с к и м , с о ц и а л ь н ы м и л и к о с м е 

т и ч е с к и м п р о б л е м а м ( с п и н н о - м о з г о в ы е г р ы 

ж и , р а с щ е л и н ы г у б ы и н ё б а , г а с т р о ш и з и с и 

др.) . М а л ы е а н о м а л и и р а з в и т и я п р е д с т а в л я 

ют с о б о й н е б о л ь ш и е о т к л о н е н и я в с т р о е н и и 

о р г а н а , н е с о п р о в о ж д а ю щ и е с я н а р у ш е н и е м 

е г о ф у н к ц и и ( э п и к а н т , к о р о т к а я у з д е ч к а 

я з ы к а , д е ф о р м а ц и я у ш н о й р а к о в и н ы и др.) . 

К р а т к а я и с т о р и ч е с к а я с п р а в к а 

У п о м и н а н и я о в р о ж д е н н ы х п о р о к а х раз

в и т и я , и л и в р о ж д е н н ы х у р о д с т в а х , д о ш л и 

до н а с с д р е в н и х в р е м е н в о с н о в н о м б л а г о 

д а р я с о х р а н и в ш и м с я п р о и з в е д е н и я м и с к у с 

с т в а и л и т е р а т у р ы . Так, в н а с к а л ь н ы х р и 

с у н к а х в А в с т р а л и и , с д е л а н н ы х н е с к о л ь к о 

т ы с я ч л е т н а з а д , и з о б р а ж е н ы с р о с ш и е с я 

б л и з н е ц ы . В д р е в н и х с к у л ь п т у р а х и п р о и з 

в е д е н и я х ж и в о п и с и и з о б р а ж е н ы л ю д и , 

с т р а д а ю щ и е р а з л и ч н ы м и ф и з и ч е с к и м и не

д о с т а т к а м и ( н а п р и м е р , б о л ь н ы е с а х о н д р о -

п л а з и е й , в р о ж д е н н ы м и п о р о к а м и к о н е ч н о 

с т е й , с и н д р о м о м Д а у н а , р а с щ е л и н а м и г у б ы 

и н ё б а ) . В Т а л м у д е п р и в о д и т с я п е р е ч е н ь из

в е с т н ы х к т о м у в р е м е н и п о р о к о в р а з в и т и я и 

р о д о с л о в н ы е , в к о т о р ы х п р о с л е ж и в а е т с я 

п е р е д а ч а в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й и з п о к о л е 

ния в п о к о л е н и е . П е р в о й к н и г о й , с п е ц и а л ь 

н о п о с в я щ е н н о й в р о ж д е н н ы м п о р о к а м , яв

л я е т с я м о н о г р а ф и я F. Leci tus «De m o n s t r i s 

caus is , n a t u r a et di f ferent i is», в ы ш е д ш а я в 

1 6 1 6 г о д у в П а д у е . В н е й п р и в о д я т с я о п и с а 

ния и р и с у н к и р а з л и ч н ы х п о р о к о в р а з в и т и я , 

к о т о р ы е в с т р е ч а ю т с я у ч е л о в е к а [2]. В д р е в 

н о с т и п р о и с х о ж д е н и е в р о ж д е н н ы х п о р о к о в 

о б ъ я с н я л о с ь в м е ш а т е л ь с т в о м с в е р х ъ е с т е 

с т в е н н ы х с и л , а с т р а л ь н ы м и в л и я н и я м и , 

с в я з ь ю ж е н щ и н ы , р о д и в ш е й б о л ь н о г о ре

б е н к а , с д ь я в о л о м . Д о л г о е в р е м я д л я о б ъ я с 

н е н и я в о з н и к н о в е н и я п о р о к о в р а з в и т и я и с -
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п о л ь з о в а л а с ь « т е о р и я м а т е р и н с к и х в п е ч а т 

л е н и й » , с о г л а с н о к о т о р о й с и л ь н ы е , н е о ж и 

д а н н ы е в п е ч а т л е н и я , п е р е ж и т ы е б е р е м е н 

н о й ж е н щ и н о й , м о г у т в ы з в а т ь у р о д с т в а у 

п л о д а . П е р в ы е м а т е р и а л и с т и ч е с к и е подхо

ды к т р а к т о в к е п р о и с х о ж д е н и я п о р о к о в раз

в и т и я б ы л и с д е л а н ы Г и п п о к р а т о м , к о т о р ы й 

п р е д п о л а г а л , что к их в о з н и к н о в е н и ю м о г у т 

п р и в о д и т ь м е х а н и ч е с к и е в о з д е й с т в и я н а 

м а т к у ( н а п р и м е р , т р а в м а , д а в л е н и е и д р . ) . 

З н а ч и т е л ь н ы е у с п е х и в и з у ч е н и и п о р о к о в 

р а з в и т и я б ы л и с д е л а н ы б л а г о д а р я п а т о л о -

г о - а н а т о м и ч е с к и м и с с л е д о в а н и я м , а т а к ж е 

и з у ч е н и ю а н о м а л ь н ы х п л о д о в ч е л о в е к а и 

ж и в о т н ы х . О с н о в о п о л о ж н и к а м и н а у к и о по

р о к а х р а з в и т и я - т е р а т о л о г и и , п р и н я т о с ч и 

т а т ь ф р а н ц у з с к и х у ч е н ы х Э т ь е н а и И с и д о р а 

Ж о ф ф р у а С е н т - И л е р , п р о в о д и в ш и х э к с п е 

р и м е н т а л ь н ы е и с с л е д о в а н и я п р и ч и н в о з 

н и к н о в е н и я п о р о к о в р а з в и т и я [ 3 ] . 

Э п и д е м и о л о г и я 

В н а с т о я щ е е в р е м я н е о б х о д и м о с т ь и ак

т у а л ь н о с т ь и з у ч е н и я в р о ж д е н н ы х п о р о к о в 

р а з в и т и я о б у с л о в л е н ы , г л а в н ы м о б р а з о м , и х 

б о л ь ш и м в к л а д о м в с т р у к т у р у п р и ч и н мла

д е н ч е с к о й с м е р т н о с т и , д е т с к о й з а б о л е в а е 

м о с т и и и н в а л и д н о с т и . С в е д е н и я о частоте 

р а з н ы х т и п о в п о р о к о в м о г у т б ы т ь п о л у ч е н ы 

из р а з л и ч н ы х и с т о ч н и к о в . К н и м относятся 

и с т о р и и б о л е з н и , р е г и с т р ы в р о ж д е н н ы х по

роков р а з в и т и я , з а р у б е ж о м ш и р о к о исполь

з у ю т с я с в и д е т е л ь с т в а о р о ж д е н и и и с м е р т и . 

Т о ч н о с т ь о ц е н о к з а в и с и т о т м е т о д а с б о р а 

д а н н ы х , и с т о ч н и к о в и н ф о р м а ц и и , к а ч е с т в а 

о п и с а н и й в р о ж д е н н ы х д е ф е к т о в , о ш и б о ч 

н ы х д и а г н о з о в , о т с у т с т в и я д а н н ы х патолого-

а н а т о м и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й и т.д. Тем не 

менее н а и б о л е е а д е к в а т н ы е п р е д с т а в л е н и я 

о р а с п р о с т р а н е н н о с т и п о р о к о в р а з в и т и я в 

п о п у л я ц и и д а ю т о б ъ е д и н е н н ы е м а т е р и а л ы , 

п о л у ч е н н ы е н а о с н о в а н и и р а з л и ч н ы х и с с л е 

д о в а н и й [4]. Н е о б х о д и м о отметить, что час

т о т а в р о ж д е н н ы х п о р о к о в колеблется в з н а 

ч и т е л ь н ы х пределах, в з а в и с и м о с т и от с т а 

д и и р а з в и т и я в о н т о г е н е з е . Б о л ь ш и н с т в о по

роков р а з в и т и я в о з н и к а е т н а р а н н и х э т а п а х 

э м б р и о г е н е з а , т о е с т ь д о 8 - 9 нед в н у т р и у т 

р о б н о г о р а з в и т и я , к о г д а п р о и с х о д я т заклад

ка и ф о р м и р о в а н и е о р г а н о в . В э т о й с в я з и 

м а к с и м а л ь н а я ч а с т о т а в р о ж д е н н ы х п о р о к о в 

н а б л ю д а е т с я н а р а н н и х э т а п а х р а з в и т и я э м 

б р и о н а . М н о г о ч и с л е н н ы е и с с л е д о в а н и я м а 

т е р и а л а с п о н т а н н ы х а б о р т о в п о к а з а л и , что 

г р у б ы е н а р у ш е н и я р а з в и т и я у э м б р и о н о в 

в с т р е ч а ю т с я в 8 0 - 8 5 % с л у ч а е в . В ы я в л я е 

м ы е а н о м а л и и в к л ю ч а ю т как п о л н о е отсутст

в и е э м б р и о н а , так и с т р у к т у р н ы е н а р у ш е н и я 

р а з в и т и я в с е г о э м б р и о н а или о т д е л ь н ы х е г о 

ч а с т е й и о р г а н о в . В р о ж д е н н ы е п о р о к и з а н и 

м а ю т б о л ь ш о е м е с т о в с т р у к т у р е п р и ч и н 

м е р т в о р о ж д а е м о с т и . П о р а з н ы м д а н н ы м , 

с р е д и м е р т в о р о ж д е н н ы х в р о ж д е н н ы е поро

ки р а з в и т и я в ы я в л я ю т с я в 1 5 - 2 0 % с л у ч а е в . 

В р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я л и д и р у ю т и в 

с т р у к т у р е п р и ч и н п е р и н а т а л ь н о й с м е р т н о 

с т и . И с с л е д о в а н и я , п р о в е д е н н ы е в р а з н ы х 

странах, п о к а з а л и , что 2 5 - 3 0 % всех п е р и н а 

т а л ь н ы х потерь о б у с л о в л е н ы с т р у к т у р н ы м и 

д е ф е к т а м и [5]. 

С р е д и н о в о р о ж д е н н ы х ч а с т о т а г р у б ы х 

в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я , в ы я в л я е 

м ы х с р а з у п о с л е р о ж д е н и я , с о с т а в л я е т в 

с р е д н е м 2 - 3 % , а с у ч е т о м н а р у ш е н и й , д и а г 

н о с т и р у е м ы х в б о л е е п о з д н и е с р о к и , д о с т и 

г а е т 5 % . М а л ы е а н о м а л и и р а з в и т и я о б н а р у 

ж и в а ю т с я у 1 0 % н о в о р о ж д е н н ы х д е т е й [ 6 ] . 

В р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я в н о с я т су

щ е с т в е н н ы й в к л а д и в д е т с к у ю с м е р т н о с т ь . 

В т е ч е н и е 1-го г о д а ж и з н и 2 5 % в с е х с л у ч а 

е в г и б е л и д е т е й о б у с л о в л е н ы п о р о к а м и 

р а з в и т и я . С в о з р а с т о м в к л а д в р о ж д е н н ы х 

п о р о к о в в с м е р т н о с т ь с н и ж а е т с я , но в с е - т а 

к и о с т а е т с я з н а ч и т е л ь н ы м ( т а б л . 6.1). 

В з а в и с и м о с т и о т в с т р е ч а е м о с т и п о р о 

к о в , в ы д е л я ю т ч а с т ы е , у м е р е н н о ч а с т ы е и 

р е д к и е п о р о к и . К ч а с т ы м о т н о с я т с я п о р о 

к и , в ы я в л я е м ы е б о л е е ч е м в 1 с л у ч а е на 

1 0 0 0 р о ж д е н и й , к у м е р е н н о ч а с т ы м - о т 0,1 

до 0,99 на 1 0 0 0 , к р е д к и м - от 0,01 до 0 , 0 9 9 

н а 1 0 0 0 . Р а с п р о с т р а н е н н о с т ь н е к о т о р ы х 

в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я п р и в е д е н а 

в т а б л . 6.2. 

Д л я н е к о т о р ы х п о р о к о в н а б л ю д а ю т с я 

м е ж п о п у л я ц и о н н ы е р а з л и ч и я в ч а с т о т е . 
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Так, н а п р и м е р , ч а с т о т а д е ф е к т о в н е р в н о й 

т р у б к и з н а ч и т е л ь н о н и ж е в Я п о н и и , ч е м в 

с т р а н а х Е в р о п ы , а с р е д и а м е р и к а н ц е в б е 

л о й р а с ы о н и в с т р е ч а ю т с я в д в а - т р и р а з а 

ч а щ е , ч е м с р е д и а ф р о - а м е р и к а н ц е в . Д л я 

р а с щ е л и н г у б ы и н ё б а с а м а я в ы с о к а я час

т о т а в ы я в л е н а у п р е д с т а в и т е л е й м о н г о л о 

и д н о й р а с ы - 2,13 на 1 0 0 0 , с а м а я н и з к а я -

с р е д и л и ц н е г р о и д н о й р а с ы - 0,41 н а 1 0 0 0 . 

Этиология 

В р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я - э т и о л о 

г и ч е с к и г е т е р о г е н н а я г р у п п а н а р у ш е н и й , в 

п р о и с х о ж д е н и и к о т о р ы х п р и н и м а ю т у ч а 

с т и е к а к н а с л е д с т в е н н ы е , т а к и с р е д о в ы е 

ф а к т о р ы . С л о ж н ы й м н о г о э т а п н ы й п р о ц е с с 

ф о р м и р о в а н и я э м б р и о н а и з о д н о й о п л о д о 

т в о р е н н о й я й ц е к л е т к и о п р е д е л я е т с я ц е л ы м 

р я д о м т о ч н о с и н х р о н и з и р о в а н н ы х в з а и м о 

д е й с т в и й г е н е т и ч е с к и х и с р е д о в ы х ф а к т о 

р о в . Н е д а в н и м и и с с л е д о в а н и я м и п о к а з а н о , 

что в х о д е о н т о г е н е з а ц е л ы й к а с к а д г е н о в 

п о с л е д о в а т е л ь н о в к л ю ч а е т с я в р а з в и т и е , 

о б е с п е ч и в а я п р о ц е с с ы д и ф ф е р е н ц и р о в к и 

т к а н е й и ф о р м о о б р а з о в а н и я о р г а н н ы х 

с т р у к т у р [9, 10]. Н а р у ш е н и е л ю б о й и з с т а 

д и й э т о г о п р о ц е с с а м о ж е т п р и в е с т и к н а р у 

ш е н и ю и л и п р е к р а щ е н и ю д а л ь н е й ш е г о 

р а з в и т и я з а р о д ы ш а . Б л а г о д а р я м н о г о ч и с 

л е н н ы м к л и н и ч е с к и м и с с л е д о в а н и я м в с о 

ч е т а н и и с ц и т о г е н е т и ч е с к и м и , м о л е к у л я р -

н о - г е н е т и ч е с к и м и и д р у г и м и м е т о д а м и ис

с л е д о в а н и й , д л я м н о г и х в и д о в в р о ж д е н н ы х 

п о р о к о в р а з в и т и я в ы я с н е н ы и х п р и ч и н ы , 

т е м н е м е н е е , э т и о л о г и ч е с к и е ф а к т о р ы 

п р и м е р н о п о л о в и н ы п о р о к о в о с т а ю т с я не

и з в е с т н ы м и . В т а б л . 6.3 п р е д с т а в л е н ы д а н 

н ы е п о с т р у к т у р е э т и о л о г и ч е с к и х ф а к т о р о в 

в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й р а з в и т и я . К а к с л е 

д у е т и з п р е д с т а в л е н н ы х д а н н ы х , п р и м е р н о 

6 % в ы я в л я е м ы х в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й 

о б у с л о в л е н ы х р о м о с о м н ы м и н а р у ш е н и я 

м и . К а к п р а в и л о , л ю б о й х р о м о с о м н ы й д и с 

б а л а н с , в о з н и к а ю щ и й к а к в р е з у л ь т а т е ко

л и ч е с т в е н н ы х ( п о л и - , а н е у п л о и д и и ) , т а к и 

к а ч е с т в е н н ы х и з м е н е н и й ( с т р у к т у р н ы е 

а б е р р а ц и и ) х р о м о с о м н о г о н а б о р а , п р и в о 

д и т к м н о ж е с т в е н н ы м с т р у к т у р н ы м д е ф е к 

т а м и н а р у ш е н и я м р а з в и т и я . С у щ е с т в у ю т 

р а з л и ч н ы е о б ъ я с н е н и я п р о и с х о ж д е н и я по

р о к о в п р и х р о м о с о м н ы х н а р у ш е н и я х . С о 

г л а с н о а д д и т и в н о й м о д е л и , п о р о к и в о з н и 

к а ю т в р е з у л ь т а т е э ф ф е к т а и з м е н е н н о й д о 

з ы г е н о в , р а с п о л о ж е н н ы х н а х р о м о с о м а х , 

в о в л е ч е н н ы х в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с . По 

д р у г о й г и п о т е з е , д и с б а л а н с г е н о в п р и л ю 

б о й х р о м о с о м н о й а б е р р а ц и и у с и л и в а е т не

с т а б и л ь н о с т ь , с в о й с т в е н н у ю м н о г о ч и с л е н 

н ы м э п и г е н е т и ч е с к и м п у т я м р а з в и т и я [ 1 1 ] . 

Т а б л и ц а 6.1 Частота врожденных пороков развития в 
разных исследованных выборках [7] 

И с с л е д о в а н н ы е г р у п п ы Ч а с т о т а ( % ) 

Спонтанные аборты 
Первый триместр 80-85 
Второй триместр 25 
Дети 
Новорожденные 2-3 
Умершие в перинатальный период 25 
Умершие в течение 1 года жизни 25 
Умершие в период от года до 9 лет 20 
Умершие в возрасте 10-14 лет 7 

Т а б л и ц а 6.2. Частота некоторых видов 
пороков развития 

врожденных 

В и д п о р о к а Частота Частота, 
на 1000 по д а н н ы м 

р о ж д е н и й EUROCAT 

[4] [8] 

Дефект межжелудочковой 
перегородки 2,5 -
Расщелина губы/нёба 1,5 0,8 
Анэнцефалия 1 0,9 
Гидроцефалия 0,5-1 0,3 
Спинно-мозговая грыжа 1-2 0,5 
Атрезия пищевода 0,3 0,3 
Редукционные 
пороки конечностей 0.2 0,5 
Экстрофия мочевого пузыря 0,03 -

Т а б л и ц а 6 3 Причины врожденных пороков развития 

П р и ч и н а % 

Генетические факторы 
Хромосомные аномалии 6 
Генные мутации 7 
Мультифакториальные 20-30 
Средовые факторы 
Внутриутробные инфекции 2 
Лекарства и химические вещества 2 
Заболевания матери 2 
Физические воздействия 1 
Неизвестная природа 50 
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П р и м е р н о 7 % в с е х п о р о к о в с о с т а в л я ю т 

п о р о к и г е н н о й п р и р о д ы . К н а с т о я щ е м у 

в р е м е н и и з в е с т н о , что в р о ж д е н н ы е п о р о к и 

р а з в и т и я м о г у т б ы т ь в ы з в а н ы м у т а ц и я м и 

р а з н ы х т и п о в г е н о в , н а п р и м е р , г е н о в , к о 

д и р у ю щ и х ф а к т о р ы т р а н с к р и п ц и и , с о д е р 

ж а щ и е с п е ц и ф и ч е с к и е н у к л е о т и д н ы е п о с 

л е д о в а т е л ь н о с т и ( м о т и в ы ) , р а с п о з н а ю щ и е 

п о с л е д о в а т е л ь н о с т и д л я Д Н К - с в я з ы в а н и я . 

Ф а к т о р ы т р а н с к р и п ц и и р е г у л и р у ю т г е н н у ю 

э к с п р е с с и ю и , т а к и м о б р а з о м , у ч а с т в у ю т в 

к о н т р о л е п р о ц е с с о в р а з в и т и я . К ф о р м и р о 

в а н и ю п о р о к о в м о г у т п р и в о д и т ь и м у т а ц и и 

г е н о в , к о д и р у ю щ и х р е ц е п т о р ы , у ч а с т в у ю 

щ и е в о в з а и м о д е й с т в и и к л е т о к , а т а к ж е 

м у т а ц и и г е н о в , к о д и р у ю щ и х ф е р м е н т ы , 

т р а н с п о р т н ы е м о л е к у л ы , с т р у к т у р н ы е б е л 

ки [ 1 2 , 1 3 ] . 

М н о г о ч и с л е н н ы м и и с с л е д о в а н и я м и п о 

с л е д н и х л е т д о к а з а н о , ч т о б о л ь ш и н с т в о 

и з о л и р о в а н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я в о з н и 

к а е т в р е з у л ь т а т е в з а и м о д е й с т в и я г е н е 

т и ч е с к и х и с р е д о в ы х ф а к т о р о в . П о р о к и с 

т а к о й с л о ж н о й м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н о й 

э т и о л о г и е й с о с т а в л я ю т о т 2 0 д о 3 0 % в о б 

щ е й г р у п п е п о р о к о в р а з в и т и я . В п о с л е д 

н и е г о д ы б о л ь ш о е в н и м а н и е у д е л я е т с я 

и з у ч е н и ю г е н е т и ч е с к о й к о м п о н е н т ы 

м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х п о р о к о в . П р и э т и х 

п о р о к а х м у т а ц и я о т д е л ь н о г о г е н а н е п р и 

в о д и т к ф о р м и р о в а н и ю с о о т в е т с т в у ю щ е 

г о ф е н о т и п а , а д е й с т в у е т к а к п р е д р а с п о 

л а г а ю щ и й ф а к т о р . Н а п р и м е р , п о л у ч е н ы 

д о к а з а т е л ь с т в а , ч т о п р и д е ф е к т а х н е р в 

н о й т р у б к и с п е ц и ф и ч е с к а я м у т а ц и я г е н а , 

к о д и р у ю щ е г о ф е р м е н т м е т и л т е т р а г и д р о -

ф о л а т р е д у к т а з у , в н о с и т в к л а д в р а з в и 

т и е п о р о к о в э т о й г р у п п ы : с н и ж е н и е ак

т и в н о с т и ф е р м е н т а п р и в о д и т к с н и ж е н и ю 

у р о в н я ф о л а т о в , ч т о я в л я е т с я о д н и м и з 

о с н о в н ы х п а т о г е н е т и ч е с к и х з в е н ь е в р а з 

в и т и я д е ф е к т о в н е р в н о й т р у б к и [ 1 4 ] . П р и 

и з о л и р о в а н н о й г о л о п р о з э н ц е ф а л и и и д е н 

т и ф и ц и р о в а н ы т р и г е н а , о б у с л о в л и в а ю 

щ и е « п р е д р а с п о л о ж е н н о с т ь » к р а з в и т и ю 

п о р о к а : г е н S H H н а х р о м о с о м е 7 q 3 6 , г е н 

Z I C 2 н а х р о м о с о м е 1 3 q 3 2 и S I X 3 н а х р о 

м о с о м е 2 р 2 1 [ 1 5 ] . О д н а к о д л я б о л ь ш и н с т 

в а м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х п о р о к о в г е н е т и 

ч е с к а я с о с т а в л я ю щ а я о с т а е т с я е щ е н е и з 

в е с т н о й . 

О к о л о 7 % п о р о к о в о б у с л о в л е н ы в о з д е й 

с т в и е м р а з н о о б р а з н ы х п о с в о е й п р и р о д е 

с р е д о в ы х ( т е р а т о г е н н ы х ) ф а к т о р о в . С р е д и 

н и х в ы д е л я ю т ф и з и ч е с к и е ( м е х а н и ч е с к и е , 

р а д и а ц и о н н ы е , т е р м и ч е с к и е в о з д е й с т в и я ) , 

х и м и ч е с к и е ( л е к а р с т в е н н ы е п р е п а р а т ы , 

х и м и ч е с к и е в е щ е с т в а , и с п о л ь з у е м ы е в б ы 

ту и п р о м ы ш л е н н о с т и и др.) и б и о л о г и ч е 

с к и е ( в и р у с ы , м и к о п л а з м ы , п р о т о з о й н ы е и 

д р у г и е в н у т р и у т р о б н ы е и н ф е к ц и и ) ф а к т о 

р ы [ 1 6 ] . 

Э ф ф е к т т е р а т о г е н н о г о в о з д е й с т в и я з а 

в и с и т о т р я д а у с л о в и й : 

• времени воздействия тератогена. П р и 

в о з д е й с т в и и д о н а с т у п л е н и я с т а д и и к л е 

т о ч н о й д и ф ф е р е н ц и р о в к и т е р а т о г е н , к а к 

п р а в и л о , в ы з ы в а е т г и б е л ь з а р о д ы ш а . П р и 

в о з д е й с т в и и в п е р и о д о р г а н о г е н е з а в о з н и 

к а ю т р а з л и ч н ы е п о р о к и р а з в и т и я . Т и п п о 

р о к а з а в и с и т о т ч у в с т в и т е л ь н о с т и к о н к р е т 

н о г о о р г а н а в м о м е н т в о з д е й с т в и я в р е д н о 

г о ф а к т о р а ; 

• дозы и взаимодействия с другими фа

кторами. Д л я б о л ь ш и н с т в а т е р а т о г е н о в с у 

щ е с т в у е т д о з о - з а в и с и м ы й э ф ф е к т , т о е с т ь 

ч е м в ы ш е д о з а , т е м т я ж е л е е п о р а ж е н и е . В 

н е к о т о р ы х с л у ч а я х т е р а т о г е н н о с т ь ф а к т о 

р а п о в ы ш а е т с я п р и н а л и ч и и д р у г и х ф а к т о 

р о в ( н а п р и м е р , т е р а т о г е н н о е в л и я н и е а н -

т и к о н в у л ь с а н т о в у с и л и в а е т с я в к о м б и н а 

ц и и с д р у г и м и п р е п а р а т а м и ) ; 

• материнских факторов. Р и с к в о з н и к 

н о в е н и я т е р а т о г е н н о о б у с л о в л е н н о й а н о 

м а л и и з а в и с и т о т и н д и в и д у а л ь н о г о п о р о г а 

ч у в с т в и т е л ь н о с т и м а т е р и н с к о г о о р г а н и з м а 

к т е р а т о г е н н о м у а г е н т у . 

П а т о г е н е з 

Т и п и т я ж е с т ь п о р о к а в о м н о г о м о п р е д е 

л я ю т с я с т а д и е й э м б р и о г е н е з а , н а к о т о р о й 

п р о и с х о д я т н а р у ш е н и я н о р м а л ь н о г о п р о 

ц е с с а р а з в и т и я . П р о ц е с с р а з в и т и я ч е л о в е 

ч е с к о г о э м б р и о н а п о д р а з д е л я ю т н а т р и п е 

р и о д а [ 1 7 ] . 
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П р е о р г а н о г е н е з в к л ю ч а е т с о б с т в е н н о 

о п л о д о т в о р е н и е я й ц е к л е т к и и ее р а з в и т и е 

д о к о н ц а 2 нед. В о в р е м я э т о й с т а д и и з и г о 

т а п р о х о д и т с е р и ю м и т о т и ч е с к и х д е л е н и й , 

в р е з у л ь т а т е ч е г о о б р а з у е т с я с к о п л е н и е 

к л е т о к , в к о т о р о м в ы д е л я ю т с я д в а с л о я -

в н е ш н и й - т р о ф о б л а с т , ф о р м и р у ю щ и й 

п л а ц е н т у , и в н у т р е н н и й - б л а с т о ц и с т а , д а 

ю щ а я н а ч а л о э м б р и о н у . О ш и б к и р а з в и т и я 

н а э т о й с т а д и и о н т о г е н е з а в ы з ы в а ю т , как 

п р а в и л о , г и б е л ь з а р о д ы ш а . 

Э м б р и о н а л ь н ы й п е р и о д п р о д о л ж а е т с я с 

3 по 8 н е д б е р е м е н н о с т и . В т е ч е н и е д а н н о 

г о п е р и о д а п р о и с х о д и т к л е т о ч н а я д и ф -

ф е р е н ц и р о в к а с ф о р м и р о в а н и е м р а з н ы х 

т к а н е й и о р г а н о в э м б р и о н а ( с т а д и я о р г а н о 

г е н е з а ) . И м е н н о в э т о в р е м я в о з н и к а е т 

б о л ь ш и н с т в о г р у б ы х п о р о к о в р а з в и т и я . 

П л о д н ы й п е р и о д в н у т р и у т р о б н о г о р а з 

в и т и я д л и т с я с 9 н е д до р о ж д е н и я р е б е н к а . 

Э т о т п е р и о д х а р а к т е р и з у е т с я и н т е н с и в 

н ы м р о с т о м п л о д а в д л и н у и у в е л и ч е н и е м 

в е с а , р а з в и т и е м и с о з р е в а н и е м о р г а н о в и 

т к а н е й . Р и с к в о з н и к н о в е н и я п о р о к о в в э т о т 

п е р и о д з н а ч и т е л ь н о с н и ж а е т с я , о д н а к о , 

в о з м о ж н о р а з в и т и е ф у н к ц и о н а л ь н ы х н а р у 

ш е н и й и м а л ы х а н о м а л и й р а з в и т и я . 

М е х а н и з м ы в о з н и к н о в е н и я п о р о к о в раз

вития р а з н о о б р а з н ы . Как б ы л о о т м е ч е н о в ы 

ш е , п р о ц е с с р а з в и т и я о р г а н и з м а с о с т о и т и з 

ц е п и п о с л е д о в а т е л ь н ы х с о б ы т и й , к о н т р о л и 

р у е м ы х в з а и м о д е й с т в и е м генетических, э п и 

г е н е т и ч е с к и х и в н е ш н и х ф а к т о р о в . Э м б р и о 

н а л ь н ы й м о р ф о г е н е з с в я з а н с п р о ц е с с а м и 

д е л е н и я , и н д у к ц и и , а д г е з и и , м и г р а ц и и , а п о п -

т о з а , р о с т а и д и ф ф е р е н ц и р о в к и клеток. Н а 

р у ш е н и е л ю б о г о и з м е х а н и з м о в влечет з а 

с о б о й о т к л о н е н и е о т н о р м а л ь н о г о р а з в и т и я 

и м о ж е т р е а л и з о в а т ь с я во в р о ж д е н н ы й по

рок. Н а п р и м е р , н а р у ш е н и е р а з м н о ж е н и я 

клеток м о ж е т п р и в е с т и к а п л а з и и или г и п о 

п л а з и и о р г а н а , н а р у ш е н и ю с р а щ е н и я э м б р и 

о н а л ь н ы х с т р у к т у р с ф о р м и р о в а н и е м д и з р а -

ф и й ( н е з а р а щ е н и е а н а т о м и ч е с к и х с т р у к т у р 

по с р е д н е й л и н и и ) . В результате н а р у ш е н и я 

п р о ц е с с о в к л е т о ч н о й м и г р а ц и и в о з н и к а ю т 

г е т е р о т о п и и , а г е н е з и и и д р у г и е п о р о к и . На

р у ш е н и е д и ф ф е р е н ц и р о в к и клеток м о ж е т 

п р и в е с т и к а г е н е з и и о р г а н а или е г о м о р ф о 

л о г и ч е с к о й и ф у н к ц и о н а л ь н о й н е з р е л о с т и , а 

т а к ж е в ы з в а т ь п е р с и с т и р о в а н и е э м б р и о 

н а л ь н ы х с т р у к т у р . К о д н и м из о с н о в н ы х ме

х а н и з м о в ф о р м и р о в а н и я п о р о к о в о т н о с и т с я 

и гибель клеток и л и , н а о б о р о т , н а р у ш е н и е 

з а п р о г р а м м и р о в а н н о й г и б е л и клеток - а п о п -

т о з а . В результате н а р у ш а ю т с я п р о ц е с с ы 

р а с с а с ы в а н и я т к а н е й , п р о ц е с с ы р е к а н а л и з а -

ц и и и о т к р ы т и я е с т е с т в е н н ы х о т в е р с т и й , что 

п р и в о д и т к а т р е з и я м , с р а щ е н и ю о р г а н о в и 

т.д. Н а р у ш е н и е а д г е з и и т к а н е й т а к ж е м о ж е т 

п р и в о д и т ь к н а р у ш е н и ю с р а с т а н и я э м б р и о 

н а л ь н ы х с т р у к т у р д а ж е п р и н о р м а л ь н о й про-

л и ф е р а т и в н о й а к т и в н о с т и клеток и т а к ж е 

п р и в о д и т ь к д и з р а ф и я м [2, 17]. 

В а ж н ы м д л я п о н и м а н и я п а т о г е н е з а п о 

р о к о в я в л я е т с я з н а н и е к р и т и ч е с к и х п е р и о 

д о в э м б р и о г е н е з а , п о д к о т о р ы м и п о н и м а 

ю т с я в р е м е н н ы е о т р е з к и э м б р и о н а л ь н о г о 

р а з в и т и я , о т л и ч а ю щ и е с я н а и б о л ь ш е й ч у в 

с т в и т е л ь н о с т ь ю э м б р и о н а к в о з д е й с т в и ю 

п о в р е ж д а ю щ и х ф а к т о р о в , а т а к ж е в т е ч е 

н и е к о т о р ы х п о в р е ж д а ю щ и е ф а к т о р ы м о 

г у т в ы з в а т ь р а з в и т и е п о р о к а . П о с к о л ь к у 

т е р а т о г е н н ы й ф а к т о р м о ж е т п р и в е с т и к 

р а з в и т и ю п о р о к а т о л ь к о в т о м с л у ч а е , е с л и 

о н д е й с т в у е т д о о к о н ч а н и я ф о р м и р о в а н и я 

о р г а н а , а ф о р м и р о в а н и е р а з л и ч н ы х о р г а 

н о в н е с о в п а д а е т в о в р е м е н и , т о д л я к а ж 

д о г о о р г а н а с у щ е с т в у е т с в о й т е р м и н а ц и -

о н н ы й т е р а т о г е н е т и ч е с к и й п е р и о д . Д л я 

б о л ь ш и н с т в а о р г а н о в с р о к и м а к с и м а л ь н о й 

ч у в с т в и т е л ь н о с т и п р и х о д я т с я н а р а н н и е 

э т а п ы р а з в и т и я ( т а б л . 6.4) . 

Органы и системы Максимальная Низкая 
органов чувствительность чувствительность 

цнс 3-5 6-38 

Сердце 3,5-6 7-8 

Ушные раковины 4-8,5 9-12 

Глаза 5-8 9-38 

Верхние конечности 4,5-7 8 

Нижние конечности 5-7,5 8-9 

Губы 5-6 6-7 

Зубы 7-8 9-20 

Нёбо 6,5-8 9 

Наружные гениталии 7-9 10-38 

3 7 4 

Таблица 6.4. Чувствительность плода к тератогенному 

фактору в разные п е р и о д ы внутриутробного разви

тия (недели беременности) 



Классификация 

С и с т е м а т и к а в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з 

в и т и я м о ж е т б ы т ь о с н о в а н а н а р а з н ы х 

п р и н ц и п а х , ч т о о б у с л о в л и в а е т с у щ е с т в о 

в а н и е р а з л и ч н ы х т и п о в к л а с с и ф и к а ц и й п о 

р о к о в р а з в и т и я . 

С о г л а с н о п а т о г е н е т и ч е с к о й к л а с с и ф и 

к а ц и и , в ы д е л я ю т ч е т ы р е т и п а в р о ж д е н н ы х 

п о р о к о в р а з в и т и я : п о р о к р а з в и т и я (Malfor

m a t i o n ) , д и з р у п ц и я (d isrupt ion), д е ф о р м а ц и я 

( d e f o r m a t i o n ) , д и с п л а з и я (dysplas ia) [ 1 8 ] . 

П о р о к р а з в и т и я ( m a l f o r m a t i o n ) - с т р у к 

т у р н ы й д е ф е к т о р г а н а , ч а с т и о р г а н а и л и 

б о л ь ш о г о у ч а с т к а т е л а в р е з у л ь т а т е н а р у 

ш е н и я п р о ц е с с а р а з в и т и я п о д д е й с т в и е м 

в н у т р е н н и х ( ч а с т о н а с л е д с т в е н н ы х ) п р и 

ч и н , п р и э т о м з а ч а т о к о р г а н а и з н а ч а л ь н о 

а н о м а л е н и е г о д а л ь н е й ш е е ф о р м и р о в а 

н и е н е м о ж е т и д т и п о н о р м а л ь н о м у п у т и . 

Т а к и е п о р о к и н а з ы в а ю т е щ е п е р в и ч н ы м и 

п о р о к а м и . К э т о й г р у п п е о т н о с я т с я с и н д р о 

м ы м н о ж е с т в е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я н а 

с л е д с т в е н н о й п р и р о д ы , а т а к ж е б о л ь ш и н 

с т в о и з о л и р о в а н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я , н а 

п р и м е р , д е ф е к т ы н е р в н о й т р у б к и , в р о ж 

д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а , р а с щ е л и н ы г у б ы и 

н ё б а и д р у г и е . 

Д и з р у п ц и я (d isrupt ion) - м о р ф о л о г и ч е 

с к и й д е ф е к т о р г а н а , ч а с т и о р г а н а и л и 

б о л ь ш о г о у ч а с т к а т е л а в р е з у л ь т а т е в н е ш 

н е г о п р е п я т с т в и я и л и к а к о г о - л и б о д р у г о г о 

в о з д е й с т в и я н а и з н а ч а л ь н о н о р м а л ь н ы й 

п р о ц е с с р а з в и т и я , в с в я з и с ч е м т а к о й д е 

ф е к т н а з ы в а ю т и н о г д а в т о р и ч н ы м п о р о 

к о м . Н е р е д к о в п о с т н а т а л ь н о м п е р и о д е 

т р у д н о о п р е д е л и т ь , в к а к о е в р е м я п р о 

и з о ш л о п о р а ж е н и е и я в л я е т с я а н о м а л и я 

п о р о к о м и л и д и з р у п ц и е й . К ф а к т о р а м , с п о 

с о б н ы м в ы з в а т ь н а р у ш е н и е п р о ц е с с а р а з 

в и т и я , о т н о с я т с я т р а в м ы , н а р у ш е н и я к р о 

в о о б р а щ е н и я , и н ф е к ц и и , а м н и о т и ч е с к и е 

т я ж и . Д и з р у п ц и и н е о т н о с я т с я к п о р о к а м 

н а с л е д с т в е н н о г о п р о и с х о ж д е н и я . И з в е с т 

н ы м п р и м е р о м д и з р у п ц и и я в л я ю т с я в н у т 

р и у т р о б н ы е а м п у т а ц и и о т д е л о в к о н е ч н о 

с т е й , о б у с л о в л е н н ы е в о з д е й с т в и е м н а 

п л о д а м н и о т и ч е с к и х т я ж е й . 

Д е ф о р м а ц и я ( d e f o r m a t i o n ) - н а р у ш е н и е 

ф о р м ы , р а з м е р а и л и п о л о ж е н и я ч а с т и т е 

л а , о б у с л о в л е н н о е м е х а н и ч е с к и м и в о з д е й 

с т в и я м и н а н о р м а л ь н о р а з в и т ы е о р г а н ы 

и л и ч а с т и т е л а п л о д а . П р и м е р а м и т а к и х 

в о з д е й с т в и й я в л я ю т с я м а л ы е р а з м е р ы и л и 

д е ф о р м а ц и я м а т к и , м а л о в о д и е . Д е ф о р м а 

ц и и р а з в и в а ю т с я , к а к п р а в и л о , у ж е п о с л е 

з а в е р ш е н и я п р о ц е с с а о р г а н о г е н е з а , в 

п о з д н и е с р о к и б е р е м е н н о с т и и п р и с в о е 

в р е м е н н о м л е ч е н и и и м е ю т х о р о ш и й п р о 

г н о з . Д е ф о р м а ц и и - о т н о с и т е л ь н о р а с п р о 

с т р а н е н н ы е н а р у ш е н и я и в с т р е ч а ю т с я п р и 

м е р н о у 2 % н о в о р о ж д е н н ы х . П р и м е р а м и 

д е ф о р м а ц и и я в л я ю т с я п о з и ц и о н н а я к о с о 

л а п о с т ь , п л а г и о ц е ф а л и я ( а с и м м е т р и я че

р е п а ) . 

Д и с п л а з и я ( d y s p l a s i a ) - н а р у ш е н н а я о р 

г а н и з а ц и я к л е т о к в т к а н я х и ее м о р ф о л о г и 

ч е с к и й р е з у л ь т а т ( с л е д с т в и е д и з г и с т о г е н е -

з а ) . Д и с п л а з и я м о ж е т н о с и т ь г е н е р а л и з о 

в а н н ы й х а р а к т е р , е с л и и з м е н е н н а я т к а н ь 

в х о д и т в р а з н ы е о р г а н ы и с и с т е м ы . Н а п р и 

м е р , м н о ж е с т в е н н о с т ь п о р а ж е н и й п р и с и н 

д р о м е М а р ф а н а о б у с л о в л е н а д и с п л а з и е й 

с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и . 

В з а в и с и м о с т и о т в р е м е н и в о з н и к н о в е 

н и я в п р е н а т а л ь н о м о н т о г е н е з е п о р о к и д е 

л я т с я н а г а м е т о п а т и и , б л а с т о п а т и и , э м б р и -

о п а т и и и ф е т о п а т и и . 

Гаметопатии в о з н и к а ю т в о с н о в н о м в 

р е з у л ь т а т е м у т а ц и й в п о л о в ы х к л е т к а х р о 

д и т е л е й , а т а к ж е п р и п е р е з р е в а н и и п о л о 

в ы х к л е т о к ( ч а щ е я й ц е к л е т о к ) и л и а н о м а 

л и й с п е р м а т о з о и д о в . Т и п и ч н ы м и п р и м е р а 

м и г а м е т о п а т и и я в л я ю т с я н а с л е д с т в е н н ы е 

с и н д р о м ы и п е р в и ч н ы е п о р о к и р а з в и т и я . 

Бластопатии с в я з а н ы с п о р а ж е н и е м 

б л а с т о ц и с т ы - з а р о д ы ш а п е р в ы х 1 5 д н е й 

п о с л е о п л о д о т в о р е н и я ( д о н а ч а л а м а т о ч н о -

п л а ц е н т а р н о г о к р о в о о б р а щ е н и я ) . С л е д с т 

в и е м б л а с т о п а т и и я в л я ю т с я о ч е н ь г р у б ы е 

н а р у ш е н и я , н а п р и м е р , д в о й н и к о в ы е п о р о 

к и , ц и к л о п и я , с и р е н о м е л и я ( с р а щ е н и е 

н и ж н и х к о н е ч н о с т е й ) . 

Эмбриопатии в о з н и к а ю т в р е з у л ь т а т е 

в о з д е й с т в и я п о в р е ж д а ю щ е г о ф а к т о р а н а 

э м б р и о н , т о е с т ь в п е р и о д о т 1 6 д н я д о 
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к о н ц а 8 н е д б е р е м е н н о с т и . П о с к о л ь к у в 

э т о т п е р и о д п р о и с х о д я т и н т е н с и в н а я д и ф -

ф е р е н ц и р о в к а к л е т о к , з а к л а д к а и ф о р м и 

р о в а н и е о р г а н о в , т о б о л ь ш и н с т в о т е р а т о 

г е н н ы х а г е н т о в н а и б о л е е а к т и в н о в о з д е й 

с т в у ю т в э т о в р е м я . Т и п и х а р а к т е р п р о д у 

ц и р у е м ы х п о р а ж е н и й з а в и с я т о т т о г о , к а 

к о й о р г а н о к а ж е т с я н а и б о л е е « у я з в и м ы м » 

в о в р е м я в о з д е й с т в и я п о в р е ж д а ю щ е г о 

ф а к т о р а . 

Фетопатии в о з н и к а ю т в р е з у л ь т а т е в о з 

д е й с т в и я э т и о л о г и ч е с к о г о ф а к т о р а н а 

п л о д в п е р и о д от 9 н е д р а з в и т и я до о к о н ч а 

н и я б е р е м е н н о с т и . Э т о т в р е м е н н о й п е р и о д 

х а р а к т е р и з у е т с я в о с н о в н о м р о с т о м о р г а 

н о в , ч у в с т в и т е л ь н о с т ь их к т е р а т о г е н н ы м 

в о з д е й с т в и я м р е з к о с н и ж а е т с я . Н а и б о л е е 

д л и т е л ь н ы м п е р и о д о м ч у в с т в и т е л ь н о с т и 

о б л а д а ю т н е р в н а я с и с т е м а и п о л о в ы е о р 

г а н ы . О ч е в и д н о , ч т о х а р а к т е р и с п е к т р п о 

р о к о в , в о з н и к а ю щ и х в э т о в р е м я , о т л и ч а 

е т с я о т п о р о к о в , р а з в и в а ю щ и х с я в б о л е е 

р а н н и е п е р и о д ы . Ч а щ е в с е г о э т о п е р с и с т и -

р о в а н и е э м б р и о н а л ь н ы х с т р у к т у р , с о х р а 

н е н и е п е р в о н а ч а л ь н о г о п о л о ж е н и я о р г а н а 

( к р и п т о р х и з м ) , п р е н а т а л ь н а я г и п о п л а з и я 

о р г а н а и л и в с е г о п л о д а , а т а к ж е р а з л и ч 

н ы е м а л ы е а н о м а л и и р а з в и т и я и ф у н к ц и о 

н а л ь н ы е н а р у ш е н и я . 

П о т я ж е с т и т е ч е н и я и в л и я н и ю н а з д о р о 

вье р е б е н к а в ы д е л я ю т с л е д у ю щ и е к а т е г о 

р и и п о р о к о в р а з в и т и я : 

летальные - п о р о к и , п р и в о д я щ и е к г и 

б е л и д о н а с т у п л е н и я р е п р о д у к т и в н о г о в о з 

р а с т а , ч а щ е с р а з у п о с л е р о ж д е н и я ; 

тяжелые - п о р о к и , т р е б у ю щ и е с р о ч н о г о 

м е д и ц и н с к о г о в м е ш а т е л ь с т в а в ц е л я х с о 

х р а н е н и я ж и з н и н о в о р о ж д е н н о г о и н а р у 

ш а ю щ и е в д а л ь н е й ш е м к а ч е с т в о ж и з н и 

б о л ь н о г о ; 

умеренно тяжелые - п о р о к и , т р е б у ю щ и е 

л е ч е н и я ( н а п р и м е р , х и р у р г и ч е с к о г о ) , н о н е 

у г р о ж а ю щ и е ж и з н и б о л ь н о г о и н е п р и в о д я 

щ и е в д а л ь н е й ш е м к н а р у ш е н и ю к а ч е с т в а 

ж и з н и . 

П о р а с п р о с т р а н е н н о с т и в о р г а н и з м е 

в р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я п о д р а з д е 

л я ю т н а : 

• изолированные ( о д и н о ч н ы е ) - п о р о к и 

р а з в и т и я о д н о г о о р г а н а . Б о л ь ш и н с т в о и з 

н и х в о з н и к а е т , к а к п р а в и л о , в р е з у л ь т а т е 

в з а и м о д е й с т в и я г е н е т и ч е с к и х и с р е д о в ы х 

ф а к т о р о в , т о е с т ь и м е ю т м у л ь т и ф а к т о р и -

а л ь н у ю п р и р о д у ; 

• системные - п о р о к и р а з в и т и я н е 

с к о л ь к и х о р г а н о в в п р е д е л а х о д н о й с и с т е 

м ы ( н а п р и м е р , м н о ж е с т в е н н ы е п о р а ж е н и я 

к о с т н о й с и с т е м ы ) ; 

• множественные - п о р о к и р а з в и т и я 

д в у х и б о л е е о р г а н о в , п р и н а д л е ж а щ и х к 

р а з н ы м с и с т е м а м . В о з н и к н о в е н и е м н о ж е 

с т в е н н ы х в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я 

м о ж е т б ы т ь о б у с л о в л е н о р а з л и ч н ы м и м е 

х а н и з м а м и . В з а в и с и м о с т и о т у р о в н я н а 

ш и х з н а н и й о п р и ч и н а х и м е х а н и з м а х их 

в о з н и к н о в е н и я , в ы д е л я ю т н е с к о л ь к о т и п о в 

м н о ж е с т в е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я [ 1 8 ] . 

С и н д р о м - у с т о й ч и в о е с о ч е т а н и е н е 

с к о л ь к и х п о р о к о в р а з в и т и я , в о с н о в е к о т о 

р о г о л е ж и т о д н а п р и ч и н а ( г е н н а я , х р о м о 

с о м н а я , г е н о м н а я м у т а ц и я и л и т е р а т о г е н 

н ы й ф а к т о р ) , т о е с т ь у н а б л ю д а е м ы х с и м 

п т о м о в п р о с л е ж и в а е т с я о б щ а я э т и о л о г и я . 

С л е д с т в и е - т и п м н о ж е с т в е н н ы х а н о 

м а л и й , я в л я ю щ и х с я с л е д с т в и е м о д н о й 

п е р в и ч н о й а н о м а л и и и л и в о з д е й с т в и я 

м е х а н и ч е с к о г о ф а к т о р а , т а к н а з ы в а е м ы й 

« к а с к а д в т о р и ч н ы х н а р у ш е н и й м о р ф о г е 

н е з а » . В о с н о в е с л е д с т в и й л е ж а т о б щ и е 

п а т о г е н е т и ч е с к и е с в я з и , а э т и о л о г и я и х 

б ы в а е т р а з л и ч н о й . В к а ч е с т в е п р и м е р а 

с л е д с т в и я м о ж н о н а з в а т ь а н о м а л и ю П о т -

т е р а , в к о т о р о й о с н о в н ы м п а т о г е н е т и ч е 

с к и м з в е н о м с ч и т а е т с я м а л о в о д и е . П р и ч и 

н ы м а л о в о д и я р а з н о о б р а з н ы . Э т о м о ж е т 

б ы т ь к а к п а т о л о г и я п л о д а ( а г е н е з и я п о ч е к , 

о б с т р у к ц и я у р е т р ы ) , т а к и п а т о л о г и я б е р е 

м е н н о с т и ( х р о н и ч е с к а я у т е ч к а а м н и о т и ч е -

с к о й ж и д к о с т и ) . М а л о в о д и е п р и в о д и т к 

ф о р м и р о в а н и ю х а р а к т е р н о г о ф е н о т и п а 

а н о м а л и и П о т т е р а ( л и ц е в ы е д и с м о р ф и и 

в с л е д с т в и е к о м п р е с с и и п л о д а , г и п о п л а з и я 

л е г к и х , к о с о л а п о с т ь и в ы в и х т а з о б е д р е н 

н ы х с у с т а в о в ) . 

А с с о ц и а ц и я - с о ч е т а н и е н е с к о л ь к и х п о 

р о к о в р а з в и т и я , в с т р е ч а ю щ е е с я ч а щ е , ч е м 

376 



м о ж н о б ы л о б ы о ж и д а т ь п о т е о р и и в е р о я т 

н о с т и , н о н е и з в е с т н о е к а к с и н д р о м и л и 

с л е д с т в и е . П о н я т и е « а с с о ц и а ц и я » о т н о с и т 

ся к с т а т и с т и ч е с к и , а не п а т о г е н е т и ч е с к и 

и л и э т и о л о г и ч е с к и с в я з а н н ы м п о р о к а м 

р а з в и т и я . Т а к и м о б р а з о м , п р и ч и н ы п р о и с 

х о ж д е н и я м н о ж е с т в е н н о с т и п р и а с с о ц и а 

ц и я х н е и з в е с т н ы . О с н о в н о е о т л и ч и е о т 

с и н д р о м а - о т с у т с т в и е п о с т о я н с т в а с п е к т 

р а с п е ц и ф и ч е с к и х а н о м а л и й у р а з н ы х 

б о л ь н ы х . И з в е с т н ы м п р и м е р о м а с с о ц и а 

ц и и я в л я е т с я C H A R G E - а с с о ц и а ц и я , в к л ю 

ч а ю щ а я к о л о б о м у р а д у ж к и ( С ) , п о р о к 

с е р д ц а (Н), а т р е з и ю х о а н (А), з а д е р ж к у р о 

с т а и р а з в и т и я ( R G ) , а н о м а л и и у х а (Е). 

П р а к т и ч е с к о е з н а ч е н и е в ы д е л е н и я а с с о ц и 

а ц и й с о с т о и т в т о м , что о б н а р у ж е н и е о д н о 

г о и з к о м п о н е н т о в а с с о ц и а ц и и у б о л ь н о г о 

д о л ж н о н а с т о р о ж и т ь в р а ч а в п л а н е п о и с к а 

д р у г и х с о ч е т а ю щ и х с я с н и м а н о м а л и й . 

Неклассифицированные комплексы по

роков развития - о т д е л ь н ы е о п и с а н и я с о 

ч е т а н и й н е с к о л ь к и х п о р о к о в р а з в и т и я , н е 

о т н о с я щ и х с я н и к о д н о м у и з п е р е ч и с л е н 

н ы х в ы ш е т и п о в м н о ж е с т в е н н ы х п о р о к о в 

р а з в и т и я . 

В п р а к т и ч е с к о м з д р а в о о х р а н е н и и и с 

п о л ь з у е т с я м е ж д у н а р о д н а я к л а с с и ф и к а 

ц и я В О З д е с я т о г о п е р е с м о т р а ( М К Б 10), 

в к о т о р о й п о р о к и с и с т е м а т и з и р о в а н ы по 

а н а т о м о - ф и з и о л о г и ч е с к о м у п р и н ц и п у . 

В XVII к л а с с е М К Б 10 « В р о ж д е н н ы е а н о м а 

л и и , д е ф о р м а ц и и и х р о м о с о м н ы е н а р у ш е 

н и я » в ы д е л е н ы : 

Q 0 0 - Q 0 7 В р о ж д е н н ы е а н о м а л и и р а з 

в и т и я н е р в н о й с и с т е м ы 

Q 1 0 - Q 1 8 В р о ж д е н н ы е а н о м а л и и г л а з а , 

у х а , л и ц а и ш е и 

Q 2 0 - Q 2 8 В р о ж д е н н ы е а н о м а л и и с и с т е 

м ы к р о в о о б р а щ е н и я 

Q 3 0 - Q 3 4 В р о ж д е н н ы е а н о м а л и и о р г а 

н о в д ы х а н и я 

Q 3 5 - Q 3 7 Р а с щ е л и н ы г у б ы и н ё б а ( з а я 

чья г у б а и в о л ч ь я п а с т ь ) 

Q 3 8 - Q 4 5 Д р у г и е в р о ж д е н н ы е а н о м а 

л и и о р г а н о в п и щ е в а р е н и я 

Q 5 0 - Q 5 6 В р о ж д е н н ы е а н о м а л и и п о л о 

в ы х о р г а н о в 

Q 6 0 - Q 6 4 В р о ж д е н н ы е а н о м а л и и м о ч е -

в ы д е л и т е л ь н о й с и с т е м ы 

Q 6 4 - Q 7 9 В р о ж д е н н ы е а н о м а л и и и д е 

ф о р м а ц и и к о с т н о - м ы ш е ч н о й 

с и с т е м ы 

Q 8 0 - Q 8 9 Д р у г и е в р о ж д е н н ы е а н о м а 

л и и 

Q 9 0 - Q 9 9 Х р о м о с о м н ы е н а р у ш е н и я , н е 

к л а с с и ф и ц и р о в а н н ы е в д р у 

г и х р у б р и к а х . 

К л и н и ч е с к а я х а р а к т е р и с т и к а 

В р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я п р е д с т а в 

л я ю т с о б о й м н о г о ч и с л е н н у ю и о ч е н ь р а з 

н о о б р а з н у ю г р у п п у с о с т о я н и й , ч т о н е д а е т 

в о з м о ж н о с т и о п и с а т ь ф е н о т и п и ч е с к и е 

п р о я в л е н и я в с е х п о р о к о в в р а м к а х о д н о й 

с т а т ь и . О д н а к о , н е с м о т р я н а м н о г о о б р а з и е 

ф о р м , в р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я о т л и 

ч а ю т с я н е с п е ц и ф и ч н о с т ь ю п р о я в л е н и й , т о 

е с т ь о д н и и т е ж е а н а т о м и ч е с к и е д е ф е к т ы 

в с т р е ч а ю т с я как и з о л и р о в а н н о , т а к и в с о 

с т а в е с и н д р о м о в м н о ж е с т в е н н ы х п о р о к о в 

р а з в и т и я р а з л и ч н о й э т и о л о г и и . В с в я з и с 

э т и м , в д а н н о й г л а в е п р и в о д я т с я о п и с а н и я 

н е к о т о р ы х н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы х 

в и д о в п о р о к о в р а з в и т и я [2, 8 , 1 9 - 2 4 ] . 

А н э н ц е ф а л и я - п о р о к , х а р а к т е р и з у ю 

щ и й с я о т с у т с т в и е м б о л ь ш о г о м о з г а , час

т и ч н ы м и л и п о л н ы м о т с у т с т в и е м к о с т е й 

с в о д а ч е р е п а и с к а л ь п а . Ч а с т о т а п о р о к а -

1:1000 н о в о р о ж д е н н ы х , п р и р о д а п о р о к а 

м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н а я . К и з в е с т н ы м э к з о 

г е н н ы м э т и о л о г и ч е с к и м ф а к т о р а м о т н о 

с я т с я н е д о с т а т о к ф о л и е в о й к и с л о т ы в о р 

г а н и з м е м а т е р и , г и п е р в и т а м и н о з А , г и п е р 

т е р м и я , н а л и ч и е у м а т е р и с а х а р н о г о д и а 

б е т а . А н э н ц е ф а л и я п р е д с т а в л я е т с о б о й 

р е з у л ь т а т н а р у ш е н и я р а з в и т и я и л и н е с м ы 

к а н и я ( д и з р а ф и и ) г о л о в н о г о к о н ц а н е р в 

н о й т р у б к и . П р и э т о м б о л ь ш о й м о з г о т с у т 

с т в у е т , ч а щ е н а б л ю д а е т с я о т с у т с т в и е пе

р е д н е г о и с р е д н е г о о т д е л о в г о л о в н о г о м о з 

г а . Н а м е с т е м о з г о в о г о в е щ е с т в а о б ы ч н о 

р а с п о л а г а ю т с я б о г а т а я к р о в е н о с н ы м и с о 

с у д а м и с о е д и н и т е л ь н а я т к а н ь с к и с т о з н ы -

м и п о л о с т я м и , е д и н и ч н ы е н е р в н ы е к л е т к и 
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и о с т а т к и с о с у д и с т ы х с п л е т е н и й . К о с т и 

с в о д а ч е р е п а о т с у т с т в у ю т и л и , в н е к о т о 

р ы х с л у ч а я х , м о г у т б ы т ь п р е д с т а в л е н ы ру

д и м е н т а р н ы м и х р я щ е в ы м и о б р а з о в а н и я 

м и , и н о г д а о с т р о в к а м и л о б н ы х и т е м е н н ы х 

к о с т е й . С т в о л о в ы е о б р а з о в а н и я м о з г а б ы 

в а ю т т а к ж е н е д о р а з в и т ы , н е р е д к о п о в р е ж 

д а е т с я и з а д н и й м о з г . П о р о к я в л я е т с я л е 

т а л ь н ы м . 

Ч е р е п н о - м о з г о в а я г р ы ж а ( э н ц е ф а л о -

ц е л е ) - п о р о к , х а р а к т е р и з у ю щ и й с я г р ы ж е 

в ы м в ы п я ч и в а н и е м г о л о в н о г о м о з г а и/или 

е г о о б о л о ч е к ч е р е з д е ф е к т к о с т е й ч е р е п а . 

В о с н о в е р а з в и т и я п о р о к а л е ж и т н а р у ш е 

н и е о с с и ф и к а ц и и к о с т е й ч е р е п а . П о п у л я 

ц и о н н а я ч а с т о т а п о р о к а 2 - 4 на 10 ООО но

в о р о ж д е н н ы х с р а в н о й в с т р е ч а е м о с т ь ю у 

о б о и х п о л о в . И з о л и р о в а н н ы е ф о р м ы ч е 

р е п н о - м о з г о в ы х г р ы ж о т н о с я т с я к п о р о к а м 

м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н о й э т и о л о г и и . П р и че

р е п н о - м о з г о в ы х г р ы ж а х г р ы ж е в о е в ы п я ч и 

в а н и е л о к а л и з у е т с я в м е с т а х с о е д и н е н и я 

к о с т е й ч е р е п а , а и м е н н о , м е ж д у л о б н ы м и 

к о с т я м и , у к о р н я н о с а , м е ж д у т е м е н н о й и 

в и с о ч н о й к о с т я м и , в о б л а с т и с о е д и н е н и я 

т е м е н н ы х к о с т е й и з а т ы л о ч н о й к о с т и , о к о 

л о в н у т р е н н е г о у г л а г л а з . В з а в и с и м о с т и 

о т л о к а л и з а ц и и д е ф е к т а в ы д е л я ю т з а д н и е 

и п е р е д н и е м о з г о в ы е г р ы ж и . Н а з а д н и е 

п р и х о д и т с я 7 5 % с л у ч а е в ч е р е п н о - м о з г о 

в ы х г р ы ж . О н и р а с п о л о ж е н ы в з а т ы л о ч н о й 

о б л а с т и , п р и э т о м с ф о р м и р о в а н н о е о т в е р 

с т и е ч а с т о с л и в а е т с я с б о л ь ш и м з а т ы л о ч 

н ы м о т в е р с т и е м . П е р е д н и е м о з г о в ы е г р ы 

ж и р а с п о л а г а ю т с я в о б л а с т и о р б и т , н о с а , 

л б а . О н и с о с т а в л я ю т о к о л о 2 5 % с л у ч а е в . 

В з а в и с и м о с т и от р а з м е р а д е ф е к т а и 

с о д е р ж и м о г о г р ы ж и , р а з л и ч а ю т н е с к о л ь к о 

ф о р м ч е р е п н о - м о з г о в ы х г р ы ж . М е н и н г о ц е -

л е - г р ы ж а , п р и к о т о р о й г р ы ж е в о й м е ш о к 

п р е д с т а в л е н к о ж е й и м о з г о в ы м и о б о л о ч к а 

м и , а е г о с о д е р ж и м ы м я в л я е т с я с п и н н о 

м о з г о в а я ж и д к о с т ь ; э т о , к а к п р а в и л о , г р ы 

ж и м а л ы х р а з м е р о в . П р и э н ц е ф а л о м е н и н -

г о ц е л е в г р ы ж е в о й м е ш о к в ы п я ч и в а е т с я 

т о т и л и и н о й о т д е л г о л о в н о г о м о з г а ( к о р а 

м о з г а , м о з ж е ч о к , с т в о л м о з г а и д р у г и е от

д е л ы ) , в з а в и с и м о с т и о т л о к а л и з а ц и и к о с т 

н о г о д е ф е к т а . Э н ц е ф а л о ц и с т о м е н и н г о ц е -

л е - г р ы ж а , к а к п р а в и л о , б о л ь ш о г о р а з м е 

р а , с о д е р ж а щ а я м о з г о в ы е о б о л о ч к и , в е щ е 

с т в о г о л о в н о г о м о з г а и ч а с т ь е г о р а с ш и 

р е н н ы х ж е л у д о ч к о в . В з а в и с и м о с т и о т т я 

ж е с т и д е ф е к т а , г р ы ж и м о г у т с о п р о в о ж 

д а т ь с я р а з в и т и е м г и д р о ц е ф а л и и , а т а к с и и , 

с п а с т и ч е с к и м и н а р у ш е н и я м и , с у д о р о г а м и , 

з а д е р ж к о й р а з в и т и я , н а р у ш е н и е м з р е н и я 

п р и в о в л е ч е н и и з а т ы л о ч н о й д о л и м о з г а . 

К р у п н ы е г р ы ж и с о п р о в о ж д а ю т с я т я ж е л ы 

ми н е в р о л о г и ч е с к и м и р а с с т р о й с т в а м и и 

ч а с т о п р и в о д я т к с м е р т и . 

С п и н н о - м о з г о в а я г р ы ж а ( s p i n a b i f ida -

р а с щ е л и н а п о з в о н о ч н и к а ) - п о р о к р а з в и 

т и я , в о з н и к а ю щ и й в р е з у л ь т а т е н а р у ш е н и я 

з а к р ы т и я н е р в н о й т р у б к и и х а р а к т е р и з у ю 

щ и й с я о б р а з о в а н и е м г р ы ж е в о г о в ы п я ч и 

в а н и я с п и н н о г о м о з г а и/или е г о о б о л о ч е к 

ч е р е з к о с т н ы й д е ф е к т п о з в о н о ч н и к а 

( а п л а з и я д у ж е к и о с т и с т ы х о т р о с т к о в по

з в о н к о в ) . П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а п о р о к а -

1-2 н а 1 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х . П о р о к э т и о 

л о г и ч е с к и г е т е р о г е н е н . Ч а щ е п р и р о д а п о 

р о к а м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н а я , н о н е и с к л ю 

ч а е т с я в о з м о ж н о с т ь т е р а т о г е н н о г о п р о и с 

х о ж д е н и я п о р о к а ( г и п е р т е р м и я , п р и е м п р е 

п а р а т о в в а л ь п р о е в о й к и с л о т ы в о в р е м я б е 

р е м е н н о с т и , д и а б е т м а т е р и ) . 

Г р ы ж и м о г у т р а с п о л а г а т ь с я н а р а з л и ч 

н ы х у р о в н я х . О д н а к о н а и б о л е е ч а с т а я и х 

л о к а л и з а ц и я - п о я с н и ч н о - к р е с т ц о в ы й от

д е л п о з в о н о ч н и к а , с а м а я р е д к а я л о к а л и з а 

ц и я - в ш е й н о м о т д е л е . В о б л а с т и д е ф е к т а 

с п и н н о й м о з г д е ф о р м и р о в а н , у п л о щ е н , л е 

ж и т п о д м ы ш ц а м и и к о ж е й с п и н ы , с к о т о 

р ы м и м о ж е т б ы т ь с р а щ е н . Г р ы ж е в о е в ы п я 

ч и в а н и е в ы г л я д и т к а к о к р у г л о е и л и п р о 

д о л г о в а т о й ф о р м ы о б р а з о в а н и е р а з н о й 

в е л и ч и н ы , п и г м е н т и р о в а н н о е и л и с и н ю ш 

н о й о к р а с к и . К о ж а , п о к р ы в а ю щ а я е г о , и с 

т о н ч е н н а я , б л е с т я щ а я . 

В з а в и с и м о с т и о т х а р а к т е р а н а р у ш е н и й 

с п и н н о г о м о з г а , р а з л и ч а ю т н е с к о л ь к о т и 

п о в с п и н н о - м о з г о в ы х г р ы ж . М и н и м а л ь н о й 

с т е п е н ь ю п р о я в л е н и я п о р о к а я в л я е т с я 

с к р ы т а я р а с щ е л и н а п о з в о н о ч н и к а ( s p i n a 

b i f ida o c c u l t a ) , п р и к о т о р о й н е т г р ы ж е в и д -
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н о г о в ы п я ч и в а н и я , и м е е т с я л и ш ь н е з а р а -

щ е н и е д у ж е к п о з в о н к о в в п о я с н и ч н о - к р е -

с т ц о в о м о т д е л е , в ы я в л я е м о е п р и р е н т г е н о 

л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и . В н е к о т о р ы х 

с л у ч а я х н а д м е с т о м р а с п о л о ж е н и я д е ф е к 

т а о т м е ч а ю т с я г и п е р п и г м е н т а ц и я и г и п е р 

т р и х о з . Д е ф е к т п о з в о н о ч н и к а с о б р а з о в а 

н и е м г р ы ж и , с о д е р ж и м ы м к о т о р о й я в л я е т 

с я с п и н н о - м о з г о в а я ж и д к о с т ь , н о с и т н а з в а 

н и е м е н и н г о ц е л е : с т е н к а г р ы ж е в о г о м е ш к а 

п р е д с т а в л е н а к о ж е й и м о з г о в ы м и о б о л о ч 

к а м и . Д л я э т о й ф о р м ы х а р а к т е р н ы о с л о ж 

н е н и я в в и д е д и с ф у н к ц и й о р г а н о в м а л о г о 

т а з а ( н а р у ш е н и е м о ч е и с п у с к а н и я и д е ф е 

к а ц и и ) , к о с о л а п о с т ь . П р и м и е л о м е н и н г о ц е -

л е в г р ы ж е в о м м е ш к е , к р о м е м о з г о в ы х 

о б о л о ч е к и с п и н н о - м о з г о в о й ж и д к о с т и , н а 

х о д и т с я т о т и л и и н о й о т д е л с п и н н о г о м о з 

г а . М и е л о м е н и н г о ц е л е - т я ж е л а я ф о р м а 

д и з р а ф и и п о з в о н о ч н и к а . П о л о к а л и з а ц и и 

7 5 % с л у ч а е в с о с т а в л я ю т г р ы ж и п о я с н и ч -

н о - к р е с т ц о в о г о о т д е л а и 2 5 % - г р ы ж и д р у 

г о й л о к а л и з а ц и и . Т я ж е с т ь п о р а ж е н и я з а в и 

с и т о т у р о в н я л о к а л и з а ц и и д е ф е к т а : ч е м 

в ы ш е у р о в е н ь п о р а ж е н и я , т е м г р у б е е н е в 

р о л о г и ч е с к и е н а р у ш е н и я . П р и к р е с т ц о в ы х 

г р ы ж а х н а б л ю д а ю т с я н е д е р ж а н и е м о ч и и 

к а л а , н а р у ш е н и е ч у в с т в и т е л ь н о с т и в о б л а 

с т и п р о м е ж н о с т и . П р и п о я с н и ч н о й л о к а л и 

з а ц и и п о р о к а в о з м о ж н ы н е п р о и з в о л ь н о е 

м о ч е и с п у с к а н и е , с л а б о с т ь а н а л ь н о г о 

с ф и н к т е р а , а т а к ж е п р и з н а к и п о р а ж е н и я 

н и ж н и х м о т о н е й р о н о в ( в я л ы й п а р а л и ч 

н и ж н и х к о н е ч н о с т е й ) , н а р у ш е н и е б о л е в о й 

и т а к т и л ь н о й ч у в с т в и т е л ь н о с т и , к о с о л а 

п о с т ь . В 6 0 - 8 0 % с л у ч а е в п о р о к с о п р о в о ж 

д а е т с я р а з в и т и е м г и д р о ц е ф а л и и з а с ч е т 

н а р у ш е н и я л и к в о р о д и н а м и к и . 

Г и д р о ц е ф а л и я в р о ж д е н н а я - п о р о к 

г о л о в н о г о м о з г а , х а р а к т е р и з у ю щ и й с я из

б ы т о ч н ы м н а к о п л е н и е м ч е р е п н о - м о з г о в о й 

ж и д к о с т и в н у т р и ж е л у д о ч к о в о й с и с т е м ы 

( з а к р ы т а я и л и о к к л ю з и о н н а я ф о р м а ) и л и в 

п о д о б о л о ч е ч н о м п р о с т р а н с т в е ( н а р у ж н а я 

и л и с о о б щ а ю щ а я с я ф о р м а ) . П о п у л я ц и о н -

н а я ч а с т о т а п о р о к а - 1 на 2 0 0 0 н о в о р о ж 

д е н н ы х , ч а щ е п о р а ж а ю т с я м а л ь ч и к и . Гид

р о ц е ф а л и я - э т и о л о г и ч е с к и г е т е р о г е н н ы й 

п о р о к р а з в и т и я . И з в е с т н ы н а с л е д с т в е н н о 

д е т е р м и н и р о в а н н ы е ф о р м ы и з о л и р о в а н 

н о й г и д р о ц е ф а л и и . П о р о к м о ж е т р а з в и 

в а т ь с я в р е з у л ь т а т е в н у т р и у т р о б н о г о и н 

ф и ц и р о в а н и я п л о д а т о к с о п л а з м о й , ц и т о -

м е г а л о в и р у с о м и д р у г и м и и н ф е к ц и о н н ы м и 

а г е н т а м и и л и к а к р е з у л ь т а т п е р и н а т а л ь н о 

г о п о р а ж е н и я п л о д а и н о в о р о ж д е н н о г о . 

О б е и м ф о р м а м г и д р о ц е ф а л и и ( н а р у ж 

н о й и в н у т р е н н е й ) с в о й с т в е н н ы о б щ и е п р и 

з н а к и : у в е л и ч е н и е р а з м е р о в г о л о в ы , нару

ш е н и е п р о п о р ц и й г о л о в ы и т е л а , р а с х о ж д е 

н и е и и с т о н ч е н и е к о с т е й ч е р е п а , у в е л и ч е 

н и е и в ы б у х а н и е р о д н и ч к о в . О т м е ч а ю т с я 

в ы р а ж е н н а я п о д к о ж н а я в е н о з н а я с е т ь в в и 

с о ч н о й , л о б н о й о б л а с т я х и на веках, д и с 

п р о п о р ц и я м о з г о в о й и л и ц е в о й ч а с т е й ч е р е 

п а ( л и ц о м а л е н ь к о е , л о б в ы с о к и й , н а в и с а ю 

щ и й ) . П о в ы ш е н и е в н у т р и ч е р е п н о г о д а в л е 

ния с о п р о в о ж д а е т с я н е в р о л о г и ч е с к о й с и м 

п т о м а т и к о й : р в о т о й , к о с о г л а з и е м , с п а с т и ч е 

с к и м и п а р е з а м и с п о в ы ш е н и е м с у х о ж и л ь 

н ы х р е ф л е к с о в , з а с т о й н ы м и я в л е н и я м и н а 

г л а з н о м д н е и о т е к о м с о с к а з р и т е л ь н о г о 

н е р в а . В с л у ч а е д е ф о р м а ц и и к о с т н ы х с т р у 

к т у р о с н о в а н и я ч е р е п а м о г у т в о з н и к а т ь 

с и м п т о м ы с д а в л е н и я м о з ж е ч к а , с т в о л а 

м о з г а и в е р х н е й ч а с т и с п и н н о г о м о з г а ; па

т о л о г и я с о с т о р о н ы м о з г о в ы х н е р в о в , рас

с т р о й с т в а д в и ж е н и й и к о о р д и н а ц и и , н и с 

т а г м . В результате д а в л е н и я ж и д к о с т и н а 

т к а н ь м о з г а р а з в и в а е т с я а т р о ф и я в е щ е с т в а 

б о л ь ш и х п о л у ш а р и й и д р у г и х о т д е л о в го

л о в н о г о м о з г а . П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м ис

с л е д о в а н и и н а в н у т р е н н е й с т о р о н е к о с т е й 

ч е р е п а в 4 6 - 5 0 % с л у ч а е в г и д р о ц е ф а л и и 

о б н а р у ж и в а ю т с я « п а л ь ц е в ы е в д а в л е н и я » . 

Р а с щ е л и н ы г у б ы с р а с щ е л и н о й ( и л и 

б е з ) н ё б а . П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а - 1 на 

1 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х . П р и р о д а п о р о к а 

м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н а я . В ы я в л е н а с в я з ь 

в о з н и к н о в е н и я п о р о к а с п р и е м о м м а т е р ь ю 

в п е р и о д б е р е м е н н о с т и п р о т и в о с у д о р о ж -

н ы х п р е п а р а т о в ( ф е н о б а р б и т а л а , в а л ь п р о -

е в о й к и с л о т ы , ф е н и т о и н а ) . Р а с щ е л и н а гу

б ы / н ё б а ч а с т о я в л я е т с я с о с т а в н о й ч а с т ь ю 

с и н д р о м о в м н о ж е с т в е н н ы х в р о ж д е н н ы х 

п о р о к о в р а з в и т и я ( М В П Р ) р а з л и ч н о й э т и о -
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л о г и и . Р а с щ е л и н ы г у б ы с р а с щ е л и н о й ( и л и 

б е з ) н ё б а в о з н и к а ю т в с в я з и с н а р у ш е н и е м 

р а з в и т и я э м б р и о н а л ь н ы х л и ц е в ы х о т р о с т 

ков н а 5 - 6 н е д б е р е м е н н о с т и , что п р и в о д и т 

к и х н е с р а щ е н и ю . Д е ф е к т м о ж е т б ы т ь од

но- и д в у с т о р о н н и м . К л и н и ч е с к и е п р о я в л е 

ния п о р о к а з а в и с я т о т с т е п е н и п о р а ж е н и я , 

в а р ь и р у ю щ е й о т р а с щ е л и н ы г у б ы д о п о л 

н о й ( с к в о з н о й ) р а с щ е л и н ы п е р в и ч н о г о нё

б а ( г у б ы , а л ь в е о л я р н о г о о т р о с т к а и н ё б а ) . 

К х а р а к т е р н ы м п р о я в л е н и я м о т н о с я т с я д е 

ф о р м а ц и я и а с и м м е т р и я к р ы л ь е в н о с а , и с 

к р и в л е н и е н о с о в о й п е р е г о р о д к и , н а р у ш е 

н и е п р и к у с а , р а з л и ч н ы е а н о м а л и и з у б о в 

( ч а с т и ч н а я а д е н т и я , а н о м а л и и ф о р м ы и 

п о л о ж е н и я з у б о в ) . П р и с к в о з н о й р а с щ е л и 

н е и м е е т с я с о о б щ е н и е м е ж д у н о с о в о й и 

р о т о в о й п о л о с т я м и , что п р и в о д и т к з а т р у д 

н е н и ю и н а р у ш е н и ю с о с а н и я , г л о т а н и я , д ы 

х а н и я . В д а л ь н е й ш е м в о з н и к а ю т н а р у ш е 

н и я з в у к о о б р а з о в а н и я и р е ч и . 

Р а с щ е л и н а н ё б а - п о р о к , х а р а к т е р и з у 

ю щ и й с я н а л и ч и е м щ е л е в о г о д е ф е к т а м я г 

к о г о и/или т в е р д о г о н ё б а б е з в о в л е ч е н и я 

в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с г у б ы и а л ь в е о 

л я р н о г о о т р о с т к а . В с р е д н е м ч а с т о т а п о 

р о к а 1 н а 2 5 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х . Б о л ь ш а я 

ч а с т ь с л у ч а е в и з о л и р о в а н н о й р а с щ е л и н ы 

н ё б а и м е е т м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н у ю э т и о 

л о г и ю , х о т я и з в е с т н ы и м о н о г е н н ы е ф о р 

м ы с а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы м т и п о м н а 

с л е д о в а н и я , д о к а з а н а т а к ж е т е р а т о г е н н а я 

п р и р о д а п о р о к а . Р а с щ е л и н а н ё б а п р е д 

с т а в л я е т с о б о й д е ф е к т в т о р и ч н о г о н ё б а , 

к о т о р о е о б р а з у е т с я з а с ч е т с м ы к а н и я 

п а р н ы х б о к о в ы х о т р о с т к о в . П р и н а р у ш е 

н и и э т о г о п р о ц е с с а в о з н и к а е т с р е д и н н ы й 

д е ф е к т , в е д у щ и й к с о о б щ е н и ю р о т о в о й и 

н о с о в о й п о л о с т е й . 

У д е т е й с р а с щ е л и н о й н ё б а н а р у ш е н ы 

п р о ц е с с ы д ы х а н и я , к о р м л е н и я . Д е т и с р а с 

щ е л и н о й н ё б а и м е ю т п о в ы ш е н н ы й р и с к з а 

б о л е в а н и й с р е д н е г о у х а , что, в с в о ю о ч е 

р е д ь , п р и в о д и т к с н и ж е н и ю с л у х а и д а ж е к 

г л у х о т е . Ч а с т о у д е т е й с э т и м п о р о к о м от

м е ч а е т с я о т с у т с т в и е о т д е л ь н ы х з у б о в ( ч а 

с т и ч н а я а д е н т и я ) . М и к р о ф о р м а м и п о р о к а 

я в л я ю т с я р а с щ е л и н а я з ы ч к а , д и а с т е м а . 

А н о ф т а л ь м и я / м и к р о ф т а л ь м и я п р е д 

с т а в л я е т с о б о й о т с у т с т в и е и л и н е д о р а з в и 

т и е г л а з н о г о я б л о к а . П о д а н н ы м E U R O C A T , 

п о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а а н о ф т а л ь м и и и м и -

к р о ф т а л ь м и и с о с т а в л я е т в с р е д н е м 1,6 на 

10 ООО р о ж д е н и й . Э т и о л о г и я п о р о к а г е т е -

р о г е н н а . В ч а с т и с л у ч а е в о с н о в н у ю р о л ь 

и г р а ю т н а с л е д с т в е н н ы е ф а к т о р ы . О п и с а 

ны с л у ч а и с а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы м , ау-

т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м и Х - с ц е п л е н н ы м т и 

п а м и н а с л е д о в а н и я . Д о к а з а н о т а к ж е , что 

п р и ч и н о й в о з н и к н о в е н и я а н о ф т а л ь м и и и 

м и к р о ф т а л ь м и и м о г у т я в л я т ь с я а м н и о т и -

ч е с к и е т я ж и . В э т и о л о г и и м и к р о ф т а л ь м и и 

б о л ь ш у ю р о л ь и г р а ю т и н ф е к ц и о н н ы е з а б о 

л е в а н и я м а т е р и в о в р е м я б е р е м е н н о с т и 

( к р а с н у х а , ц и т о м е г а л о в и р у с , т о к с о п л а з -

м о з ) , п р и е м е ю а н т и к о а г у л я н т а в а р ф а р и -

н а , в о з д е й с т в и я и о н и з и р у ю щ е й р а д и а ц и и . 

А н о ф т а л ь м и я и м и к р о ф т а л ь м и я я в л я ю т с я 

н а и б о л е е ч а с т ы м и п о р о к а м и , в х о д я щ и м и в 

с о с т а в с и н д р о м о в М В П Р к а к н а с л е д с т в е н 

н о й , т а к и т е р а т о г е н н о й п р и р о д ы . И з о л и р о 

в а н н ы е а н о ф т а л ь м и я / м и к р о ф т а л ь м и я ч а 

щ е в с т р е ч а ю т с я с п о р а д и ч е с к и . 

А н о ф т а л ь м и я и м и к р о ф т а л ь м и я р а з в и 

в а ю т с я в р е з у л ь т а т е з а д е р ж к и р а з в и т и я 

г л а з а н а р а з н ы х э т а п а х р о с т а г л а з н о г о пу

з ы р я . В с в я з и с э т и м , р а з л и ч а ю т и с т и н н у ю 

и л о ж н у ю а н о ф т а л ь м и ю и м и к р о ф т а л ь м и ю . 

И с т и н н а я а н о ф т а л ь м и я - к р а й н е р е д к и й 

п о р о к , о б у с л о в л е н н ы й п о л н ы м о т с у т с т в и е м 

з а к л а д к и г л а з а , в о з н и к а е т в с л е д с т в и е н а 

р у ш е н и я р а з в и т и я н е й р о э к т о р д е р м ы п е р 

в и ч н о г о г л а з н о г о п у з ы р я и з п е р е д н е й ч а с т и 

н е р в н о й п л а с т и н к и . Ч а щ е в с т р е ч а ю т с я 

л о ж н а я а н о ф т а л ь м и я ( и л и к р а й н я я с т е п е н ь 

м и к р о ф т а л ь м и и ) и м и к р о ф т а л ь м и я , кото

р ы е о б у с л о в л е н ы о с т а н о в к о й р а з в и т и я г л а 

з а н а б о л е е п о з д н и х с т а д и я х ф о р м и р о в а 

н и я г л а з н о г о п у з ы р я и л и д е г е н е р а ц и е й 

г л а з н о г о б о к а л а , д о с т и г ш е г о о п р е д е л е н н о й 

с т а д и и р а з в и т и я . П р и а н о ф т а л ь м и и , хотя 

п р и д а т к и г л а з о б ы ч н о с о х р а н е н ы , р а з м е р ы 

г л а з а у м е н ь ш е н ы : в е к и н е б о л ь ш и е , о р б и т ы 

и к о н ъ ю н к т и в а л ь н а я п о л о с т ь м е л к и е , глаз

н ы е щ е л и у з к и е . О т с у т с т в у ю т н а р у ж н ы е 

м ы ш ц ы г л а з н о г о я б л о к а , с л е з н ы е ж е л е з ы и 
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п р о т о к и , н а р у ш е н а л е в а т о р н а я ф у н к ц и я 

век. П о р о к б ы в а е т о д н о с т о р о н н и м и д в у 

с т о р о н н и м . П р и о д н о с т о р о н н е м д е ф е к т е з а 

с ч е т н е д о р а з в и т и я о р б и т ф о р м и р у е т с я г е -

м и ф а ц и а л ь н а я г и п о п л а з и я . М и к р о ф т а л ь -

м и я х а р а к т е р и з у е т с я у м е н ь ш е н и е м о б ъ е м а 

г л а з н о г о я б л о к а ( п е р е д н е з а д н и й д и а м е т р 

г л а з н о г о я б л о к а м е н е е 2 0 м м ) . Д а н н о й 

ф о р м е п о р о к а с о п у т с т в у ю т а м и о т р о п и я и 

с н и ж е н и е о с т р о т ы з р е н и я . Н а г л а з н о м д н е 

о б н а р у ж и в а ю т с я о т с у т с т в и е и л и н е д о с т а 

т о к п и г м е н т н о г о э п и т е л и я с е т ч а т к и . У д е 

т е й с м и к р о ф т а л ь м и е й о п и с а н ы п о м у т н е 

н и е р о г о в и ц ы , к а т а р а к т а , о т с л о й к а с е т ч а т 

к и , у м е н ь ш е н и е и и з м е н е н и е ф о р м ы з р и 

т е л ь н о г о н е р в а , к и с т ы о р б и т ы . 

М и к р о т и я - п о р о к , х а р а к т е р и з у ю щ и й с я 

г и п о п л а з и е й и д е ф о р м а ц и е й у ш н о й р а к о 

в и н ы ( с и л и б е з а т р е з и и с л у х о в о г о к а н а 

л а ) . А н о т и я - о т с у т с т в и е у ш н о й р а к о в и н ы 

- р а с ц е н и в а е т с я к а к к р а й н я я с т е п е н ь м и к -

р о т и и . П о д а н н ы м E U R O C A T , с о в о к у п н а я 

ч а с т о т а м и к р о т и и и а н о т и и с о с т а в л я е т 1-4 

н а 1 0 ООО р о ж д е н и й . П р и р о д а п о р о к а т о ч 

н о н е и з в е с т н а . И з о л и р о в а н н ы е с л у ч а и , 

в о з м о ж н о , и м е ю т м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н о е 

п р о и с х о ж д е н и е , х о т я о п и с а н ы с л у ч а и и з о 

л и р о в а н н о й а н о т и и с а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н ы м н а с л е д о в а н и е м . И н о г д а п р о с л е 

ж и в а е т с я с в я з ь п о р о к а с и н ф е к ц и о н н ы м и 

з а б о л е в а н и я м и ( к р а с н у х а ) . М и к р о т и я / а н о -

т и я о п и с а н ы п р и т а л и д о м и д н о м с и н д р о м е , 

п р и п р и е м е м а т е р ь ю и з о т р е т и н о и н а . А н о 

т и я с о с т а в л я е т 1 3 - 2 2 % с р е д и в с е х с л у ч а 

е в м и к р о т и и / а н о т и и . П р и м е р н о в 2 9 % с л у 

ч а е в м и к р о т и я с о ч е т а е т с я с а т р е з и е й н а 

р у ж н о г о с л у х о в о г о к а н а л а . Б о л е е ч е м в 

8 0 % с л у ч а е в п о р о к о д н о с т о р о н н и й , п р и 

ч е м 6 0 % и з н и х и м е е т п р а в о с т о р о н н ю ю 

л о к а л и з а ц и ю . Ч а с т о о б н а р у ж и в а ю т с я п р е -

а у р и к у л я р н ы е п а п и л л о м ы и л и ф и с т у л ы . 

П о ч т и у в с е х б о л ь н ы х о п р е д е л я е т с я с н и 

ж е н и е с л у х а д а ж е п р и н е и з м е н е н н о м с л у 

х о в о м к а н а л е . Г л у х о т а п р и э т о м о б у с л о в 

л е н а п а т о л о г и е й с р е д н е г о , а в н е к о т о р ы х 

с л у ч а я х и в н у т р е н н е г о , у х а . 

Т р а н с п о з и ц и я м а г и с т р а л ь н ы х с о с у 

д о в ( д и с к о р д а н т н о е ж е л у д о ч к о в о - а р т е р и -

а л ь н о е с о е д и н е н и е ) - п о р о к с е р д ц а , п р и 

к о т о р о м а о р т а о т х о д и т о т п р а в о г о ж е л у 

д о ч к а , а л е г о ч н а я а р т е р и я о т л е в о г о ж е л у 

д о ч к а , с д р у г и м и п о р о к а м и с е р д ц а и л и б е з . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а с о с т а в л я е т 4 н а 

1 0 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х . П о р о к о т н о с и т с я к 

н а и б о л е е ч а с т ы м п о р о к а м с е р д ц а с и н е г о 

т и п а , в ы я в л я е м ы м н а п е р в о й н е д е л е ж и з 

н и р е б е н к а . П р и р о д а п о р о к а м у л ь т и ф а к т о -

р и а л ь н а я . Н е к о т о р ы е и с с л е д о в а н и я у к а з ы 

в а ю т н а т е р а т о г е н н ы е ф а к т о р ы , п р и в о д я 

щ и е к ф о р м и р о в а н и ю д а н н о г о п о р о к а : у п о 

т р е б л е н и е в о в р е м я б е р е м е н н о с т и т а л и д о -

м и д а , ф е н и т о и н а ; а л к о г о л и з м , а т а к ж е ф е -

н и л к е т о н у р и я и с а х а р н ы й д и а б е т у м а т е р и . 

Т р а н с п о з и ц и я к р у п н ы х с о с у д о в о т н о с и т с я к 

п о р о к а м с и н е г о т и п а , т а к к а к э т о т д е ф е к т 

п р и в о д и т к ц и р к у л я ц и и н е о к с и г е н и р о в а н -

н о й к р о в и в б о л ь ш о м к р у г е к р о в о о б р а щ е 

н и я . П р а в ы й ж е л у д о ч е к г и п е р т р о ф и р о в а н , 

п о л о с т ь е г о р а с ш и р е н а . Т я ж е с т ь с о с т о я 

н и я о п р е д е л я е т с я т и п о м с о п у т с т в у ю щ е г о 

д е ф е к т а и с т е п е н ь ю н а с ы щ е н и я к и с л о р о 

д о м к р о в и , п о с т у п а ю щ е й в б о л ь ш о й к р у г 

к р о в о о б р а щ е н и я . К н а и б о л е е х а р а к т е р 

н ы м к л и н и ч е с к и м п р и з н а к а м п о р о к а о т н о 

с я т с я ц и а н о з к о ж и , о д ы ш к а , с е р д е ч н ы е 

ш у м ы н а д д е ф е к т о м , и н о г д а с у д о р о ж н ы е 

п р и с т у п ы , о т с т а в а н и е в ф и з и ч е с к о м р а з 

в и т и и р е б е н к а , д е ф о р м а ц и я г р у д н о й к л е т 

к и ( « с е р д е ч н ы й г о р б » ) . С е р д ц е у в е л и ч е н о 

в р а з м е р а х . 

Г и п о п л а з и я л е в ы х о т д е л о в с е р д ц а -

п о р о к с е р д ц а , х а р а к т е р и з у ю щ и й с я н е д о 

р а з в и т и е м л е в ы х о т д е л о в с е р д ц а : п р е д 

с е р д и я , ж е л у д о ч к а , м и т р а л ь н о г о и а о р 

т а л ь н о г о к л а п а н о в и а о р т ы , с д р у г и м и по

р о к а м и с е р д ц а и л и б е з . С р е д н я я ч а с т о т а 

п о р о к а 3,2 с л у ч а я н а 1 0 0 0 0 н о в о р о ж д е н 

н ы х . Э т и о л о г и я н е и з в е с т н а . 

Р е б е н о к с э т и м п о р о к о м р о ж д а е т с я , к а к 

п р а в и л о , с о с н и ж е н н о й м а с с о й т е л а . Кож

н ы е п о к р о в ы и м е ю т ц и а н о т и ч н у ю о к р а с к у , 

у м е р е н н у ю п р и р о ж д е н и и , н о в д а л ь н е й 

ш е м н а р а с т а ю щ у ю . О т м е ч а е т с я н а л и ч и е 

п р и з н а к о в н е д о с т а т о ч н о с т и к р о в о о б р а щ е 

н и я ( р а з в и т и е о т е к о в ) . С е р д ц е у в е л и ч е н о в 

р а з м е р а х в п л о т ь д о к а р д и о м е г а л и и . Е г о 

381 



в е р х у ш к а с ф о р м и р о в а н а п р а в ы м ж е л у д о ч 

к о м , л е в ы й ж е л у д о ч е к р е з к о г и п о п л а з и р о -

в а н и р а с п о л о ж е н на в е р х н е з а д н е й п о в е р х 

н о с т и м а с с ы м и о к а р д а , п р е д с т а в л е н н о й 

о б о и м и ж е л у д о ч к а м и . П о с т е п е н и т я ж е с т и 

а н о м а л и и в ы д е л я ю т с я д в а в а р и а н т а п о р о 

ка. П р и п е р в о м в а р и а н т е ( б о л е е в ы р а ж е н 

ная с т е п е н ь т я ж е с т и а н о м а л и и ) и м е ю т с я 

а т р е з и я у с т ь я а о р т ы , а т р е з и я и л и с т е н о з 

м и т р а л ь н о г о к л а п а н а , з н а ч и т е л ь н а я г и п е р 

т р о ф и я м и о к а р д а , п о л о с т ь л е в о г о ж е л у д о ч 

к а щ е л е в и д н а я . К р о в о о б р а щ е н и е п о б о л ь 

ш о м у и м а л о м у к р у г а м о б е с п е ч и в а е т п р а 

в ы й ж е л у д о ч е к с е р д ц а ч е р е з л е г о ч н у ю а р 

т е р и ю и ч е р е з в ы х о д я щ и й из нее в а о р т у 

о т к р ы т ы й а р т е р и а л ь н ы й п р о т о к . П р и в т о 

р о м в а р и а н т е ( м е н е е в ы р а ж е н н а я с т е п е н ь 

т я ж е с т и а н о м а л и и ) и м е ю т с я т о л ь к о с т е н о з 

и г и п о п л а з и я у с т ь я а о р т ы , с т е н о з м и т р а л ь 

н о г о к л а п а н а , м е н е е в ы р а ж е н а г и п о п л а з и я 

л е в о г о ж е л у д о ч к а и б о л ь ш е ш и р и н а е г о по

л о с т и , с л а б е е г и п е р т р о ф и я м и о к а р д а . П р и 

о б о и х в а р и а н т а х а н о м а л и и о в а л ь н о е о к н о 

ч а щ е о т к р ы т о . В о з м о ж н ы д е ф е к т м е ж ж е 

л у д о ч к о в о й п е р е г о р о д к и и о т к р ы т ы й а р т е 

р и а л ь н ы й п р о т о к . Г и п о п л а з и я л е в ы х о т д е 

л о в с е р д ц а я в л я е т с я л е т а л ь н ы м п о р о к о м . 

А т р е з и я / с т е н о з п и щ е в о д а х а р а к т е р и 

з у ю т с я о т с у т с т в и е м н е п р е р ы в н о с т и и л и 

с у ж е н и е м п и щ е в о д а с т р а х е о п и щ е в о д н ы м 

с в и щ о м и л и б е з . Ч а с т о т а п о р о к а -

1 : 3 0 0 0 - 5 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х ; и з о л и р о в а н 

н ы е а т р е з и и п и щ е в о д а в с т р е ч а ю т с я 

в 1 с л у ч а е на 4 8 2 3 р о ж д е н и я . А т р е з и и п и 

щ е в о д а и м е ю т р а з н у ю э т и о л о г и ю . П о р о к 

ч а с т о о б н а р у ж и в а е т с я п р и х р о м о с о м н ы х 

б о л е з н я х ( с и н д р о м ы Э д в а р д с а , Д а у н а ) , в 

7 % - я в л я е т с я к о м п о н е н т о м с и н д р о м о в 

м н о ж е с т в е н н ы х в р о ж д е н н ы х п о р о к о в не

х р о м о с о м н о й э т и о л о г и и . О ч е н ь ч а с т о а т р е 

з и я п и щ е в о д а с о ч е т а е т с я с д р у г и м и п о р о 

к а м и ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а (атре

з и и д в е н а д ц а т и п е р с т н о й к и ш к и , п р я м о й 

к и ш к и и а н у с а ) , с п о р о к а м и м о ч е п о л о в о й 

с и с т е м ы ( а г е н е з и я п о ч е к , г и п о с п а д и я ) , а 

т а к ж е п о р о к а м и с е р д ц а , ц е н т р а л ь н о й н е р в 

н о й с и с т е м ы и л и ц е в ы м и р а с щ е л и н а м и . 

С у щ е с т в у е т н е с к о л ь к о а н а т о м и ч е с к и х в а 

р и а н т о в а т р е з и и п и щ е в о д а , в з а в и с и м о с т и 

о т о т с у т с т в и я и л и н а л и ч и я т р а х е о п и щ е в о д -

н ы х с в и щ е й и и х л о к а л и з а ц и и . Н а и б о л е е 

ч а с т у ю ф о р м у п о р о к а п р е д с т а в л я е т а т р е 

з и я п и щ е в о д а с о с в и щ о м м е ж д у т р а х е е й и 

д и с т а л ь н о й ч а с т ь ю п и щ е в о д а . Э т а ф о р м а 

с о с т а в л я е т 8 5 % в с е х с л у ч а е в . И з о л и р о в а н 

ная а т р е з и я п и щ е в о д а б е з с в и щ а н а б л ю д а 

е т с я р е ж е . П р о к с и м а л ь н ы й и д и с т а л ь н ы й 

к о н ц ы п и щ е в о д а п р и э т о й ф о р м е п о р о к а 

з а к а н ч и в а ю т с я с л е п о и л и в е с ь п и щ е в о д з а 

м е щ е н ф и б р о з н ы м т я ж е м и н е и м е е т п р о 

с в е т а . С и м п т о м ы з а б о л е в а н и я п о я в л я ю т с я 

у р е б е н к а с р а з у п о с л е р о ж д е н и я и в ы р а ж а 

ю т с я в г и п е р с а л и в а ц и и , н а р у ш е н и и г л о т а 

н и я и р е г у р г и т а ц и и п и щ и . П р и н а л и ч и и т р а -

х е о п и щ е в о д н о г о с в и щ а н а б л ю д а ю т с я нару

ш е н и я д ы х а н и я , п р и с т у п ы у д у ш ь я , к а ш е л ь 

в о в р е м я к о р м л е н и я и л и с р а з у п о с л е н е г о . 

У д е т е й с т а к и м п о р о к о м ч а с т о р а з в и в а ю т 

с я а с п и р а ц и о н н ы е п н е в м о н и и . 

А т р е з и я а н у с а - п о р о к , х а р а к т е р и з у ю 

щ и й с я о т с у т с т в и е м н е п р е р ы в н о с т и а н о р е -

к т а л ь н о г о к а н а л а и л и с о о б щ е н и я м е ж д у 

п р я м о й к и ш к о й и а н у с о м и л и в ы р а ж е н н ы м 

с у ж е н и е м а н а л ь н о г о к а н а л а с о с в и щ о м в 

с о с е д н и е о р г а н ы и л и б е з . О б щ а я ч а с т о т а 

п о р о к а 2 - 5 с л у ч а е в н а 1 0 0 0 0 р о ж д е н и й , 

ч а с т о т а и з о л и р о в а н н о й а т р е з и и а н у с а с о 

с т а в л я е т 1,47 н а 1 0 0 0 0 . И з о л и р о в а н н а я 

а т р е з и я а н у с а , в и д и м о , и м е е т м у л ь т и ф а к -

т о р и а л ь н у ю э т и о л о г и ю . В б о л ь ш и н с т в е 

с л у ч а е в ( 6 0 - 7 0 % ) д а н н ы й п о р о к с о ч е т а е т 

с я с д р у г и м и В П Р ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о 

т р а к т а ( а т р е з и и п и щ е в о д а и д в е н а д ц а т и 

п е р с т н о й к и ш к и ) , п о р о к а м и м о ч е п о л о в о й 

с и с т е м ы ( г и п о с п а д и я ) , д е ф е к т а м и б р ю ш 

н о й с т е н к и ( о м ф а л о ц е л е ) , а т а к ж е я в л я е т 

с я к о м п о н е н т о м р а з л и ч н ы х н а с л е д с т в е н 

н ы х с и н д р о м о в . К л и н и ч е с к и у н о в о р о ж д е н 

н о г о о п р е д е л я е т с я о т с у т с т в и е е с т е с т в е н 

н о г о а н а л ь н о г о о т в е р с т и я , н а м е с т е к о т о 

р о г о н а б л ю д а ю т с я с л е п о е у г л у б л е н и е и л и 

в ы п я ч и в а н и е п и г м е н т и р о в а н н о й к о ж и . У 

р е б е н к а и м е ю т с я п р и з н а к и н и з к о й к и ш е ч 

н о й н е п р о х о д и м о с т и . 

А г е н е з и я и л и г и п о п л а з и я п о ч е к х а р а 

к т е р и з у ю т с я о т с у т с т в и е м и л и в ы р а ж е н н ы м 
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н е д о р а з в и т и е м п о ч е к . С р е д н я я ч а с т о т а од

н о с т о р о н н е й а г е н е з и и - 1 на 1 5 0 0 р о ж д е 

н и й , д в у с т о р о н н е й - 3,5 на 10 ООО р о ж д е 

н и й . Ч а щ е п о р а ж а ю т с я м а л ь ч и к и - М 2 : Ж 1 . 

Э т и о л о г и ч е с к и д а н н ы й п о р о к н е о д н о р о 

д е н , в о з м о ж н о м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н о е п р о 

и с х о ж д е н и е п о р о к а . В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а 

е в э т о т п о р о к в с т р е ч а е т с я с п о р а д и ч е с к и . 

О т м е ч е н о у в е л и ч е н и е с л у ч а е в д а н н о г о по

р о к а р а з в и т и я у д е т е й о т м а т е р е й , б о л ь н ы х 

д и а б е т о м . А г е н е з и я п о ч е к ч а с т о с о ч е т а е т 

ся с д р у г и м и п о р о к а м и и я в л я е т с я с о с т а в 

н о й ч а с т ь ю и з в е с т н ы х к о м п л е к с о в м н о ж е 

с т в е н н ы х в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я . 

П р и д в у с т о р о н н е й а г е н е з и и п о ч е к в с л е д с т 

в и е н а р у ш е н и я у п л о д а э к с к р е ц и и ж и д к о 

с т и р а з в и в а е т с я м а л о в о д и е , ч т о я в л я е т с я 

о с н о в н ы м п а т о г е н е т и ч е с к и м з в е н о м в 

ф о р м и р о в а н и и к л и н и ч е с к о й к а р т и н ы а г е 

н е з и и п о ч е к , п р и к о т о р о й о т м е ч а ю т с я х а 

р а к т е р н ы е л и ц е в ы е а н о м а л и и ( л и ц о П о т -

т е р а ) , г и п о п л а з и я л е г к и х и д е ф о р м а ц и я 

н и ж н и х к о н е ч н о с т е й . П о ч т и п о л о в и н а д е 

т е й с а г е н е з и е й п о ч е к р о ж д а ю т с я н е д о н о 

ш е н н ы м и , б о л ь ш и н с т в о и з н и х п о г и б а ю т в 

п е р в ы е ч а с ы ж и з н и . 

Г и п о с п а д и я - п о р о к р а з в и т и я , х а р а к т е 

р и з у ю щ и й с я о т к р ы т и е м в ы х о д н о г о о т в е р 

с т и я у р е т р ы н а в е н т р а л ь н о й п о в е р х н о с т и 

п о л о в о г о ч л е н а н а п р о т я ж е н и и о т н и ж н е й 

п о в е р х н о с т и г о л о в к и п о л о в о г о ч л е н а д о 

м о ш о н к и и п р о м е ж н о с т и . Г и п о с п а д и я 

в с т р е ч а е т с я с ч а с т о т о й 3 на 1 0 0 0 н о в о р о ж 

д е н н ы х м а л ь ч и к о в . В р е д к и х с л у ч а я х д а н 

ная а н о м а л и я о п и с а н а и у д е в о ч е к . П р е д 

п о л а г а е т с я м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н а я п р и р о д а 

п о р о к а . К р о м е т о г о , п о н е к о т о р ы м д а н н ы м , 

к р а з в и т и ю г и п о с п а д и и м о ж е т п р и в о д и т ь 

н а р у ш е н и е б и о с и н т е з а т е с т о с т е р о н а у 

п л о д а , а т а к ж е в л и я н и е п о в ы ш е н н о й к о н 

ц е н т р а ц и и э с т р о г е н а н а п л о д в п е р и о д вну

т р и у т р о б н о г о р а з в и т и я . В з а в и с и м о с т и о т 

л о к а л и з а ц и и н а р у ж н о г о о т в е р с т и я , р а з л и 

ч а ю т пять ф о р м г и п о с п а д и и : « г и п о с п а д и ю 

б е з г и п о с п а д и и » , в е н е ч н у ю , п о л о в о г о ч л е 

н а ( с т в о л о в у ю ) , м о ш о н о ч н у ю и п р о м е ж н о -

с т н у ю . П р и ж е н с к о й г и п о с п а д и и о т с у т с т в у 

ю т з а д н я я с т е н к а у р е т р ы и п е р е д н я я с т е н 

к а в л а г а л и щ а н а р а з л и ч н о м п р о т я ж е н и и . У 

т а к и х б о л ь н ы х ч а с т о о т с у т с т в у е т к л и т о р , 

н е д о р а з в и т ы м а л ы е п о л о в ы е г у б ы . Э т о м у 

п о р о к у о б ы ч н о с о п у т с т в у ю т с в и щ и п р я м о й 

к и ш к и в о в л а г а л и щ е . 

Э п и с п а д и я - п о р о к , х а р а к т е р и з у ю щ и й 

с я о т к р ы т и е м о т в е р с т и я у с т ь я у р е т р ы н а 

д о р з а л ь н о й п о в е р х н о с т и п о л о в о г о ч л е н а . 

П о д а н н ы м р а з н ы х и с с л е д о в а н и й , ч а с т о т а 

п о р о к а у м а л ь ч и к о в к о л е б л е т с я от 1 с л у ч а я 

н а 3 0 0 0 0 д о 1 н а 1 1 7 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х , 

у д е в о ч е к - 1 на 4 8 4 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х . 

К л и н и ч е с к а я к а р т и н а з а в и с и т о т ф о р м ы 

э п и с п а д и и , к о т о р а я о п р е д е л я е т с я с т е п е н ь ю 

в ы р а ж е н н о с т и п о р о к а . У м а л ь ч и к о в р а з л и 

ч а ю т с л е д у ю щ и е ф о р м ы э п и с п а д и и : г о л о в 

к и п о л о в о г о ч л е н а , с т в о л а п о л о в о г о ч л е н а , 

с у б т о т а л ь н у ю ( н е п о л н у ю ) и т о т а л ь н у ю (пол

н у ю ) . У д е в о ч е к в ы д е л я ю т э п и с п а д и ю к л и 

т о р а , п о д л о б к о в у ю ( с у б т о т а л ь н у ю ) и т о т а л ь 

н у ю . Д о 9 0 % всех ф о р м э п и с п а д и и с о с т а в 

л я ю т т о т а л ь н а я и с у б т о т а л ь н а я ф о р м ы , с о 

п р о в о ж д а ю щ и е с я н е д е р ж а н и е м м о ч и . 

Э к с т р о ф и я м о ч е в о г о п у з ы р я п р е д с т а 

в л я е т с о б о й в р о ж д е н н у ю р а с щ е л и н у м о ч е 

в о г о п у з ы р я и б р ю ш н о й с т е н к и . Ч а с т о т а 

п о р о к а - 1 н а 4 0 0 0 0 - 5 0 0 0 0 н о в о р о ж д е н 

н ы х . П о р о к ч а щ е в с т р е ч а е т с я у л и ц м у ж 

с к о г о п о л а - М З : Ж 1 . П р и р о д а п о р о к а н е и з 

в е с т н а . К л и н и ч е с к и п о р о к п р е д с т а в л я е т 

с о б о й щ е л е в о й д е ф е к т н и ж н е й ч а с т и пе

р е д н е й б р ю ш н о й с т е н к и в о б л а с т и л о б к а с 

а п л а з и е й у ч а с т к а п е р е д н е й с т е н к и м о ч е 

в о г о п у з ы р я . Э к с т р о ф и я м о ч е в о г о п у з ы р я 

ч а с т о с о ч е т а е т с я с т о т а л ь н о й э п и с п а д и е й 

и р а с х о ж д е н и е м л о н н ы х к о с т е й . П р и д а н 

н о м п о р о к е ч а с т о н а б л ю д а е т с я н е д о р а з в и 

т и е м о ш о н к и . Н е р е д к о п о р о к с о ч е т а е т с я с 

д р у г и м и п о р о к а м и м о ч е в о й и п о л о в о й с и с 

т е м , т а к и м и как: к р и п т о р х и з м , п а х о в ы е 

г р ы ж и , в о д я н к а я и ч е к у м а л ь ч и к о в . У д е в о 

ч е к - с о с т е н о з о м в ы х о д н о г о о т в е р с т и я 

в л а г а л и щ а , р а с щ е п л е н и е м к л и т о р а , у д в о е 

н и е м м а т к и . 

Д и а ф р а г м а л ь н ы е г р ы ж и - п о р о к р а з 

в и т и я , х а р а к т е р и з у ю щ и й с я г р ы ж е в ы м в ы 

п я ч и в а н и е м о р г а н о в б р ю ш н о й п о л о с т и в 

г р у д н у ю ч е р е з д е ф е к т в д и а ф р а г м е . С р е д -
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няя ч а с т о т а п о р о к а - 1 на 2 5 0 0 н о в о р о ж 

д е н н ы х . И з о л и р о в а н н ы е ф о р м ы д и а ф р а г -

м а л ь н о й г р ы ж и и м е ю т м у л ь т и ф а к т о р и а л ь -

н о е п р о и с х о ж д е н и е . Н е р е д к о д и а ф р а г -

м а л ь н а я г р ы ж а в х о д и т в с о с т а в и з в е с т н ы х 

х р о м о с о м н ы х и г е н н ы х с и н д р о м о в . Д и а ф -

р а г м а л ь н ы е г р ы ж и м о г у т б ы т ь и с т и н н ы е и 

л о ж н ы е . П о д и с т и н н ы м и г р ы ж а м и п о н и м а 

ю т м е ш к о в и д н о е в ы п я ч и в а н и е в г р у д н у ю 

п о л о с т ь и с т о н ч е н н о й д и а ф р а г м ы . Г р ы ж е 

в о й м е ш о к п р и д а н н о й ф о р м е г р ы ж и с о с т о 

и т и з и с т о н ч е н н о й д и а ф р а г м ы , л и с т к а б р ю 

ш и н ы и в и с ц е р а л ь н о й п л е в р ы . И с т и н н ы е 

г р ы ж и н а б л ю д а ю т с я р е д к о . Ч а щ е о п р е д е 

л я ю т с я л о ж н ы е г р ы ж и : о н и н е и м е ю т г р ы 

ж е в о г о м е ш к а , а о р г а н ы б р ю ш н о й п о л о с т и 

п р о н и к а ю т в г р у д н у ю ч е р е з р а с ш и р е н н о е 

е с т е с т в е н н о е о т в е р с т и е и л и э м б р и о н а л ь 

н ы й д е ф е к т в д и а ф р а г м е ; о б ы ч н о о н р а с п о 

л о ж е н с л е в а . Д е ф е к т ы д и а ф р а г м ы б ы в а ю т 

р а з л и ч н о г о р а з м е р а - о т н е б о л ь ш и х д о 

п о л н о г о о т с у т с т в и я к у п о л а д и а ф р а г м ы . 

В з а в и с и м о с т и от в е л и ч и н ы о т в е р с т и я , в 

г р у д н у ю п о л о с т ь п е р е м е щ а ю т с я с е л е з е н к а , 

ж е л у д о к , п е т л и к и ш о к , л е в а я д о л я п е ч е н и . 

Э т и о р г а н ы с д а в л и в а ю т л е г к о е и с м е щ а ю т 

о р г а н ы с р е д о с т е н и я , п р и ч е м с е р д ц е н е 

т о л ь к о с м е щ а е т с я , но и р о т и р у е т с я в о к р у г 

п р о д о л ь н о й о с и , п р и э т о м н а т я г и в а ю т с я и 

д е ф о р м и р у ю т с я п о л ы е в е н ы . 

О м ф а л о ц е л е - в р о ж д е н н ы й п о р о к , х а 

р а к т е р и з у ю щ и й с я п р о т р у з и е й к и ш е ч н и к а 

и д р у г и х о р г а н о в б р ю ш н о й п о л о с т и в по

л о с т ь п у п о ч н о г о к а н а т и к а . О м ф а л о ц е л е -

о т н о с и т е л ь н о ч а с т а я а н о м а л и я н о в о р о ж 

д е н н ы х , ч а с т о т а ее - 1 на 4 0 0 0 - 6 0 0 0 р о ж 

д е н и й . Ч а щ е р о ж д е н и е д е т е й с э т и м п о р о 

к о м н а б л ю д а е т с я у ж е н щ и н с т а р ш е г о в о з 

р а с т а . Э т и о л о г и я п о р о к а г е т е р о г е н н а я . 

И з о л и р о в а н н ы й п о р о к ч а щ е в с т р е ч а е т с я 

с п о р а д и ч е с к и . М н о г и е и с с л е д о в а н и я у к а 

з ы в а ю т н а в о з м о ж н о с т ь т е р а т о г е н н о г о 

в о з н и к н о в е н и я п о р о к а ( п р и е м п р о т и в о с у -

д о р о ж н ы х п р е п а р а т о в в а л ь п р о е в о й к и с л о 

т ы в о в р е м я п е р в о г о т р и м е с т р а б е р е м е н 

н о с т и ) . О м ф а л о ц е л е м о ж е т б ы т ь т а к ж е 

с и м п т о м о м н е к о т о р ы х н а с л е д с т в е н н ы х 

с и н д р о м о в . 

О м ф а л о ц е л е п р е д с т а в л я е т с о б о й г р ы ж у 

п у п о ч н о г о к а н а т и к а . Р а з м е р ы д е ф е к т а пу

п о ч н о г о к о л ь ц а к о л е б л ю т с я о т н е б о л ь ш и х 

( 1 - 2 с м в д и а м е т р е ) д о м а с с и в н о г о д е ф е к 

т а , о х в а т ы в а ю щ е г о в с ю б р ю ш н у ю с т е н к у . 

С т е н к и г р ы ж е в о г о м е ш к а п р е д с т а в л е н ы 

р а с т я н у т ы м и и и с т о н ч е н н ы м и э л е м е н т а м и 

б р ю ш и н ы и а м н и о н а . Г р ы ж е в о й м е ш о к 

о б ы ч н о и н т а к т е н , н о в 1 0 - 2 0 % с л у ч а е в 

в о з м о ж н ы е г о р а з р ы в ы , п р о и с х о д я щ и е в о 

в р е м я р о д о в и л и в с к о р е п о с л е р о ж д е н и я . 

С о д е р ж и м ы м г р ы ж и о б ы ч н о б ы в а ю т п е т л и 

т о н к о г о к и ш е ч н и к а , т а к и е г р ы ж и н е в е л и к и . 

И н о г д а в г р ы ж е в о м м е ш к е с о д е р ж а т с я 

д р у г и е в н у т р е н н и е о р г а н ы б р ю ш н о й п о л о 

с т и ( п е ч е н ь , с е л е з е н к а ) . П р и г и г а н т с к о й 

г р ы ж е п е ч е н ь ц е н т р а л ь н о л о к а л и з о в а н а и 

п о л н о с т ь ю з а н и м а е т г р ы ж е в о й м е ш о к . 

Б р ю ш н а я п о л о с т ь в с л у ч а е г и г а н т с к и х 

г р ы ж и м е е т , к а к п р а в и л о , у м е н ь ш е н н ы е 

р а з м е р ы . Д л я д е т е й с г и г а н т с к о й г р ы ж е й 

х а р а к т е р н ы т а к ж е м а л е н ь к а я , к о л о к о л о о б -

р а з н а я г р у д н а я п о л о с т ь , г и п о п л а з и я л е г 

к и х , д ы х а т е л ь н ы е р а с с т р о й с т в а . С м е р т 

н о с т ь п р и о м ф а л о ц е л е с о с т а в л я е т 

5 0 - 6 0 % , в о с н о в н о м з а с ч е т с л у ч а е в г р ы ж 

б о л ь ш о г о р а з м е р а , н е д о н о ш е н н о с т ь 

в с т р е ч а е т с я в 1 0 - 5 0 % с л у ч а е в . В п о с л е д 

н и е д е с я т и л е т и я в ы ж и в а е м о с т ь д е т е й с 

о м ф а л о ц е л е н е у к л о н н о п о в ы ш а е т с я з а 

с ч е т п о в ы ш е н и я к а ч е с т в а л е ч е н и я и в ы х а 

ж и в а н и я д е т е й с д а н н ы м п о р о к о м . 

Г а с т р о ш и з и с - п о р о к , х а р а к т е р и з у ю 

щ и й с я в ы п я ч и в а н и е м о р г а н о в б р ю ш н о й 

п о л о с т и ( ч а щ е п е т е л ь к и ш е ч н и к а , н е п о 

к р ы т ы х о б о л о ч к а м и ) ч е р е з д е ф е к т б р ю ш 

н о й с т е н к и , р а с п о л о ж е н н ы й л а т е р а л ь н е е 

п у п о ч н о г о к а н а т и к а . Ч а с т о т а п о р о к а , п о 

р а з н ы м д а н н ы м , к о л е б л е т с я о т 0 , 9 4 д о 4,7 

н а 1 0 0 0 0 р о ж д е н и й . В н е к о т о р ы х с о о б щ е 

н и я х у п о м и н а е т с я о б у в е л и ч е н и и ч а с т о т ы 

п о р о к а в п о с л е д н и е г о д ы . Ч а с т о т а п о р о к а 

в ы ш е с р е д и д е т е й , у к о т о р ы х м а т е р и в в о з 

р а с т е д о 2 0 л е т . С о о т н о ш е н и е п о л о в с р е д и 

п о р а ж е н н ы х с о с т а в л я е т М 1 , 5 : Ж 1 . Э т и о л о 

г и я п о р о к а м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н а я , х о т я 

о п и с а н ы п о в т о р н ы е с л у ч а и п о р о к а с р е д и 

с и б с о в , ч т о н е и с к л ю ч а е т в о з м о ж н о с т и м о -
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н о г е н н о г о , в ч а с т н о с т и , а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н о г о т и п а н а с л е д о в а н и я . Д е ф е к т , к а к 

п р а в и л о , р а с п о л о ж е н с п р а в а о т м е с т а вхо

ж д е н и я п у п о в и н ы и н е з а т р а г и в а е т п у п о ч 

н ы й к а н а т и к . Р а з м е р у ч а с т к а д е ф е к т а не

в е л и к ( 3 - 5 с м ) . Т к а н и в о к р у г п у п о в и н ы 

о б ы ч н о н е и м е ю т с у щ е с т в е н н ы х и з м е н е 

н и й . П р и э т о й а н о м а л и и п е т л и к и ш о к н е з а 

щ и щ е н ы о б о л о ч к о й , о н и п о к р ы т ы э к с с у д а 

т о м в с л е д с т в и е в о с п а л е н и я в и с ц е р а л ь н о й 

б р ю ш и н ы о т х и м и ч е с к о г о в о з д е й с т в и я о к о 

л о п л о д н ы х в о д . П о с л е р о ж д е н и я о ч е н ь ч а 

с т о о т м е ч а е т с я н а р у ш е н и е ф у н к ц и о н и р о 

в а н и я н е з а щ и щ е н н о г о в о с п а л е н н о г о к и 

ш е ч н и к а , в о з м о ж н ы е г о р а з р ы в ы . 

Р е д у к ц и о н н ы е п о р о к и к о н е ч н о с т е й -

г р у п п а п о р о к о в , х а р а к т е р и з у ю щ и х с я т о 

т а л ь н ы м и л и ч а с т и ч н ы м о т с у т с т в и е м и л и 

в ы р а ж е н н о й г и п о п л а з и е й с т р у к т у р с к е л е т а 

к о н е ч н о с т е й . С у м м а р н а я ч а с т о т а р а з л и ч 

н ы х т и п о в р е д у к ц и о н н ы х п о р о к о в к о н е ч н о 

с т е й к о л е б л е т с я от 3,1 до 7,9 с л у ч а е в на 

10 ООО р о ж д е н и й . Э т и о л о г и ч е с к и п о р о к и 

д а н н о й г р у п п ы н е о д н о р о д н ы . Ч а с т о о н и но

сят с п о р а д и ч е с к и й х а р а к т е р , о д н а к о в с т р е 

ч а ю т с я и с е м е й н ы е ф о р м ы . П о р о к и д а н н о й 

г р у п п ы о т н о с я т с я к с и м п т о м а м м н о г и х н а 

с л е д с т в е н н ы х с и н д р о м о в . Н е р е д к о редук

ц и о н н ы е п о р о к и к о н е ч н о с т е й п р е д с т а в л я ю т 

с о б о й результат в о з д е й с т в и я н а п л о д како

г о - л и б о т е р а т о г е н а . В к а ч е с т в е к л а с с и ч е 

с к о г о п р и м е р а п о д о б н о г о в о з д е й с т в и я м о ж 

н о п р и в е с т и т а л и д о м и д н у ю э м б р и о п а т и ю . 

В с о о т в е т с т в и и с к л а с с и ф и к а ц и е й , 

п р и м е н я е м о й в м е ж д у н а р о д н ы х с и с т е м а х 

м о н и т о р и н г а , в ы д е л я ю т с л е д у ю щ и е г р у п 

п ы р е д у к ц и о н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я к о 

н е ч н о с т е й . 

1. Поперечные концевые ( т е р м и н а л ь 

н ы е ) д е ф е к т ы - о т с у т с т в и е д и с т а л ь н ы х от

д е л о в к о н е ч н о с т е й с б о л е е и л и м е н е е н о р 

м а л ь н о с ф о р м и р о в а н н ы м и п р о к с и м а л ь н ы 

м и ч а с т я м и . П о п е р е ч н ы е р е д у к ц и о н н ы е 

п о р о к и к о н е ч н о с т е й ( в р о ж д е н н ы е а м п у т а 

ц и и ) в к л ю ч а ю т в с е в р о ж д е н н ы е д е ф е к т ы 

а м п у т а ц и о н н о г о т и п а . Р е д у к ц и я м о ж е т 

в к л ю ч а т ь в е р х н ю ю , с р е д н ю ю и н и ж н ю ю 

т р е т ь д л и н ы к о с т и . П р и э т о м д и с т а л ь н ы й 

о т д е л к о н е ч н о с т и ( н и ж е а м п у т а ц и и ) о т с у т 

с т в у е т п о л н о с т ь ю , ч т о о т л и ч а е т п о п е р е ч 

н ы е п о р о к и о т п р о д о л ь н ы х р е д у к ц и о н н ы х 

п о р о к о в . П р о к с и м а л ь н ы й с е г м е н т к о н е ч н о 

с т и и м е е т в и д « а м п у т и р о в а н н о й » к у л ь т и , 

з а к а н ч и в а ю щ е й с я р у б ц о м . П о п е р е ч н ы е 

р е д у к ц и о н н ы е п о р о к и о ч е н ь ч а с т о н о с я т 

с п о р а д и ч е с к и й х а р а к т е р и н е р е д к о я в л я 

ю т с я с л е д с т в и е м а м н и о т и ч е с к и х т я ж е й . 

2. Проксимально-интеркалярные дефек

ты - о т с у т с т в и е и л и в ы р а ж е н н а я г и п о п л а 

з и я п р о к с и м а л ь н о - и н т е р к а л я р н ы х о т д е л о в 

к о н е ч н о с т е й , п р и э т о м д и с т а л ь н ы е о т д е л ы 

( н а п р и м е р , п а л ь ц ы ) в с е г д а п р и с у т с т в у ю т , 

н о в р я д е с л у ч а е в м о г у т б ы т ь н е п р а в и л ь н о 

с ф о р м и р о в а н ы . 

3. Продольные дефекты - о т с у т с т в и е и л и 

в ы р а ж е н н а я г и п о п л а з и я л а т е р а л ь н о й ч а с т и 

к о н е ч н о с т и . П р о д о л ь н ы е р е д у к ц и о н н ы е по

р о к и к о н е ч н о с т е й в к л ю ч а ю т т е п о р о к и , п р и 

к о т о р ы х д и с т а л ь н ы е о т д е л ы к о н е ч н о с т и 

п о л н о с т ь ю и л и ( ч а щ е ) ч а с т и ч н о с о х р а н я ю т 

с я , а р е д у к ц и я в к л ю ч а е т к о м п о н е н т ы к о н е ч 

н о с т и в д о л ь е е п р о д о л ь н о й о с и . Э т о г р у п п а 

п о р о к о в п о л и м о р ф н а п о л о к а л и з а ц и и , х а р а 

к т е р у и о б ъ е м у п о р а ж е н и я . Н а и б о л е е ч а с т о 

с р е д и п р о д о л ь н ы х д е ф е к т о в в с т р е ч а е т с я 

л у ч е в а я к о с о р у к о с т ь , о б у с л о в л е н н а я г и п о 

п л а з и е й и л и а п л а з и е й л у ч е в о й к о с т и . Попу-

л я ц и о н н а я ч а с т о т а э т о й ф о р м ы п о р о к а -

1 с л у ч а й на 30 ООО н о в о р о ж д е н н ы х , что с о 

с т а в л я е т У 3 в с е х р е д у к ц и о н н ы х п о р о к о в ко

н е ч н о с т е й . К и с т ь п р и э т о м о т к л о н е н а в с т о 

р о н у л у ч е в о й к о с т и , п р о н и р о в а н а , ф и к с и р о 

в а н а в т а к о м п о л о ж е н и и и р а с п о л о ж е н а п о д 

у г л о м к п р е д п л е ч ь ю . 

4. Расщепление кисти/стопы ( к л е ш н е о б 

р а з н ы е кисть/стопа) - о т с у т с т в и е ц е н т р а л ь 

н ы х п а л ь ц е в с а п л а з и е й м е т а к а р п а л ь -

н ы х / м е т а т а р з а л ь н ы х к о с т е й и л и б е з , ч а с т о в 

с о ч е т а н и и с с и н д а к т и л и е й д р у г и х п а л ь ц е в . 

Д и а г н о с т и к а 

Д л я д и а г н о с т и к и в р о ж д е н н ы х п о р о к о в 

р а з в и т и я и с п о л ь з у ю т с я р а з л и ч н ы е м е т о д ы 

и с с л е д о в а н и я . Д и а г н о с т и к а в н е ш н и х п о 

р о к о в р а з в и т и я ( н а п р и м е р , р а с щ е л и н г у б ы 
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и н ё б а , о м ф а л о ц е л е , г и п о с п а д и я ) о с н о в ы 

в а е т с я н а к л и н и ч е с к о м о с м о т р е б о л ь н о г о 

р е б е н к а . В о м н о г и х с л у ч а я х и м е н н о э т о т 

м е т о д я в л я е т с я н е т о л ь к о р е ш а ю щ и м , н о 

и е д и н с т в е н н ы м м е т о д о м о б с л е д о в а н и я . 

П о р о к и р а з в и т и я в н у т р е н н и х о р г а н о в 

( в р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а , п о ч е к и д р . ) 

т р е б у ю т п р и м е н е н и я д о п о л н и т е л ь н ы х м е 

т о д о в и с с л е д о в а н и я , н а п р и м е р , р е н т г е н о 

л о г и ч е с к о г о , у л ь т р а з в у к о в о г о , к о м п ь ю 

т е р н о й т о м о г р а ф и и и д р у г и х . В д и а г н о 

с т и к е к о м п л е к с о в п о р о к о в и л и м н о ж е с т 

в е н н ы х в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я н е 

о б х о д и м о и с п о л ь з о в а т ь с и н д р о м о л о г и ч е -

с к и й п о д х о д , к о т о р ы й п р е д п о л а г а е т т щ а 

т е л ь н ы й а н а л и з ф е н о т и п а б о л ь н о г о с ц е 

л ь ю в ы д е л е н и я у с т о й ч и в о г о с о ч е т а н и я 

с и м п т о м о в , в ы я с н е н и я о с н о в н ы х п у т е й 

п а т о г е н е з а и л е ж а щ и х в о с н о в е э т и о л о г и 

ч е с к и х ф а к т о р о в [ 2 5 , 2 6 ] . Б л а г о д а р я ш и 

р о к о м у п р и м е н е н и ю с о в р е м е н н ы х г е н е т и 

ч е с к и х м е т о д о в и с с л е д о в а н и я - ц и т о г е н е -

т и ч е с к о г о , м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о г о , 

б и о х и м и ч е с к о г о - в о з м о ж н а и д е н т и ф и к а 

ц и я х р о м о с о м н ы х и г е н н ы х с и н д р о м о в , х а 

р а к т е р и з у ю щ и х с я м н о ж е с т в е н н ы м и п о р о 

к а м и р а з в и т и я . 

В н а с т о я щ е е в р е м я в ы я в л е н и е и д и а г 

н о с т и к а м н о г и х в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з 

в и т и я в о з м о ж н ы н е т о л ь к о п о с л е р о ж д е 

н и я р е б е н к а , н о и п р е н а т а л ь н о . О д н и м и з 

о с н о в н ы х м е т о д о в п р е н а т а л ь н о й д и а г н о 

с т и к и п о р о к о в р а з в и т и я я в л я е т с я у л ь т р а 

з в у к о в о е и с с л е д о в а н и е п л о д а , о т н о с я щ е е 

ся к н е и н в а з и в н ы м м е т о д а м . С п о м о щ ь ю 

У З И д и а г н о с т и р у ю т с я к а к в н е ш н и е п о р о 

к и , т а к и п о р о к и в н у т р е н н и х о р г а н о в . У р о 

в е н ь в ы я в л я е м о е ™ в р о ж д е н н ы х д е ф е к т о в 

п р и э х о г р а ф и и п л о д а в а р ь и р у е т в ц е л о м 

о т 4 0 д о 9 5 % . К и н в а з и в н ы м м е т о д а м и с 

с л е д о в а н и я о т н о с я т с я б и о п с и я в о р с и н хо

р и о н а , а м н и о ц е н т е з и к о р д о ц е н т е з . Д л я 

и с с л е д о в а н и я п о л у ч е н н о г о в х о д е п р о в е 

д е н н ы х п р о ц е д у р м а т е р и а л а и с п о л ь з у ю т с я 

л а б о р а т о р н ы е м е т о д ы и с с л е д о в а н и й ( ц и -

т о г е н е т и ч е с к и й и б и о х и м и ч е с к и й ) , п р я м о 

и л и к о с в е н н о п о д т в е р ж д а ю щ и е н а л и ч и е 

п о р о к о в у п л о д а . 

Л е ч е н и е 

П р о г н о з з д о р о в ь я и и с х о д ы в р о ж д е н 

н ы х н а р у ш е н и й в о м н о г о м з а в и с я т о т п р и 

р о д ы и с т е п е н и т я ж е с т и п о р о к а , а т а к ж е 

в о з м о ж н о с т и е г о к о р р е к ц и и . В ц е л о м п о 

к а з а н о , ч т о 2 5 % д е т е й с в р о ж д е н н ы м и п о 

р о к а м и р а з в и т и я п о г и б а ю т в р а н н е м д е т 

с к о м в о з р а с т е , у 2 5 % о с т а ю т с я с т о й к и е 

ф и з и ч е с к и е и л и у м с т в е н н ы е н а р у ш е н и я и 

т о л ь к о 5 % и м е ю т в о з м о ж н о с т ь л е ч е н и я 

в р о ж д е н н ы х н а р у ш е н и й . П р и н ц и п ы и п о д 

х о д ы к л е ч е н и ю в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й 

о п р е д е л я ю т с я т я ж е с т ь ю н а р у ш е н и я ф у н к 

ц и й п о р а ж е н н о г о о р г а н а , а т а к ж е з а в и с я т 

о т п р и с о е д и н и в ш и х с я о с л о ж н е н и й . А б с о 

л ю т н о е б о л ь ш и н с т в о в р о ж д е н н ы х п о р о 

к о в р а з в и т и я л е ч и т с я х и р у р г и ч е с к и м и м е 

т о д а м и . Д л я и с п р а в л е н и я н е к о т о р ы х п о 

р о к о в , о с о б е н н о д е ф о р м а ц и й ( в р о ж д е н 

н ы е в ы в и х б е д р а , к о с о л а п о с т ь и д р . ) , п р и 

м е н я е т с я к о н с е р в а т и в н о е и л и к о м б и н и р о 

в а н н о е л е ч е н и е . 

П р о ф и л а к т и к а 

В н а с т о я щ е е в р е м я п р о ф и л а к т и к а в р о 

ж д е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я п р е д с т а в л я е т 

с о б о й с и с т е м у м е р о п р и я т и й р а з н о г о у р о в 

н я , н а п р а в л е н н ы х н а с н и ж е н и е ч а с т о т ы 

р о ж д е н и я д е т е й с п о р о к а м и р а з в и т и я . С у 

щ е с т в у ю т т р и у р о в н я п р о ф и л а к т и к и в р о ж 

д е н н ы х а н о м а л и й : п е р в и ч н а я , в т о р и ч н а я 

и т р е т и ч н а я [ 2 7 ] . П р о ф и л а к т и ч е с к и е м е 

р о п р и я т и я п е р в и ч н о г о у р о в н я п р о в о д я т с я 

д о з а ч а т и я ( п р е к о н ц е п ц и о н н а я п р о ф и л а к 

т и к а ) и н а п р а в л е н ы н а у с т р а н е н и е п р и 

ч и н , в ы з ы в а ю щ и х п о р о к и , и л и ф а к т о р о в 

р и с к а , с п о с о б с т в у ю щ и х р а з в и т и ю п о р о 

к о в у п л о д а . К м е р о п р и я т и я м э т о г о у р о в н я 

о т н о с и т с я к о м п л е к с м е р , н а п р а в л е н н ы х 

н а з а щ и т у ч е л о в е к а о т д е й с т в и я в р е д н ы х 

ф а к т о р о в : у л у ч ш е н и е с о с т о я н и я о к р у ж а 

ю щ е й с р е д ы , п р о в е р к а н а м у т а г е н н о с т ь и 

т е р а т о г е н н о с т ь п р о д у к т о в п и т а н и я , п и щ е 

в ы х д о б а в о к , л е к а р с т в е н н ы х п р е п а р а т о в , 

о х р а н а т р у д а ж е н щ и н н а в р е д н ы х п р о и з 

в о д с т в а х и т.д. П о с л е т о г о , к а к б ы л а в ы я в -
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л е н а с в я з ь р а з в и т и я н е к о т о р ы х п о р о к о в с 

н е д о с т а т к о м ф о л и е в о й к и с л о т ы в о р г а 

н и з м е ж е н щ и н ы , б ы л о п р е д л о ж е н о у п о т 

р е б л е н и е е е в к а ч е с т в е п р о ф и л а к т и ч е с к о 

г о с р е д с т в а в с е м и ж е н щ и н а м и р е п р о д у к 

т и в н о г о в о з р а с т а за 2 м е с до з а ч а т и я и в 

т е ч е н и е 2 - 3 м е с п о с л е з а ч а т и я [ 2 8 ] . К м е 

р о п р и я т и я м п р е в е н т и в н о г о х а р а к т е р а 

п е р в и ч н о г о у р о в н я о т н о с я т с я и м а с с о в а я 

и м м у н и з а ц и я ж е н щ и н п р о т и в о к р а с н у ш -

н о й в а к ц и н о й [ 2 9 ] , к о н т р о л ь н а д р а с п р о 

с т р а н е н н ы м и х р о н и ч е с к и м и з а б о л е в а н и я 

м и у ж е н щ и н д е т о р о д н о г о в о з р а с т а , т а к и 

м и к а к с а х а р н ы й д и а б е т , э п и л е п с и я , т а к 

к а к у б е р е м е н н ы х , с т р а д а ю щ и х э т и м и з а 

б о л е в а н и я м и , п о в ы ш е н р и с к р о ж д е н и я 

р е б е н к а с п о р о к а м и р а з в и т и я . С л е д у е т от

м е т и т ь , ч т о п е р в и ч н а я п р о ф и л а к т и к а я в 

л я е т с я э к о н о м и ч е с к и н а и б о л е е э ф ф е к 

т и в н о й и з а с л у ж и в а е т д о л ж н о г о в н и м а н и я 

н а г о с у д а р с т в е н н о м у р о в н е . В т о р и ч н а я 

п р о ф и л а к т и к а н а п р а в л е н а н а в ы я в л е н и е 

п о р а ж е н н о г о п л о д а с п о с л е д у ю щ и м п р е 

р ы в а н и е м б е р е м е н н о с т и и л и п р и в о з м о ж 

н о с т и п р о в е д е н и е л е ч е н и я п л о д а ( н а п р и 

м е р , в н у т р и у т р о б н о е х и р у р г и ч е с к о е л е ч е 

н и е г и д р о ц е ф а л и и ) . 

В т о р и ч н ы й у р о в е н ь п р о ф и л а к т и к и м о 

ж е т н о с и т ь м а с с о в ы й х а р а к т е р ( н а п р и м е р , 

у л ь т р а з в у к о в о й с к р и н и н г б е р е м е н н ы х ж е н 

щ и н ) и и н д и в и д у а л ь н ы й ( м е д и к о - г е н е т и ч е 

с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е с е м е й с р и с к о м р о 

ж д е н и я б о л ь н о г о р е б е н к а ) . В с о в о к у п н о с т и 

р е а л и з а ц и я п р о ф и л а к т и ч е с к и х п р о г р а м м 

в с е х у р о в н е й д о л ж н а с п о с о б с т в о в а т ь с н и 

ж е н и ю ч а с т о т ы в р о ж д е н н ы х п о р о к о в . Э ф 

ф е к т и в н ы м и н с т р у м е н т о м к о н т р о л я и з м е 

н е н и й ч а с т о т ы в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й я в 

л я е т с я м о н и т о р и н г в р о ж д е н н ы х д е ф е к т о в , 

т о е с т ь с и с т е м а т и ч е с к и й у ч е т и р е г и с т р а 

ц и я в с е х с л у ч а е в п о р о к о в р а з в и т и я в к о н т 

р о л и р у е м о й п о п у л я ц и и , ч т о п о з в о л я е т с л е 

д и т ь з а д и н а м и к о й ч а с т о т ы п о р о к о в в ц е 

л о м , а т а к ж е о т д е л ь н ы х н о з о л о г и ч е с к и х 

ф о р м . Н е к о т о р ы м и и с с л е д о в а т е л я м и в ы 

д е л я е т с я т р е т и ч н ы й у р о в е н ь п р о ф и л а к т и 

к и , к о т о р ы й п о д р а з у м е в а е т п р о в е д е н и е 

л е ч е б н ы х и р е а б и л и т а ц и о н н ы х м е р о п р и я 

т и й , н а п р а в л е н н ы х н а у с т р а н е н и е п о с л е д 

с т в и й п о р о к а р а з в и т и я , е г о о с л о ж н е н и й . 
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ГЛАВА 7. 
Наследственные синдромы 

7 . 1 . Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , 
с о п р о в о ж д а ю щ и е с я н и з к о р о с л о с т ь ю 

Р о с т и р а з в и т и е р е б е н к а н а х о д я т с я п о д 

п о с т о я н н ы м г е н е т и ч е с к и м к о н т р о л е м как 

в а н т е н а т а л ь н о м , т а к и п о с т н а т а л ь н о м п е р и 

одах. О т к л о н е н и я в ф у н к ц и о н и р о в а н и и ге

н е т и ч е с к о й п р о г р а м м ы н е и з б е ж н о с о п р о в о 

ж д а ю т с я н а р у ш е н и я м и р о с т а и р а з в и т и я д е 

т е й . Н а и б о л е е ч а с т о г е н н ы е д е ф е к т ы п р и в о 

д я т к з а д е р ж к е р о с т а и ф и з и ч е с к о г о р а з в и 

т и я . П р о я в л е н и я о т к л о н е н и я в р а з в и т и и 

в в и д е н и з к о р о с л о е ™ о с о б е н н о з а м е т н ы 

п р и н а с л е д с т в е н н ы х с и н д р о м а х , д и а г н о с т и 

к а к о т о р ы х п р е д с т а в л я е т з н а ч и т е л ь н ы е тру

д н о с т и д л я п е д и а т р а , о с о б е н н о в тех с л у ч а 

ях, к о г д а у б о л ь н ы х , к р о м е з а д е р ж к и р о с т а 

и н и з к о р о с л о е ™ , и м е ю т с я д р у г и е п а т о л о г и 

ч е с к и е с и м п т о м ы - н а р у ш е н и я з р е н и я и л и 

с л у х а , д е ф о р м а ц и и к о н е ч н о с т е й , з а д е р ж к а 

н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я и л и в р о ж 

д е н н ы е п о р о к и в н у т р е н н и х о р г а н о в и д р . 

К л а с с н а с л е д с т в е н н ы х с и н д р о м о в , с о п р о в о 

ж д а ю щ и х с я н и з к о р о с л о с т ь ю , о б ш и р е н . 

В н а с т о я щ е м р а з д е л е п р е д с т а в л е н ы н а и б о 

л е е ч а с т о в с т р е ч а ю щ и е с я ф о р м ы , н а п р и м е 

р е к о т о р ы х и л л ю с т р и р у е т с я т а к т и к а д и а г н о 

с т и к и с и с п о л ь з о в а н и е м в е д у щ и х п р и з н а к о в 

п а т о л о г и и . Д л я б о л е е б ы с т р о й о р и е н т а ц и и 

п р и в е д е н ы д и ф ф е р е н ц и а л ь н о - д и а г н о с т и ч е 

с к и е т а б л и ц ы и и з л о ж е н ы с у щ е с т в у ю щ и е 

п о д х о д ы к т е р а п е в т и ч е с к о й к о р р е к ц и и в е р и 

ф и ц и р о в а н н ы х с и н д р о м о в , в к л и н и ч е с к о й 

к а р т и н е к о т о р ы х д о м и н и р у ю щ и м с и н д р о 

м о м я в л я е т с я н и з к и й рост. 

7 . 1 . 1 . С и н д р о м Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и 

J . R u b i n s t e i n и H.Taiby в 1 9 6 3 г. о п и с а л и 

з а б о л е в а н и е у 7 д е т е й , п р и к о т о р о м н а 

б л ю д а л о с ь с о ч е т а н и е у м с т в е н н о й о т с т а л о 

с т и , ш и р о к и х б о л ь ш и х п а л ь ц е в к и с т е й 

и с т о п и л и ц е в ы х а н о м а л и й . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а с и н д р о м а Ру

б и н ш т е й н а - Т е й б и - от 1 : 25 ООО до 

1 : 30 ООО [ 1 ] ; с р е д и б о л ь н ы х , н а х о д я щ и х с я 

в с п е ц и а л и з и р о в а н н ы х у ч р е ж д е н и я х д л я 

у м с т в е н н о о т с т а л ы х и н в а л и д о в с т а р ш е 

5 л е т , ч а с т о т а с о с т а в л я е т 1 : 3 0 0 - 1 : 5 0 0 [ 2 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и я д о н а с т о я 

щ е г о в р е м е н и т о ч н о н е у с т а н о в л е н , п р е д 

п о л а г а е т с я а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п . 

Б о л ь ш и н с т в о с л у ч а е в я в л я ю т с я с п о р а д и 

ч е с к и м и . 

Н а о с н о в а н и и р е з у л ь т а т о в г е н е т и ч е с к о 

го и с с л е д о в а н и я б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Ру

б и н ш т е й н а - Т е й б и D . L a c o m b e et a l . в 1 9 9 2 г. 

в ы д в и н у л и п р е д п о л о ж е н и е о т о м , что г е н 

д а н н о г о з а б о л е в а н и я р а с п о л о ж е н н а х р о 

м о с о м е 16 в л о к у с е 1 6 р 1 3 . 3 [ 3 ] . Д а л ь н е й 

ш и е и с с л е д о в а н и я п о з в о л и л и у с т а н о в и т ь , 

что с у б м и к р о с к о п и ч е с к и е д е л е ц и и в р е г и о 

н е 1 6 р 1 3 . 3 в ы я в л я ю т с я п р и б л и з и т е л ь н о 

у 1 3 % б о л ь н ы х с ф е н о т и п и ч е с к и м и п р о я в 

л е н и я м и с и н д р о м а Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и [ 4 ] . 

О п и с а н ы т а к ж е с п о р а д и ч е с к и е с л у ч а и с и н 

д р о м а у б о л ь н ы х с р е ц и п р о к н ы м и т р а н с л о -
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к а ц и я м и de novo t ( 2 ; 1 6 ) ( p 1 3 . 3 ; p 1 3 . 3 ) , 

t ( 7 ; 1 6 ) q 3 4 ; p 1 3 . 3 ) [ 5 - 7 ] . 

У ч а с т и п а ц и е н т о в с с и н д р о м о м Р у б и н 

ш т е й н а - Т е й б и п р и м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е -

с к о м и с с л е д о в а н и и б ы л и о б н а р у ж е н ы в г е 

т е р о з и г о т н о м с о с т о я н и и т о ч к о в ы е м у т а ц и и 

г е н а C R E B B P , л о к а л и з о в а н н о г о н а х р о м о 

с о м е 1 6 в р е г и о н е 1 6 р 1 3 . 3 . Ген C R E B B P 

к о д и р у е т я д е р н ы й б е л о к , к о т о р ы й я в л я е т с я 

к о а к т и в а т о р о м э к с п р е с с и и г е н о в [ 8 , 9 ] . 

Клинические проявления. Т и п и ч н ы е 

п р и з н а к и з а б о л е в а н и я ф о р м и р у ю т с я п о 

с т е п е н н о с р а н н е г о в о з р а с т а и п р и о б р е т а 

ют з а к о н ч е н н ы е ч е р т ы к 2 г о д а м . З а д е р ж 

к а р о с т а п р и с и н д р о м е Р у б и н ш т е й н а - Т е й 

б и в ы р а ж е н а у м е р е н н о , р о с т в з р о с л ы х 

м у ж ч и н в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в н е п р е в ы 

ш а е т 1 4 5 - 1 5 0 с м . У 2 0 - 2 5 % б о л ь н ы х м а с 

с а т е л а п р и р о ж д е н и и н е б о л е е 2 5 0 0 г . 

Н а и б о л е е х а р а к т е р н ы м к л и н и ч е с к и м 

п р и з н а к о м з а б о л е в а н и я я в л я е т с я с о ч е т а 

н и е з а д е р ж к и р о с т а , у м с т в е н н о й о т с т а л о 

с т и , с в о е о б р а з н ы х л и ц е в ы х а н о м а л и й 

и ш и р о к и х б о л ь ш и х п а л ь ц е в к и с т е й и с т о п 

( р и с . 7 . 1 . 1 , 7.1.2 н а ц в е т н о й в к л а д к е ) . 

К т и п и ч н ы м ч е р е п н о - л и ц е в ы м а н о м а л и я м 

о т н о с я т с я : б р а х и ц е ф а л и я , м и к р о ц е ф а л и я , 

в ы с т у п а ю щ и й л о б с н и з к и м р о с т о м волос, 

п р и п о д н я т ы е д у г о о б р а з н ы е б р о в и , а н т и м о н 

г о л о и д н ы й р а з р е з глаз, э п и к а н т у с , ш и р о к и е 

п е р е н о с и ц а и с п и н к а н о с а , з а г н у т ы й к н и з у 

к о н ч и к н о с а , у м е р е н н а я р е т р о г н а т и я , т о н к а я 

верхняя и «надутая» н и ж н я я г у б ы , г р и м а с а , 

н а п о м и н а ю щ а я улыбку, в ы с о к о е а р к о в и д н о е 

нёбо. Ч а с т о н а б л ю д а ю т с я т а к ж е г и п о п л а з и я 

к р ы л ь е в н о с а , р а с щ е л и н а н ё б а и в е р х н е й гу

б ы , и с к р и в л е н и е н о с о в о й п е р е г о р о д к и , ано

м а л и и р о с т а и ф о р м ы з у б о в , з у б ы н о в о р о ж 

д е н н ы х , с в е р х к о м п л е к т н ы е з у б ы , низкорас

п о л о ж е н н ы е д и с п л а с т и ч н ы е у ш н ы е р а к о в и 

н ы , д л и н н ы е р е с н и ц ы , птоз. 

А н о м а л и и б о л ь ш и х п а л ь ц е в к и с т е й 

и с т о п я в л я ю т с я с а м ы м х а р а к т е р н ы м п р и 

з н а к о м з а б о л е в а н и я и з а к л ю ч а ю т с я в р а с 

ш и р е н и и , у к о р о ч е н и и и у п л о щ е н и и д и с -

т а л ь н ы х ф а л а н г . У ч а с т и б о л ь н ы х н а б л ю 

д а е т с я р а с ш и р е н и е т о л ь к о д и с т а л ь н о й ф а 

л а н г и б о л ь ш и х п а л ь ц е в с т о п . У н е к о т о р ы х 
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п р о б а н д о в в с т р е ч а ю т с я р а с ш и р е н и е к о н 

ц е в ы х ф а л а н г и д р у г и х п а л ь ц е в , п о л и д а к 

т и л и я , ч а с т и ч н а я с и н д а к т и л и я . 

П с и х и ч е с к о е р а з в и т и е у в с е х б о л ь н ы х 

с с и н д р о м о м Р у б и н ш т е н а - Т е й б и з а д е р ж а 

но - от у м е р е н н о й до г л у б о к о й у м с т в е н н о й 

о т с т а л о с т и . Б о л ь н ы е р а н н е г о в о з р а с т а , как 

п р а в и л о , о т с т а ю т в д в и г а т е л ь н о м р а з в и т и и . 

У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Р у б и н ш т е й 

н а - Т е й б и н а б л ю д а ю т с я п о р о к и с е р д ц а 

и а н о м а л и и с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й с и с т е м ы : 

д е ф е к т ы п е р е г о р о д о к с е р д ц а , о т к р ы т ы й 

а р т е р и а л ь н ы й п р о т о к , с т е н о з л е г о ч н о й а р 

т е р и и , к о а р к т а ц и я а о р т ы , д в у с т в о р ч а т ы й 

а о р т а л ь н ы й к л а п а н , л е г о ч н а я г и п е р т е н з и я , 

м и т р а л ь н а я р е г у р г и т а ц и я , г и п о п л а з и я л е 

в ы х о т д е л о в с е р д ц а , к о л ь ц е в ы е с о с у д ы 

в с р е д о с т е н и и ; в с т р е ч а ю т с я т а к ж е с л о ж 

н ы е в р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а , в к л ю ч а ю 

щ и е д в е и б о л е е а н о м а л и й , о п и с а н ы н а р у 

ш е н и я с е р д е ч н о г о р и т м а н а ф о н е п р и е м а 

с у к ц и н и л х о л и н а ; а н о м а л и и м о ч е п о л о в о й 

с и с т е м ы : э к т о п и я и о д н о с т о р о н н я я а п л а 

з и я п о ч к и , у д в о е н и е п о ч е к , г и д р о н е ф р о з , 

с т е н о з и л и р а с ш и р е н и е м о ч е т о ч н и к о в , д и 

в е р т и к у л ы м о ч е в о г о п у з ы р я , к р и п т о р х и з м , 

г и п о с п а д и я , ш а л е в и д н а я м о ш о н к а . У д е в о 

ч е к с с и н д р о м о м Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и о п и 

с а н о п р е ж д е в р е м е н н о е п о л о в о е с о з р е в а 

н и е [ 1 0 ] . С р е д и п о р о к о в р а з в и т и я ц е н т 

р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы н а б л ю д а ю т с я 

а г е н е з и я и л и г и п о п л а з и я м о з о л и с т о г о т е 

л а . П о д а н н ы м М Р Т г о л о в н о г о м о з г а , у не

к о т о р ы х б о л ь н ы х в ы я в л я ю т с я п р и з н а к и н а 

р у ш е н и я м и е л и н и з а ц и и . Д л я б о л ь ш и н с т в а 

п р о б а н д о в х а р а к т е р н а д и ф ф у з н а я м ы ш е ч 

н а я г и п о т о н и я . У 2 0 % б о л ь н ы х о т м е ч а ю т с я 

с у д о р о г и . К б о л е е р е д к и м п о р о к а м р а з в и 

т и я о т н о с я т с я н а р у ш е н и е л о б у л я ц и и л е г 

ких, д и а ф р а г м а л ь н а я г р ы ж а , м е г а к о л о н , 

д о б а в о ч н а я с е л е з е н к а , а н о м а л и и с т р о е н и я 

г о р т а н и , к о т о р ы е м о г у т в ы з ы в а т ь э п и з о д ы 

а п н о э в о в р е м я с н а и т р у д н о с т и п р и п р о в е 

д е н и и о б щ е г о н а р к о з а . И м е ю т с я с в е д е н и я 

об о б н а р у ж е н и и у б о л ь н о г о с с и н д р о м о м 

Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и ф е о х р о м о ц и т о м ы . 

К о ж н ы е и з м е н е н и я в к л ю ч а ю т н а л и ч и е 

у н е к о т о р ы х б о л ь н ы х п я т е н ц в е т а « к о ф е 



с м о л о к о м » в с о ч е т а н и и с д е п и г м е н т и р о -

в а н н ы м и у ч а с т к а м и , к а п и л л я р н ы м и г е м а н -

г и о м а м и , п л а м е н е ю щ и м и н е в у с а м и н а л и 

ц е и в е р х н е й ч а с т и т у л о в и щ а , г и п е р т р и х о 

з о м , ф о р м и р о в а н и е м к е л о и д н ы х р у б ц о в 

п о с л е т р а в м и о п е р а т и в н ы х в м е ш а т е л ь с т в . 

У м н о г и х б о л ь н ы х в с т р е ч а ю т с я к о с т н о -

с у с т а в н ы е а н о м а л и и : д и с л о к а ц и я н а д к о л е н 

н и к а , в р о ж д е н н ы е в ы в и х и и г и п е р п о д в и ж 

н о с т ь с у с т а в о в , л о р д о з , к и ф о з , с к о л и о з , 

а н о м а л и и г р у д и н ы и р е б е р , у п л о щ е н и е 

к р ы л ь е в т а з о в ы х к о с т е й , у к о р о ч е н и е т р у б 

ч а т ы х к о с т е й , к о с о л а п о с т ь , о с т е о п о р о з и ча

с т ы е п е р е л о м ы д л и н н ы х т р у б ч а т ы х к о с т е й . 

Н е р е д к о н а б л ю д а е т с я г л а з н а я п а т о л о 

г и я : н и с т а г м , к о с о г л а з и е , с у ж е н и е с л е з н о 

го к а н а л а , в р о ж д е н н а я и ю в е н и л ь н а я глау

к о м а , к о л о б о м а р а д у ж к и , к а т а р а к т а , а т р о 

ф и я з р и т е л ь н ы х н е р в о в . 

У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х о б н а р у ж и в а ю т с я 

д о б р о к а ч е с т в е н н ы е и з л о к а ч е с т в е н н ы е 

о п у х о л и , п р и м е р н о т р е т ь я ч а с т ь к о т о р ы х 

л о к а л и з у е т с я в ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с 

т е м е . С р е д и о п у х о л е й д р у г о й л о к а л и з а ц и и 

в с т р е ч а ю т с я р а б д о м и о с а р к о м а и л е й к о з ы . 

Н а о с н о в а н и и о б с л е д о в а н и я 7 0 0 п а ц и е н 

т о в с с и н д р о м о м Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и 

R.W.Mil ler и J . H . R u b i n s t e i n п р е д п о л о ж и л и , 

что р и с к р а з в и т и я н е о п л а з и й п р и э т о м з а 

б о л е в а н и и с о с т а в л я е т 5 % и с о в п а д а е т 

с ч а с т о т о й н е о п л а з и й п р и н е й р о ф и б р о м а 

т о з е I т и п а [ 1 1 ] . 

М о г у т н а б л ю д а т ь с я « н е п о л н ы е » ф о р м ы 

с и н д р о м а Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и , п р и к о т о 

р ы х н е в ы я в л я ю т с я п о р о к и в н у т р е н н и х о р 

г а н о в и у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь [ 1 2 - 4 ] . 

Диагностика о с н о в ы в а е т с я на с о в о к у п 

н о с т и к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й . У ч а с т и 

б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и 

п р и п р о в е д е н и и м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о -

г о а н а л и з а с и с п о л ь з о в а н и е м м е т о д а ф л ю 

о р е с ц е н т н о й г и б р и д и з а ц и и in situ (F ISH) 
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в ы я в л я е т с я с у б м и к р о с к о п и ч е с к а я д е л е ц и я 

к о р о т к о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 1 6 в р е г и о н е 

1 6 р 1 3 . 3 . У п р о б а н д о в с д е л е ц и е й ч а щ е , 

ч е м у б о л ь н ы х б е з д е л е ц и и , н а б л ю д а ю т с я 

т а к и е к л и н и ч е с к и е п р и з н а к и , к а к з а д е р ж к а 

р о с т а , к о л о б о м а , п л а м е н е ю щ и е н е в у с ы , 

м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , м и к р о ц е ф а л и я , и с 

к р и в л е н и е б о л ь ш и х п а л ь ц е в к и с т е й и с т о п 

и п о л и д а к т и л и я [ 4 ] . И з м е н е н и я б и о х и м и ч е 

с к и х п о к а з а т е л е й н е х а р а к т е р н ы . Р е к о м е н 

д у е т с я п р о в о д и т ь у л ь т р а з в у к о в о е и с с л е д о 

в а н и е о р г а н о в б р ю ш н о й п о л о с т и , п о ч е к , 

с е р д ц а , а т а к ж е М Р Т и л и К Т г о л о в н о г о 

м о з г а д л я и с к л ю ч е н и я п о р о к о в в н у т р е н н и х 

о р г а н о в , ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы 

и н а л и ч и я н о в о о б р а з о в а н и й . 

Дифференциальная диагностика с и н 

д р о м а Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и п р о в о д и т с я 

с с и н д р о м а м и С э т р е - Ч о т с е н а , П ф а й ф ф е -

р а , б р а х и д а к т и л и е й т и п а D . 

К л и н и ч е с к и е п р и з н а к и о с н о в н ы х с и н д р о 

м о в , с о п р о в о ж д а ю щ и х с я н и з к о р о с л о с т ь ю 

и и м е ю щ и х д и ф ф е р е н ц и а л ь н о - д и а г н о с т и 

ч е с к о е з н а ч е н и е , п р и в е д е н ы в т а б л . 7 . 1 . 1 . 

Лечение б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Р у б и н 

ш т е й н а - Т е й б и н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й 

х а р а к т е р . П о п о к а з а н и я м п р о в о д и т с я о п е 

р а т и в н о е л е ч е н и е п о р о к о в р а з в и т и я в н у т 

р е н н и х о р г а н о в и н о в о о б р а з о в а н и й ; 

п р и о т с у т с т в и и с у д о р о г н а з н а ч а ю т с я к у р с ы 

н о о т р о п н ы х п р е п а р а т о в с ц е л ь ю у л у ч ш е 

н и я к о г н и т и в н ы х ф у н к ц и й ; п р и н а л и ч и и су

д о р о г п о к а з а н ы а н т и к о н в у л ь с а н т ы . В о п р о с 

э ф ф е к т и в н о с т и и ц е л е с о о б р а з н о с т и п р и 

м е н е н и я п р е п а р а т о в г о р м о н а р о с т а д о н а 

с т о я щ е г о в р е м е н и о с т а е т с я о т к р ы т ы м . 

Профилактика б а з и р у е т с я на м е д и к о -

г е н е т и ч е с к о м к о н с у л ь т и р о в а н и и . В о з м о ж 

н ы й р и с к п о в т о р н о г о р о ж д е н и я с и б с о в 

с э т и м з а б о л е в а н и е м о ц е н и в а е т с я к а к 

0 , 1 - 1 % [ 1 5 , 1 6 ] . Р и с к р о ж д е н и я б о л ь н о г о 

р е б е н к а у п р о б а н д а с с и н д р о м о м Р у б и н 

ш т е й н а - Т е й б и с о с т а в л я е т 5 0 % . 

7.1.2. С и н д р о м К о ф ф и н а - Л о у р и 

G . C o f f i n в 1 9 6 6 г. и B . L o w r y в 1 9 7 2 г. не

з а в и с и м о д р у г о т д р у г а о п и с а л и н е с к о л ь 

ких б о л ь н ы х с о с х о д н ы м и к л и н и ч е с к и м и 

п р о я в л е н и я м и , в к л ю ч а в ш и м и н и з к и й р о с т , 

у м с т в е н н у ю о т с т а л о с т ь , а н т и м о н г о л о и д 

н ы й р а з р е з г л а з , л у к о в и ц е о б р а з н ы й н о с 

и к о н и ч е с к и е п а л ь ц ы . В 1 9 7 5 г. S . T e m t a m y , 

п р о а н а л и з и р о в а в с о б с т в е н н ы е н а б л ю д е 

н и я и м а т е р и а л ы , о п у б л и к о в а н н ы е в л и т е 

р а т у р е , п р е д л о ж и л н а з в а т ь э т о з а б о л е в а 

н и е с и н д р о м о м К о ф ф и н а - Л о у р и . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а з а б о л е в а н и я не

и з в е с т н а . 

Гэнетические данные и патогенез. С и н 

д р о м К о ф ф и н а - Л о у р и н а с л е д у е т с я п о 

Х - с ц е п л е н н о м у д о м и н а н т н о м у т и п у с р а з 

в е р н у т ы м и к л и н и ч е с к и м и п р о я в л е н и я м и 

у м у ж ч и н и б о л е е с т е р т ы м и - у ж е н щ и н . Ген 

д а н н о г о с и н д р о м а л о к а л и з о в а н н а к о р о т к о м 

п л е ч е х р о м о с о м ы X в л о к у с е Х р 2 2 . 2 - Х р 2 2 . 1 . 

П а т о г е н е з з а б о л е в а н и я о с т а е т с я неяс

н ы м . П р и п о м о щ и м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е -

с к о г о а н а л и з а у б о л ь н ы х с с и н д р о м о м К о ф 

ф и н а - Л о у р и у д а л о с ь в ы я в и т ь д е л е ц и и , 

н о н с е н с - и м и с с е н с - м у т а ц и и в г е н е п р о т е -

и н к и н а з ы ( R S K 2 ) . Ген R S K 2 л о к а л и з у е т с я 

в р е г и о н е Х р 2 2 . 3 , в п р е д е л а х к о т о р о г о р а с 

п о л а г а е т с я г е н с и н д р о м а К о ф ф и н а - Л о у р и 

[ 1 7 ] . У с т а н о в л е н о , что б е л о к - п р о д у к т г е н а 

R S K 2 - а к т и в и р у е т с п е ц и ф и ч е с к и й б е л о к -

к о а к т и в а т о р г е н н о й э к с п р е с с и и ( C R E B ) пу

т е м е г о ф о с ф о р и л и р о в а н и я . С у щ е с т в у е т 

п р е д п о л о ж е н и е , что б е л о к C R E B в о в л е ч е н 

в п р о ц е с с р а з в и т и я к о г н и т и в н ы х ф у н к ц и й 

и м о ж е т в л и я т ь н а ф о р м и р о в а н и е у м с т в е н 

н о й о т с т а л о с т и п р и с и н д р о м е К о ф ф и 

н а - Л о у р и [ 1 8 ] . Ген R S K 2 т а к ж е в х о д и т в с е 

м е й с т в о г е н о в , у ч а с т в у ю щ и х в п р о ц е с с а х 

р е г у л я ц и и к л е т о ч н о г о ц и к л а [ 1 9 ] . 

У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м К о ф ф и н а - Л о у р и 

в ы я в л я ю т с я и з м е н е н и я в с т р у к т у р е с о е д и 

н и т е л ь н о й т к а н и : п р и м и к р о с к о п и ч е с к о м ис

с л е д о в а н и и б и о п т а т о в к о ж и у н е к о т о р ы х 

п р о б а н д о в о п р е д е л я л о с ь п о ч т и п о л н о е от

с у т с т в и е э л а с т и ч е с к и х в о л о к о н , в б и о п т а т а х 

к о с т н о й т к а н и - а н о м а л и и с т р о е н и я и не

з р е л о с т ь х о н д р о ц и т о в . Н е и с к л ю ч е н о , что 

в п а т о г е н е з е ф о р м и р о в а н и я с к е л е т н ы х а н о 

м а л и й у ч а с т в у ю т о б м е н н ы е н а р у ш е н и я 

в к о л л а г е н е и п р о т е о г л и к а н а х [ 2 0 ] . 

392 



Клинические проявления. П о л н а я к а р 

т и н а з а б о л е в а н и я о б ы ч н о н а б л ю д а е т с я 

у л и ц м у ж с к о г о п о л а . К о с н о в н ы м к л и н и ч е 

с к и м п р и з н а к а м о т н о с я т с я н и з к и й р о с т , а н 

т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з г л а з , л у к о в и ц е о б 

р а з н ы й н о с , к о н у с о в и д н ы е п а л ь ц ы , с к е л е т 

н ы е а н о м а л и и , у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь . 

Ч е р т ы л и ц а о ч е н ь с п е ц и ф и ч н ы : к в а д 

р а т н ы й л о б , в ы с т у п а ю щ и е н а д б р о в н ы е д у 

г и , ш и р о к о р а с с т а в л е н н ы е г л а з а с о п у щ е н 

н ы м и н а р у ж н ы м и у г л а м и , п е р и о р б и т а л ь -

ная п о л н о т а т к а н е й , ш и р о к а я с п и н к а н о с а , 

в ы в е р н у т ы е в п е р е д н о з д р и , м а с с и в н ы й 

п о д б о р о д о к , б о л ь ш о й р о т с т о л с т ы м и в ы 

с т у п а ю щ и м и г у б а м и и в ы в е р н у т о й н и ж н е й 

г у б о й , б о л ь ш и е о т т о п ы р е н н ы е у ш н ы е р а 

к о в и н ы . Н е р е д к о о б н а р у ж и в а ю т с я о т с у т с т 

в и е б о к о в ы х р е з ц о в , п р е ж д е в р е м е н н о е в ы 

п а д е н и е м о л о ч н ы х з у б о в . И н о г д а в с т р е ч а 

ю т с я у т о л щ е н и е у з д е ч к и , р а с щ е п л е н и е гу

б ы . У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х о п и с а н а к о м п е н 

с и р о в а н н а я г и д р о ц е ф а л и я . 

К и с т и р у к б о л ь ш и е , м я г к и е , т о л с т ы е , г и 

п е р п о д в и ж н ы е ; п а л ь ц ы к о н и ч е с к о й ф о р 

м ы , у т о л щ е н ы у о с н о в а н и я , т е р м и н а л ь н ы е 

ф а л а н г и п а л ь ц е в и н о г д а и м е ю т в и д « б а р а 

б а н н ы х п а л о ч е к » . К о ж а д р я б л а я , л е г к о с о 

б и р а е т с я в с к л а д к и , м р а м о р н а я , п и г м е н т а 

ц и я с н и ж е н а . 

Н е р е д к о н а б л ю д а ю т с я ш е й н ы й л о р д о з , 

к и ф о з в г р у д н о м о т д е л е , к и л е в и д н а я ф о р 

м а г р у д н о й к л е т к и , к о р о т к а я р а с щ е п л е н 

н а я г р у д и н а , т о р а к о л ю м б а л ь н ы й с к о л и о з , 

у к о р о ч е н и е д л и н н ы х т р у б ч а т ы х к о с т е й 

н и ж н и х к о н е ч н о с т е й , п л о с к о с т о п и е . С к е 

л е т н ы е д е ф о р м а ц и и с в о з р а с т о м м о г у т 

у с у г у б л я т ь с я . У н е к о т о р ы х п а ц и е н т о в о п и 

с а н о с у ж е н и е п о з в о н о ч н о г о к а н а л а . Б о л ь 

н ы е о т с т а ю т в р о с т е . 

В ы р а ж е н о о т с т а в а н и е в п с и х и ч е с к о м 

р а з в и т и и : к о э ф ф и ц и е н т Ю в с р е д н е м не 

п р е в ы ш а е т 5 0 б а л л о в . У н е к о т о р ы х п р о б а н 

д о в с с и н д р о м о м К о ф ф и н а - Л о у р и о п и с а н ы 

э п и з о д ы в н е з а п н ы х п а д е н и й в с л е д с т в и е 

р е з к о й п о т е р и м ы ш е ч н о г о т о н у с а в н о г а х 

в о т в е т н а н е о ж и д а н н ы е т а к т и л ь н ы е и л и 

з в у к о в ы е р а з д р а ж и т е л и ( « к а т а п л е к с и я » ) , 

к о т о р ы е о ш и б о ч н о м о г у т т р а к т о в а т ь с я к а к 

с у д о р о г и [ 2 1 , 2 2 ] . У ч а с т и б о л ь н ы х в ы я в л я 

е т с я с е н с о н е в р а л ь н а я т у г о у х о с т ь . 

У о т д е л ь н ы х б о л ь н ы х о п и с а н ы п о р о к и 

р а з в и т и я в н у т р е н н и х о р г а н о в : о д н о с т о р о н 

н и й г и д р о н е ф р о з , к и ш е ч н ы е д и в е р т и к у л ы , 

м и т р а л ь н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь , д о л е в а я э м 

ф и з е м а . М о г у т н а б л ю д а т ь с я с о с у д и с т ы е 

н а р у ш е н и я : т е л е а н г и э к т а з и и , в а р и к о з н о е 

р а с ш и р е н и е в е н . В н е к о т о р ы х с л у ч а я х в ы 

я в л я ю т с я н а р у ш е н и я з р е н и я . 

Н а о с н о в а н и и 2 0 - л е т н е г о н а б л ю д е н и я 

з а ш е с т ь ю б о л ь н ы м и с с и н д р о м о м К о ф ф и 

н а - Л о у р и A . G . W . H u n t e r с у м м и р о в а л к л и н и 

ч е с к и з н а ч и м ы е о с л о ж н е н и я , к о т о р ы е 

в с т р е ч а ю т с я п р и э т о м с и н д р о м е : п р е ж д е 

в р е м е н н а я с м е р т ь , ч а щ е о т к а р д и о в а с к у -

л я р н ы х о с л о ж н е н и й ; п р о г р е с с и р у ю щ и й к и 

ф о с к о л и о з , к о т о р ы й м о ж е т о г р а н и ч и в а т ь 

п о д в и ж н о с т ь г р у д н о й к л е т к и и в ы з ы в а т ь 

с е р д е ч н о - с о с у д и с т у ю н е д о с т а т о ч н о с т ь ; 

с т е н о з п о з в о н о ч н о г о к а н а л а , п р и в о д я щ и й 

к р а з в и т и ю р а д и к у л о м и е л о п а т и и ; к а т а п л е 

к с и я [ 2 3 ] . 

У ж е н щ и н к л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я з а 

б о л е в а н и я в ы р а ж е н ы с т е р т о . Х а р а к т е р н о 

н е г р у б о е с н и ж е н и е и н т е л л е к т а , и м е ю т с я 

с в е д е н и я о н о р м а л ь н о м п с и х и ч е с к о м р а з 

в и т и и . О п и с а н ы с л у ч а и р а з в и т и я д е п р е с 

с и в н о г о п с и х о з а . Н а и б о л е е ч а с т о в с т р е ч а 

ю т с я к о н у с о в и д н ы е и з м е н е н и я п а л ь ц е в к и 

с т е й , р е ж е о т м е ч а ю т с я в ы с т у п а ю щ и е н а д 

б р о в н ы е д у г и , у т о л щ е н и е н о с о в о й п е р е г о 

р о д к и , т о л с т ы е в ы в е р н у т ы е г у б ы . 

Диагностика. Д и а г н о з у с т а н а в л и в а е т с я 

н а о с н о в а н и и к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й 

и д а н н ы х а н а л и з а р о д о с л о в н о й . В о з м о ж н о 

п р о в е д е н и е Д Н К - д и а г н о с т и к и в в ы с о к о 

с п е ц и а л и з и р о в а н н ы х и х о р о ш о о с н а щ е н 

н ы х л а б о р а т о р и я х . 

П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

о т м е ч а ю т с я о т с т а в а н и е к о с т н о г о в о з р а с т а 

о т п а с п о р т н о г о , с у ж е н и е м е ж п о з в о н о ч н ы х 

д и с к о в , у т о л щ е н и е к о с т е й л и ц е в о г о ч е р е 

п а , у к о р о ч е н и е к о н ц е в ы х ф а л а н г п а л ь ц е в , 

у к о р о ч е н и е д л и н н ы х т р у б ч а т ы х к о с т е й 

н и ж н и х к о н е ч н о с т е й , coxa valga. 

Дифференциальный диагноз с и н д р о 

м а К о ф ф и н а - Л о у р и п р о в о д я т с с и н д р о м о м 
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К о ф ф и н а - С и р и с а , Б е р ь е с о н а - Ф о р с м а -

н а - Л е м а н а . 

Лечение н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а 

к т е р . П р и м е н я ю т к у р с ы н о о т р о п н ы х п р е п а 

р а т о в д л я у л у ч ш е н и я п с и х и ч е с к о г о р а з в и 

т и я б о л ь н ы х , п р о в о д и т с я о р т о п е д и ч е с к а я 

к о р р е к ц и я н а р у ш е н и й о с а н к и . 

Профилактика о с н о в а н а на д а н н ы х м е 

д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я , и с 

х о д я и з Х - с ц е п л е н н о г о д о м и н а н т н о г о т и п а 

н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и я . О с о б о е в н и 

м а н и е с л е д у е т у д е л я т ь о б с л е д о в а н и ю ж е н 

щ и н - в о з м о ж н ы х н о с и т е л ь н и ц п а т о л о г и 

ч е с к о г о г е н а , у к о т о р ы х н а б л ю д а ю т с я м и 

н и м а л ь н ы е к л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я . 

7.1.3. С и н д р о м В и л ь я м с а 

С и н д р о м В и л ь я м с а - н а с л е д с т в е н н о е 

з а б о л е в а н и е , п р и п о л н о й ф о р м е к о т о р о г о 

н а б л ю д а ю т с я н а д к л а п а н н ы й с т е н о з а о р т ы , 

м н о ж е с т в е н н ы е с т е н о з ы в е т в е й л е г о ч н о й 

а р т е р и и , « л и ц о э л ь ф а » , з а д е р ж к а п с и х и ч е 

с к о г о и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я , а н о м а л и и 

з у б о в и г и п е р к а л ь ц и е м и я . 

С и н д р о м о п и с а н в 1961 г. J .Wi l l iams и, 

н е з а в и с и м о от н е г о , A . J . B e u r e n в 1 9 6 2 г. 

Ч а с т о т а э т о г о з а б о л е в а н и я в п о п у л я ц и и 

с о с т а в л я е т 1 : 10 0 0 0 - 1 : 20 0 0 0 ж и в о р о ж 

д е н н ы х д е т е й [ 2 4 ] . 

Генетические данные и патогенез. 

С и н д р о м н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н о м у т и п у . Б о л ь ш и н с т в о с л у ч а е в я в л я 

ю т с я с п о р а д и ч е с к и м и . И з в е с т н ы с л у ч а и 

п е р е д а ч и з а б о л е в а н и я о т о д н о г о и з р о д и 

т е л е й д е т я м , п р и ч е м д и а г н о з у р о д и т е л е й 

б ы л у с т а н о в л е н п о с л е в ы я в л е н и я с и н д р о 

м а В и л ь я м с а у б о л ь н о г о р е б е н к а [ 2 5 ] . 

З а б о л е в а н и е в 9 0 - 9 5 % с л у ч а е в в ы з ы в а 

е т с я д е л е ц и е й д л и н н о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 

7 в р е г и о н е 7 q 1 1 . 2 3 [ 2 6 ] . Д а н н ы й р е г и о н 

в к л ю ч а е т , п о к р а й н е й м е р е , с е м н а д ц а т ь 

г е н о в , н а и б о л е е и з у ч е н н ы м и и з к о т о р ы х 

в н а с т о я щ е е в р е м я я в л я ю т с я г е н э л а с т и н а , 

г е н ы иМ-киназы-l, R F C 2 и C Y L N 2 . 

М у т а ц и и в г е н е э л а с т и н а т е с н о с в я з а н ы 

с н а л и ч и е м н а д к л а п а н н о г о с т е н о з а а о р т ы 

[27] . М и к р о с к о п и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е кож

н ы х б и о п т а т о в у б о л ь н ы х с с и н д р о м о м 

В и л ь я м с а , у к о т о р ы х с п о м о щ ь ю FISH-ана-

л и з а б ы л и в ы я в л е н ы д е л е ц и и в р е г и о н е 

7 q 1 1 . 2 3 , п о к а з а л о д е з о р г а н и з а ц и ю п р е э л а -

с т и н о в ы х и з р е л ы х э л а с т и н о в ы х в о л о к о н 

д е р м ы [28] . П р е д п о л а г а ю т , что г е м и з и г о т -

н о е с о с т о я н и е г е н а L IM-киназы-! я в л я е т с я 

п р и ч и н о й н а р у ш е н и я з р и т е л ь н о - п р о с т р а н 

с т в е н н о й к о н с т р у к т и в н о й д е я т е л ь н о с т и п р и 

э т о м з а б о л е в а н и и [ 2 7 ] . Г а п л о н е д о с т а т о ч -

н о с т ь г е н а R F C 2 и д е л е ц и я R F C 2 м о г у т п р и 

в е с т и к н а р у ш е н и ю р е п л и к а ц и и Д Н К и з а 

д е р ж к е р о с т а и р а з в и т и я б о л ь н ы х [29] . Н е в 

р о л о г и ч е с к и е п р о я в л е н и я п р и с и н д р о м е 

В и л ь я м с а , п о - в и д и м о м у , м о г у т б ы т ь с л е д с т 

в и е м г а п л о н е д о с т а т о ч н о с т и C Y L N 2 - е щ е 

о д н о г о г е н а , л о к а л и з о в а н н о г о в к р и т и ч е 

с к о м р е г и о н е э т о г о з а б о л е в а н и я [30] . 

У б о л ь н ы х с ф е н о т и п и ч е с к и м и п р о я в л е 

н и я м и с и н д р о м а В и л ь я м с а о п и с а н ы т а к ж е 

д у п л и к а ц и и и д е л е ц и и в р е г и о н е 1 5 q 1 1 -

q 1 2 , т е р м и н а л ь н а я д е л е ц и я д л и н н о г о п л е 

ч а х р о м о с о м ы 4 , и н т е р с т и ц и а л ь н а я д е л е 

ц и я д л и н н о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 6 и н е к о т о 

р ы е д р у г и е х р о м о с о м н ы е а н о м а л и и [ 3 1 ] . 

П р и а у т о п с и и у б о л ь н ы х с с и н д р о м о м 

В и л ь я м с а б ы л о о б н а р у ж е н о у к о р о ч е н и е 

д о р с а л ь н о й ч а с т и ц е н т р а л ь н о й б о р о з д ы 

в о б о и х п о л у ш а р и я х м о з г а , а т а к ж е у м е н ь 

ш е н и е р а з м е р о в м о з о л и с т о г о т е л а и б о л ь 

ш и х п о л у ш а р и й в с а г и т т а л ь н о й п р о е к ц и и . 

П о л у ч е н н ы е д а н н ы е у к а з ы в а ю т н а н а р у ш е 

н и е п р о ц е с с о в в н у т р и у т р о б н о г о ф о р м и р о 

в а н и я г о л о в н о г о м о з г а , ч т о в д а л ь н е й ш е м 

в е д е т к р а з в и т и ю х а р а к т е р н ы х и з м е н е н и й 

п о в е д е н и я и н а р у ш е н и ю к о г н и т и в н ы х 

ф у н к ц и й [ 3 2 , 3 3 ] . 

П а т о г е н е з г и п е р к а л ь ц и е м и и п р и с и н 

д р о м е В и л ь я м с а д о н а с т о я щ е г о в р е м е н и 

о с т а е т с я н е в ы я с н е н н ы м . 

Клинические проявления. У б о л ь н ы х 

н а б л ю д а е т с я о ч е н ь х а р а к т е р н ы й к о м п л е к с 

л и ц е в ы х м и к р о а н о м а л и й , т а к н а з ы в а е м о е 

« л и ц о э л ь ф а » ( р и с . 7.1.3 н а ц в е т н о й в к л а д 

ке): э п и к а н т у с , п р и п у х л о с т ь век; к о р о т к и й 

н о с с в ы в е р н у т ы м и в п е р е д н о з д р я м и ; ш и 

р о к а я в е р х н я я ч е л ю с т ь , м а л е н ь к а я н и ж н я я 

ч е л ю с т ь и п о л н ы е о п у щ е н н ы е в н и з щ е к и ; 
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б о л ь ш о й р о т , п о л н ы е г у б ы , о с о б е н н о н и ж 

няя; д л и н н ы й ф и л ь т р ; о т т о п ы р е н н ы е у ш 

н ы е р а к о в и н ы . Т и п и ч н ы е ч е р т ы л и ц а ф о р 

м и р у ю т с я к ч е т ы р е м г о д а м [ 1 ] . Ч а с т о о т м е 

ч а ю т с я а н о м а л и и с т р о е н и я з у б о в : ч а с т и ч 

ная а д е н т и я , н е п р а в и л ь н о е и х п р о р е з ы в а 

н и е , м н о ж е с т в е н н ы й к а р и е с , у д л и н е н н ы е 

з у б ы . П р и б л и з и т е л ь н о у п о л о в и н ы б о л ь н ы х 

в с т р е ч а ю т с я з в е з д ч а т ы й р и с у н о к р а д у ж к и 

и к о с о г л а з и е ; р е ж е н а б л ю д а ю т с я г о л у б о в а 

т ы е с к л е р ы и и з в и т о с т ь с о с у д о в с е т ч а т к и ; 

в е д и н и ч н ы х с л у ч а я х о п и с а н а к а т а р а к т а . 

З а д е р ж к а в н у т р и у т р о б н о г о р а з в и т и я от

м е ч а е т с я п р и м е р н о у п о л о в и н ы б о л ь н ы х , 

ч а щ е у д е в о ч е к ; с р е д н я я м а с с а т е л а с о с т а 

в л я е т 2 7 0 0 г. Н а и б о л е е в ы р а ж е н н а я з а 

д е р ж к а р о с т а н а б л ю д а е т с я в т е ч е н и е п е р 

в ы х д в у х л е т ж и з н и . Д о н а с т у п л е н и я п о л о 

в о г о с о з р е в а н и я о т с т а в а н и е в р о с т е с о о т 

в е т с т в у е т т р е т ь е м у п е р ц е н т и л ю . П у б е р т а т 

н ы й с к а ч о к в р о с т е д о н о р м а л ь н ы х в о з р а с 

т н ы х з н а ч е н и й н а б л ю д а е т с я у д е в о ч е к 

в 10 л е т , а у м а л ь ч и к о в - в 13 л е т , что на 

1-2 г о д а р а н ь ш е , ч е м в н о р м е . М е н а р х е 

у н е к о т о р ы х д е в о ч е к т а к ж е н а с т у п а е т н е 

с к о л ь к о р а н ь ш е , ч е м в н о р м е . С р е д н и й 

р о с т у в з р о с л ы х м у ж ч и н д о с т и г а е т 

1 6 8 , 2 0 ± 6 , 9 0 с м , а у ж е н щ и н - 1 5 3 , 9 0 ± 

± 6 , 9 0 с м [ 3 4 ] . 

П с и х и ч е с к о е р а з в и т и е о б ы ч н о з а д е р ж а 

но: у р о в е н ь Ю у б о л ь н ы х к о л е б л е т с я в п р е 

д е л а х о т 2 0 д о 106 б а л л о в ( в с р е д н е м - 5 8 ) . 

С п е ц и ф и ч е с к и й к о г н и т и в н ы й д е ф е к т з а 

к л ю ч а е т с я в н а р у ш е н и и з р и т е л ь н о - м о т о р 

н о й и н т е г р а ц и и , ц е л е н а п р а в л е н н о й д е я 

т е л ь н о с т и и в с н и ж е н и и с п о с о б н о с т и к а б 

с т р а к т н о м у и л о г и ч е с к о м у м ы ш л е н и ю . Х а 

р а к т е р е н д е ф и ц и т в н и м а н и я . В е р б а л ь н ы е 

с п о с о б н о с т и р а з в и т ы л у ч ш е з р и т е л ь н ы х 

и м о т о р н ы х в о з м о ж н о с т е й ; и с к л ю ч е н и е с о 

с т а в л я ю т л и ш ь б о л ь н ы е с г л у б о к и м о т с т а 

в а н и е м п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я . Р е ч е в о е 

р а з в и т и е у п р о б а н д о в с с и н д р о м о м В и л ь -

я м с а о т н о с и т е л ь н о и з б ы т о ч н о е , в м е с т е 

с т е м , и х р е ч ь п р е д с т а в л я е т н а б о р г о т о в ы х 

ш т а м п о в . В ц е л о м б о л ь н ы х м о ж н о о х а р а к 

т е р и з о в а т ь , как п р и в е т л и в ы х , н е о б ы ч а й н о 

о б щ и т е л ь н ы х и б о л т л и в ы х . И з - з а л и ч н о с т 

н ы х о с о б е н н о с т е й и к о м м у н и к а б е л ь н о с т и 

у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь у н и х ч а с т о н е д о 

о ц е н и в а е т с я . С в о е о б р а з н ы е о с о б е н н о с т и 

п с и х и к и , х а р а к т е р н ы е д л я д е т е й с с и н д р о 

м о м В и л ь я м с а , с о х р а н я ю т с я и у в з р о с л ы х 

б о л ь н ы х и м о г у т с л у ж и т ь о д н и м и з д и а г н о 

с т и ч е с к и х к р и т е р и е в з а б о л е в а н и я . 

О д н и м и з п о с т о я н н ы х п р и з н а к о в с и н д р о 

м а В и л ь я м с а я в л я е т с я н а л и ч и е п о р о к о в 

с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й с и с т е м ы . У 3 5 % б о л ь 

н ы х о б н а р у ж и в а ю т н а д к л а п а н н ы й с т е н о з 

а о р т ы ; н е с к о л ь к о р е ж е в ы я в л я е т с я с т е н о з 

в е т в е й л е г о ч н о й а р т е р и и [ 3 5 , 3 6 ] . В с т р е ч а 

ю т с я т а к ж е п р о л а п с м и т р а л ь н о г о к л а п а н а , 

д в у с т в о р ч а т ы й а о р т а л ь н ы й к л а п а н , к л а 

п а н н ы й с т е н о з а о р т ы , к о а р к т а ц и я и г и п о 

п л а з и я а о р т ы , г и п о п л а з и я л е г о ч н ы х а р т е 

р и й , п о д к л а п а н н ы й а о р т а л ь н ы й с т е н о з 

и г и п е р т р о ф и я п р а в о г о ж е л у д о ч к а . Т я ж е с т ь 

с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й п а т о л о г и и б о л е е в ы 

р а ж е н а у л и ц м у ж с к о г о п о л а . С и с т е м н а я 

а р т е р и а л ь н а я г и п е р т е н з и я п р и п р о в е д е н и и 

с у т о ч н о г о м о н и т о р и н г а а р т е р и а л ь н о г о д а в 

л е н и я о б н а р у ж е н а у 4 6 % д е т е й [ 3 7 ] . И м е ю т 

с я д а н н ы е , с в и д е т е л ь с т в у ю щ и е о с у щ е с т 

в о в а н и и з а в и с и м о с т и м е ж д у и н ф а н т и л ь н о й 

г и п е р к а л ь ц и е м и е й и п о с л е д у ю щ и м р а з в и 

т и е м с и с т е м н о й а р т е р и а л ь н о й г и п е р т е н з и и 

у д е т е й с с и н д р о м о м В и л ь я м с а [ 3 7 ] . 

П р и п р о в е д е н и и а о р т о г р а ф и и у з н а ч и 

т е л ь н о г о к о л и ч е с т в а п а ц и е н т о в с с и с т е м 

н о й а р т е р и а л ь н о й г и п е р т е н з и е й б ы л о в ы 

я в л е н о с е г м е н т а р н о е с т е н о з и р о в а н и е 

г р у д н о й и б р ю ш н о й ч а с т е й а о р т ы . В о з м о ж 

но, ч т о г и п е р т о н и я , н а б л ю д а ю щ а я с я п р и 

э т о м з а б о л е в а н и и , я в л я е т с я н а ч а л ь н ы м 

п р о я в л е н и е м г е н е р а л и з о в а н н о й а р т е р и о -

п а т и и [ 3 8 ] . И з в е с т н ы с л у ч а и с т е н о з а л е в о й 

к о р о н а р н о й а р т е р и и , п р и в е д ш е г о к в н е 

з а п н о й с м е р т и о т и ш е м и и м и о к а р д а , н а 

ф о н е к а т е т е р и з а ц и и с е р д ц а у н е с к о л ь к и х 

б о л ь н ы х [ 3 9 ] . И м е ю т с я с в е д е н и я о с у ж е н и и 

п о ч е ч н ы х а р т е р и й . У о т д е л ь н ы х п р о б а н д о в 

б ы л о п и с а н с т е н о з ц е р е б р а л ь н ы х а р т е р и й 

с р а з в и т и е м и ш е м и ч е с к о г о и н с у л ь т а и и с 

х о д о м в г е м и п а р е з [ 4 0 ] . 

П р и с и н д р о м е В и л ь я м с а н е р е д к о о т м е 

ч а ю т с я с к е л е т н ы е н а р у ш е н и я : н а и б о л е е 
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ч а с т о в с т р е ч а ю т с я о г р а н и ч е н и е с у п и н а ц и и 

в л о к т е в о м с у с т а в е , р а д и о у л ь н а р н ы й с и н о 

с т о з , к и ф о с к о л и о з . О п и с а н ы о г р а н и ч е н и е 

п о д в и ж н о с т и в д р у г и х к р у п н ы х с у с т а в а х , 

р а з б о л т а н н о с т ь м е л к и х с у с т а в о в , genu val

gum, п л о с к о с т о п и е . 

У б о л ь н ы х ч а с т о н а б л ю д а е т с я г р у б ы й 

и л и х р и п л ы й г о л о с . У о т д е л ь н ы х п р о б а н 

д о в о п и с а н о р а з в и т и е д в у с т о р о н н е г о п а р а 

л и ч а г о л о с о в ы х с в я з о к , что п о т р е б о в а л о 

п р о в е д е н и я т р а х е о с т о м и и . Д и с ф у н к ц и я г о 

л о с о в ы х с в я з о к , в е р о я т н о , о б у с л о в л е н а 

н а р у ш е н и е м с т р о е н и я э л а с т и н а [ 4 1 ] . П р а к 

т и ч е с к и у в с е х б о л ь н ы х о т м е ч а ю т с я д и ф 

ф у з н а я м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я и п о в ы ш е н 

н а я у т о м л я е м о с т ь н а ф о н е ф и з и ч е с к и х н а 

г р у з о к . 

И н о г д а п р и э т о м з а б о л е в а н и и о б н а р у 

ж и в а ю т с я н е ф р о к а л ь ц и н о з , в ы р а ж е н н а я 

а с и м м е т р и я р а з м е р о в п о ч е к , у м е н ь ш е н и е 

и х о б ъ е м а , е д и н с т в е н н а я п о ч к а , т а з о в а я 

п о ч к а . С т е н о з у р е т р ы , д и в е р т и к у л ы м о ч е 

в о г о п у з ы р я и п у з ы р н о - м о ч е т о ч н и к о в ы й 

р е ф л ю к с м о г у т б ы т ь п р и ч и н о й п о в т о р н ы х 

и н ф е к ц и й м о ч е в ы в о д я щ и х п у т е й . У н е к о 

т о р ы х б о л ь н ы х о п и с а н ы п а х о в ы е г р ы ж и . 

В с т р е ч а ю т с я ж а л о б ы , х а р а к т е р н ы е д л я п а 

т о л о г и и с о с т о р о н ы ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о 

т р а к т а : н а р у ш е н и е а п п е т и т а , с к л о н н о с т ь 

к з а п о р у . П о д а н н ы м и м м у н о л о г и ч е с к о г о 

и с с л е д о в а н и я и б и о п с и и с л и з и с т о й о б о 

л о ч к и д в е н а д ц а т и п е р с т н о й к и ш к и у д е т е й 

с с и н д р о м о м В и л ь я м с а , ц е л и а к и я в ы я в л я 

е т с я в 17 р а з ч а щ е , ч е м в п о п у л я ц и и [ 4 2 ] . 

О п и с а н ы д и в е р т и к у л ы к и ш е ч н и к а . 

С в о з р а с т о м н а б л ю д а е т с я т е н д е н ц и я 

к н а р а с т а н и ю т я ж е с т и к л и н и ч е с к и х п р о я в 

л е н и й з а б о л е в а н и я . У д е т е й с т а р ш е г о в о з 

р а с т а р а з в и в а ю т с я п р о г р е с с и р у ю щ и е о г 

р а н и ч е н и я д в и ж е н и й в с у с т а в а х , у в е л и ч и 

в а ю т с я н а р у ш е н и я о с а н к и . А р т е р и а л ь н а я 

г и п е р т е н з и я з а р е г и с т р и р о в а н а у 5 5 % 

в з р о с л ы х б о л ь н ы х [ 3 6 ] . Г и п е р к а л ь ц и е м и я 

и н о г д а о б н а р у ж и в а е т с я и у в з р о с л ы х . 

Диагностика с и н д р о м а В и л ь я м с а п р и 

н а л и ч и и т и п и ч н ы х к л и н и ч е с к и х п р о я в л е 

н и й о б ы ч н о н е п р е д с т а в л я е т т р у д н о с т и . 

Д л я в ы я в л е н и я с у б м и к р о с к о п и ч е с к о й д е 

л е ц и и в р е г и о н е 7 q 1 1 . 2 3 , п о д т в е р ж д а ю 

щ е й к л и н и ч е с к и й д и а г н о з , у б о л ь н о г о р е 

б е н к а и е г о р о д и т е л е й п р о в о д и т с я м о л е к у -

л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е 

с п р и м е н е н и е м ф л ю о р е с ц е н т н о й г и б р и д и 

з а ц и и in situ ( F I S H - м е т о д ) . 

П р и л а б о р а т о р н о м и с с л е д о в а н и и ч а с т о 

в ы я в л я е т с я г и п е р к а л ь ц и е м и я и г и п е р х о л е -

с т е р и н е м и я . Г и п е р к а л ь ц и е м и я н а и б о л е е 

х а р а к т е р н а д л я д е т е й в в о з р а с т е от 6 до 

18 м е с и м о ж е т б ы т ь п р и ч и н о й р а з в и т и я 

п о ч е ч н о й н е д о с т а т о ч н о с т и . П о в ы ш е н и е с о 

д е р ж а н и я к а л ь ц и я и х о л е с т е р и н а в к р о в и 

н е я в л я е т с я п о с т о я н н ы м п р и з н а к о м . 

П о к а з а н о п р о в е д е н и е у л ь т р а з в у к о в о г о 

и с с л е д о в а н и я с е р д ц а , п о ч е к с ц е л ь ю в ы я в 

л е н и я в р о ж д е н н ы х п о р о к о в и а н о м а л и й . 

Н е о б х о д и м о о с у щ е с т в л я т ь к о н т р о л ь з а а р 

т е р и а л ь н ы м д а в л е н и е м , о с о б е н н о у б о л ь 

н ы х с т а р ш е г о в о з р а с т а . П р и п о в т о р н ы х и н 

ф е к ц и я х м о ч е в ы в о д я щ и х п у т е й п о к а з а н о 

п р о в е д е н и е р е н т г е н о у р о л о г и ч е с к о г о и с 

с л е д о в а н и я . 

П р и М Р Т - и с с л е д о в а н и и г о л о в н о г о м о з г а 

у б о л ь н ы х с с и н д р о м о м В и л ь я м с а м о ж е т 

н а б л ю д а т ь с я у м е н ь ш е н и е р а з м е р о в м о з о 

л и с т о г о т е л а и б о л ь ш и х п о л у ш а р и й в с а 

г и т т а л ь н о й п р о е к ц и и . 

Дифференциальная диагностика. 

п р о в о д и т с я с и д и о п а т и ч е с к о й и н ф а н т и л ь 

н о й г и п е р к а л ь ц и е м и е й б е з л и ц е в ы х и с е р 

д е ч н о - с о с у д и с т ы х а н о м а л и й , а т а к ж е 

с и з о л и р о в а н н ы м н а д к л а п а н н ы м а о р т а л ь 

н ы м с т е н о з о м . 

Лечение н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а 

к т е р . П р и н е о б х о д и м о с т и п р о в о д и т с я о п е 

р а т и в н а я к о р р е к ц и я в р о ж д е н н ы х п о р о к о в 

с е р д ц а . Н а з н а ч а ю т с я к у р с ы н о о т р о п н ы х 

п р е п а р а т о в д л я у л у ч ш е н и я п с и х и ч е с к о г о 

р а з в и т и я , п р и н а л и ч и и а р т е р и а л ь н о й г и 

п е р т е н з и и п о к а з а н а е е к о р р е к ц и я . П р и в ы 

я в л е н и и ц е л и а к и и н а з н а ч а е т с я а г л ю т е н о -

в а я д и е т а . Н е о б х о д и м о о т м е т и т ь , ч т о б о л ь 

ш и н с т в о б о л ь н ы х с с и н д р о м о м В и л ь я м с а 

д о с т и г а ю т х о р о ш е г о у р о в н я н а в ы к о в с а м о 

о б с л у ж и в а н и я . 

Профилактика. В с л у ч а е у н а с л е д о в а н 

н о й о т о д н о г о и з р о д и т е л е й с у б м и к р о с к о -
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п и ч е с к о й д е л е ц и и 7 q 1 1 . 2 3 с ц е л ь ю п р о ф и 

л а к т и к и п о в т о р н о г о р о ж д е н и я с и б с о в 

с с и н д р о м о м В и л ь я м с а п р о в о д и т с я м о л е -

к у л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е 

к л е т о к п л о д а , в з я т ы х и з а м н и о т и ч е с к о й 

ж и д к о с т и и б и о п т а т а в о р с и н х о р и о н а . 

7 . 1 . 4 . С и н д р о м С и л ь в е р а - Р а с с е л а 

( с и н д р о м Р а с с е л а - С и л ь в е р а ) 

Д л я с и н д р о м а С и л ь в е р а - Р а с с е л а х а р а 

к т е р н ы з а д е р ж к а р о с т а с р о ж д е н и я , а с и м 

м е т р и я с к е л е т а , и с к р и в л е н и е V п а л ь ц е в , 

с п е ц и ф и ч е с к и е ч е р е п н о - л и ц е в ы е м и к р о 

а н о м а л и и ( р и с . 7.1.4 н а ц в е т н о й в к л а д к е ) . 

З а б о л е в а н и е б ы л о о п и с а н о Н . S i l v e r 

в 1 9 5 3 г. и A. R u s s e l в 1 9 5 4 г. 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а с и н д р о м а -

1 : 30 ООО н о в о р о ж д е н н ы х [ 4 2 ] . 

Гэнетические данные и патогенез. 

Б о л ь ш и н с т в о о п и с а н н ы х с л у ч а е в с и н д р о 

м а С и л ь в е р а - Р а с с е л а я в л я ю т с я с п о р а д и 

ч е с к и м и . 

П р и п о м о щ и с о в р е м е н н ы х м е т о д о в Д Н К -

д и а г н о с т и к и у д а л о с ь у с т а н о в и т ь , что п р и 

б л и з и т е л ь н о 1 0 % с л у ч а е в с и н д р о м а С и л ь 

в е р а - Р а с с е л а с в я з а н о с г е н о м н ы м и м п р и н -

т и н г о м : м а т е р и н с к о й у н и п а р е н т а л ь н о й д и -

с о м и е й х р о м о с о м ы 7 [ 4 4 , 4 5 ] . Ген п р е д п о л о 

ж и т е л ь н о л о к а л и з о в а н н а к о р о т к о м п л е ч е 

х р о м о с о м ы 7 в л о к у с е 7 р 1 1 . 2 . 

В ряде с л у ч а е в не и с к л ю ч е н т а к ж е и ауто-

с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п н а с л е д о в а н и я [46]. 

К л и н и ч е с к а я к а р т и н а с и н д р о м а С и л ь 

в е р а - Р а с с е л а б ы л а о п и с а н а т а к ж е у д в о 

и х д е т е й с д р у г и м и х р о м о с о м н ы м и а н о 

м а л и я м и : у д е в о ч к и с т р а н с л о к а ц и е й 

t ( 1 7 ; 2 0 ) ( q 2 5 ; q 1 3 ) [ 4 7 ] и у м а л ь ч и к а 

с t(1 ; 1 7 ) ( q 3 1 ;q25) [ 4 8 ] . И м е е т с я о п и с а н и е 

р е ц и п р о к н о й с б а л а н с и р о в а н н о й у н а с л е д о 

в а н н о й о т м а т е р и т р а н с л о к а ц и и 

t ( 7 ; 1 6 ) ( q 2 1 ; q 2 4 ) в с о ч е т а н и и с м а т е р и н с к о й 

г е т е р о д и с о м и е й х р о м о с о м ы 7 у о д н о г о 

б о л ь н о г о [ 4 9 ] . 

Клинические проявления. Д и а г н о с т и 

ч е с к и е к р и т е р и и с и н д р о м а С и л ь в е р а - Р а с 

с е л а б ы л и п р е д л о ж е н ы в 1 9 9 9 г . S . M . Pr ice 

et a l . : 

• н и з к а я м а с с а т е л а п р и р о ж д е н и и , 

м е н ь ш а я и л и р а в н а я д в у м с т а н д а р т н ы м от

к л о н е н и я м о т с р е д н и х п о к а з а т е л е й ; 

• н и з к и е т е м п ы р о с т а в п о с т н а т а л ь н о м 

п е р и о д е , м е н ь ш и е и л и р а в н ы е д в у м с т а н 

д а р т н ы м о т к л о н е н и я м о т с р е д н е в о з р а с т 

н ы х п о к а з а т е л е й ; 

• в и з у а л ь н о е п р е о б л а д а н и е р а з м е р о в 

м о з г о в о й ч а с т и ч е р е п а над л и ц е в о й , что с о 

з д а е т в п е ч а т л е н и е « п с е в д о г и д р о ц е ф а л и и » ; 

• к л а с с и ч е с к и й ф е н о т и п л и ц а , в к л ю ч а 

ю щ и й т р е у г о л ь н о е л и ц о , м а л е н ь к и й р о т , 

у з к и е г у б ы с о п у щ е н н ы м и у г о л к а м и ; 

• а с и м м е т р и я с к е л е т а [ 5 0 ] . 

О д н а к о , е с л и п р и м е н я т ь с т р о г и е к р и т е 

р и и д л я д и а г н о с т и к и , н е к о т о р ы е с л у ч а и 

э т о г о з а б о л е в а н и я м о г у т о с т а т ь с я н е р а с 

п о з н а н н ы м и . А н а л и з л и т е р а т у р н ы х д а н 

н ы х , п о с в я щ е н н ы х о п и с а н и ю б о л ь н ы х 

с с и н д р о м о м С и л ь в е р а - Р а с с е л а , п о з в о л я 

е т в ы д е л и т ь п р и з н а к и , н а и б о л е е т и п и ч н ы е 

д л я э т о г о з а б о л е в а н и я и в с т р е ч а ю щ и е с я 

н е ч а с т о ( т а б л . 7 . 1 . 2 ) . 

З а д е р ж к а ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я у б о л ь 

н ы х с с и н д р о м о м С и л ь в е р а - Р а с с е л а п р о 

я в л я е т с я п р е н а т а л ь н о . Д е т и р о ж д а ю т с я 

с п р и з н а к а м и в н у т р и у т р о б н о й г и п о т р о ф и и , 

с р е д н и е п о к а з а т е л и м а с с ы у д о н о ш е н н ы х 

н о в о р о ж д е н н ы х с о с т а в л я е т 1 2 0 0 - 2 5 0 0 г . 

О к р у ж н о с т ь г о л о в ы с о о т в е т с т в у е т в о з р а с 

т у , н о г о л о в а в ы г л я д и т д и с п р о п о р ц и о н а л ь 

н о б о л ь ш о й п о о т н о ш е н и ю к р о с т у . В ы с т у 

п а ю щ и е л о б н ы е б у г р ы , м а л е н ь к а я л и ц е в а я 

ч а с т ь ч е р е п а , з а о с т р е н н ы й п о д б о р о д о к 

и у м е н ь ш е н н а я в р а з м е р а х н и ж н я я че

л ю с т ь с о з д а ю т т р е у г о л ь н у ю ф о р м у л и ц а . 

В д а л ь н е й ш е м с о х р а н я ю т с я о т с т а в а н и е 

в р о с т е и д е ф и ц и т м а с с ы т е л а . С р е д н и й 

р о с т у в з р о с л ы х м у ж ч и н д о с т и г а е т 153,5 с м , 

у ж е н щ и н - 1 4 7 см [ 5 1 ] . 

Н а п е р в о м г о д у ж и з н и ч а с т о о т м е ч а ю т 

с я п о т л и в о с т ь , б л е д н о с т ь , о т с у т с т в и е а п п е 

т и т а , з а т р у д н е н и я п р и г л о т а н и и . Ж а л о б ы 

с о с т о р о н ы ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а 

м о г у т с о х р а н я т ь с я в б о л е е с т а р ш е м в о з 

р а с т е , п р и о б с л е д о в а н и и у д е т е й н е р е д к о 

в ы я в л я ю т с я г а с т р о и н т е с т и н а л ь н а я р е ф -

л к ж с н а я б о л е з н ь , э з о ф а г и т [ 5 2 ] . 
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А с и м м е т р и я с к е л е т а ф о р м и р у е т с я п о с т е 

п е н н о , н а ч и н а я с п е р в о г о г о д а ж и з н и , не

р е д к о б ы в а е т в ы р а ж е н н о й и м о ж е т з а т р а г и 

в а т ь п о л о в и н у т е л а ; м о ж е т н а б л ю д а т ь с я 

у к о р о ч е н и е п р е и м у щ е с т в е н н о о д н о й к о н е ч 

н о с т и , ч а щ е н о г и . А с и м м е т р и я к о н е ч н о с т е й 

и п о з в о н о ч н и к а и н о г д а п р и в о д и т к н а р у ш е 

н и ю п о х о д к и . В ы я в л я ю т с я д е ф е к т ы э м а л и 

з у б о в , з а д е р ж к а п р о р е з ы в а н и я з у б о в . 

П с и х и ч е с к о е р а з в и т и е д е т е й п р и э т о м 

з а б о л е в а н и и в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в н о р 

м а л ь н о е ; т е м н е м е н е е , п о д а н н ы м н е й р о -

п с и х о л о г и ч е с к о г о и с с л е д о в а н и я , п р и б л и 

з и т е л ь н о у 4 0 % б о л ь н ы х п с и х и ч е с к о е р а з 

в и т и е с о о т в е т с т в у е т н и ж н е й г р а н и ц е н о р 

м ы и л и н а б л ю д а е т с я п о г р а н и ч н а я з а д е р ж 

к а п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я ; л е г к а я у м с т в е н 

н а я о т с т а л о с т ь о п и с а н а у 4 % б о л ь н ы х [ 5 0 ] . 

П о р о к и р а з в и т и я в н у т р е н н и х о р г а н о в н е 

х а р а к т е р н ы . И м е ю т с я е д и н и ч н ы е о п и с а н и я 

н а л и ч и я в р о ж д е н н о г о п о р о к а с е р д ц а п р и 

с и н д р о м е С и л ь в е р а - Р а с с е л а . 

В р я д е с л у ч а е в у б о л ь н ы х м о ж е т н а б л ю 

д а т ь с я п е р с и с т и р у ю щ и й м е т а б о л и ч е с к и й 

а ц и д о з , р а з в и т и е к о т о р о г о с в я з ы в а ю т с п о 

ч е ч н ы м к а н а л ь ц е в ы м а ц и д о з о м I I т и п а [ 5 3 ] . 

Диагностика с и н д р о м а С и л ь в е р а - Р а с 

с е л а в т и п и ч н ы х с л у ч а я х н е п р е д с т а в л я е т 

б о л ь ш и х т р у д н о с т е й . С п е ц и ф и ч е с к и е б и о 

х и м и ч е с к и е и з м е н е н и я н е х а р а к т е р н ы . П о 

и с к у н и п а р е н т а л ь н о й д и с о м и и х р о м о с о м ы 

7 о п р а в д а н в с е м ь я х со с п о р а д и ч е с к и м и 

с л у ч а я м и э т о г о з а б о л е в а н и я . Ф е н о т и п и ч е -

с к и е п р о я в л е н и я п р и м а т е р и н с к о й у н и п а 

р е н т а л ь н о й д и с о м и и 7 х р о м о с о м ы ч а щ е 

м е н е е в ы р а ж е н н ы е , ч е м у б о л ь н ы х б е з м а 

т е р и н с к о й д и с о м и и [ 5 4 , 5 0 ] . 

Дифференциальный диагноз с и н д р о 

м а С и л ь в е р а - Р а с с е л а с л е д у е т п р о в о д и т ь 

с г е м и г и п е р т р о ф и е й , н е й р о ф и б р о м а т о -

з о м , ф и б р о з н о й д и с п л а з и е й п о л и о с т о т и ч е -

с к о й , з а д е р ж к о й р о с т а в с л е д с т в и е п л а ц е н 

т а р н о й н е д о с т а т о ч н о с т и . 

Лечение. С т р е х л е т н е г о в о з р а с т а ц е л е 

с о о б р а з н о н а з н а ч е н и е б о л ь н ы м с с и н д р о 

м о м С и л ь в е р а - Р а с с е л а к у р с а л е ч е н и я г е н 

н о - и н ж е н е р н ы м г о р м о н о м р о с т а . 

Специфической профилактики с и н 

д р о м а С и л ь в е р а - Р а с с е л а н е с у щ е с т в у е т . 

С т е п е н ь г е н е т и ч е с к о г о р и с к а о ц е н и в а е т с я 

п о д а н н ы м м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь 

т и р о в а н и я с е м е й . 

7.1.5. С и н д р о м Д у б о в и ц а 

V . D u b o w i t z в 1 9 6 5 г. о п и с а л 4 б о л ь н ы х 

с а н о м а л и я м и , х а р а к т е р и з о в а в ш и м и с я 

в н у т р и у т р о б н о й з а д е р ж к о й р о с т а , п о с т н а -

т а л ь н ы м о т с т а в а н и е м в ф и з и ч е с к о м р а з 

в и т и и , м и к р о ц е ф а л и е й , у м е р е н н о й з а 

д е р ж к о й п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я в с о ч е т а 

н и и с н а р у ш е н и я м и п о в е д е н и я , э к з е м о й 

и н е о б ы ч н ы м и ч е р т а м и л и ц а . 

Ч а с т о т а с и н д р о м а Д у б о в и ц а н е у с т а н о в 

л е н а . К 2 0 0 0 г. в л и т е р а т у р е о п и с а н о 

143 с л у ч а я э т о г о з а б о л е в а н и я . 

Постоянные и/или часто встречающиеся симптомы Непостоянные признаки 

Пренатальная и постнатальная задержка физического 

развития с преобладанием дефицита массы 

Умственная отсталость 

«Псевдогидроцефалия» Голубые склеры 

Лицевые микроаномалии: треугольное лицо, 

маленький рот, узкие губы с опущенными уголками 

Птоз 

Асимметрия туловища и/или конечностей Отсутствие асимметрии туловища и конечностей 

Клинодактилия V пальцев Камптодактилия*, артрогрипоз** 

Повышение уровня гонадотропинов в крови 

в допубертатном периоде 

Медиальная или дистальная гипоплазия 

фаланг V пальцев 

Пятна на коже цвета «кофе с молоком» Частичная синдактилия II и III пальцев 

Аномалии мочеполовой системы: расширение 

лоханок и мочеточников, крипторхизм, гипоспадия 

Врожденные пороки сердца 

Трудности при вскармливании детей раннего возраста Паховые грыжи 

"Камптодактилия - сгибательная контрактура V пальца кисти. 

"Артрогрипоз - множественные контрактуры суставов вследствие недоразвития мышц конечностей. 
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Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

С и н д р о м н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н о м у т и п у . Г е н е т и ч е с к и й д е ф е к т д о н а 

с т о я щ е г о в р е м е н и о с т а е т с я н е и з в е с т н ы м . 

Клинические проявления. К н а и б о л е е 

ч а с т ы м п р и з н а к а м э т о г о з а б о л е в а н и я от

н о с я т с я п р е - и п о с т н а т а л ь н а я з а д е р ж к а 

ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я , м и к р о ц е ф а л и я , 

у к о р о ч е н и е г л а з н ы х щ е л е й ( б л е ф а р о ф и -

м о з ) , п т о з век, ч а щ е о д н о с т о р о н н и й , м и к -

р о г н а т и я , н е о б ы ч н ы й в ы с о к и й и х р и п л ы й 

г о л о с [ 5 5 , 5 6 ] . В ы с т у п а ю щ и й к р у г л ы й к о н 

ч и к н о с а я в л я е т с я о с о б е н н о х а р а к т е р н ы м 

п р и з н а к о м с и н д р о м а Д у б о в и ц а в д е т с к о м 

в о з р а с т е [ 5 6 ] . Ч е р е п н о - л и ц е в ы е а н о м а л и и 

м о г у т в к л ю ч а т ь т а к ж е в ы с о к о е н ё б о , п о д -

с л и з и с т ы е р а с щ е л и н ы т в е р д о г о н ё б а , с к о 

ш е н н ы й л о б , ш и р о к у ю с п и н к у н о с а , в ы р а 

ж е н н ы й г и п е р т е л о р и з м г л а з , э п и к а н т у с , т е 

л е к а н т , д и с п л а с т и ч н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы . 

У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х о б н а р у ж и в а ю т с я 

р е д к и е в о л о с ы н а г о л о в е и л а т е р а л ь н ы х 

ч а с т я х б р о в е й . В р я д е с л у ч а е в н а б л ю д а ю т 

с я м н о ж е с т в е н н ы й к а р и е с , н а р у ш е н и е п р о 

р е з ы в а н и я з у б о в . 

Н е р е д к о о т м е ч а ю т с я и з м е н е н и я к о ж и 

в в и д е р а з л и ч н о й с т е п е н и э к з е м а т о з н ы х 

п р о я в л е н и й и л и ш е л у ш е н и я , л о к а л и з у ю 

щ и х с я п р е и м у щ е с т в е н н о н а л и ц е и с г и б а -

т е л ь н ы х п о в е р х н о с т я х к о н е ч н о с т е й и у с и 

л и в а ю щ и х с я н а ф о н е и н с о л я ц и и . К о ж н ы е 

и з м е н е н и я м о г у т с л у ж и т ь о д н и м и з д и а г 

н о с т и ч е с к и х к р и т е р и е в . С в о з р а с т о м п р о 

я в л е н и я э к з е м ы м о г у т у м е н ь ш а т ь с я . 

Д е т и р о ж д а ю т с я с п р и з н а к а м и в н у т р и у т 

р о б н о й г и п о п л а з и и , с р е д н я я м а с с а т е л а 

у д о н о ш е н н ы х н о в о р о ж д е н н ы х с о с т а в л я е т 

2 5 0 0 г. В д а л ь н е й ш е м с о х р а н я е т с я в ы р а 

ж е н н о е о т с т а в а н и е в ф и з и ч е с к о м р а з в и 

т и и , п р и э т о м д е ф и ц и т м а с с ы п р е в ы ш а е т 

с т е п е н ь з а д е р ж к и р о с т а . 

П с и х и ч е с к о е р а з в и т и е в а р ь и р у е т о т глу

б о к о й у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и д о н о р м а л ь 

н о г о у р о в н я и н т е л л е к т а [ 5 7 ] . Г р у б а я з а 

д е р ж к а п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я , н е с м о т р я 

н а в ы р а ж е н н у ю м и к р о ц е ф а л и ю , в ы я в л я е т 

с я н е ч а с т о [ 5 8 ] . М о г у т н а б л ю д а т ь с я н а р у 

ш е н и я п о в е д е н и я , д в и г а т е л ь н а я р а с т о р м о -

ж е н н о с т ь , н е д о с т а т о ч н о с т ь т о н к о й м о т о р и 

к и , с н и ж е н и е п а м я т и . 

У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Д у 

б о в и ц а о п р е д е л я ю т с я а н о м а л и и с о с т о 

р о н ы к о с т н о й с и с т е м ы ( к л и н о д а к т и л и я , 

п л о с к о с т о п и е , г и п е р п о д в и ж н о с т ь с у с т а 

в о в , п р о г р е с с и р у ю щ и й с к о л и о з ) , р я д м и 

к р о а н о м а л и й ( п и л о н и д а л ь н ы е к и с т ы 

и я м к и ) , а т а к ж е к о ж н ы е и з м е н е н и я ( и х -

т и о з о ф о р м н ы е в ы с ы п а н и я и к е л о и д н ы е 

р у б ц ы ) . В р а н н е м в о з р а с т е м о ж е т б ы т ь 

н а р у ш е н а п п е т и т , и н о г д а о т м е ч а ю т с я 

р в о т а , п о н о с . 

П о р о к и в н у т р е н н и х о р г а н о в н е х а р а к 

т е р н ы . У о т д е л ь н ы х б о л ь н ы х о п и с а н ы г и 

п о с п а д и я , к р и п т о р х и з м , г и п о п л а з и я п о л о 

в ы х г у б . У р я д а п р о б а н д о в в ы я в л я е т с я д е 

г е н е р а ц и я с е т ч а т к и . 

Н е к о т о р ы м и и с с л е д о в а т е л я м и п о д ч е р 

к и в а е т с я в ы с о к и й р и с к н о в о о б р а з о в а н и й 

п р и э т о м с и н д р о м е : о п и с а н ы 5 б о л ь н ы х 

с н а р у ш е н и е м к р о в е т в о р е н и я (по д а н н ы м 

р а з л и ч н ы х а в т о р о в ) . У о д н о й д е в о ч к и о б 

н а р у ж е н ы э м б р и о н а л ь н а я р а б д о м и о с а р к о -

м а и п о в ы ш е н н ы й у р о в е н ь х р о м о с о м н ы х 

п е р е с т р о е к [ 5 9 ] . 

Диагностика. Д и а г н о з с т а в и т с я на о с 

н о в а н и и с о в о к у п н о с т и к л и н и ч е с к и х п р о я в 

л е н и й . С п е ц и ф и ч е с к и е б и о х и м и ч е с к и е 

к р и т е р и и о т с у т с т в у ю т . 

П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

и н о г д а о б н а р у ж и в а е т с я з а д е р ж к а к о с т н о г о 

в о з р а с т а . 

Дифференциальная диагностика с и н 

д р о м а Д у б о в и ц а п р о в о д и т с я с с и н д р о м о м 

С е к к е л я , ф е т а л ь н ы м а л к о г о л ь н ы м с и н д р о 

м о м , л е к а р с т в е н н ы м и э м б р и о ф е т о п а т и я -

м и , с и н д р о м о м Б л у м а . 

Лечение - с и м п т о м а т и ч е с к о е и п р е и м у 

щ е с т в е н н о н а п р а в л е н о н а с т и м у л я ц и ю 

п с и х о р е ч е в о г о р а з в и т и я и к о р р е к ц и ю н а р у 

ш е н и й п о в е д е н и я . 

Специфической профилактики с и н 

д р о м а Д у б о в и ц а н е с у щ е с т в у е т . З а б о л е в а 

н и е м о ж н о з а п о д о з р и т ь п р и у л ь т р а з в у к о 

в о м и с с л е д о в а н и и п л о д а в с л у ч а е в ы я в л е 

н и я м и к р о ц е ф а л и и в с о ч е т а н и и с з а д е р ж 

к о й в н у т р и у т р о б н о г о р а з в и т и я . 
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7.1.6. С и н д р о м Н у н а н 

С и н д р о м Н у н а н ( с и н о н и м ы : т е р н е р о в -

с к и й ф е н о т и п с н о р м а л ь н ы м к а р и о т и п о м ; 

п с е в д о т е р н е р о в с к и й с и н д р о м ; с и н д р о м Тер

н е р а у м а л ь ч и к о в ; с и н д р о м ш е й н о г о п т е р и -

г и у м а ) - з а б о л е в а н и е , х а р а к т е р и з у ю щ е е с я 

г и п е р т е л о р и з м о м , а н т и м о н г о л о и д н ы м раз

р е з о м глаз, н и з к о р а с п о л о ж е н н ы м и р о т и р о 

в а н н ы м и н а з а д у ш н ы м и р а к о в и н а м и [60] . 

С и н д р о м в п е р в ы е о п и с а н в 1 9 2 8 г . 

S . W e i s s e n b e r g . В 1 9 6 3 г. J . A . N o o n a n et a l . 

о п у б л и к о в а л и р е з у л ь т а т ы о б с л е д о в а н и я 

9 д е т е й с о с т е н о з о м л е г о ч н о й а р т е р и и , с о 

ч е т а в ш и м с я с н и з к и м р о с т о м , л е г к о й з а 

д е р ж к о й п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я и ч е р т а м и 

л и ц а , н а п о м и н а в ш и м и б о л ь н ы х с с и н д р о 

м о м Ш е р е ш е в с к о г о - Т е р н е р а . 

Ч а с т о т а с и н д р о м а Н у н а н с о с т а в л я е т 

1 : 1 0 0 0 - 1 : 2 5 0 0 ж и в о р о ж д е н н ы х д е т е й [31]. 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - д о -

м и н а н т н о м у т и п у с в а р и а б е л ь н о й э к с п р е с 

с и в н о с т ь ю . О к о л о п о л о в и н ы о п и с а н н ы х 

с л у ч а е в с п о р а д и ч е с к и е . Н а р я д у с э т и м 

и м е ю т с я с в е д е н и я о с е м ь я х , в к о т о р ы х 

п р и з н а к и з а б о л е в а н и я п р о с л е ж и в а ю т с я 

в н е с к о л ь к и х п о к о л е н и я х ; и з в е с т н ы с л у ч а и 

п е р е д а ч и с и н д р о м а о т о т ц а к с ы н о в ь я м . 

Ген с и н д р о м а Н у н а н л о к а л и з о в а н н а 

д л и н н о м плече х р о м о с о м ы 12 в р е г и о н е 

1 2 q 2 4 . 1 . П а т о г е н е з з а б о л е в а н и я д о н а с т о я 

щ е г о в р е м е н и о с т а е т с я м а л о и з у ч е н н ы м . 

П р и п о м о щ и с о в р е м е н н ы х м е т о д о в ДНК-ди

а г н о с т и к и п р и б л и з и т е л ь н о у п о л о в и н ы о б 

с л е д о в а н н ы х б о л ь н ы х у д а л о с ь о б н а р у ж и т ь 

м у т а ц и ю в гене P T P N 1 1 , к о д и р у ю щ е м б е з р е -

ц е п т о р н ы й б е л о к т и р о з и н - ф о с ф а т а з у S H P 2 . 

В н а с т о я щ е е в р е м я ведется и н т е н с и в н о е 

и з у ч е н и е ф у н к ц и й д а н н о г о б е л к а [ 6 1 , 6 2 ] . 

О п и с а н ы с о ч е т а н и я с и н д р о м а Н у н а н 

с д р у г и м и м о н о г е н н ы м и з а б о л е в а н и я м и -

н е й р о ф и б р о м а т о з о м I т и п а и с и н д р о м о м 

Д и Д ж о р д ж и ( с у б м и к р о с к о п и ч е с к о й д е л е 

ц и е й 2 2 q 1 1 ) . У б о л ь н ы х , и м е в ш и х к л и н и ч е 

с к и е п р о я в л е н и я с и н д р о м а Н у н а н и н е й р о 

ф и б р о м а т о з а I т и п а , о б н а р у ж е н а м у т а ц и я 

в г е н е н е й р о ф и б р о м и н а ; в м е с т е с т е м 

п р и м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о м и с с л е д о в а 

н и и п р о б а н д о в с к л а с с и ч е с к и м ф е н о т и п о м 

с и н д р о м а Н у н а н м у т а ц и й в г е н а х н е й р о ф и 

б р о м а т о з а I (17q) и I I ( 2 2 q ) т и п о в в ы я в л е н о 

н е б ы л о [ 6 3 ] . 

Клинические проявления. З а б о л е в а 

н и е и м е е т б о л ь ш о е к л и н и ч е с к о е с х о д с т в о 

с с и н д р о м о м Ш е р е ш е в с к о г о - Т е р н е р а ( м о -

н о с о м и е й х р о м о с о м ы X ) : з а д е р ж к а р о с т а , 

к р ы л о в и д н ы е к о ж н ы е с к л а д к и н а ш е е , щ и 

т о о б р а з н а я ф о р м а г р у д н о й к л е т к и и г и п е р 

т е л о р и з м ( р и с . 7.1.5 н а ц в е т н о й в к л а д к е ) . 

Л и ц е в ы е м и к р о а н о м а л и и п р и с и н д р о м е 

Н у н а н и м е ю т х а р а к т е р н ы е о с о б е н н о с т и : а н 

т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з глаз; э п и к а н т у с ; м и -

к р о г н а т и я ; у ш н ы е р а к о в и н ы н и з к о р а с п о л о 

ж е н ы , н е р е д к о р о т и р о в а н ы назад, о т м е ч а е т 

ся с к л а д ч а т о с т ь з а в и т к а ; у м н о г и х б о л ь н ы х 

о т м е ч а е т с я птоз век (рис. 7.1.5 на ц в е т н о й 

вкладке). Д о с т а т о ч н о ч а с т о м о г у т н а б л ю 

д а т ь с я : а р к о в и д н о е нёбо, р а с щ е л и н а я з ы ч 

ка, о т к р ы т ы й п р и к у с и д р у г и е н а р у ш е н и я 

п р и к у с а , н и з к и й р о с т в о л о с н а з а т ы л к е , ано

м а л и и п р о р е з ы в а н и я и р а с п о л о ж е н и я з у б о в . 

У б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х с с и н д р о м о м 

Н у н а н ш е я к о р о т к а я , ш и р о к а я ; у н е к о т о 

р ы х п р о б а н д о в о б н а р у ж и в а ю т с я к р ы л о 

в и д н ы е с к л а д к и и л и и з б ы т о ч н а я к о ж а 

в о б л а с т и ш е и . 

Грудная клетка, как правило, ш и р о к а я , 

имеется с о с к о в ы й г и п е р т е л о р и з м (рис. 7.1.6 

на цветной вкладке); у б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х 

г р у д и н а в ы с т у п а е т в п р о к с и м а л ь н о й ч а с т и 

и западает в д и с т а л ь н о й . П р и б л и з и т е л ь н о 

у 2 0 % б о л ь н ы х н а б л ю д а е т с я у м е р е н н о в ы р а 

ж е н н а я патология скелета: в о р о н к о о б р а з н а я 

д е ф о р м а ц и я грудной клетки, к и ф о з , сколиоз, 

вальгусная д е ф о р м а ц и я г о л е н е й и л о к т е в ы х 

суставов, к л и н о д а к т и л и я V пальцев, м и н и 

мальная д е ф о р м а ц и я к и с т е й и с т о п , и н о г д а -

частичная кожная с и н д а к т и л и я . У о т д е л ь н ы х 

п р о б а н д о в о п и с а н о у м е н ь ш е н и е к о л и ч е с т в а 

ш е й н ы х п о з в о н к о в и их с р а щ е н и е , как п р и 

а н о м а л и и К л и п п е л я - Ф е й л я . 

Ф и з и ч е с к о е р а з в и т и е п р и р о ж д е н и и , как 

п р а в и л о , н о р м а л ь н о е . О т с т а в а н и е в р о с т е 

м а н и ф е с т и р у е т с п е р в ы х л е т ж и з н и и с т а 

н о в и т с я н а и б о л е е з а м е т н ы м ( о к о л о 3 п е р -
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ц е н т и л я ) в д о п у б е р т а т н о м п е р и о д е . К к о н ц у 

в т о р о й д е к а д ы ж и з н и у т р е т и б о л ь н ы х по

к а з а т е л и р о с т а д о с т и г а ю т н о р м а л ь н ы х з н а 

ч е н и й . Н и з к и й р о с т с о х р а н я е т с я п р и б л и з и 

т е л ь н о у п о л о в и н ы ж е н щ и н с э т и м з а б о л е 

в а н и е м и у 4 0 % в з р о с л ы х м у ж ч и н . У с т а н о 

в л е н о , что з а д е р ж к а р о с т а не с в я з а н а с н а 

л и ч и е м т я ж е л о г о п о р а ж е н и я с е р д ц а [ 6 4 ] . 

У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Н у н а н на к о ж е 

н е р е д к о в ы я в л я ю т с я п и г м е н т н ы е п я т н а . 

У ч а с т и д е т е й и м е е т с я г и п е р э л а с т и ч н о с т ь 

к о ж и , у о т д е л ь н ы х п р о б а н д о в м о г у т н а б л ю 

д а т ь с я с к л о н н о с т ь к о б р а з о в а н и ю к е л о и д -

н ы х р у б ц о в , г и р с у т и з м , д и с т р о ф и я н о г т е 

в ы х п л а с т и н о к . 

Н е р е д к о н а б л ю д а е т с я п а т о л о г и я з р е 

н и я : у р я д а п р о б а н д о в в ы я в л я ю т с я м и о п и я , 

к о с о г л а з и е , к е р а т о к о н у с и у м е р е н н ы й э к з 

о ф т а л ь м . 

П о р о к и в н у т р е н н и х о р г а н о в д о с т а т о ч н о 

х а р а к т е р н ы . В 5 5 % с л у ч а е в в с т р е ч а ю т с я 

п о р о к и с е р д ц а и а н о м а л и и с е р д е ч н о - с о с у 

д и с т о й с и с т е м ы . К н а и б о л е е т и п и ч н ы м от

н о с я т с я к л а п а н н ы й с т е н о з л е г о ч н о й а р т е 

р и и ( о к о л о 6 0 % ) , г и п е р т р о ф и ч е с к а я к а р д и -

о м и о п а т и я , а н о м а л и и с т р о е н и я м и т р а л ь н о 

г о к л а п а н а . Р е ж е в ы я в л я ю т с я о т к р ы т ы й 

а р т е р и а л ь н ы й п р о т о к , т е т р а д а Ф а л л о , ко-

а р к т а ц и я а о р т ы , д в у х к а м е р н ы й п р а в ы й ж е 

л у д о ч е к и д р у г и е . 

В т о р о е м е с т о п о ч а с т о т е в с т р е ч а е м о с т и 

п р и э т о м з а б о л е в а н и и з а н и м а ю т п о р о к и 

и а н о м а л и и п о ч е к и м о ч е в ы в о д я щ и х п у т е й . 

П р и б л и з и т е л ь н о у 2 7 % б о л ь н ы х в ы я в л я ю т 

г и д р о н е ф р о з , м е г а у р е т е р , г и п о п л а з и ю п о 

чек, у д в о е н и е л о х а н о к , о б с т р у к т и в н у ю у р о -

п а т и ю [ 1 ] . 

П о р о к и б р о н х о л е г о ч н о й с и с т е м ы н е т и 

п и ч н ы , и м е е т с я е д и н и ч н о е о п и с а н и е о д н о 

с т о р о н н е й э м ф и з е м ы , с в я з а н н о й с н е к л а 

п а н н о й о б с т р у к ц и е й б р о н х о в у б о л ь н о г о 

с с и н д р о м о м Н у н а н . 

К о д н о м у из х а р а к т е р н ы х к л и н и ч е с к и х 

п р о я в л е н и й с и н д р о м а Н у н а н о т н о с и т с я г е 

м о р р а г и ч е с к и й д и а т е з , п р о я в л я ю щ и й с я 

п о в ы ш е н н о й к р о в о т о ч и в о с т ь ю п р и о п е р а 

т и в н ы х в м е ш а т е л ь с т в а х и с к л о н н о с т ь ю 

к о б р а з о в а н и ю э к х и м о з о в . П р и и с с л е д о в а 

н и и с о с т о я н и я с в е р т ы в а ю щ е й с и с т е м ы 

к р о в и п р и м е р н о у 5 0 % б о л ь н ы х о б н а р у ж и 

в а ю т с я п а р ц и а л ь н ы й д е ф и ц и т п л а з м е н н ы х 

ф а к т о р о в с в е р т ы в а н и я (XI, XII и VIII, а т а к 

ж е с о ч е т а н н ы й п а р ц и а л ь н ы й д е ф и ц и т э т и х 

ф а к т о р о в ) и л и т р о м б о ц и т о п е н и я [ 6 5 ] . 

У м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь п р и э т о м з а б о 

л е в а н и и в ы я в л я е т с я б о л е е ч е м у п о л о в и н ы 

б о л ь н ы х ; з а д е р ж к а п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я , 

к а к п р а в и л о , н е г л у б о к а я . В р а н н е м в о з р а с 

т е у ч а с т и п р о б а н д о в о т м е ч а е т с я з а м е д л е 

н и е т е м п о в д в и г а т е л ь н о г о р а з в и т и я . У 1 3 % 

б о л ь н ы х н а б л ю д а ю т с я п о л и м о р ф н ы е э п и 

л е п т и ч е с к и е п р и с т у п ы . У о т д е л ь н ы х п а ц и 

е н т о в о п и с а н ы а н о м а л и и р а з в и т и я цент

р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы : с п и н н о - м о з г о -

в ы е г р ы ж и , г и д р о ц е ф а л и я , а н о м а л и я А р -

н о л ь д а - К и а р и , с и р и н г о м и е л и я . И н о г д а 

в с т р е ч а е т с я т у г о у х о с т ь . 

П о л о в о е р а з в и т и е у ч а с т и п а ц и е н т о в 

п р о т е к а е т с з а д е р ж к о й . У д е в о ч е к и н о г д а 

и м е ю т с я н а р у ш е н и я м е н с т р у а л ь н о г о ц и к 

л а . Ф е р т и л ь н о с т ь у л и ц о б о е г о п о л а ч а щ е 

в с е г о б ы в а е т н о р м а л ь н о й . Н е к о т о р ы е м у ж 

ч и н ы с с и н д р о м о м Н у н а н с т р а д а ю т б е с п л о 

д и е м , к о т о р о е с в я з а н о с н а л и ч и е м о д н о -

и л и д в у с т о р о н н е г о к р и п т о р х и з м а , в с т р е ч а 

ю щ е г о с я у 7 5 % м а л ь ч и к о в с э т и м з а б о л е 

в а н и е м [ 6 6 ] . 

Н а п е р в о м г о д у ж и з н и у п о д а в л я ю щ е г о 

б о л ь ш и н с т в а д е т е й с с и н д р о м о м Н у н а н н а 

б л ю д а ю т с я н а р у ш е н и я в с к а р м л и в а н и я , 

п р о я в л я ю щ и е с я с л а б ы м с о с а н и е м , о т к а 

з о м о т т в е р д о й и л и ж и д к о й п и щ и , ч а с т о й 

р в о т о й , с к л о н н о с т ь ю к з а п о р у , в з д у т и е м 

ж и в о т а [ 6 0 ] . У д е т е й р а н н е г о в о з р а с т а м о 

г у т р а з в и в а т ь с я п е р и ф е р и ч е с к и е л и м ф а 

т и ч е с к и е о т е к и , п р е и м у щ е с т в е н н о в о б л а с 

т и к и с т е й и с т о п ; о п и с а н а л е г о ч н а я л и м -

ф а н г и э к т а з и я . Х а р а к т е р н ы е л и ц е в ы е а н о 

м а л и и п р и с и н д р о м е Н у н а н с в о з р а с т о м 

с т а н о в я т с я м е н е е з а м е т н ы м и . 

В п о с л е д н и е г о д ы п о я в и л и с ь с о о б щ е н и я 

об о б н а р у ж е н и и у о т д е л ь н ы х б о л ь н ы х с с и н 

д р о м о м Н у н а н р а б д о м и о с а р к о м ы и ю в е -

н и л ь н о г о м и е л о м о н о ц и т а р н о г о л е й к о з а [67]. 

Диагностика. У ч и т ы в а я б о л ь ш о е ф е н о -

т и п и ч е с к о е с х о д с т в о б о л ь н ы х с с и н д р о м а -
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м и Н у н а н и Ш е р е ш е в с к о г о - Т е р н е р а , 

д л я и с к л ю ч е н и я м о н о с о м и и х р о м о с о м ы X 

у д е в о ч е к н е о б х о д и м о п р о в о д и т ь о н т о г е н е 

т и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е . К р и т е р и я м и к л и 

н и ч е с к о й д и а г н о с т и к и я в л я ю т с я н а л и ч и е 

х а р а к т е р н ы х л и ц е в ы х а н о м а л и й ( п р и н о р 

м а л ь н о м к а р и о т и п е ) в с о ч е т а н и и с о д н и м 

и з с л е д у ю щ и х п р о я в л е н и й : п а т о л о г и е й 

с е р д ц а , н и з к и м р о с т о м и л и к р и п т о р х и з м о м . 

Р а з р а б а т ы в а е т с я м о л е к у л я р н о - г е н е т и -

ч е с к а я д и а г н о с т и к а э т о г о з а б о л е в а н и я . 

Д л я д и а г н о с т и к и в р о ж д е н н ы х п о р о к о в 

с е р д ц а б о л ь н ы м с с и н д р о м о м Н у н а н п о к а 

з а н ы э л е к т р о к а р д и о г р а ф и ч е с к о е и э х о к а р -

д и о г р а ф и ч е с к о е и с с л е д о в а н и я . С ц е л ь ю 

и с к л ю ч е н и я а н о м а л и й д р у г и х в н у т р е н н и х 

о р г а н о в р е к о м е н д о в а н о у л ь т р а з в у к о в о е и с 

с л е д о в а н и е о р г а н о в б р ю ш н о й п о л о с т и 

и п о ч е к . П р и в ы я в л е н и и с к л о н н о с т и к п о в ы 

ш е н н о й к р о в о т о ч и в о с т и н е о б х о д и м о и с с л е 

д о в а т ь с о с т о я н и е с в е р т ы в а ю щ е й с и с т е м ы 

к р о в и ( к о л и ч е с т в а т р о м б о ц и т о в , с о д е р ж а 

ния XI, XII и VIII п л а з м е н н ы х ф а к т о р о в с в е р 

т ы в а н и я ) . П р и н а л и ч и и н е в р о л о г и ч е с к о й 

с и м п т о м а т и к и и л и ж а л о б н а ч а с т у ю г о л о в 

н у ю б о л ь п о к а з а н о п р о в е д е н и е М Р Т г о л о в 

н о г о м о з г а д л я и с к л ю ч е н и я в р о ж д е н н ы х 

а н о м а л и й ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы , 

а т а к ж е р е н т г е н о л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е 

ш е й н о г о о т д е л а п о з в о н о ч н и к а с ц е л ь ю о б 

н а р у ж е н и я а н о м а л и й с т р о е н и я ш е й н ы х по

з в о н к о в . У м а л ь ч и к о в с с и н д р о м о м Н у н а н 

в в о з м о ж н о б о л е е р а н н и е с р о к и н е о б х о д и 

м о в ы я в л я т ь н а л и ч и е к р и п т о р х и з м а . 

Дифференциальная диагностика 

у д е в о ч е к п р о в о д и т с я с с и н д р о м о м Ш е р е 

ш е в с к о г о - Т е р н е р а , у м а л ь ч и к о в - с с и н 

д р о м о м А а р с к о г а . З а б о л е в а н и е т а к ж е с л е 

д у е т д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь с с и н д р о м а м и 

L E O P A R D и к а р д и о ф а ц и о к о ж н ы м . 

Лечение - с и м п т о м а т и ч е с к о е , н а п р а в 

л е н о н а к о р р е к ц и ю с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й 

п а т о л о г и и , с т и м у л я ц и ю п с и х и ч е с к о г о р а з 

в и т и я с п о м о щ ь ю н о о т р о п н ы х п р е п а р а т о в , 

к о р р е к ц и ю о р т о п е д и ч е с к и х н а р у ш е н и й . 

Д е т я м с к р и п т о р х и з м о м п р о в о д я т л е ч е н и е 

х о р и о н и ч е с к и м г о н а д о т р о п и н о м в в о з р а с 

т н ы х д о з и р о в к а х . 

В п о с л е д н и е г о д ы п о я в и л и с ь с в е д е н и я 

о п о л о ж и т е л ь н о м в л и я н и и т е р а п и и г е н н о -

и н ж е н е р н ы м и п р е п а р а т а м и г о р м о н а р о с т а 

на т е м п ы р о с т а у д е т е й с с и н д р о м о м Н у н а н . 

Д л и т е л ь н о е п р и м е н е н и е с о м а т о т р о п н о г о 

г о р м о н а н е о к а з а л о о т р и ц а т е л ь н о г о в о з 

д е й с т в и я на т о л щ и н у м и о к а р д а у д е т е й с г и 

п е р т р о ф и ч е с к о й к а р д и о м и о п а т и е й [ 6 8 , 6 9 ] . 

Профилактика о с н о в а н а н а д а н н ы х м е 

д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я , и с 

х о д я и з а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о г о т и п а н а 

с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и я . Е с л и у о д н о г о и з 

р о д и т е л е й и м е е т с я с и н д р о м Н у н а н , в е р о 

я т н ы й р и с к р о ж д е н и я б о л ь н о г о р е б е н к а с о 

с т а в л я е т 5 0 % . З а п о д о з р и т ь з а б о л е в а н и е 

в п е р и о д р а н н е г о в н у т р и у т р о б н о г о р а з в и 

т и я п р и у л ь т р а з в у к о в о м и с с л е д о в а н и и 

м о ж н о н а о с н о в а н и и н а л и ч и я у п л о д а з а д 

н е й к и с т о з н о й г и г р о м ы в о б л а с т и ш е и . О п 

р е д е л е н н о е д и а г н о с т и ч е с к о е з н а ч е н и е м о 

ж е т и м е т ь м н о г о в о д и е в о в р е м я б е р е м е н 

н о с т и , к о т о р о е в ы я в л я е т с я в т р е т и с л у ч а е в 

п р и э т о м з а б о л е в а н и и . 

7.1.7. С и н д р о м К о р н е л и и д е Л а н г е 

С и н д р о м К о р н е л и и д е Л а н г е ( с и н о н и м : 

с и н д р о м Б р а х м а н а - д е Л а н г е ) - з а б о л е в а 

н и е , х а р а к т е р и з у ю щ е е с я с в о е о б р а з н ы м и 

а н о м а л и я м и с т р о е н и я л и ц а в с о ч е т а н и и 

с п р е - и п о с т н а т а л ь н о й з а д е р ж к о й р о с т а , 

у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю и , в б о л ь ш и н с т 

в е с л у ч а е в , а н о м а л и я м и в е р х н и х к о н е ч 

н о с т е й . 

З а б о л е в а н и е б ы л о о п и с а н о в 1 9 3 3 г. 

С . d e L a n g e у д в у х д е в о ч е к и з н е р о д с т в е н 

н ы х с е м е й . J . M . O p i t z в 1 9 6 3 г. в о д н о м из 

с т а р ы х м е д и ц и н с к и х ж у р н а л о в о б н а р у ж и л 

п о д р о б н о е о п и с а н и е б о л ь н о г о с э т и м с и н 

д р о м о м , с о с т а в л е н н о е н е м е ц к и м в р а ч о м 

W . B r a c h m a n n в 1 9 1 6 г , и п р е д л о ж и л н о в о е 

н а з в а н и е : с и н д р о м Б р а х м а н а - д е Л а н г е . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а с и н д р о м а К о р н е 

л и и д е Л а н г е п о д а н н ы м р а з л и ч н ы х а в т о р о в 

с о с т а в л я е т от 1 : 10 ООО до 1 : 30 ООО [31] . 

Гэнетические данные и патогенез. 

Б о л ь ш и н с т в о с л у ч а е в з а б о л е в а н и я я в л я 

ю т с я с п о р а д и ч е с к и м и . С п е ц и ф и ч е с к и е 
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б и о х и м и ч е с к и е и г е н е т и ч е с к и е н а р у ш е н и я 

п р и э т о м з а б о л е в а н и и д о н а с т о я щ е г о в р е 

м е н и н е у с т а н о в л е н ы . Н а о с н о в а н и и в ы я в 

л е н и я у н е с к о л ь к и х б о л ь н ы х с т и п и ч н ы м и 

к л и н и ч е с к и м и п р о я в л е н и я м и с и н д р о м а 

К о р н е л и и д е Л а н г е с у б м и к р о с к о п и ч е с к и х 

д е л е ц и и в д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 3 , 

п р е д п о л а г а е т с я , что г е н д а н н о г о з а б о л е в а 

н и я л о к а л и з о в а н в р е г и о н е 3 q 2 6 . 3 . 

П р е д п о л а г а е т с я а у т о с о м н о - д о м и н а н т -

н ы й т и п н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и я , п р и 

ч е м б о л ь ш и н с т в о с л у ч а е в , п о - в и д и м о м у , 

о б у с л о в л е н о с п о н т а н н ы м и м у т а ц и я м и 

[ 7 0 , 7 1 ] . 

О п и с а н о с о ч е т а н и е ф е н о т и п и ч е с к и х 

п р о я в л е н и й с и н д р о м а К о р н е л и и д е Л а н г е 

с г и п е р т е р м и е й , д ы х а т е л ь н ы м и р а с с т р о й 

с т в а м и и п о в ы ш е н н ы м м ы ш е ч н ы м т о н у с о м 

у н о в о р о ж д е н н о г о м а л ь ч и к а , у к о т о р о г о 

б ы л и в ы я в л е н ы м н о ж е с т в е н н ы е д е л е ц и и 

м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К [ 7 2 ] . 

Клинические проявления. У п о д а в л я 

ю щ е г о б о л ь ш и н с т в а д е т е й о б н а р у ж и в а е т 

с я п р е н а т а л ь н а я г и п о п л а з и я : м а с с а т е л а 

д о н о ш е н н ы х н о в о р о ж д е н н ы х в с р е д н е м н е 

п р е в ы ш а е т 1 7 0 0 - 2 5 0 0 г. В п о с т н а т а л ь н о м 

п е р и о д е т е м п ы р о с т а н е о т л и ч а ю т с я о т 

с р е д н е в о з р а с т н ы х , о д н а к о з а д е р ж к а р о с т а 

с о х р а н я е т с я в п р е д е л а х 5-го п е р ц е н т и л я . 

П р и б а в к а м а с с ы т е л а и о к р у ж н о с т и г о л о в ы 

о т с т а е т о т в о з р а с т н ы х н о р м а т и в о в и с о о т 

в е т с т в у е т у б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х 2-му 

п е р ц е н т и л ю . 

Б о л ь ш у ю д и а г н о с т и ч е с к у ю ц е н н о с т ь 

и м е ю т х а р а к т е р н ы е ч е р е п н о - л и ц е в ы е а н о 

м а л и и : с о ч е т а н и е м и к р о б р а х и ц е ф а л и и , у з 

к и х и ч е т к о о ч е р ч е н н ы х б р о в е й , д л и н н о г о 

у з к о г о ф и л ь т р а , т о н к и х г у б с о п у щ е н н ы м и 

у г о л к а м и р т а , н а п о м и н а ю щ е г о п о ф о р м е 

п о л у м е с я ц . У п о д а в л я ю щ е г о б о л ь ш и н с т в а 

б о л ь н ы х о т м е ч а е т с я т а к ж е с и н о ф р и з 

( с р о с ш и е с я б р о в и ) , н е о б ы ч н о д л и н н ы е 

и з а г н у т ы е в в е р х р е с н и ц ы , н и з к о р а с п о л о 

ж е н н а я с п и н к а н о с а , в з д е р н у т ы й к о н ч и к 

н о с а с в ы с т у п а ю щ и м и в п е р е д н о з д р я м и , 

н и з к и й р о с т в о л о с н а л б у и ш е е , н и з к о р а с 

п о л о ж е н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы , н е п р о п о р 

ц и о н а л ь н о м е л к и е , ш и р о к о р а с с т а в л е н н ы е 

з у б ы . У н е к о т о р ы х п р о б а н д о в н а б л ю д а ю т 

с я э п и к а н т у с , в ы с о к о е н ё б о , и н о г д а - р а с 

щ е л и н а н ё б а , а т р е з и я х о а н , м и к р о г н а т и я 

и р е т р о г н а т и я . 

К х а р а к т е р н ы м п р и з н а к а м э т о г о з а б о 

л е в а н и я о т н о с я т с я п о р о к и и а н о м а л и и 

в е р х н и х к о н е ч н о с т е й . Т я ж е л ы е п о р о к и 

в ы я в л я ю т с я у 2 7 % б о л ь н ы х ; в и х ч и с л е 

м и к р о м е л и я ( у м е н ь ш е н н ы е в р а з м е р а х 

к о н е ч н о с т и ) , ф о к о м е л и я ( о т с у т с т в и е и л и 

з н а ч и т е л ь н о е н е д о р а з в и т и е п р о к с и м а л ь 

н ы х о т д е л о в к о н е ч н о с т е й ) и о л и г о д а к т и -

л и я . И н о г д а г и п о п л а з и я р у к и н о с и т о д н о 

с т о р о н н и й х а р а к т е р , м о ж е т н а б л ю д а т ь с я 

н а л и ч и е т о л ь к о о д н о г о п а л ь ц а н а у к о р о 

ч е н н о й р у к е . Р е ж е в ы я в л я ю т с я г и п о п л а 

з и я л у ч е в о й к о с т и , к о р о т к и е м е т а к а р п а л ь -

н ы е к о с т и . Н а б л ю д а ю т с я т а к ж е к л и н о д а к -

т и л и я V п а л ь ц е в , п р о к с и м а л ь н о е р а с п о л о 

ж е н и е I п а л ь ц а к и с т е й , г и п о п л а з и я м ы ш ц 

т е н а р , о г р а н и ч е н и е п о д в и ж н о с т и в к р у п 

н ы х с у с т а в а х , ч а щ е в л о к т е в ы х . У н е к о т о 

р ы х п р о б а н д о в о п и с а н о у м е н ь ш е н и е р а з 

м е р о в с т о п . 

Н е р е д к о у б о л ь н ы х с с и н д р о м о м К о р н е 

л и и д е Л а н г е в ы я в л я ю т с я р а з н о о б р а з н ы е 

п о р о к и в н у т р е н н и х о р г а н о в : в р о ж д е н н ы е 

п о р о к и с е р д ц а ( ч а щ е в с е г о с е п т а л ь н ы е д е 

ф е к т ы , к л а п а н н ы й с т е н о з л е г о ч н о й а р т е 

р и и и а о р т ы ) , п о р о к и и а н о м а л и и п о ч е к 

( п о л и к и с т о з п о ч е к , г и д р о н е ф р о з , у р о л и т и -

а з и н е ф р о л и т и а з ) , а н о м а л и и р а з в и т и я ж е 

л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а ( у д в о е н и е и л и 

н е п о л н ы й п о в о р о т к и ш е ч н и к а , п и л о р о с т е -

н о з , д и а ф р а г м а л ь н ы е г р ы ж и , т р а х е о э з о -

ф а г а л ь н ы е ф и с т у л ы , с т е н о з п и щ е в о д а ) ; 

г и п о п л а з и я н а р у ж н ы х п о л о в ы х о р г а н о в 

( ч а щ е у м а л ь ч и к о в ) . В с т р е ч а ю т с я т а к ж е 

п а х о в ы е г р ы ж и , к р и п т о р х и з м . 

О ф т а л ь м о л о г и ч е с к и е н а р у ш е н и я в к л ю 

ч а ю т п т о з , н и с т а г м , в ы с о к у ю с т е п е н ь м и о 

п и и , с н и ж е н н ы й м а к у л я р н ы й р е ф л е к с , м и -

к р о к о р н е а , г е т е р о х р о м и ю р а д у ж к и , к о л о -

б о м у и л и а т р о ф и ю з р и т е л ь н ы х н е р в о в , ф и 

с т у л ы с л е з н о г о к а н а л а . Ч а с т о в ы я в л я е т с я 

н е г р у б а я с е н с о н е в р а л ь н а я т у г о у х о с т ь . 

У б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х с т е п е н ь з а д е р ж 

к и п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я о ч е н ь в а р и а б е л ь -
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н а : о т н о р м а л ь н о г о у р о в н я и н т е л л е к т у а л ь 

н о г о р а з в и т и я д о т я ж е л о й у м с т в е н н о й от

с т а л о с т и [73] . Н е й р о п с и х о л о г и ч е с к о е и с с л е 

д о в а н и е п о к а з а л о , что у б о л ь н ы х с с и н д р о 

м о м К о р н е л и и д е Л а н г е л у ч ш е р а з в и т ы на

в ы к и с а м о о б с л у ж и в а н и я н а б ы т о в о м у р о в 

не, ч е м в е р б а л ь н а я к о м м у н и к а ц и я . У 2 0 % 

п р о б а н д о в о т м е ч а ю т с я с у д о р о г и . Д л я м н о 

г и х б о л ь н ы х с в о й с т в е н н ы н а р у ш е н и я п о в е 

д е н и я в в и д е г и п е р а к т и в н о с т и , а у т о а г р е с -

с и и . Н е р е д к о о т м е ч а ю т с я н а р у ш е н и я с н а . 

И н о г д а в с т р е ч а ю т с я г е н е р а л и з о в а н н ы й 

г и п е р т р и х о з , - о с о б е н н о в в е р х н е й ч а с т и ту

л о в и щ а , м р а м о р н о с т ь к о ж и , с л а б ы й в ы с о 

к и й г о л о с , н а р у ш е н и е р и с у н к а д е р м а т о г л и 

ф и к и , г и п о п л а з и я с о с к о в . Б о л е е ч е м у поло

в и н ы б о л ь н ы х и м е е т с я н а р у ш е н и е м о т о р н о й 

ф у н к ц и и ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а , не

р е д к о в ы я в л я е т с я г а с т р о э з о ф а г а л ь н ы й 

р е ф л ю к с . О п и с а н ы т р о м б о ц и т о п е н и я , отсут

с т в и е о б е и х б о л ы и е б е р ц о в ы х к о с т е й , б и 

ф у р к а ц и я д и с т а л ь н о г о о т д е л а п р а в о г о бед

ра, н а р у ш е н и е с е к р е ц и и г о н а д о т р о п н ы х г о р 

м о н о в и п р о л а к т и н а , п а н г и п о п и т у и т а р и з м . 

В з а в и с и м о с т и о т т я ж е с т и о с н о в н ы х 

п р о я в л е н и й в ы д е л я ю т д в а в а р и а н т а с и н 

д р о м а К о р н е л и и д е Л а н г е [1] ( т а б л . 7 . 1 . 3 ) . 

П р и к л а с с и ч е с к о м в а р и а н т е с и н д р о м а 

К о р н е л и и д е Л а н г е х а р а к т е р н ы е ч е р т ы 

с т р о е н и я л и ц а з а м е т н ы у ж е п р и р о ж д е 

н и и , в т о в р е м я к а к п р и « д о б р о к а ч е с т в е н 

н о м » ф е н о т и п е л и ц е в ы е а н о м а л и и ф о р 

м и р у ю т с я к 2 - 3 г о д а м . Н е и с к л ю ч е н о , ч т о 

д в а р а з л и ч н ы х ф е н о т и п а с и н д р о м а К о р 

н е л и и д е Л а н г е я в л я ю т с я а л л е л ь н ы м и в а 

р и а н т а м и [ 7 4 ] . 

Диагностика о с н о в ы в а е т с я на к л и н и ч е 

с к и х п р о я в л е н и я х и р е з у л ь т а т а х л а б о р а -

т о р н о - ф у н к ц и о н а л ь н ы х и с с л е д о в а н и й . 

П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

в ы я в л я ю т с я д и с п р о п о р ц и о н а л ь н о е у к о р о 

ч е н и е в е р х н и х к о н е ч н о с т е й , а н о м а л ь н а я 

ф о р м а м е т а к а р п а л ь н ы х к о с т е й и л и ф а л а н г 

п а л ь ц е в , г и п о п л а з и я с р е д н е й ф а л а н г и I I 

п а л ь ц а к и с т и . 

П р и п р о в е д е н и и М Р Т г о л о в н о г о м о з г а 

н е р е д к о о б н а р у ж и в а ю т с я д в у с т о р о н н я я г и 

п о п л а з и я л о б н ы х д о л е й , р а с ш и р е н и е ж е л у 

д о ч к о в м о з г а , г и п о - и л и а п л а з и я м о з о л и 

с т о г о т е л а , н а р у ш е н и е м и е л и н и з а ц и и . 

Д л я и с к л ю ч е н и я п о р о к о в р а з в и т и я 

и а н о м а л и й с о с т о р о н ы в н у т р е н н и х о р г а 

н о в б о л ь н ы м с с и н д р о м о м К о р н е л и и д е 

Л а н г е н е о б х о д и м о п р о в о д и т ь у л ь т р а з в у к о 

в о е и с с л е д о в а н и е о р г а н о в б р ю ш н о й п о л о 

с т и , п о ч е к , с е р д ц а . 

Дифференциальная диагностика 

о с у щ е с т в л я е т с я с в н у т р и у т р о б н ы м и и н 

ф е к ц и я м и , с и н д р о м а м и Р у б и н ш т е й 

н а - Т е й б и , К о ф ф и н а - С и р и с а . Н е о б х о д и м о 

т а к ж е п р о в о д и т ь ц и т о г е н е т и ч е с к о е и с с л е 

д о в а н и е д л я и с к л ю ч е н и я х р о м о с о м н о й п а 

т о л о г и и . 

Лечение - с и м п т о м а т и ч е с к о е . П р и м е 

н я ю т н о о т р о п н ы е п р е п а р а т ы и к о р р е к т о р ы 

п о в е д е н и я , по п о к а з а н и я м - а н т и к о н в у л ь -

с а н т ы , н е с п е ц и ф и ч е с к и е с т и м у л я т о р ы р о с 

т а ( L - к а р н и т и н ) . П р о в о д и т с я к о р р е к ц и я п о 

р о к о в в н у т р е н н и х о р г а н о в . 

Профилактика б а з и р у е т с я на р е з у л ь 

т а т а х м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о 

в а н и я . С и н д р о м К о р н е л и и д е Л а н г е м о ж -

Варианты синдрома Клинические проявления 
Корнелии де Ланге характерные скелетные пре- и пороки умственная 

лицевые нарушения постнатальная развития отсталость 
изменения задержка 

физического 
развития 

внутренних 
органов 

I(классический) Имеются Выражены Выраженная, 
масса тела 

меньше 2 500 г 

Тяжелые, 
приводящие 

к глубокой 
инвалидности 

или смерти 

Глубокая 

II (доброкачественный) Имеются Умеренные 
или минимальные 

Умеренная Нетяжелые 
или отсутствуют 

Легкая 
или пограничная 
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н о з а п о д о з р и т ь н а о с н о в а н и и в ы я в л е н и я 

у п л о д а п р и у л ь т р а з в у к о в о м и с с л е д о в а 

н и и п р и з н а к о в з а д е р ж к и в н у т р и у т р о б н о г о 

р а з в и т и я в с о ч е т а н и и с п о р о к а м и в е р х н и х 

к о н е ч н о с т е й . 

7.1.8. С и н д р о м С е к к е л я 

С и н д р о м С е к к е л я ( с и н о н и м ы : к а р л и к о 

в о с т ь с « п т и ц е г о л о в о с т ь ю » , п р и м о р д и а л ь -

н а я к а р л и к о в о с т ь с м и к р о ц е ф а л и е й ) - р е д 

кое н а с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е , х а р а к т е 

р и з у ю щ е е с я п р е - и п о с т н а т а л ь н ы м о т с т а 

в а н и е м в р о с т е , м и к р о ц е ф а л и е й с з а д е р ж 

к о й п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я и х а р а к т е р н ы м 

и з м е н е н и е м л и ц а , н а п о м и н а ю щ и м « п т и ц е -

г о л о в о с т ь » . 

З а б о л е в а н и е , п о в с е й в е р о я т н о с т и , б ы 

л о и з в е с т н о д а в н о , т а к к а к т е р м и н ы « п т и 

ц е г о л о в а я к а р л и к о в о с т ь » и « н а н о ц е ф а -

л и я » п р и н а д л е ж а т R . V i r c h o w . H . S e c k e l 

в 1 9 6 0 г. о п у б л и к о в а л с т а т ь ю , в к о т о р о й 

п р и в е л р е з у л ь т а т ы о б с л е д о в а н и я д в у х с о б 

с т в е н н ы х п а ц и е н т о в и л и т е р а т у р н ы е д а н 

н ы е о 2 4 б о л ь н ы х , и м е в ш и х с х о д н ы е к л и 

н и ч е с к и е п р о я в л е н и я . 

Ч а с т о т а в с т р е ч а е м о с т и в п о п у л я ц и и с о 

с т а в л я е т 1 : 10 ООО [ U . R a p p e n , 1 9 9 3 ] . 

Гэнетические данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н о м у т и п у . О п и с а н ы с л у ч а и с и н д р о 

м а С е к к е л я у с и б с о в о б о е г о п о л а ; и м е ю т с я 

с в е д е н и я о п о в ы ш е н н о й ч а с т о т е к р о в н о г о 

р о д с т в а р о д и т е л е й ; н и у о д н о г о и з р о д и т е 

л е й н е о т м е ч а л о с ь к л и н и ч е с к и х п р о я в л е 

н и й д а н н о г о з а б о л е в а н и я . 

С и н д р о м С е к к е л я я в л я е т с я г е н е т и ч е с к и 

г е т е р о г е н н о й п а т о л о г и е й . В н а с т о я щ е е 

в р е м я в ы д е л е н о д в а т и п а э т о г о з а б о л е в а 

н и я . П р и I т и п е г е н л о к а л и з о в а н н а д л и н 

н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 3 в р е г и о н е 3 q 2 2 . 1 -

q 2 4 [ 7 5 ] . Ген с и н д р о м а С е к к е л я I I т и п а к а р 

т и р о в а н н а х р о м о с о м е 1 8 в л о к у с е 

1 8 р 1 1 . 3 1 - q 1 1 . 2 [ 7 6 ] . Г е н е т и ч е с к у ю г е т е р о 

г е н н о с т ь э т о г о з а б о л е в а н и я п о д т в е р ж д а ю т 

р е з у л ь т а т ы н е д а в н о п р о в е д е н н о г о м о л е к у -

л я р н о - г е н е т и ч е с к о г о и с с л е д о в а н и я у не

с к о л ь к и х б о л ь н ы х с х а р а к т е р н ы м и ф е н о т и -

п и ч е с к и м и п р о я в л е н и я м и , у к о т о р ы х н е б ы 

л о в ы я в л е н о м у т а ц и й в л о к у с а х с и н д р о м а 

С е к к е л я I и II т и п о в [ 7 7 ] . 

П а т о г е н е з д о н а с т о я щ е г о в р е м е н и о с т а 

е т с я н е и з у ч е н н ы м . 

У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х с к л и н и ч е с к и м и 

п р и з н а к а м и с и н д р о м а С е к к е л я п р и ц и т о г е -

н е т и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и в ы я в л я е т с я х р о 

м о с о м н а я н е с т а б и л ь н о с т ь в в и д е у в е л и ч е 

н и я ч а с т о т ы р а з р ы в о в и с е с т р и н с к и х х р о 

м а т и д н ы х о б м е н о в . У э т и х п р о б а н д о в и м е 

е т с я с к л о н н о с т ь к р а з в и т и ю а н е м и и т и п а 

Ф а н к о н и , п а н ц и т о п е н и и , о с т р о г о м и е -

л о б л а с т н о г о л е й к о з а . У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х 

с г е м а т о л о г и ч е с к и м и н а р у ш е н и я м и и м е е т 

с я п о в ы ш е н и е ч у в с т в и т е л ь н о с т и к м и т о м и -

ц и н у С. 

П о р о к и и а н о м а л и и р а з в и т и я ц е н т р а л ь 

н о й н е р в н о й с и с т е м ы , в ы я в л е н н ы е у н е 

с к о л ь к и х д е т е й н а о с н о в а н и и р е з у л ь т а т о в 

а у т о п с и и и л и М Р Т г о л о в н о г о м о з г а , п о з в о 

л и л и в ы с к а з а т ь н е к о т о р ы м и с с л е д о в а т е 

л я м п р е д п о л о ж е н и е о т о м , ч т о п р и э т о м з а 

б о л е в а н и и м о ж е т и м е т ь м е с т о н а р у ш е н и е 

н е й р о н а л ь н о й м и г р а ц и и [ 7 8 ] . 

Клинические проявления. Д е т и р о ж 

д а ю т с я с в ы р а ж е н н о й в н у т р и у т р о б н о й г и 

п о п л а з и е й : с р е д н я я м а с с а т е л а д о н о ш е н -

Т а б л и и а 7 . 1 . 4 . Клинические признаки синдрома Секкеля I и II типов [76] 
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Типы синдрома Секкеля Клинические проявления 
задержка микроцефалия «кофейные» пятна 

психического развития на коже 

1-й (генный локус 3q22.1-q24) Умеренная Выраженная; Отсутствуют 
или глубокая окружность головы 

непропорционально мала 
по отношению к росту 

Н-й (генный локус 18р11.31 -q11.2) Умеренная Микроцефалия, Имеются 
или незначительная пропорциональная 

задержке роста 



н ы х н о в о р о ж д е н н ы х 1 6 0 0 - 1 7 0 0 г , д л и н а 

т е л а - 4 0 - 4 5 с м . В д а л ь н е й ш е м с о х р а н я е т 

с я з н а ч и т е л ь н о е п р о п о р ц и о н а л ь н о е о т с т а 

в а н и е в ф и з и ч е с к о м р а з в и т и и . 

Х а р а к т е р н ы ч е р е п н о - л и ц е в ы е а н о м а 

л и и : м и к р о ц е ф а л и я , у з к о е л и ц о , м а л е н ь 

к а я н и ж н я я ч е л ю с т ь , в ы с т у п а ю щ и й к л ю в о 

в и д н ы й н о с и б о л ь ш и е г л а з а . П е р е ч и с л е н 

н ы е п р и з н а к и п о с л у ж и л и о с н о в а н и е м д л я 

т е р м и н а « п т и ц е г о л о в о с т ь » ( р и с . 7.1.7 н а 

ц в е т н о й в к л а д к е ) . У б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х 

о т м е ч а ю т с я н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е д е ф о р 

м и р о в а н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы , ч а с т о у в е 

л и ч е н н ы е в р а з м е р а х ; р е д к и е в о л о с ы . М о 

г у т н а б л ю д а т ь с я а н т и м о н г о л о и д н ы й р а з 

р е з г л а з , у з к о е в ы с о к о е н ё б о , р а с щ е л и н а 

н ё б а , р е т р о г н а т и я , ч а с т и ч н а я а д е н т и я , г и 

п о п л а з и я э м а л и з у б о в . В т р е т и с л у ч а е в 

в ы я в л я е т с я к р а н и о с и н о с т о з . 

И з с к е л е т н ы х а н о м а л и й ч а с т о о т м е 

ч а ю т с я к и ф о з , с к о л и о з , в ы в и х и к р у п н ы х 

с у с т а в о в , п л о с к о с т о п и е , к о с о л а п о с т ь , с а н -

д а л е в и д н а я щ е л ь . У о т д е л ь н ы х б о л ь н ы х 

т а к ж е в ы я в л я ю т с я б р а х и д а к т и л и я , к л и н о -

д а к т и л и я м и з и н ц е в , г и п о п л а з и я б о л ь ш и х 

п а л ь ц е в к и с т е й , г и п о п л а з и я и л и а п л а з и я 

н и ж н е г о р е б р а , о т с у т с т в и е э п и ф и з о в н е к о 

т о р ы х ф а л а н г , г и п о п л а з и я п р о к с и м а л ь н о й 

ч а с т и л у ч е в о й к о с т и . 

П о д а в л я ю щ е е б о л ь ш и н с т в о б о л ь н ы х 

с с и н д р о м о м С е к к е л я у м с т в е н н о о т с т а л ы е . 

З а д е р ж к а п с и х о м о т о р н о г о р а з в и т и я с т а н о 

в и т с я з а м е т н о й с п у с т я н е с к о л ь к о м е с я ц е в 

п о с л е р о ж д е н и я . С т е п е н ь с н и ж е н и я и н т е л 

л е к т а в а р и а б е л ь н а , н о ч а щ е в с е г о н а б л ю 

д а ю т с я у м е р е н н а я и л и г л у б о к а я у м с т в е н 

н а я о т с т а л о с т ь . У о т д е л ь н ы х б о л ь н ы х от

м е ч а ю т с я с у д о р о г и . 

Ч а с т о в с т р е ч а е т с я п а т о л о г и я о р г а н о в 

з р е н и я и с л у х а . У в е л и ч е н и е д и а м е т р а р а 

д у ж к и у д е т е й с э т и м з а б о л е в а н и е м с о з д а 

е т в п е ч а т л е н и е б о л ь ш и х г л а з . О п и с а н ы к а 

т а р а к т а , к о л о б о м а р а д у ж к и , к о с о г л а з и е . 

У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х в ы я в л я е т с я с е н с о -

н е в р а л ь н а я т у г о у х о с т ь . 

П о р о к и в н у т р е н н и х о р г а н о в н е т и п и ч н ы 

д л я с и н д р о м а С е к к е л я , о д н а к о у о т д е л ь н ы х 

б о л ь н ы х о п и с а н ы с е р д е ч н о - с о с у д и с т ы е ано

м а л и и , а н о р е к т а л ь н ы е д е ф е к т ы . У м а л ь ч и 

ков и н о г д а в ы я в л я ю т с я к р и п т о р х и з м , г и п о 

п л а з и я н а р у ж н ы х п о л о в ы х о р г а н о в ; у д е в о 

чек - г и п е р т р о ф и я к л и т о р а . И м е ю т с я с в е д е 

ния об э н д о к р и н н ы х н а р у ш е н и я х у некото

р ы х п р о б а н д о в . 

К л и н и ч е с к и е о т л и ч и я с и н д р о м о в С е к к е 

ля I и II т и п о в п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 7 . 1 . 4 . 

Д и а г н о с т и к а о с н о в ы в а е т с я н а к л и н и ч е 

с к и х п р о я в л е н и я х . 

Д е т я м с э т и м з а б о л е в а н и е м н е о б х о д и м о 

п р о в о д и т ь ц и т о г е н е т и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е 

д л я в ы я в л е н и я п о в ы ш е н н о г о у р о в н я х р о м о 

с о м н ы х п е р е с т р о е к , т а к как п р и н а л и ч и и 

п р и з н а к о в х р о м о с о м н о й н е с т а б и л ь н о с т и 

у б о л ь н ы х и м е е т с я в ы с о к и й р и с к р а з в и т и я 

т я ж е л ы х г е м а т о л о г и ч е с к и х н а р у ш е н и й . 

П р и М Р Т - и с с л е д о в а н и и г о л о в н о г о м о з г а 

о б н а р у ж и в а ю т с я т а к и е а н о м а л и и , к а к а г е 

н е з и я м о з о л и с т о г о т е л а , д и з г е н е з и я ц е р е 

б р а л ь н о й к о р ы , п а х и г и р и я . 

Дифференциальная диагностика п р о 

в о д и т с я с в р о ж д е н н ы м и ф о р м а м и н а н и з м а 

с м и к р о ц е ф а л и е й и, в п е р в у ю о ч е р е д ь , 

с п р и м о р д и а л ь н о й к а р л и к о в о с т ь ю с о с т е о -

д и с п л а з и е й I и II т и п о в и с и н д р о м а м и Д у б о 

в и ц а , К о р н е л и и де Л а н г е , а т а к ж е с м о н р е 

а л ь с к и м т и п о м к а р л и к о в о с т и с « п т и ч ь е й 

г о л о в о й » , - д л я к о т о р о г о х а р а к т е р н о о т с у т 

с т в и е п р е н а т а л ь н о й г и п о п л а з и и и н а л и ч и е 

п р и з н а к о в п р е ж д е в р е м е н н о г о с т а р е н и я 

в в и д е р а н н е г о п о с е д е н и я , о б л ы с е н и я 

и м о р щ и н и с т о й к о ж и . 

Лечение с и м п т о м а т и ч е с к о е . В о з м о ж н о 

п р и м е н е н и е н о о т р о п н ы х п р е п а р а т о в д л я 

с т и м у л я ц и и п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я . 

Специфической профилактики с и н д р о 

м а Секкеля н е с у щ е с т в у е т . В а ж н о е з н а ч е н и е 

и м е ю т пренатальная д и а г н о с т и к а и в ы я в л е 

ние при у л ь т р а з в у к о в о м и с с л е д о в а н и и п л о д а 

в ы р а ж е н н о й з а д е р ж к и в н у т р и у т р о б н о г о раз

вития в с о ч е т а н и и с м и к р о ц е ф а л и е й . 
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7.2. Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я 
в ы с о к о р о с л о с т ь ю 

7 . 2 . 1 . С и н д р о м Б е к в и т а - В и д е м а н а 

В с т р у к т у р е н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а 

н и й , с о п р о в о ж д а ю щ и х с я з а д е р ж к о й н е р в 

н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я д е т е й , в ы с о к и й 

у д е л ь н ы й в е с с о с т а в л я ю т г е н е т и ч е с к и д е 

т е р м и н и р о в а н н ы е б о л е з н и , х а р а к т е р и з у ю 

щ и е с я в ы с о к и м и п о к а з а т е л я м и ф и з и ч е 

с к о г о р а з в и т и я , с р е д и к о т о р ы х с и н д р о м 

Б е к в и т а - В и д е м а н а з а н и м а е т о д н о и з п е р 

в ы х м е с т . 

С и н д р о м Б е к в и т а - В и д е м а н а п о л у ч и л 

с в о е н а з в а н и е п о и м е н и н е м е ц к о г о п е д и а 

т р а В и д е м а н а ( W i e d e m a n n ) и а м е р и к а н с к о 

г о в р а ч а Б е к в и т а ( B e c k w i y h ) , в п е р в ы е о п и 

с а в ш и х э т о з а б о л е в а н и е , с о о т в е т с т в е н н о , 

в 1 9 6 3 и 1 9 6 4 г о д а х . 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и - 1 : 1 0 0 0 0 - 1 : 1 5 ООО 

н о в о р о ж д е н н ы х [ 1 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я с и н д р о м а н е о д н о з н а ч е н 

и д о в о л ь н о с л о ж е н . В 1 5 % с е м е й н ы х с л у 

ч а е в х а р а к т е р п е р е д а ч и з а б о л е в а н и я о п 

р е д е л я е т с я к а к а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й . У 

б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х ( п р и м е р н о 8 0 % ) п а 

т о л о г и я в о з н и к а е т с п о р а д и ч е с к и . 

С и н д р о м Б е к в и т а - В и д е м а н а о б у с л о в 

л е н р а з л и ч н ы м и п о в р е ж д е н и я м и к л а с т е р а 

г е н о в , р а с п о л о ж е н н ы х в о б л а с т и к о р о т к о г о 

п л е ч а х р о м о с о м ы 1 1 , в с е г м е н т е 15.5 [ 2 ] . 

Б о л ь ш у ю р о л ь в н о р м а л ь н о м ф у н к ц и о 

н и р о в а н и и г е н о в э т о г о л о к у с а и г р а е т г е 

н о м н ы й и м п р и н т и н г . И м п р и н т и н г - э т о р а з 

л и ч н о е д е й с т в и е г е н о в в з а в и с и м о с т и о т 

и х р о д и т е л ь с к о г о ( о т ц о в с к о г о и л и м а т е 

р и н с к о г о ) п р о и с х о ж д е н и я . В н а с т о я щ е е 

в р е м я н а р у ш е н и е и м п р и н т и н г а с ч и т а е т с я 

о с н о в н о й п р и ч и н о й р а з в и т и я с и н д р о м а Б е 

к в и т а - В и д е м а н а . 

У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х з а б о л е в а н и е обу

с л о в л е н о х р о м о с о м н о й п а т о л о г и е й - д е л е -

ц и е й , д у п л и к а ц и е й и л и т р а н с л о к а ц и е й с во

в л е ч е н и е м л о к у с а 15.5 к о р о т к о г о п л е ч а х р о 

м о с о м ы 1 1 . Н а д о л ю т а к и х х р о м о с о м н ы х 

а н о м а л и й п р и х о д и т с я , п р и м е р н о , 2 % [ 3 ] . 

Клинические проявления. З а б о л е в а 

н и е ф о р м и р у е т с я в н у т р и у т р о б н о . О б р а 

щ а ю т н а с е б я в н и м а н и е в ы с о к и е а н т р о 

п о м е т р и ч е с к и е п а р а м е т р ы н о в о р о ж д е н 

н о г о : в с р е д н е м , д л и н а т е л а с о с т а в л я е т 

5 2 , 6 с м , м а с с а - 4 к г . В ы с о к и е п о к а з а т е 

л и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я с о х р а н я ю т с я и 

в д а л ь н е й ш е м . Х а р а к т е р н ы т а к ж е м а к р о -

г л о с с и я и г р ы ж а п у п о ч н о г о к а н а т и к а ( о м -

ф а л о ц е л е ) . Т и п и ч н ы м и п р и з н а к а м и с и н 

д р о м а я в л я ю т с я г о р и з о н т а л ь н ы е н а с е ч к и 

н а м о ч к а х у ш е й , м и к р о - и л и м а к р о ц е ф а 

л и я , в ы с т у п а ю щ и й з а т ы л о к , э к з о ф т а л ь м 

( в с л е д с т в и е о т н о с и т е л ь н о й г и п о п л а з и и 

о р б и т ) , п у п о ч н а я и п а х о в а я г р ы ж и , к л и т о -

р о м е г а л и я , в и с ц е р о м е г а л и я ( п е ч е н и , п о 

ч е к , п о д ж е л у д о ч н о й ж е л е з ы , и н о г д а 

с е р д ц а ) . Н е р е д к о в с т р е ч а ю т с я п о р о к и 

р а з в и т и я в н у т р е н н и х о р г а н о в : д в у р о г а я 

м а т к а , д и а ф р а г м а л ь н а я г р ы ж а , д о б а в о ч 

н а я с е л е з е н к а , в р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д 

ц а - ч а щ е с е п т а л ь н ы е д е ф е к т ы , л е г к и х 

( н е п р а в и л ь н а я д и ф ф е р е н ц и р о в к а л е г о ч 

н о й т к а н и н а д о л и ) , к и ш е ч н и к а ( н е з а в е р 

ш е н н ы й п о в о р о т к и ш е ч н и к а ) . 

П с и х и ч е с к о е р а з в и т и е б о л ь н ы х в а р ь и 

р у е т : о п и с а н ы п а ц и е н т ы к а к с н о р м а л ь н ы м 

и н т е л л е к т о м , т а к и с у м с т в е н н о й о т с т а л о 

с т ь ю р а з л и ч н о й с т е п е н и в ы р а ж е н н о с т и 

( р и с . 7.2.1 н а ц в е т н о й в к л а д к е ) . 

Диагностика и дифференциальная 

диагностика. П р и о б с л е д о в а н и и н о в о р о ж 

д е н н ы х с с и н д р о м о м Б е к в и т а - В и д е м а н а , 

к а к п р а в и л о , в ы я в л я ю т с я п о л и ц и т е м и я и 

г и п о г л и к е м и я , п р и в о д я щ и е к р а з в и т и ю т я 

ж е л о й н е в р о л о г и ч е с к о й с и м п т о м а т и к и и , 

н е р е д к о , к л е т а л ь н о м у и с х о д у . 

У д е т е й с т а р ш е 7 - 1 0 л е т ч а с т о д и а г н о 

с т и р у ю т г и п е р л и п и д е м и ю , г и п е р х о л е с т е -

р и н е м и ю , г и п о к а л ь ц и е м и ю [ 4 ] . 

Д л я д е т е й с с и н д р о м о м Б е к в и т а - В и д е 

м а н а х а р а к т е р н о п о в ы ш е н н о е с о д е р ж а н и е 

в с ы в о р о т к е к р о в и с о м а т о м е д и н а С , и г р а 

ю щ е е , в е р о я т н о , в е д у щ у ю р о л ь в р е а л и з а 

ц и и в ы с о к и х а н т р о п о м е т р и ч е с к и х п а р а м е -
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т р о в б о л ь н ы х [ 5 ] . В ы с о к и й у р о в е н ь с о м а -

т о м е д и н а С в с ы в о р о т к е к р о в и д е т е й с 

с и н д р о м о м Б е к в и т а - В и д е м а н а о б у с л о в 

л е н и з б ы т о ч н о й п р о д у к ц и е й г е н а и н с у л и 

н о п о д о б н о г о ф а к т о р а р о с т а - 2 ( г е н I G F 2 ) , 

в о з н и к а ю щ е й в р е з у л ь т а т е п о т е р и г е н о м 

н о г о и м п р и н т и н г а ( д и а л л е л ь н а я э к с п р е с 

с и я г е н а I G F 2 ) . 

П р и с и н д р о м е Б е к в и т а - В и д е м а н а н е 

р е д к о р е г и с т р и р у ю т с я и м м у н о д е ф и ц и т -

н ы е с о с т о я н и я . З а б о л е в а н и е о т н о с и т с я к 

г р у п п е р и с к а р а з в и т и я з л о к а ч е с т в е н н ы х 

н о в о о б р а з о в а н и й . О д н о й и з в о з м о ж н ы х 

п р и ч и н ф о р м и р о в а н и я о п у х о л е й м о ж е т 

б ы т ь с н и ж е н и е а д а п т и в н о г о о т в е т а , в ы я в 

л я е м о е у б о л ь н ы х с с и н д р о м о м Б е к в и 

т а - В и д е м а н а [ 5 ] . С у т ь е г о з а к л ю ч а е т с я в 

т о м , ч т о п р е д в а р и т е л ь н а я о б р а б о т к а л и м 

ф о ц и т о в м а л ы м и ( н е п о в р е ж д а ю щ и м и ) 

д о з а м и м у т а г е н а с ч у в с т в и т е л ь н о с т ь ю 

к л е т о к к в о з д е й с т в и ю б о л ь ш и х ( п о в р е ж 

д а ю щ и х ) д о з э т о г о ж е с а м о г о и л и д р у г и х 

м у т а г е н о в . А д а п т и в н ы й о т в е т о ц е н и в а е т 

с я п о п р о ц е н т н о м у с о д е р ж а н и ю д в у н и т е -

в о й Д Н К . У з д о р о в ы х д е т е й а д а п т и в н ы й 

о т в е т , к а к п р а в и л о , н о р м а л ь н ы й и р а в е н 

1 0 0 % . У л и ц с с и н д р о м о м Б е к в и т а - В и д е 

м а н а п р о ц е н т д в у н и т е в о й Д Н К п о с л е 

д в о й н о й о б р а б о т к и л и м ф о ц и т о в у - л у ч а м и 

в в о з р а с т а ю щ е й д о з и р о в к е с о с т а в я е т н е 

в ы ш е 7 5 % , ч т о с в и д е т е л ь с т в у е т о п о л н о м 

о т с у т с т в и и у б о л ь н ы х а д а п т и в н о г о о т в е т а 

п о у - т и п у . 

Р е н т г е н о л о г и ч е с к и е м е т о д ы и с с л е д о в а 

н и я п о з в о л я ю т в ы я в и т ь о п е р е ж е н и е кост

н о г о в о з р а с т а , р а с ш и р е н и е м е т а ф и з о в 

д л и н н ы х т р у б ч а т ы х к о с т е й и к о л ь ц е в и д н о е 

с у ж е н и е д и а ф и з о в . 

П а т о м о р ф о л о г и ч е с к и е и з м е н е н и я : п р и 

п а т о л о г о - а н а т о м и ч е с к о м а н а л и з е н е р е д к о 

о б н а р у ж и в а ю т г и п е р п л а з и ю к л е т о к о с т 

р о в к о в Л а н г е р г а н с а , н е ф р о г е н н у ю б л а с т о -

му, р е з к о е у в е л и ч е н и е к л е т о к и я д е р в над

п о ч е ч н и к а х . 

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н а я д и а г н о с т и к а п р о в о 

д и т с я с з а б о л е в а н и я м и , к о т о р ы м с в о й с т 

в е н н ы в ы с о к и е а н т р о п о м е т р и ч е с к и е п а р а 

м е т р ы и с н и ж е н и е и н т е л л е к т а . К т а к и м б о 

л е з н я м о т н о с я т с я : с и н д р о м ы С о т о с а , 

С и м п с о н а - Г о л а б и - Б е х м е л я , В и в е р а , М а р 

ш а л л а - С м и т а , а н о м а л и и п о л о в ы х х р о м о 

с о м ( с и н д р о м ы К л а й н ф е л ь т е р а - 4 7 , XXY и 

4 7 , XYY) и о м ф а л о ц е л е . 

Лечение с и н д р о м а Б е к в и т а - В и д е м а н а 

н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а к т е р и н а 

п р а в л е н о , в о с н о в н о м , н а с т и м у л я ц и ю н е р 

в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я и и м м у н н о г о 

с т а т у с а б о л ь н ы х . 

С ц е л ь ю п р о ф и л а к т и к и р а з в и т и я з л о 

к а ч е с т в е н н ы х н о в о о б р а з о в а н и й н е о б х о 

д и м о о б е р е г а т ь б о л ь н ы х о т н е б л а г о п р и 

я т н ы х в о з д е й с т в и й в н е ш н е й с р е д ы : с т р о 

г о з а п р е щ е н ы п р о ф е с с и и , с в я з а н н ы е с 

р а д и а ц и е й и х и м и ч е с к и м и в е щ е с т в а м и , 

п р о т и в о п о к а з а н о п р о ж и в а н и е в р а й о н а х с 

п о в ы ш е н н ы м р а д и а ц и о н н ы м ф о н о м и в ы 

с о к о й и н с о л я ц и е й . П о к а з а н т а к ж е с т р о 

г и й к о н т р о л ь з а н а з н а ч е н и е м ц и т о с т а т и -

ч е с к и х п р е п а р а т о в и и о н и з и р у ю щ е г о о б 

л у ч е н и я . 

7 . 2 . 2 . С и н д р о м С о т о с а ( с и н д р о м 

ц е р е б р а л ь н о г о г и г а н т и з м а ) 

С и н д р о м С о т о с а , и л и с и н д р о м ц е р е б 

р а л ь н о г о г и г а н т и з м а , в п е р в ы е о п и с а н а м е 

р и к а н с к и м п е д и а т р о м J . F . S o t o s в 1 9 6 4 г. 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и н е у с т а н о в л е н а . С р е 

д и б о л ь н ы х п р е о б л а д а ю т м а л ь ч и к и . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - д о -

м и н а н т н о м у т и п у . Б о л е з н ь о б у с л о в л е н а 

м у т а ц и е й г е н а N S D 1 , л о к а л и з о в а н н о г о н а 

д л и н н о м п л е ч е х р о м о с о м ы 5 , в л о к у с е q 3 5 -

5 q 3 5 [ 6 ] . 

Клиническая характеристика. П р и р о 

ж д е н и и о б р а щ а ю т н а с е б я в н и м а н и е к р у п 

н ы е р а з м е р ы н о в о р о ж д е н н о г о р е б е н к а . 

С р е д н я я д л и н а т е л а с о с т а в л я е т 5 5 с м , м а с 

са - 3 9 0 0 г. В п е р в ы е 3 - 4 г о д а ж и з н и от

м е ч а е т с я и н т е н с и в н о е у в е л и ч е н и е р о с т а 

б о л ь н о г о . Т и п и ч н а и ч е р е п н о - л и ц е в а я д и с -

м о р ф и я : м а к р о д о л и х о ц е ф а л и я , в ы с т у п а ю 

щ и е л о б н ы е б у г р ы , г р у б ы е ч е р т ы л и ц а с 

г и п е р т е л о р и з м о м , к о с о г л а з и е , а н т и м о н г о 

л о и д н ы й р а з р е з г л а з , п р о г н а т и з м ( в ы с т у -
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Рис 7.2.2 а. Ребенок, 2 г. 8 мес, с синдромом Сотоса: 
в ы с о к и е показатели физического развития, мегало-
цефалия, крупные кисти и с т о п ы . 

п а ю щ а я н и ж н я я ч е л ю с т ь ) , м а к р о г л о с с и я и 

в ы с о к о е н ё б о . З а б о л е в а н и ю т а к ж е с в о й с т 

в е н н ы б о л ь ш и е к и с т и и с т о п ы , к и ф о с к о л и 

о з , с и н д а к т и л и я с т о п ( р и с . 7.2.2 а, б, в). 

И н о г д а в ы я в л я ю т с я в и с ц е р о м е г а л и я и р а з 

л и ч н ы е в р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а , к о т о 

р ы е р е г и с т р и р у ю т с я , п р и м е р н о , у 8 % б о л ь 

н ы х с с и н д р о м о м С о т о с а [ 7 ] . С т е п е н ь у м с т 

в е н н о й о т с т а л о с т и в а р ь и р у е т , н о , к а к п р а 

в и л о , б ы в а е т у м е р е н н о в ы р а ж е н н о й . В от

д е л ь н ы х с л у ч а я х н а б л ю д а ю т с я с у д о р о г и и 

н а р у ш е н и е к о о р д и н а ц и и . В п о с л е д н и е г о 

д ы с и н д р о м С о т о с а с т а л и о т н о с и т ь к г р у п 

п е р и с к а р а з в и т и я з л о к а ч е с т в е н н ы х н о в о 

о б р а з о в а н и й , ф о р м и р у ю щ и х с я , п о м н е н и ю 

р я д а и с с л е д о в а т е л е й , у 3 , 9 % б о л ь н ы х с 

э т о й п а т о л о г и е й [ 8 ] . 

Рис. 7.2.2 6 и 7.2.2 в. Этот же мальчик в возрасте 15 лет 
[6) и 21 года (в). 
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Диагностика и дифференциальная 

диагностика. У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м С о 

т о с а в ы я в л я ю т с я н о р м а л ь н ы й у р о в е н ь г о р 

м о н а р о с т а и в ы с о к о е с о д е р ж а н и е в а л и н а , 

и з о л е й ц и н а и л е й ц и н а в с ы в о р о т к е к р о в и 

[ 9 ] . О п р е д е л е н и е с о о т н о ш е н и я г л и ц и н а к 

в а л и н у а в т о р ы с ч и т а ю т д и а г н о с т и ч е с к и 

з н а ч и м ы м п р и с р а в н е н и и б о л ь н ы х с с и н 

д р о м о м С о т о с а с к о н т р о л ь н о й ( з д о р о в о й ) 

г р у п п о й . У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м С о т о с а 

у с т а н о в л е н о н а р у ш е н и е т о л е р а н т н о с т и к 

г л ю к о з е ( д в у г о р б а я с а х а р н а я к р и в а я ) и п а 

т о л о г и ч е с к а я р е а к ц и я г о р м о н а р о с т а н а 

с т а н д а р т н ы й г л ю к о з о т о л е р а н т н ы й т е с т : 

м а к с и м а л ь н ы й п о д ъ е м с а х а р а к р о в и н е с о 

п р о в о ж д а е т с я с н и ж е н и е м у р о в н я с о м а т о -

т р о п н о г о г о р м о н а в с ы в о р о т к е к р о в и , а , н а 

п р о т и в , х а р а к т е р и з у е т с я е г о з н а ч и т е л ь н ы м 

п о д ъ е м о м , п р и э т о м к о л и ч е с т в е н н ы е з н а 

ч е н и я с о м а т о т р о п н о г о г о р м о н а р о с т а н е 

в ы х о д я т з а п р е д е л ы в о з р а с т н ы х н о р м а т и 

в о в [ 1 0 ] . 

О п и с ы в а е т с я т а к ж е а н о м а л ь н а я д е р м а 

т о г л и ф и к а п р и с и н д р о м е С о т о с а . 

П р и п р и м е н е н и и и н с т р у м е н т а л ь н ы х 

( р е н т г е н о л о г и ч е с к и х и ф у н к ц и о н а л ь н ы х ) 

м е т о д о в и с с л е д о в а н и я в ы я в л я ю т о п е р е ж е 

н и е к о с т н о г о в о з р а с т а , р а с ш и р е н и е ж е л у 

д о ч к о в м о з г а и н е с п е ц и ф и ч е с к и е и з м е н е 

н и я н а Э К Г . 

У б о л ь н ы х с с и н д р о м о м С о т о с а о п р е д е 

л я е т с я с н и ж е н и е р е п а р а ц и о н н о й с п о с о б н о 

с т и Д Н К л и м ф о ц и т о в ( п о с л е о б р а б о т к и 

к л е т о к ф и з и ч е с к и м и и х и м и ч е с к и м и м у т а 

г е н а м и ) и а д а п т и в н о г о о т в е т а [ 1 0 ] . 

З а б о л е в а н и е с л е д у е т д и ф ф е р е н ц и р о 

в а т ь о т д и а б е т и ч е с к о й э м б р и о п а т и и , х р о 

м о с о м н о й п а т о л о г и и ( с и н д р о м ы К л а й н -

ф е л ь т е р а - 4 7 , XXY и 4 7 , XYY), а д е н о м ы 

г и п о ф и з а , а т а к ж е с и н д р о м о в Б е к в и т а - В и -

д е м а н а и В и в е р а . 

Лечение - с и м п т о м а т и ч е с к о е , в к л ю ч а е т 

с о с у д и с т ы е и н о о т р о п н ы е п р е п а р а т ы , к о м 

п л е к с в и т а м и н о в и а н т и о к с и д а н т о в . 

Д а н н ы е о с н и ж е н и и р е п а р а ц и и Д Н К и 

а д а п т и в н о г о о т в е т а с л е д у е т п р и н и м а т ь в о 

в н и м а н и е п р и в ы б о р е п р о ф е с с и и и м е с т а 

ж и т е л ь с т в а б о л ь н ы х ( з а п р е щ а ю т с я п р о 

ф е с с и о н а л ь н ы е в р е д н о с т и , п р е б ы в а н и е в 

з о н а х с п о в ы ш е н н о й р а д и а ц и е й и в ы с о к о й 

и н с о л я ц и е й ) . 

7 . 2 . 3 . С и н д р о м В и в е р а 

С и н д р о м В и в е р а б ы л в п е р в ы е о п и с а н 

D . W e a v e r в 1 9 7 4 г о д у . А в т о р н а б л ю д а л 

и д е н т и ч н у ю к л и н и ч е с к у ю к а р т и н у б о л е з 

н и у д в у х н е с в я з а н н ы х к р о в н ы м р о д с т 

в о м д е т е й . 

Ч а с т о т а п а т о л о г и и н е у с т а н о в л е н а . 

К н а с т о я щ е м у в р е м е н и о п и с а н о с в ы ш е 

5 0 с л у ч а е в з а б о л е в а н и я , п р и ч е м с в е д е н и я 

о 39 из н и х п о я в и л и с ь в п о с л е д н и е 15 л е т . 

Г е н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Т и п н а с л е д о в а н и я п а т о л о г и и о к о н ч а т е л ь н о 

н е у с т а н о в л е н . В ы с к а з ы в а ю т с я п р е д п о л о 

ж е н и я о р е ц е с с и в н о м , с ц е п л е н н о м с п о л о м 

н а с л е д о в а н и и , и а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о й 

п е р е д а ч е б о л е з н и с в а р и а б е л ь н о й э к с п р е с 

с и в н о с т ь ю и б о л ь ш е й ч а с т о т о й с р е д и л и ц 

м у ж с к о г о п о л а : с о о т н о ш е н и е п о р а ж е н н ы х 

д е в о ч е к и м а л ь ч и к о в с о с т а в л я е т 1 : 3 [ 1 1 ] . 

П р и ч и н а т а к о г о р а с п р е д е л е н и я п о к а о с т а 

е т с я н е я с н о й . В б о л ь ш и н с т в е о п и с а н н ы х 

н а б л ю д е н и й з а б о л е в а н и е н о с и т с п о р а д и 

ч е с к и й х а р а к т е р . 

Ген п а т о л о г и и , т а к ж е к а к и п р и с и н д р о 

м е С о т о с а , к а р т и р о в а н н а д л и н н о м п л е ч е 

х р о м о с о м ы 5, в л о к у с е q 3 5 - 5 q 3 5 . В р е г и 

о н е э т о г о л о к у с а л о к а л и з о в а н г е н N S D 1 , 

м у т а н т н ы й б о л е е ч е м у 3/4 б о л ь н ы х с к л а с 

с и ч е с к о й ф о р м о й с и н д р о м а С о т о с а . 

П р и а н а л и з е г е н а N S D 1 7 п а ц и е н т о в 

с с и н д р о м о м В и в е р а у 3 из н и х у д а л о с ь 

о п р е д е л и т ь м у т а ц и и э т о г о г е н а [ 1 2 ] . О д н а 

к о д о н а с т о я щ е г о в р е м е н и о к о н ч а т е л ь н о 

н е у с т а н о в л е н о , я в л я ю т с я л и с и н д р о м ы 

С о т о с а и В и в е р а о д н о л о к у с н о й п а т о л о г и 

е й и л и э т и з а б о л е в а н и я а л л е л ь н о г е т е р о -

г е н н ы [ 1 3 ] . 

Клиническая характеристика. К в е д у 

щ и м п р и з н а к а м с и н д р о м а В и в е р а о т н о с я т 

с я в ы с о к и е м а с с о р о с т о в ы е п а р а м е т р ы н о 

в о р о ж д е н н о г о . A . D a w o o d о п и с а л р е б е н к а , 

и м е ю щ е г о м а с с у т е л а п р и р о ж д е н и и 10,2 к г 

[ 1 4 ] . 

413 



Т и п и ч н ы к р а н и о ф а ц и а л ь н ы е с и м п т о м ы : 

ш и р о к о е п л о с к о е л и ц о , э п и к а н т у с , г и п е р -

т е л о р и з м г л а з с н и з к о р а с п о л о ж е н н ы м и 

щ е л я м и век, б о л ь ш и е у ш н ы е р а к о в и н ы , 

д л и н н ы й ф и л ь т р у м , о т н о с и т е л ь н а я м и к р о -

г н а т и я ( р и с . 7.2.3 н а ц в е т н о й в к л а д к е ) . 

Х а р а к т е р н ы т а к ж е у м е р е н н а я р а с т я ж и 

м о с т ь к о ж и , т о н к и е в о л о с ы и г л у б о к о п о с а -

ж е н н ы е т о н к и е н о г т и , в ы с т у п а ю щ и е п о д у 

ш е ч к и к о н ч и к о в п а л ь ц е в , п у п о ч н а я и л и п а 

х о в а я г р ы ж и . О б р а щ а е т н а с е б я в н и м а н и е 

н е о б ы ч н о г р у б ы й , н и з к и й , х р и п л ы й г о л о с 

б о л ь н ы х . 

И з м е н е н и я о п о р н о - д в и г а т е л ь н о г о а п п а 

р а т а к а с а ю т с я в о с н о в н о м к о н е ч н о с т е й . 

Так, н а б л ю д а ю т с я к а м п т о д а к т и л и я , к л и н о -

д а к т и л и я , ш и р о к и е б о л ь ш и е п а л ь ц ы р у к 

и н о г , о г р а н и ч е н и е р а з г и б а н и я л о к т е в ы х 

и к о л е н н ы х с у с т а в о в , д е ф о р м а ц и и с т о п , 

в т о м ч и с л е и по т и п у э к в и н о в а р у с н ы х . 

T.E.Kel ly e t a l . в п е р в ы е о б р а т и л и в н и м а н и е 

н а а н о м а л и ю р а з в и т и я ш е й н ы х п о з в о н к о в , 

в ы я в л е н н ы х у д в у х с в о д н ы х б р а т ь е в с с и н 

д р о м о м В и в е р а и и х о т ц а [ 1 5 ] . П о д а н н ы м 

и с с л е д о в а т е л е й , у о т ц а не н а б л ю д а л о с ь 

х а р а к т е р н ы х п р и з н а к о в з а б о л е в а н и я , 

з а и с к л ю ч е н и е м о ч е н ь в ы с о к о г о р о с т а 

и а н о м а л и и ш е й н ы х п о з в о н к о в . А в т о р ы 

с ч и т а ю т , ч т о д а н н а я с и м п т о м а т и к а , н е с м о 

т р я н а е е в а р и а б е л ь н о с т ь , м о ж е т с л у ж и т ь 

д и а г н о с т и ч е с к и м п р и з н а к о м с и н д р о м а В и 

в е р а , о с о б е н н о у в з р о с л ы х б о л ь н ы х . 

П а т о л о г и я ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е 

м ы п р о я в л я е т с я з а д е р ж к о й п с и х о м о т о р н о 

г о и р е ч е в о г о р а з в и т и я , н а р у ш е н и е м п о в е 

д е н и я . Р е г и с т р и р у ю т с я т а к ж е п о в ы ш е н и е 

м ы ш е ч н о г о т о н у с а , п р о г р е с с и р у ю щ а я с п а -

с т и ч н о с т ь . 

В п о с л е д н и е г о д ы с и н д р о м В и в е р а , т а к 

ж е как и д р у г и е б о л е з н и , х а р а к т е р и з у ю щ и 

е с я в ы с о к и м и п о к а з а т е л я м и ф и з и ч е с к о г о 

р а з в и т и я ( с и н д р о м ы Б е к в и т а - В и д е м а н а 

и С о т о с а ) , с т а л и о т н о с и т ь к г р у п п е р и с к а 

р а з в и т и я з л о к а ч е с т в е н н ы х н о в о о б р а з о в а 

н и й [ 1 6 , 15]. 

Данные лабораторных и функцио

нальных исследований. И м е е т с я л и ш ь 

е д и н с т в е н н о е с о о б щ е н и е о в ы я в л е н и и 

у б о л ь н ы х п а р ц и а л ь н о г о д е ф и ц и т а г о р м о 

н а р о с т а и р е з к о в ы р а ж е н н о й д и к а р б о н о -

в о й а ц и д у р и и [ 1 7 ] . Д р у г и е а в т о р ы [ 1 0 ] п р и 

о б с л е д о в а н и и р е б е н к а с с и н д р о м о м В и в е 

р а о б н а р у ж и л и н о р м а л ь н ы й у р о в е н ь г о р 

м о н а р о с т а и в ы с о к и е п о к а з а т е л и с о м а т о -

м е д и н а С в с ы в о р о т к е к р о в и . И с с л е д о в а 

н и е г е н а I G F 2 ( и н с у л и н о п о д о б н о г о ф а к т о 

р а р о с т а 2 ) , п р о д у к т о м д е я т е л ь н о с т и к о т о 

р о г о я в л я е т с я с о м а т о м е д и н С , п о к а з а л о 

н о р м а л ь н ы е р е з у л ь т а т ы . П о л у ч е н н ы е д а н 

н ы е п о з в о л и л и и с с л е д о в а т е л я м п о д в е р г 

н у т ь с о м н е н и ю в е д у щ у ю р о л ь с о м а т о м е д и -

на С в г е н е з е в ы с о к о г о р о с т а у б о л ь н о й 

с с и н д р о м о м В и в е р а . 

В ы с к а з ы в а ю т с я п р е д п о л о ж е н и я , что п р и 

с и н д р о м е В и в е р а в о з м о ж н ы м у т а ц и и г е н а 

г л и п и к а н а - 3 ( G P C 3 ) , о т н о с я щ е г о с я к с е 

м е й с т в у г е н о в г е п а р а н с о д е р ж а щ и х п р о т е -

о г л и к а н о в к л е т о ч н о й п о в е р х н о с т и . В т е ч е 

н и е п о с л е д н и х л е т п о я в и л и с ь с о о б щ е н и я , 

с в и д е т е л ь с т в у ю щ и е о т о м , ч т о к л и н и ч е с к и 

р а з л и ч н ы е з а б о л е в а н и я с в ы с о к и м р о с т о м 

м о г у т б ы т ь а л л е л ь н ы м и в а р и а н т а м и о д н о 

г о и т о г о ж е с и н д р о м а н е д о с т а т о ч н о с т и 

г л и п и к а н а - 3 [ 1 8 ] . 

Д а н н ы е р е н т г е н о г р а ф и и с в и д е т е л ь с т в у 

ю т о б у с к о р е н н о м с о з р е в а н и и с к е л е т а , з а 

ф и к с и р о в а н н о м у ж е в г р у д н о м в о з р а с т е . 

О д н а к о о п е р е ж е н и е к о с т н о г о в о з р а с т а н а 

б л ю д а е т с я н е в о в с е х к о с т я х . О п и с ы в а ю т 

р а с ш и р е н и е д и с т а л ь н ы х к о н ц о в д л и н н ы х 

т р у б ч а т ы х к о с т е й и у к о р о ч е н и е ч е т в е р т ы х 

п л ю с н е в ы х к о с т е й . В р я д е н а б л ю д е н и й с о 

о б щ а е т с я о д е м и н е р а л и з а ц и и к о с т е й к и с 

т е й и с т о п . 

П р и п о м о щ и м а г н и т н о - р е з о н а н с н о й т о 

м о г р а ф и и г о л о в н о г о м о з г а в ы я в л я ю т к и с 

т ы в п р о з р а ч н о й п е р е г о р о д к е , а т р о ф и ю в е 

щ е с т в а м о з г а , р а с ш и р е н и е ж е л у д о ч к о в о й 

с и с т е м ы и г и п е р в а с к у л я р и з а ц и ю в о б л а с т и 

з а д н е й ц е р е б р а л ь н о й а р т е р и и . В.М.Free

m a n et a l . [19] о п и с а л и п а х и г и р и ю у б о л ь н о 

го с с и н д р о м о м В и в е р а . 

Дифференциальная диагностика. С и н 

д р о м В и в е р а с л е д у е т д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь 

о т с и н д р о м о в С о т о с а ( с и н д р о м ц е р е б р а л ь 

н о г о г и г а н т и з м а ) , Б е к в и т а - В и д е м а н а , 
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С и м п с о н а - Г о л а б и - Б е х м е л я , М а р ф а н а , на

р у ш е н и я о б м е н а с е р о с о д е р ж а щ е й а м и н о 

к и с л о т ы м е т и о н и н а - г о м о ц и с т и н у р и и , 

а т а к ж е от а н о м а л и и п о л о в ы х х р о м о с о м -

с и н д р о м о в т р и с о м и й X ( с и н д р о м 4 7 , XXX), 

4 7 , XYY и 4 7 , XXY ( с и н д р о м К л а й ф е л ь т е р а ) . 

Лечение п р и с и н д р о м е В и в е р а н о с и т 

с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а к т е р и н а п р а в л е н о 

в о с н о в н о м н а с т и м у л я ц и ю н е р в н о - п с и х и 

ч е с к о г о р а з в и т и я д е т е й . 

П р е д р а с п о л о ж е н н о с т ь б о л ь н ы х к р а з в и 

т и ю з л о к а ч е с т в е н н ы х н о в о о б р а з о в а н и й не-
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7.3. Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я 
н а р у ш е н и я м и с о с т о р о н ы о р г а н о в з р е н и я 

Р а з н о о б р а з н а я п а т о л о г и я о р г а н о в з р е 

н и я в в и д е н а р у ш е н и й в р а з л и ч н ы х у ч а с т 

к а х г л а з - в е к а х , р о г о в и ц е , р а д у ж н о й о б о 

л о ч к е , х р у с т а л и к е , с е т ч а т к е , в о б л а с т и з р и 

т е л ь н ы х н е р в о в - в х о д и т в к а ч е с т в е к л и н и 

ч е с к и х с и м п т о м о в в ф е н о т и п б о л е е 2 0 0 на

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й и д е ф е к т о в . Не

р е д к о н а б л ю д а е т с я с о ч е т а н и е п о р а ж е н и я 

о р г а н о в з р е н и я и у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и 

у д е т е й . Н а к о п л е н н ы й о п ы т с в и д е т е л ь с т в у 

ет о т о м , что п о д о б н ы е с о с т о я н и я о т л и ч а 

ю т с я , н а р я д у с к л и н и ч е с к и м п о л и м о р ф и з 

м о м , в ы р а ж е н н о й г е н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н 

н о с т ь ю и м о г у т б ы т ь о б у с л о в л е н ы к а к х р о 

м о с о м н ы м и а б е р р а ц и я м и , т а к и м у т а ц и я м и 

р а з л и ч н ы х г е н о в . В н е д р е н и е т о н к и х м е т о 

д о в г е н е т и ч е с к о г о а н а л и з а в п е д и а т р и ч е 

с к у ю п р а к т и к у р а с ш и р и л о н а ш и п р е д с т а в 

л е н и я о г е н е з е с о ч е т а н н ы х п о р а ж е н и й гла

з а , м о з г а , а н о м а л и й с к е л е т а , о р г а н о в м о ч е 

п о л о в о й с и с т е м ы и д р . Т щ а т е л ь н ы й а н а л и з 

р о д о с л о в н о й и з н а н и е д и а г н о с т и ч е с к и х 

п р и з н а к о в м н о г о о б р а з н ы х н о з о л о г и ч е с к и х 

ф о р м с о з д а ю т р е а л ь н ы е п р е д п о с ы л к и д л я 

с в о е в р е м е н н о й и д е н т и ф и к а ц и и с о ч е т а н 

н ы х н а р у ш е н и й глаз и у м с т в е н н о й н е д о с т а 

т о ч н о с т и у д е т е й , что и г р а е т к л ю ч е в у ю 

р о л ь п р и л е ч е н и и и п р о ф и л а к т и к е д а н н ы х 

с о с т о я н и й в с е м ь я х . В д а н н о м р а з д е л е 

п р е д с т а в л е н ы л и ш ь н е с к о л ь к о н а с л е д с т 

в е н н ы х с и н д р о м о в , с о п р о в о ж д а ю щ и х с я по

р а ж е н и е м о р г а н о в з р е н и я . Н а п р и м е р е п р и 

в е д е н н ы х с и н д р о м о в п о к а з а н о , что с п е к т р 

о с н о в н ы х к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й н а с л е д 

с т в е н н о й п а т о л о г и и н е о г р а н и ч и в а е т с я в о 

в л е ч е н и е м в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с т о л ь 

к о о р г а н о в з р е н и я , о н г о р а з д о ш и р е и э т о 

н е о б х о д и м о у ч и т ы в а т ь п р и о ц е н к е к л и н и ч е 

с к о й к а р т и н ы б о л е з н и и в ы б о р е т е р а п е в т и 

ч е с к о й т а к т и к и у к о н к р е т н о г о б о л ь н о г о . 

7 . 3 . 1 . С и н д р о м М а р и н е с к у - Ш е г р е н а 

С и н д р о м в п е р в ы е о п и с а н в 1 9 3 1 г . 

G . M a r i n e s c o et a l . у 4 б о л ь н ы х [ 1 ] . В 1 9 4 7 г. 

T . S j o g r e n [2] о п у б л и к о в а л р е з у л ь т а т ы к л и 

н и ч е с к о г о и г е н е т и ч е с к о г о и с с л е д о в а н и я 

е щ е 1 4 п а ц и е н т о в , с т р а д а ю щ и х у м с т в е н 

н о й о т с т а л о с т ь ю , а т а к с и е й и к а т а р а к т о й . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а н е и з в е с т н а . 

К н а с т о я щ е м у в р е м е н и о п и с а н о б о л е е 

100 с л у ч а е в з а б о л е в а н и я . И м е ю т с я у к а з а 

н и я н а о т н о с и т е л ь н о в ы с о к у ю ч а с т о т у с и н 

д р о м а в и н б р е д н о й п о п у л я ц и и н а ю г о - з а п а 

д е ш т а т а А л а б а м а в С Ш А [ 3 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

С и н д р о м М а р и н е с к у - Ш е г р е н а о б у с л о в 

л е н р е д к и м а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м г е 

н о м . Ген з а б о л е в а н и я л о к а л и з о в а н н а 

х р о м о с о м е 5 q 3 1 [ 4 ] . П р е д п о л а г а е т с я т е с 

н о е с ц е п л е н и е л о к у с а с и н д р о м а с л о к у -

с о м г и п е р г о н а д о т р о п н о г о г и п о г о н а д и з м а 

[ 5 ] . П а т о л о г и ч е с к и е и з м е н е н и я в н е р в н о й 

т к а н и , в о з м о ж н о , о б у с л о в л е н ы в н у т р и 

к л е т о ч н ы м н а к о п л е н и е м л и п и д о в , ч т о д а 

л о о с н о в а н и е с ч и т а т ь с и н д р о м М а р и н е 

с к у - Ш е г р е н а л и з о с о м а л ь н о й б о л е з н ь ю 

н а к о п л е н и я ; п р е д п о л а г а е т с я т а к ж е у ч а 

с т и е в г е н е з е з а б о л е в а н и я п р о ц е с с о в н а 

р у ш е н н о г о о к и с л и т е л ь н о г о ф о с ф о р и л и -

р о в а н и я в м и т о х о н д р и я х [ 6 , 7 ] . 

Клиническая характеристика. О с н о в 

н ы м и к л и н и ч е с к и м и п р о я в л е н и я м и с и н 

д р о м а я в л я ю т с я м о з ж е ч к о в а я а т а к с и я , у м 

с т в е н н а я о т с т а л о с т ь , к а т а р а к т а и о т с т а в а 

н и е в ф и з и ч е с к о м р а з в и т и и . 

З а б о л е в а н и е в ы я в л я е т с я с п е р в ы х не

д е л ь и м е с я ц е в ж и з н и . А т а к с и я в о з н и к а е т 

на п е р в о м г о д у ж и з н и и с в о з р а с т о м п р о 

г р е с с и р у е т . В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в а т а к 

с и и с о п у т с т в у е т р а з н о о б р а з н а я н е в р о л о г и 

ч е с к а я с и м п т о м а т и к а : н и с т а г м , с т р а б и з м , 

п и р а м и д н ы е н а р у ш е н и я , д и з а р т р и я , с п а 

с т и ч е с к и е п а р а л и ч и и п а р е з ы . В п е р в ы е 

г о д ы ж и з н и п р о я в л я ю т с я м ы ш е ч н а я г и п о 

т о н и я и г и п о р е ф л е к с и я . 

У м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь о т м е ч а е т с я 

у в с е х б о л ь н ы х , с т е п е н ь ее в ы р а ж е н н о с т и 

о б ы ч н о г л у б о к а я [ 8 ] . В н е к о т о р ы х с л у ч а я х 

р е г и с т р и р у ю т с я с у д о р о г и . 
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А н о м а л и и з р е н и я п р о я в л я ю т с я к а т а р а к 

т о й , с т р а б и з м о м , э п и к а н т у с о м . В р о ж д е н 

ная з о н у л я р н а я к а т а р а к т а , к а к п р а в и л о , 

д в у х с т о р о н н я я , в ы я в л я е т с я н а 1-2 г о д а х 

ж и з н и . В р я д е с л у ч а е в к а т а р а к т а р а з в и в а 

ется п о с т е п е н н о . 

У б о л ь ш е й ч а с т и б о л ь н ы х и м е ю т с я р а з 

л и ч н ы е а н о м а л и и с к е л е т а : к и ф о з , с к о л и о з , 

р а с щ е п л е н и е п о з в о н к о в , а н о м а л и и р е б е р , 

г р а ц и л ь н о с т ь к о с т е й , в а л ь г у с н а я д е в и а ц и я 

л о к т е в ы х и б е д р е н н ы х к о с т е й , б р а х и д а к т и -

л и я , к о с о л а п о с т ь , п л о с к о в а л ь г у с н ы е с т о 

п ы . О т м е ч а ю т с я т а к ж е н а р у ш е н и е р о с т а 

з у б о в , д и с т р о ф и ч е с к и е и з м е н е н и я в о л о с 

и н о г т е й , в р я д е с л у ч а е в - а к р о ц и а н о з . 

З а д е р ж к а р о с т а м о ж е т п р о я в и т ь с я п р е -

н а т а л ь н о и п р о г р е с с и р о в а т ь с в о з р а с т о м , 

д о с т и г а я в н е к о т о р ы х с л у ч а я х с т е п е н и н а 

н и з м а . У б о л ь ш и н с т в а б о л ь н ы х о т м е ч а е т с я 

г и п е р г о н а д о т р о п н ы й г и п о г о н а д и з м , у п р о 

б а н д о в м у ж с к о г о п о л а и н о г д а в ы я в л я ю т с я 

г и п о - и э п и с п а д и я . П о р о к и в н у т р е н н и х о р 

г а н о в н е х а р а к т е р н ы . 

Лабораторные и функциональные ис

следования. В о т д е л ь н ы х с л у ч а я х в к р о в и 

в ы я в л я е т с я п о в ы ш е н и е у р о в н я м о л о ч н о й 

и с н и ж е н и е у р о в н я п и р о в и н о г р а д н о й к и с 

л о т , в о з м о ж н о с в я з а н н о е с н а р у ш е н и е м 

о к и с л и т е л ь н о г о ф о с ф о р и л и р о в а н и я в м и 

т о х о н д р и я х . 

Н а М Р Т о б н а р у ж и в а ю т с я р е з к о е у м е н ь 

ш е н и е ч е р в я м о з ж е ч к а , р а з н о о б р а з н ы е 

а н о м а л и и с у п р а т е н т о р и а л ь н о й о б л а с т и , 

с у б а р а х н о и д а л ь н ы е к и с т ы , о т с у т с т в и е з а д 

н е й д о л и г и п о ф и з а и/или у м е н ь ш е н и е пе

р е д н е й д о л и [ 4 ] . 

Патоморфологические данные. М а к 

р о с к о п и ч е с к и о п р е д е л я е т с я м а с с и в н а я 

к о р т и к а л ь н а я а т р о ф и я , о г р а н и ч е н н а я п о ч 

т и и с к л ю ч и т е л ь н о о б л а с т ь ю м о з ж е ч к а . 

П р и э л е к т р о н н о й м и к р о с к о п и и о б н а р у ж и 

в а ю т с я л а м е л л я р н ы е и а м о р ф н ы е в к л ю ч е 

н и я в л и з о с о м а х , н а л и ч и е в а к у о л е й 

и п л о т н ы х м е м б р а н о з н ы х с т р у к т у р , с в я 

з а н н ы х с я д р о м . П р и б и о п с и и м ы ш е ч н о й 

т к а н и о б н а р у ж и в а ю т с я т а к ж е с х о д н ы е 

с м и о п а т и ч е с к и м и д и с т р о ф и ч е с к и е и з м е 

н е н и я ф и б р и л л , в к л ю ч а ю щ и е в а р и а ц и и 

р а з м е р о в , о т н о с и т е л ь н о е у в е л и ч е н и е ко

л и ч е с т в а в о л о к о н 2 С т и п а , о б р а з о в а н и е 

к р а е в ы х в а к у о л е й , у в е л и ч е н и е к о л и ч е с т в а 

л и з о с о м в ф и б р о б л а с т а х м ы ш е ч н о й т к а н и 

и к о н ъ ю н к т и в ы . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и д и а г н о з а с и н д р о м а М а р и н е с к у - Ш е 

г р е н а я в л я ю т с я : у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь , 

к а т а р а к т а , м о з ж е ч к о в а я а т а к с и я и о т с т а 

в а н и е в р о с т е . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с м и о п а т и я м и , л е й к о д и с т р о ф и е й , 

м и т о х о н д р и а л ь н о й п а т о л о г и е й , а р г и н и н я н -

т а р н о й а м и н о а ц и д у р и е й , с д р у г и м и с и н 

д р о м а м и , с о п р о в о ж д а ю щ и м и с я а т а к с и е й 

( с и н д р о м о м Б а т т е н а , б о л е з н ь ю П ь е р а - М а 

р и , с и н д р о м о м Ф р и д р е й х а , с а х а р о п и н у р и -

ей и д р . ) и з а б о л е в а н и я м и о п о р н о - д в и г а 

т е л ь н о й с и с т е м ы . 

Лечение - с и м п т о м а т и ч е с к о е . В л е г к и х 

с л у ч а я х в о з м о ж н о о б у ч е н и е б о л ь н ы х в о 

в с п о м о г а т е л ь н ы х ш к о л а х . 

Прогноз. О п р е д е л е н и е м е д и к о - г е н е т и 

ч е с к о г о п р о г н о з а б а з и р у е т с я н а д а н н ы х 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я . 

Г е н е т и ч е с к и й р и с к д л я с и б с о в в ы с о к и с о 

с т а в л я е т 2 5 % . 

7 . 3 . 2 . С и н д р о м Л е н ц а ( с и н д р о м 

м и к р о ф т а л ь м а / а н о ф т а л ь м а ) 

В п е р в ы е о п и с а н W . L e n z в 1 9 5 5 г. у маль

ч и к а с о л и г о ф р е н и е й и м и к р о ф т а л ь м и е й [9]. 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а с и н д р о м а н е и з 

в е с т н а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е и м е е т р е ц е с с и в н ы й , с ц е п л е н 

н ы й с х р о м о с о м о й X , т и п н а с л е д о в а н и я . 

П р е д п о л а г а е т с я , ч т о с и н д р о м Л е н ц а а с с о 

ц и и р о в а н с д в у м я л о к у с а м и н а Х - х р о м о с о -

ме - с л о к у с о м X q 2 7 - 2 8 ( с и н д р о м Л е н ц а 1) 

и л о к у с о м Х р 1 1 . 4 - р 2 1 . 2 ( с и н д р о м Л е н ц а 2 ) 

и е г о р а з в и т и е с в я з а н о с э к с п р е с с и е й а н о 

м а л ь н о г о б е л к а , я в л я ю щ е г о с я р е г у л я т о 

р о м п р о ц е с с о в т р а н с к р и п ц и и ( B C O R - p e r y -

л я т о р ) в э м б р и о г е н е з е [ 1 0 , 1 1 ] . 

Клиническая характеристика. К л и н и 

ч е с к и е п р о я в л е н и я с и н д р о м а о т л и ч а ю т с я 

417 



р а з л и ч н о й с т е п е н ь ю э к с п р е с с и в н о с т и - н а 

р я д у с н е р е з к о в ы р а ж е н н о й м и к р о ф т а л ь -

м и е й и з м е н е н и я г л а з м о г у т д о с т и г а т ь с т е 

п е н и д в у х с т о р о н н е г о а н о ф т а л ь м а . Глаз

н ы е с и м п т о м ы с о ч е т а ю т с я с м и к р о ц е ф а л и 

е й и о л и г о ф р е н и е й р а з л и ч н о й с т е п е н и в ы 

р а ж е н н о с т и [ 1 2 , 13]. 

С о с т о р о н ы к о с т н о - с у с т а в н о й с и с т е м ы 

о т м е ч а ю т с я т а к ж е л о р д о з , д е ф е к т ы ф а 

л а н г п а л ь ц е в , с и н д а к т и л и и с т о п , к л и н о д а к -

т и л и я , м и к р о г н а т и я , а н о м а л и и з у б о в ( а г е 

н е з и я п о с т о я н н ы х з у б о в , к о н и ч е с к а я ф о р 

м а р е з ц о в ) [ 1 2 ] . 

И з м е н е н и я с о с т о р о н ы в н у т р е н н и х о р г а 

н о в в к л ю ч а ю т : п о р о к и р а з в и т и я м о ч е в о й 

с и с т е м ы ( а г е н е з и я п о ч е к , п е р е к р е с т н а я 

д и с т о п и я с о с р а щ е н и е м ) , в р о ж д е н н ы е п о 

р о к и с е р д ц а , д и в е р т и к у л ы ж е л у д к а , к р и п -

т о р х и з м , д е ф е к т ы у ш н ы х р а к о в и н . Б о л ь 

н ы е о б ы ч н о а с т е н и ч е с к о г о т е л о с л о ж е н и я , 

л и ц о у з к о е . 

Лабораторные и функциональные ме

тоды исследования. П р и э к с к р е т о р н о й 

у р о г р а ф и и ч а с т о в ы я в л я ю т с я д е ф е к т ы к о р 

к о в о г о с л о я п о ч е к и в р о ж д е н н ы е а н о м а л и и 

п о ч е к и л и д и с т о п и ч е с к о е р а с п о л о ж е н и е . 

П р и о ф т а л ь м о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

о п р е д е л я ю т с я м и к р о ф т а л ь м и я и л и а н о 

ф т а л ь м . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и д и а г н о з а с и н д р о м а Л е н ц а я в л я ю т с я : 

м и к р о ф т а л ь м и я ( а н о ф т а л ь м и я ) , з а д е р ж к а 

н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я , м и к р о ц е 

ф а л и я , п о р о к и р а з в и т и я м о ч е в ы в о д я щ е й 

с и с т е м ы , а н о м а л и и ф а л а н г . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с с и н д р о м о м П и р с а , м и к р о ф т а л ь -

м о м и з о л и р о в а н н ы м , с и н д р о м о м М е к к е -

л я , о к у л о д е н т а л ь н о й д и с п л а з и е й , о к у л о -

ф а ц и о к а р д и а л ь н ы м с и н д р о м о м ( O F C D -

с и н д р о м о м ) . 

Лечение и профилактика. Т е р а п и я 

с и н д р о м а н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а к 

т е р и н а п р а в л е н а н а с т и м у л я ц и ю у м с т в е н 

н о г о р а з в и т и я . П р о ф и л а к т и к а з а б о л е в а н и я 

б а з и р у е т с я н а п р е н а т а л ь н о м о п р е д е л е н и и 

п о л а п л о д а ( Х - с ц е п л е н н о е р е ц е с с и в н о е н а 

с л е д о в а н и е ) . 

7 . 3 . 3 . С и н д р о м 

Х а л л е р м а н а - Ш т р а й ф а 

( д и с ц е ф а л ь г и ч е с к и й 

с и н д р о м Ф р а н с у а ) 

В п е р в ы е в ы д е л е н в о т д е л ь н у ю н о з о л о 

г и ч е с к у ю ф о р м у W . H a l l e r m a n n в 1 9 4 8 г. 

и E.Streiff в 1 9 5 0 г. [ 1 4 ] . П о п у л я ц и о н н а я ч а 

с т о т а с и н д р о м а н е у с т а н о в л е н а . В с о в р е 

м е н н о й л и т е р а т у р е о п и с а н о б о л е е 150 в е 

р и ф и ц и р о в а н н ы х с л у ч а е в с и н д р о м а [ 1 5 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные. Б о л ь ш и н с т в о 

о п у б л и к о в а н н ы х с л у ч а е в с п о р а д и ч е с к и е 

[ 1 6 ] . П р е д п о л а г а е т с я а у т о с о м н о - д о м и н а н т 

н ы й т и п н а с л е д о в а н и я . О п и с а н а п е р е д а ч а 

з а б о л е в а н и я о т о д н о г о и з б о л ь н ы х р о д и т е 

л е й р е б е н к у , а т а к ж е к о н к о р д а н т н о с т ь з а 

б о л е в а н и я у д в у х п а р б л и з н е ц о в . С р е д н и й 

в о з р а с т о т ц о в б о л ь н ы х с д а н н ы м с и н д р о 

м о м в ы ш е в о з р а с т а м а т е р е й н а 5,3 г о д а 

[ 1 7 ] , что с в и д е т е л ь с т в у е т в п о л ь з у п р е д с т а 

в л е н и я о а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о м т и п е н а 

с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и я . О б ы ч н ы е ц и т о -

г е н е т и ч е с к и е и с с л е д о в а н и я к а р и о т и п а 

у б о л ь н ы х с д а н н ы м с и н д р о м о м п а т о л о г и и 

н е в ы я в и л и . Л о к а л и з а ц и я г е н а д о с и х п о р 

о с т а е т с я н е у с т а н о в л е н н о й [ 1 8 ] . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и ю с в о й с т в е н е н к л и н и ч е с к и й п о л и м о р 

ф и з м [ 1 9 ] . В ф е н о т и п е б о л ь н ы х д е т е й о б 

р а щ а ю т н а с е б я в н и м а н и е х а р а к т е р н о е л и 

цо и ф о р м а ч е р е п а - б р а х и ц е ф а л и я и л и 

с к а ф о ц е ф а л и я , в ы с т у п а ю щ и е л о б н ы е б у г 

р ы , м и к р о г е н и я , т о н к и й н о с ( « п т и ч ь е л и 

ц о » ) , п р о п о р ц и о н а л ь н ы й д в а р ф и з м . А н о 

м а л и и г л а з х а р а к т е р и з у ю т с я д в у х с т о р о н 

н и м м и к р о ф т а л ь м о м и в р о ж д е н н о й д в у х 

с т о р о н н е й к а т а р а к т о й . В р я д е с л у ч а е в н а 

б л ю д а ю т с я м и к р о а н о м а л и и р а з в и т и я - а н 

т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з г л а з н ы х щ е л е й , 

г и п е р т е л о р и з м , п т о з , г е т е р о х р о м и я р а д у ж 

к и , с п о н т а н н а я р е з о р б ц и я х р у с т а л и к а [ 2 0 ] . 

Т и п и ч н ы р е д к и е р е с н и ц ы и б р о в и . С о с т о 

р о н ы к о ж и в ы я в л я ю т с я г и п о т р и х о з , т о н к и е 

в о л о с ы , о ч а г и а л о п е ц и и , а т р о ф и ч е с к и е и з 

м е н е н и я к о ж и л и ц а и с к а л ь п а . О б н а р у ж и 

в а ю т с я а н о м а л и и и д е ф е к т ы з у б о в , в т о м 

ч и с л е м и к р о д е н т и я , о т с у т с т в и е в е р х н и х 
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р е з ц о в и л и ч а с т и к о р е н н ы х з у б о в , н е п р а 

в и л ь н ы й р о с т з у б о в ; з у б ы м о г у т б ы т ь у ж е 

п р и р о ж д е н и и . У 1 5 % б о л ь н ы х в ы я в л я ю т с я 

з а д е р ж к а н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я 

и о л и г о ф р е н и я [ 1 7 ] . У 2 - 9 % б о л ь н ы х с с и н 

д р о м о м Х а л л е р м а н а - Ш т р а й ф а о т м е ч а ю т 

с я в р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а , ч а щ е д е ф е 

к т ы м е ж ж е л у д о ч к о в о й п е р е г о р о д к и [ 2 1 ] . 

И з д р у г и х а н о м а л и й в с т р е ч а ю т с я г и п о п л а 

з и я н а р у ж н ы х п о л о в ы х о р г а н о в , н е д о р а з 

в и т и е п о д к о ж н о г о ж и р о в о г о с л о я , м ы ш ц . 

У р я д а б о л ь н ы х о т м е ч а л а с ь о б с т р у к ц и я 

в е р х н и х д ы х а т е л ь н ы х п у т е й , о б у с л о в л е н 

ная м а л е н ь к и м и н о с о в ы м и х о д а м и , а т а к ж е 

г л о с с о п т о з о м и м и к р о г н а т и е й [ 2 2 ] . Э т о ос

л о ж н е н и е с о з д а е т а н е с т е з и о л о г и ч е с к и е 

п р о б л е м ы [ 2 3 ] . 

Лабораторные и функциональные 

методы исследования. П р и о ф т а л ь м о 

с к о п и и н а г л а з н о м д н е о б н а р у ж и в а ю т с я 

о ч а г и х о р е о р е т и н а л ь н о й а т р о ф и и , к о л о б о -

м а з р и т е л ь н о г о н е р в а . О ц е н к а с о с т о я н и я 

х р у с т а л и к о в м о ж е т б ы т ь п р о в е д е н а с п о 

м о щ ь ю у л ь т р а з в у к о в о й б и о м и к р о с к о п и и , 

к о т о р а я п о з в о л я е т о п р е д е л и т ь и о ц е н и т ь 

н а и б о л е е ц е л е с о о б р а з н ы е п у т и п р о в е д е 

н и я а н е с т е з и и и п р е д о п е р а ц и о н н о й п о д г о 

т о в к и б о л ь н ы х [ 2 4 , 2 3 ] . 

Э х о к а р д и о г р а ф и я п о м о г а е т в ы я в л е н и ю 

в р о ж д е н н ы х п о р о к о в с е р д ц а . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и д и а г н о з а с и н д р о м а Х а л л е р м а 

н а - Ш т р а й ф а я в л я ю т с я : ч е р е п н о - л и ц е в ы е 

д и с м о р ф и и ( « п т и ч ь е л и ц о » ) , м и к р о ф т а л ь -

м и я , в р о ж д е н н а я к а т а р а к т а , г и п о п л а з и я 

н и ж н е й ч е л ю с т и , г и п о т р и х о з . 
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7.4. Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , 
с о п р о в о ж д а ю щ и е с я н а р у ш е н и я м и с л у х а 

О к о л о п о л о в и н ы в с е х в а р и а н т о в т у г о 

у х о с т и и г л у х о т ы у д е т е й о б я з а н ы с в о и м 

п р о и с х о ж д е н и е м г е н е т и ч е с к и м ф а к т о р а м . 

С р е д и р а з л и ч н ы х ф о р м н а р у ш е н и й с л у х а 

с у щ е с т в е н н о е м е с т о п р и н а д л е ж и т с и н 

д р о м а м , в к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к е к о 

т о р ы х , п о м и м о п а т о л о г и и с о с т о р о н ы о р 

г а н о в с л у х а , в ы р а ж е н а т а и л и и н а я с т е 

п е н ь у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и , в о в л е ч е н ы 

в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с в е д у щ и е о р г а 

н ы и с и с т е м ы . Е с т е с т в е н н о , ч т о с о ч е т а н и е 

э т и х п а т о л о г и ч е с к и х п р и з н а к о в в л е ч е т з а 

с о б о й ц е п ь н е г а т и в н ы х п о с л е д с т в и й , п р е 

ж д е в с е г о , в в и д е н а р у ш е н и я р а з в и т и я д е 

т е й . Т о ч н а я и д е н т и ф и к а ц и я с и н д р о м о в 

с о ч е т а н и я д е ф е к т о в с л у х а и п о р а ж е н и я 
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в е д у щ и х с и с т е м о р г а н и з м а в д е т с к о м в о з 

р а с т е с в ы я с н е н и е м и х п а т о г е н е з а н е о б 

х о д и м а к а к д л я с в о е в р е м е н н о г о в к л ю ч е 

н и я ц е л е н а п р а в л е н н ы х л е ч е б н ы х м е р , т а к 

и п р и о п р е д е л е н и и г е н е т и ч е с к о г о п р о г н о 

за в о т д е л ь н ы х с е м ь я х в п р о ц е с с е м е д и 

к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я . П р и 

н и м а я в о в н и м а н и е б о л ь ш о й с п е к т р н а 

с л е д с т в е н н ы х с о с т о я н и й , в к л и н и ч е с к о й 

к а р т и н е к о т о р ы х н а п е р в ы й п л а н в ы с т у п а 

ю т н а р у ш е н и я с л у х а , в д а н н о м р а з д е л е 

п р е д с т а в л е н ы н е к о т о р ы е о с н о в н ы е с и н 

д р о м ы , и х к р а т к и е х а р а к т е р и с т и к и и т е 

д о с т и ж е н и я с о в р е м е н н о й г е н е т и к и , к о т о 

р ы е п о з в о л я ю т р а з о б р а т ь с я в с л о ж н о м г е 

н е з е э т о й п а т о л о г и и . 

7 . 4 . 1 . Г е м и ф а ц и а л ь н а я м и к р о с о м и я 

( с и н д р о м Г о л ь д е н х а р а ) 

С и н о н и м ы : м а н д и б у л о ф а ц и а л ь н ы й д и -

з о с т о з с э п и б у л ь б а р н ы м и д е р м о и д а м и ; 

о к у л о а у р и к у л о в е р т е б р а л ь н а я д и с п л а з и я . 

В к а ч е с т в е с а м о с т о я т е л ь н о г о с и н д р о м а 

о п и с а н в 1 9 5 2 г. M . G o l d e n h a r на о с н о в а н и и 

а н а л и з а 1 9 с л у ч а е в з а б о л е в а н и я [ 1 ] . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а с и н д р о м а -

1 : 45 0 0 0 - 1 : 60 ООО [2, 3 ] . К н а с т о я щ е м у 

в р е м е н и в л и т е р а т у р е о п и с а н о б о л е е 

2 0 0 в е р и ф и ц и р о в а н н ы х н а б л ю д е н и й с и н д 

р о м а . 

Генетические данные и патогенез. 

Б о л ь ш и н с т в о п у б л и к а ц и й с о д е р ж и т с в е 

д е н и я о с п о р а д и ч е с к и х с л у ч а я х з а б о л е в а 

н и я . В м е с т е с т е м с и н д р о м Г о л ь д е н х а р а 

р а с с м а т р и в а е т с я к а к з а б о л е в а н и е , н а с л е 

д у ю щ е е с я п о а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о м у 

т и п у [ 4 ] . О д н а к о и з в е с т н о н е с к о л ь к о с е 

м е й н ы х с л у ч а е в , и м е ю т с я н а б л ю д е н и я 

с к р о в н ы м р о д с т в о м р о д и т е л е й и о п и с а 

н и я к о н к о р д а н т н ы х м о н о з и г о т н ы х б л и з н е 

ц о в [ 5 ] . Т а к и м о б р а з о м , н е и с к л ю ч а е т с я 

и а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й т и п н а с л е д с т 

в е н н о й п е р е д а ч и , а т а к ж е п о л и г е н н о е н а 

с л е д о в а н и е [ 6 ] . В н а с т о я щ е е в р е м я г е н 

з а б о л е в а н и я к а р т и р о в а н н а х р о м о с о м е 

1 4 q 3 2 [ 7 , 8 ] . У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х в ы я в л е 

н ы х р о м о с о м н ы е а б е р р а ц и и ( O u d e s М.Е. 

e t . a l . , 1 9 8 1 ) . Э т и н а б л ю д е н и я п о д т в е р ж д а 

ю т м ы с л ь о г е н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т и 

с и н д р о м а [ 9 ] . С и н д р о м Г о л ь д е н х а р а р а с 

с м а т р и в а е т с я к а к п о л и т о п н ы й д е ф е к т п о 

л я р а з в и т и я , п р о и с х о д я щ и й в о в р е м я б л а -

с т о г е н е з а ( 2 7 - 2 8 - й д е н ь б е р е м е н н о с т и ) 

[ 1 0 ] . В с л е д с т в и е г е н н ы х м у т а ц и й н а р у ш а 

е т с я м и г р а ц и я к л е т о к н е р в н о г о г р е б н я , н а 

б л ю д а ю т с я д е ф и ц и т о б р а з о в а н и я м е з о -

д е р м а л ь н ы х с т р у к т у р и н а р у ш е н и е в з а и 

м о с в я з и м е ж д у к л е т к а м и э т и х о б р а з о в а 

н и й , т о е с т ь н а р у ш а ю т с я п р о ц е с с ы б л а -

с т о г е н е з а [ 1 1 , 1 2 ] . 

Клиническая характеристика. З а б о 

л е в а н и е х а р а к т е р и з у е т с я в о в л е ч е н и е м 

в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с о р г а н о в с л у х а 

и з р е н и я , п о р а ж е н и е м с т р у к т у р п о з в о н о ч 

н и к а . И з м е н е н и я с о с т о р о н ы о р г а н а с л у х а 

п р о я в л я ю т с я в д е ф о р м а ц и и у ш н ы х р а к о 

в и н и в о б р а з о в а н и и х а р а к т е р н ы х п р е а у -

р и к у л я р н ы х в ы р о с т о в о к р у г л о й и л и п л о 

с к о й ф о р м ы , в ы с т у п а ю щ и х н а д к о ж е й н а 

н о ж к е . В ы р о с т ы б ы в а ю т с и м м е т р и ч н ы м и 

с о б е и х с т о р о н и л и а с и м м е т р и ч н ы м и . 

И н о г д а о т м е ч а ю т с я п л о с к и е л и п о д е р м о -

и д н ы е о б р а з о в а н и я , л о к а л и з о в а н н ы е в п е 

р е д и у ш н о й р а к о в и н ы . У ш н ы е р а к о в и н ы 

у м е н ь ш е н ы в р а з м е р а х , д е ф о р м и р о в а н ы , 

к р о м е т о г о , в с т р е ч а ю т с я п р е а р и к у л я р н ы е 

ф и с т у л ы . Н е р е д к о ( в 4 0 % с л у ч а е в ) о б н а 

р у ж и в а ю т с я а т р е з и я и л и с у ж е н и е н а р у ж 

н о г о с л у х о в о г о п р о х о д а , а т а к ж е г л у х о т а 

( у 5 0 % б о л ь н ы х ) . 

В с л е д с т в и е о д н о с т о р о н н е г о н е д о р а з в и 

т и я в е р х н е й и н и ж н е й ч е л ю с т е й , а т а к ж е 

м ы ш ц л и ц а р а з в и в а е т с я а с и м м е т р и я л и ц а . 

М о г у т н а б л ю д а т ь с я м а к р о с т о м и я , о т к р ы 

т ы й п р и к у с . 

П о р а ж е н и я о р г а н а з р е н и я х а р а к т е р и з у 

ю т с я д е р м о и д н ы м и о т л о ж е н и я м и в о б л а с 

т и с к л е р ы г л а з . Э п и б у л ь б а р н ы е д е р м о и д ы 

и л и л и п о и д н ы е д е р м о и д ы и м е ю т б е л о в а 

т ы й и л и ж е л т о в а т ы й о т т е н о к , о б ы ч н о 

с г л а д к о й п о в е р х н о с т ь ю и л о к а л и з у ю т с я 

с у б к о н ъ ю к т и в а л ь н о , ч а щ е в с е г о в н а р у ж 

н о й о б л а с т и г л а з а . Д е р м о и д ы м о г у т б ы т ь 

о д н о с т о р о н н и м и , н о ч а щ е д в у х с т о р о н н и е . 

Н е к о т о р ы е а в т о р ы п р и д а ю т э п и б у л ь б а р н о -
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м у д е р м о и д у р е ш а ю щ у ю р о л ь в д и а г н о с т и 

к е с и н д р о м а Г о л ь д е н х а р а . С л е д у е т о т м е 

т и т ь , о д н а к о , ч т о э т о т п р и з н а к в с т р е ч а е т с я 

у 7 0 % б о л ь н ы х . В ы я в л я ю т с я и д р у г и е а н о 

м а л и и г л а з : к о л о б о м ы в е р х н е г о в е к а , к о т о 

р ы е б ы в а ю т ч а щ е о д н о с т о р о н н и м и , к о л о -

б о м а р а д у ж к и , м и к р о ф т а л ь м и я , м и к р о к о р -

н е а , а н о м а л и и г л а з о д в и г а т е л ь н ы х м ы ш ц , 

а н о ф т а л ь м и я , а т р е з и я р а д у ж к и , к а т а р а к т а 

и д р . [ 1 3 ] . 

В а ж н о о т м е т и т ь , ч т о о д н о в р е м е н н о е по

р а ж е н и е г л а з , у х а и п о з в о н о ч н и к а н а б л ю 

д а е т с я н е в с е г д а . И н о г д а о б н а р у ж и в а е т с я 

в о в л е ч е н и е в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с 

т о л ь к о г л а з и у х а . В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в 

о т м е ч а е т с я п о р а ж е н и е и п о з в о н о ч н и к а . 

П р и э т о м о п р е д е л я ю т с я к о н к р е с ц е н ц и я 

( с р а щ е н и е ) п е р в о г о ш е й н о г о п о з в о н к а 

с з а т ы л о ч н о й к о с т ь ю , с р а щ е н и е д р у г и х 

ш е й н ы х п о з в о н к о в ( ч а щ е II-III), р а с щ е п л е 

н и е д у ж е к п о з в о н к о в . В с л е д с т в и е а н о м а 

л и и ш е й н ы х п о з в о н к о в п р о и с х о д и т и с к р и в 

л е н и е ш е и , ч т о и н о г д а с л у ж и т п о в о д о м д л я 

о ш и б о ч н о г о д и а г н о з а к р и в о ш е и . Н е р е д к о 

н а б л ю д а ю т с я к и ф о з и л и к и ф о с к о л и о з . 

К л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я з а б о л е в а н и я н е 

о г р а н и ч и в а ю т с я п р и в е д е н н ы м и в ы ш е с и м 

п т о м а м и . О п у б л и к о в а н ы м а т е р и а л ы о в о 

в л е ч е н и и в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с д р у г и х 

о р г а н о в и с и с т е м [ 2 , 1 4 ] . К их ч и с л у о т н о с я т 

с я р а с щ е п л е н и е н ё б а , р а з д в о е н и е я з ы к а 

и л и я з ы ч к а , н а р у ш е н и е р о с т а з у б о в , д о б а 

в о ч н ы е у з д е ч к и , г и п о п л а з и я л е г к и х , в р о ж 

д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а ( ч а щ е д е ф е к т м е ж 

ж е л у д о ч к о в о й п е р е г о р о д к и ) , а т р е з и я п и щ е 

в о д а , т р а х е о э з о ф а г а л ь н ы е с в и щ и и д р . 

У м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь н а б л ю д а е т с я 

у 2 0 - 2 5 % б о л ь н ы х . С т е п е н ь и н т е л л е к т у 

а л ь н о г о д е ф е к т а м о ж е т в а р ь и р о в а т ь , 

н о ч а щ е в с е г о д о с т и г а е т с т е п е н и л е г к о й 

и л и у м е р е н н о й д е б и л ь н о с т и . 

Лабораторные и функциональные 

методы исследования. П р и а у д и о м е т р и -

ч е с к о м и с с л е д о в а н и и в ы я в л я е т с я с н и ж е 

н и е с л у х а , ч а щ е д в у х с т о р о н н е е . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и д и а г н о з а с и н д р о м а Г о л ь д е н х а р а яв

л я ю т с я : а н о м а л и и у ш н ы х р а к о в и н , э п и -

б у л ь б а р н ы е л и п о д е р м о и д ы г л а з , о д н о с т о 

р о н н я я г и п о п л а з и я л и ц а , а н о м а л и и п о з в о 

н о ч н и к а . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я , п р е ж д е в с е г о , с м а н д и б у л о ф а ц и а л ь -

н ы м д и з о с т о з о м Ф р а н ч е с к е т т и , к о т о р ы й 

и м е е т а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п н а с л е 

д о в а н и я ; с и н д р о м о м Т а у н с а - Б р о к а , х р о м о 

с о м н ы м и а н о м а л и я м и ( д е л е ц и и х р о м о с о 

м ы 2 2 q 1 1 ) . П р и п р о в е д е н и и д и ф ф е р е н ц и 

а л ь н о й д и а г н о с т и к и с л е д у е т у ч и т ы в а т ь , 

что п р и с и н д р о м е Г о л ь д е н х а р а с у щ е с т в у е т 

г е н е т и ч е с к а я с в я з ь с д р у г и м и а н о м а л и я м и 

ф о р м и р о в а н и я у х а и л и ц а [ 1 5 ] . 

Лечение з а б о л е в а н и я с и м п т о м а т и ч е 

с к о е . В н е о б х о д и м ы х с л у ч а я х в о з м о ж н о х и 

р у р г и ч е с к о е у д а л е н и е д е р м о и д о в г л а з а 

и л и у ш н ы х р а к о в и н . П р и н а р у ш е н и я х с л у х а 

п о к а з а н а х и р у р г и ч е с к а я п л а с т и к а . 

Профилактика б а з и р у е т с я на д а н н ы х 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я . 

В с п о р а д и ч е с к и х с л у ч а я х з а б о л е в а н и я г е 

н е т и ч е с к и й р и с к в о з н и к н о в е н и я с и н д р о м а 

Г о л ь д е н х а р а д л я с и б с о в н е з н а ч и т е л ь н ы й . 

7 . 4 . 2 . С и н д р о м У ш е р а 

С и н о н и м ы : в р о ж д е н н а я н е й р о с е н с о р н а я 

г л у х о т а и п и г м е н т н ы й р е т и н и т . С и н д р о м 

о п и с а н в п е р в ы е С . Н . U s h e r в 1 9 1 4 г. [ 1 6 ] . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а н е и з в е с т н а . З а б о 

л е в а н и е в с т р е ч а е т с я п р и м е р н о у 8 % г л у х о 

н е м ы х д е т е й . 

Г э н е т и ч е с к и е данные. С и н д р о м У ш е р а 

и м е е т а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й т и п н а с л е 

д о в а н и я , х а р а к т е р и з у е т с я в ы р а ж е н н о й к л и 

н и ч е с к о й и г е н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т ь ю . 

В г е н о м е ч е л о в е к а к н а с т о я щ е м у в р е м е н и 

к а р т и р о в а н о пять н е с ц е п л е н н ы х а у т о с о м -

н ы х г е н о в , к о н т р о л и р у ю щ и х т р и д и ф ф е 

р е н ц и р о в а н н ы х т и п а - U S H 1 , U S H 2 , U S H 3 

[ 1 7 ] . Г е н ы с и н д р о м а У ш е р а т и п а I к а р т и р о 

в а н ы : н а х р о м о с о м е 1 4 q 3 2 (IA т и п ) , 1 1 q 1 3 . 5 

(IB тип),11р15 (1С тип) и о д и н ген с и н д р о м а 

У ш е р а т и п а I I на д л и н н о м плече х р о м о с о м ы 1. 

О б н а р у ж е н б о л ь ш о й с п е к т р р а з л и ч н ы х т и 

п о в м у т а ц и й - д е л е ц и и , и н с е р ц и и , м и с с е н с -

м у т а ц и и и д р . [ 1 8 ] . 
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Н а и б о л е е ч а с т о й ф о р м о й с и н д р о м а яв

л я е т с я т и п I B ( 7 5 % в с е х с л у ч а е в ) , о д н а к о 

в р я д е р е г и о н о в ( ф и н с к а я п о п у л я ц и я ) б о 

л е е ч а с т о в с т р е ч а е т с я т и п III с и н д р о м а (до 

4 3 % в с е х с л у ч а е в с и н д р о м а У ш е р а ) . П о к а 

з а н о т е с н о е с ц е п л е н и е г е н а д а н н о г о т и п а 

з а б о л е в а н и я с Д Н К - м а р к е р а м и д л и н н о г о 

п л е ч а х р о м о с о м ы 3 в о б л а с т и q 2 1 - q 2 5 [ 1 9 ] . 

Г е н е т и ч е с к и й ф а к т о р , к о н т р о л и р у ю щ и й 

н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы й в а р и а н т с и н 

д р о м а У ш е р а ( IB), р а с п о л о ж е н в т о м ж е с а 

м о м с е г м е н т е , что и г е н , к о д и р у ю щ и й о д н у 

и з и з о ф о р м м и о з и н а , - V 1 1 А ( М 7 ) [ 2 0 , 2 1 ] . 

В н а с т о я щ е е в р е м я с ч и т а е т с я д о к а з а н н о й 

т о ж д е с т в е н н о с т ь г е н о в U S H 1 B и м и о з и н а 

V 1 1 А в г е н о м е ч е л о в е к а [ 2 2 ] . М у т а ц и и в г е 

н е м и о з и н а V 1 1 A п р и в о д я т к в о з н и к н о в е 

н и ю т о й р а з н о в и д н о с т и с и н д р о м а У ш е р а , 

к о т о р а я х а р а к т е р и з у е т с я в р о ж д е н н о й глу

х о т о й , в е с т и б у л я р н ы м и д и с ф у н к ц и я м и 

и п и г м е н т н ы м р е т и н и т о м ( п о с к о л ь к у о н 

с в я з а н с м е м б р а н о й в о р с и н к о х л е а р н ы х 

и в е с т и б у л я р н ы х с т р у к т у р ) . В с е м у т а ц и и 

в д а н н о м г е н е р а с п о л о ж е н ы в N - к о н ц е в о м 

у ч а с т к е д в и г а т е л ь н о г о д о м е н а б е л к а , п о э 

т о м у о н и п р и в о д я т к и с ч е з н о в е н и ю ф у н к 

ц и о н а л ь н о а к т и в н о г о м и о з и н а V 1 1 A [ 2 3 ] . 

С и н д р о м У ш е р а т и п 1 С в ы з ы в а е т с я м у т а 

ц и е й в г е н е U S H 1 C , к о т о р ы й к о д и р у е т с и н 

т е з б е л к а , н а з в а н н о г о г а р м о н и н о м [ 2 4 ] . 

И з у ч а е т с я р о л ь б е л к а к а д е р и н а 2 3 в р а з в и 

т и и с и н д р о м а У ш е р а I т и п а [ 2 5 ] . П о - в и д и 

м о м у , с у щ е с т в у е т ц е л а я с е т ь б е л к о в с и н 

д р о м а У ш е р а , о п р е д е л я ю щ и х ф у н к ц и о 

н а л ь н ы е с в о й с т в а к л е т о к в о р с и н в н у т р е н 

н е г о у х а [ 2 5 ] . 

Клиническая характеристика. Д л я 

с и н д р о м а х а р а к т е р н ы в р о ж д е н н ы е н а р у 

ш е н и я с л у х а ( в п л о т ь д о г л у х о т ы ) и п и г 

м е н т н ы й р е т и н и т . Н е й р о с е н с о р н а я г л у х о т а 

м о ж е т о б н а р у ж и в а т ь с я у ж е п р и р о ж д е н и и , 

но ч а щ е о п р е д е л я е т с я в п е р в ы е 6 м е с 

ж и з н и . В ы р а ж е н н о с т ь з н а ч и т е л ь н о в а р ь и 

р у е т - о т м и н и м а л ь н о й д о 3 - 4 с т е п е н е й . 

П р и э т о м р а с с т р о й с т в в е с т и б у л я р н ы х 

ф у н к ц и й у б о л ь н ы х ч а с т о н е о т м е ч а е т с я . 

О д н о в р е м е н н о о п р е д е л я е т с я п и г м е н т н ы й 

р е т и н и т . П о с л е д н и й р а з в и в а е т с я в в о з р а с 

т е д о 1 0 л е т и л и н а в т о р о м д е с я т и л е т и и 

ж и з н и и и м е е т м е д л е н н о п р о г р е с с и р у ю 

щ е е т е ч е н и е . К л и н и ч е с к и п и г м е н т н ы й 

р е т и н и т п р о я в л я е т с я ф о т о ф о б и е й , г е м е 

р а л о п и е й ( у х у д ш е н и е з р е н и я п р и с л а б о м 

о с в е щ е н и и ) , у м е н ь ш е н и е м п о л е й з р е н и я 

и о с т р о т ы з р е н и я . Н а р я д у с п и г м е н т н ы м 

р е т и н и т о м , у б о л ь н ы х м о г у т о б н а р у ж и 

в а т ь с я м а к у л я р н а я д е г е н е р а ц и я , к а т а р а к 

т а , и н о г д а г л а у к о м а . У ч а с т и б о л ь н ы х ( о к о 

л о 2 5 % с л у ч а е в ) о т м е ч а ю т с я у м с т в е н н а я 

о т с т а л о с т ь и д р у г и е п с и х и ч е с к и е о т к л о н е 

н и я ( п с и х о з ы , ш и з о ф р е н и я и д р . ) . 

К л и н и ч е с к и в н а с т о я щ е е в р е м я в ы д е л я 

ю т н е с к о л ь к о т и п о в с и н д р о м а У ш е р а : т и п I 

с п о д т и п а м и IA, IB, 1С; II с п о д т и п а м и ПА, ИВ 

и ПС; и т и п III [ 2 1 , 2 6 ] . Т и п I х а р а к т е р и з у е т с я 

т я ж е л о й в р о ж д е н н о й т у г о у х о с т ь ю , р а н н и м 

н а ч а л о м п и г м е н т н о г о р е т и н и т а и в р о ж д е н 

н ы м н а р у ш е н и е м в е с т и б у л я р н ы х ф у н к ц и й . 

Т и п I I о т л и ч а е т с я б о л е е п о з д н и м и п р о я в 

л е н и я м и и з м е н е н и й о р г а н а з р е н и я и с о 

х р а н н о й в е с т и б у л я р н о й ф у н к ц и е й . Н а и б о 

л е е ч а с т о й м у т а ц и е й , в с т р е ч а ю щ е й с я п р и 

с и н д р о м е У ш е р а , т и п II, я в л я е т с я м у т а ц и я 

2 2 9 9 d e I G , п о к р ы в а ю щ а я п о ч т и 7 8 % в с е х 

п а т о л о г и ч е с к и х а л л е л е й [ 1 8 ] . 

Т и п III в с т р е ч а е т с я р е д к о , и м е е т д о б р о 

к а ч е с т в е н н о е т е ч е н и е и м е д л е н н о е п р о -

г р е с с и р о в а н и е г л у х о т ы и п и г м е н т н о г о р е т и 

н и т а ( в т е ч е н и е н е с к о л ь к и х д е с я т и л е т и й ) . 

Лабораторные и функциональные ме

тоды исследования. О ф т а л ь м о л о г и ч е 

с к о е и с с л е д о в а н и е в ы я в л я е т с н и ж е н и е о с т 

р о т ы з р е н и я и у м е н ь ш е н и е з р и т е л ь н ы х п о 

л е й . Н а г л а з н о м д н е о б н а р у ж и в а ю т п и г 

м е н т н ы е п я т н а в ф о р м е з в е з д о ч е к , а т р о 

ф и ю з р и т е л ь н ы х н е р в о в , с у ж е н и е с о с у д о в , 

з р и т е л ь н ы е с о с к и ж е л т о - в о с к о в и д н о г о ц в е 

т а . Э л е к т р о р е т и н о г р а м м а в ы я в л я е т п о л н о е 

и л и ч а с т и ч н о е у м е н ь ш е н и е э л е к т р о р е т и н о -

г р а ф и ч е с к и х п о л о с . П р и а у д и о л о г и ч е с к о м 

и с с л е д о в а н и и о п р е д е л я е т с я с н и ж е н и е вос

п р и я т и я з в у к о в в ы с о к о й ч а с т о т ы . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и д и а г н о з а с и н д р о м а У ш е р а я в л я ю т с я : 

в р о ж д е н н а я г л у х о н е м о т а и п р о г р е с с и р у ю 

щ и й п и г м е н т н ы й р е т и н и т . 
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д и т с я с и з о л и р о в а н н ы м п и г м е н т н ы м р е т и 

н и т о м , п р и о б р е т е н н ы м и ф о р м а м и п о т е р и 

с л у х а , с и н д р о м о м Х а л ь г р е н а . 

Лечение - с и м п т о м а т и ч е с к о е . 

Прогноз. П р о г р е с с и р о в а н и е п и г м е н т н о 

г о р е т и н и т а м о ж е т п р и в е с т и к п о л н о й с л е 

п о т е . П а р а л л е л и з м а м е ж д у о б ъ е к т и в н ы м и 

и ф у н к ц и о н а л ь н ы м и о т к л о н е н и я м и ч а с т о 

н е с у щ е с т в у е т . С н и ж е н и е с л у х а н е р е д к о 

б ы в а е т п о л н ы м и д в у х с т о р о н н и м . 

7 . 4 . 3 . О т о п а л а т о д и г и т а л ь н ы й 

с и н д р о м 

О п и с а н в п е р в ы е H.Taybi в 1 9 6 2 г. [ 2 7 ] . 

B . D u d d i n g e t a l . [ 2 8 ] п р е д л о ж и л и о б о з н а ч е 

н и е « о т о п а л а т о д и г и т а л ь н ы й с и н д р о м » 

и о п и с а л и д а н н ы й с и н д р о м у 3 м а л ь ч и к о в -

с и б с о в , к о т о р ы е и м е л и к о н д у к т и в н у ю глу

х о т у , р а с щ е п л е н и е н ё б а , х а р а к т е р н о е л и ц о 

и г е н е р а л и з о в а н н у ю д и с п л а з и ю к о с т е й . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а с и н д р о м а н е и з 

в е с т н а . В с о в р е м е н н о й л и т е р а т у р е о п и с а 

н о о к о л о 6 0 н а б л ю д е н и й . 

Генетические данные. З а б о л е в а н и е 

и м е е т р е ц е с с и в н ы й , с ц е п л е н н ы й с х р о м о 

с о м о й X , т и п н а с л е д о в а н и я и в ы з ы в а е т с я 

м у т а ц и я м и в г е н е , к о д и р у ю щ е м о б р а з о в а 

н и е ф и л а м и н а А . Ген с и н д р о м а (ген F L N A ) 

л о к а л и з о в а н н а х р о м о с о м е X q 2 8 [ 2 9 , 3 0 ] . 

Не и с к л ю ч а е т с я и а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о е 

н а с л е д о в а н и е с в а р и а б е л ь н о с т ь ю э к с п р е с 

с и и у л и ц р а з н о г о п о л а . О п и с а н ы с л у ч а и 

з а б о л е в а н и я у с и б с о в ( м а л ь ч и к о в ) о д н о й 

с е м ь и . Д л я о к о н ч а т е л ь н о г о з а к л ю ч е н и я 

о т и п е н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и я н е д о с т а 

т о ч н о к о л и ч е с т в а о п и с а н н ы х н а б л ю д е н и й . 

О т о п а л а т о д и г и т а л ь н ы й с и н д р о м , о ч е в и д 

н о , г е н е т и ч е с к и г е т е р о г е н е н , и , н а р я д у 

с с е м ь я м и с Х - с ц е п л е н н ы м н а с л е д о в а н и 

е м , м о г у т н а б л ю д а т ь с я а у т о с о м н о - д о м и 

н а н т н ы е и а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы е ф о р м ы , 

н а что у к а з ы в а ю т с л у ч а и з а б о л е в а н и я о т 

к р о в н о - р о д с т в е н н ы х б р а к о в , о д и н а к о в а я 

ч а с т о т а п о р а ж е н и я м у ж ч и н и ж е н щ и н и д р . 

Патогенез з а б о л е в а н и я во м н о г о м не

я с е н , о д н а к о , н е с о м н е н н о , что д е й с т в и е г е -
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н а п р о я в л я е т с я н а р а н н и х э т а п а х в н у т р и у т 

р о б н о г о р а з в и т и я п л о д а . 

Клиническая картина з а б о л е в а н и я от

л и ч а е т с я з н а ч и т е л ь н о й в а р и а б е л ь н о с т ь ю 

п р о я в л е н и я ф е н о т и п а - о т л е г к о г о г и п е р -

т е л о р и з м а и в ы д в и н у т о й с р е д и н н о й ч а с т и 

л и ц а ( ч а с т о в ы я в л я е т с я у н о с и т е л е й п а т о 

л о г и и ) д о х а р а к т е р н ы х п р и з н а к о в д а н н о г о 

с и н д р о м а , н а б л ю д а е м ы х в р а з в е р н у т о й 

с т а д и и з а б о л е в а н и я [ 3 1 ] . 

В н а с т о я щ е е в р е м я в ы д е л я ю т д в а к л и 

н и ч е с к и х в а р и а н т а о т о п а л а т о д и г и т а л ь н о г о 

с и н д р о м а : т и п а I и II. 

О т о п а л а т о д и г и т а л ь н ы й с и н д р о м т и п а I 

х а р а к т е р и з у е т с я с н и ж е н и е м с л у х а п о п р о 

в о д н и к о в о м у т и п у ( к о н д у к т и в н а я т у г о 

у х о с т ь ) . С т е п е н ь н а р у ш е н и й с л у х а в а р ь и 

р у е т . Ч а щ е о т м е ч а е т с я с н и ж е н и е н а 

2 0 - 3 0 д Б . О б р а щ а е т н а с е б я в н и м а н и е т а к 

ж е с в о е о б р а з н о е с т р о е н и е ч е р е п а - в ы с т у 

п а ю щ и й л о б , з а т ы л о к ( « л и ц о б о к с е р а » ) , г и 

п о п л а з и я с р е д н е й ч а с т и л и ц а и л и ц е в ы е 

д и с м о р ф и и - г и п е р т е л о р и з м , в ы с т у п а ю 

щ и е н а д б р о в н ы е д у г и , ш и р о к о е з а п а д а ю 

щ е е п е р е н о с ь е , м а л е н ь к и й р о т , м и к р о г н а -

т и я , н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е у ш н ы е р а к о в и 

н ы , д е ф е к т ы р о с т а з у б о в , н а р у ш е н и е п р и 

к у с а . О д н и м и з в е д у щ и х с и м п т о м о в я в л я 

е т с я р а с щ е п л е н и е м я г к о г о н ё б а . П р и э т о м 

т в е р д о е н ё б о и г у б ы о с т а ю т с я и н т а к т н ы м и . 

К в е д у щ и м п р и з н а к а м о т о п а л а т о д и г и 

т а л ь н о г о с и н д р о м а о т н о с я т с я в р о ж д е н н ы е 

п о р о к и к и с т е й и с т о п . А н о м а л и и п а л ь ц е в ха

р а к т е р и з у ю т с я р а с ш и р е н и е м к о н ц е в ы х ф а 

л а н г и их у к о р о ч е н и е м , у д л и н е н и е м II п а л ь ц а 

с т о п ы , г и п о п л а з и е й н о г т е й . Т и п и ч н ы м н о ж е 

с т в е н н ы е к о ж н ы е с и н д а к т и л и и : н а к и с т я х 

в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в ч а с т и ч н ы е , а на с т о 

п а х т о т а л ь н ы е . Ш и р о к о р а с с т а в л е н н ы е 

б о л ь ш и е п а л ь ц ы н о г д е л а ю т с т у п н и п о х о ж и 

м и н а л а п к и л я г у ш к и . О д н и м и з г л а в н ы х 

с и м п т о м о в з а б о л е в а н и я я в л я е т с я р а с щ е п 

л е н и е н ё б а . У б о л ь ш и н с т в а д е т е й о т м е ч а е т 

ся о т с т а в а н и е в р о с т е ( н и з к о р о с л о с т ь ) . 

У н е к о т о р ы х б о л ь н ы х о б н а р у ж и в а ю т с я 

д е ф о р м а ц и и г р у д н о й к л е т к и ( в о р о н к о о б 

р а з н а я г р у д н а я к л е т к а ) и к о с о л а п о с т ь . М о 

г у т н а б л ю д а т ь с я в р о ж д е н н ы й в ы в и х б е д р а , 



о г р а н и ч е н и е п о д в и ж н о с т и л о к т е в ы х , л у ч е -

з а п я с т н ы х и к о л е н н ы х с у с т а в о в , к л и н о д а к -

т и л и я V п а л ь ц е в рук и н о г , д и с л о к а ц и я г о 

л о в к и л у ч е в о й к о с т и , pes excavatum ( с т о п а 

с в ы с о к и м с в о д о м ) д р . И н о г д а в ы я в л я ю т с я 

п о р о к и в н у т р е н н и х о р г а н о в - г и п о п л а з и я 

п о ч е к и д р . 

У м е р е н н о в ы р а ж е н н а я у м с т в е н н а я от

с т а л о с т ь н а б л ю д а е т с я у 1 0 - 1 5 % д е т е й . 

П р и о ц е н к е у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и с л е д у 

е т и м е т ь в в и д у , ч т о д и а г н о с т и к а о т с т а в а 

н и я и н т е л л е к т у а л ь н о г о р а з в и т и я м о ж е т 

б ы т ь о ш и б о ч н о й и з - з а в р о ж д е н н о й г л у х о 

ты и з а д е р ж к и р а з в и т и я р е ч и . В ц е л о м н а 

р у ш е н и я и н т е л л е к т а у б о л ь н ы х не с в о й с т 

в е н н ы д л я д а н н о г о с и н д р о м а . 

О т о п а л а т о д и г и т а л ь н ы й с и н д р о м , т и п I I 

( с и н о н и м : к р а н и о о р о д и г и т а л ь н ы й с и н 

д р о м ) , в ы д е л е н н ы й в о т д е л ь н ы й в а р и а н т 

N. F i tch et a l . в 1 9 7 6 и 1 9 8 3 г г , я в л я е т с я а л -

л е л ь н ы м в а р и а н т о м о т о п а л а т о д и г и т а л ь н о -

го с и н д р о м а I т и п а и с в я з а н с м у т а ц и я м и 

в т о м ж е г е н е F L N A , л о к а л и з о в а н н о м н а 

х р о м о с о м е X [ 3 2 - 3 4 ] . Д а н н ы й в а р и а н т х а 

р а к т е р и з у е т с я б о л ь ш е й с т е п е н ь ю т я ж е с т и 

п р о я в л е н и й ф е н о т и п а . В ы р а ж е н н ы е н а р у 

ш е н и я ф у н к ц и й ф и л а м и н а А м о г у т п р и в о 

д и т ь к л е т а л ь н о м у э ф ф е к т у у м а л ь ч и к о в , 

а у д е в о ч е к - к л о к а л ь н о м у н а р у ш е н и ю м и 

г р а ц и и н е й р о н о в ( п е р и в е н т р и к у л я р н а я но-

д у л я р н а я г е т е р о т о п и я ) [ 3 5 ] . Ж е н щ и н ы - н о 

с и т е л ь н и ц ы м у т а ц и й у к а з а н н о г о г е н а м о 

г у т с е г р е г и р о в а т ь г а п л о т и п ы с в ы с о к и м 

р и с к о м и р а з л и ч н о й с т е п е н ь ю т я ж е с т и к л и 

н и ч е с к и х с и м п т о м о в , с в о й с т в е н н ы х д а н н о 

м у с и н д р о м у и и м е т ь д р у г и е а н о м а л и и 

( у л ь н а р н а я д е в и а ц и я т е р м и н а л ь н ы х ф а 

л а н г IV п а л ь ц е в , к л и н о д а к т и л и я V п а л ь ц е в , 

ш и р о к о е л и ц о , р а с щ е п л е н и е я з ы ч к а , с н и 

ж е н и е с л у х а и д р . ) . П о м и м о с п е ц и ф и ч е 

с к и х д л я о т о п а л а т о д и г и т а л ь н о г о с и н д р о м а 

п р и з н а к о в , м о г у т н а б л ю д а т ь с я т а к н а з ы в а 

е м ы е « д е ф е к т ы с р е д и н н о г о п о л я р а з в и 

т и я » - о м ф а л о ц е л е , г и п о с п а д и и , г и д р о 

н е ф р о з , г и д р о у р е т е р [ 3 6 ] , а т а к ж е д р у г и е 

с и м п т о м ы : м и к р о ц е ф а л и я , г и п о п л а з и я 

м о з ж е ч к а , с и н д а к т и л и я III-IV п а л ь ц е в рук, 

с и н д а к т и л и я I I-V п а л ь ц е в н о г , м а л ы е р а з 

м е р ы г р у д н о й к л е т к и , о т с у т с т в и е м а л о б е р 

ц о в ы х к о с т е й , а н о м а л и я А р н о л ь д а - К и а р и , 

з а д е р ж к а р о с т а [ 3 7 - 3 9 ] . О п и с а н ы л е т а л ь 

н ы е ф о р м ы д а н н о й п а т о л о г и и [ 4 0 ] . 

Лабораторные и функциональные 

методы исследования. П р и р е н т г е н о л о 

г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и к о с т н о й с и с т е м ы 

в ы я в л я ю т с я м н о ж е с т в е н н ы е с и н о с т о з ы ко

с т е й з а п я с т ь я , п л ю с н е в ы х и п р е д п л ю с н е 

в ы х к о с т е й , у д л и н е н и е в т о р ы х м е т а к а р -

п а л ь н ы х и п я с т ы х м е т а т а р з а л ь н ы х к о с т е й , 

а н о м а л и и I и V п а л ь ц е в , д о б а в о ч н ы е к о с т и 

з а п я с т ь я , н е р е д к о п о д в ы в и х и м е ж ф а л а н -

г о в ы х с у с т а в о в . К о с т н ы й в о з р а с т о т с т а е т 

о т п а с п о р т н о г о . Н е р е д к о н а б л ю д а е т с я п о я 

в л е н и е в т о р и ч н ы х ц е н т р о в о с с и ф и к а ц и и 

в о б л а с т и м е т а к а р п а л ь н ы х и м е т а т а р з а л ь 

н ы х к о с т е й [ 4 1 , 4 2 ] . И н о г д а о б н а р у ж и в а ю т 

с я г и п о п л а з и я п о д в з д о ш н ы х , м а л о б е р ц о 

в ы х к о с т е й , п р о к с и м а л ь н ы х о т д е л о в л у ч е 

в о й к о с т и , у к о р о ч е н и е б о л ь ш е б е р ц о в ы х 

к о с т е й , о с т е о с к л е р о з , а т а к ж е и з м е н е н и я 

ч е р е п а в в и д е с н и ж е н и я п н е в м а т и з а ц и и 

с и н у с о в , о т с у т с т в и е л о б н ы х п а з у х и п а з у х 

к л и н о в и д н о й к о с т и и д р . 

П р и м о р ф о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

к о с т н о й т к а н и [43] э н х о н д р а л ь н о е о к о с т е 

н е н и е н е н а р у ш е н о , н о в ы я в л я ю т с я н а р у 

ш е н и я п е р и о с т а л ь н о й о с с и ф и к а ц и и с о с т 

р о в к а м и а п л а з и и к о р т и к а л ь н о г о с л о я кос

т и и г и п е р п л а з и и п е р и о с т а . О п р е д е л я ю т с я 

п л о х о с ф о р м и р о в а н н ы е т р а б е к у л я р н ы е ко

с т и и г и п е р п л а з и я и х к л е т о к , п р и э т о м н а 

р у ш е н ы п р о ц е с с ы р е м о д е л и р о в а н и я кос

т е й и м е м б р а н о з н о й о с с и ф и к а ц и и . В ы с к а 

з ы в а е т с я п р е д п о л о ж е н и е [ 4 3 ] , ч т о н а р у ш е 

н и я с в я з а н ы с д е ф е к т о м б и г л и к а н а , г е н ко

т о р о г о л о к а л и з о в а н в у ч а с т к е х р о м о с о м ы 

X q 2 8 х р о м о с о м ы X . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и д и а г н о з а о т о п а л а т о д и г и т а л ь н о г о 

с и н д р о м а я в л я ю т с я г л у х о т а , р а с щ е п л е н и е 

н ё б а , а н о м а л и и п а л ь ц е в р у к ( ш и р о к и е 

и к о р о т к и е к о н ц е в ы е ф а л а н г и ) . 

Дифференциальный диагноз о т о п а 

л а т о д и г и т а л ь н о г о с и н д р о м а с л е д у е т п р о 

в о д и т ь с с и н д р о м о м М о р а , д л я к о т о р о г о 

х а р а к т е р н ы р а с щ е л и н ы г у б ы ( а н е т о л ь к о 
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н ё б а ) , п о л и д а к т и л и я , р а с щ е п л е н и е я з ы ч 

ка, и н ы е д и с м о р ф и и л и ц а , с и н д р о м а м и Ру

б и н ш т е й н а - Т е й б и ( о т с у т с т в и е г л у х о т ы , п о 

с т о я н н а я о л и г о ф р е н и я , о т с у т с т в и е р а с щ е 

л и н ы н ё б а и д р . ) и Л а р с е н а ( м н о ж е с т в е н 

н ы е в ы в и х и в к р у п н ы х с у с т а в а х , р е д к о с т ь 

р а с щ е л и н ы н ё б а , о т с у т с т в и е с и н д а к т и л и и 

с т о п и д р . ) . 

Лечение - с и м п т о м а т и ч е с к о е . У с т р а н е 

н и е д е ф е к т а с л у х а м о ж е т б ы т ь д о с т и г н у т о 

и с п о л ь з о в а н и е м с л у х о в о г о а п п а р а т а . Рас-
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7.5. Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я 
о ж и р е н и е м 

С р е д и н а с л е д с т в е н н ы х с и н д р о м о в , с о 

п р о в о ж д а ю щ и х с я н а р у ш е н и е м н е р в н о - п с и 

х и ч е с к о г о р а з в и т и я и о ж и р е н и е м , о с о б у ю 

г р у п п у с о с т а в л я ю т с п е ц и ф и ч е с к и е , н о з о -

л о г и ч е с к и с а м о с т о я т е л ь н ы е с и н д р о м ы , 

п р и к о т о р ы х п е р в и ч н ы е э н д о к р и н н ы е н а р у 

ш е н и я н е в ы я в л я ю т с я , н о в ф е н о т и п е , 

в п е р в у ю о ч е р е д ь , о б р а щ а е т н а с е б я в н и 

м а н и е о ж и р е н и е . Э т о т п р и з н а к и г р а е т 

в е с ь м а с у щ е с т в е н н у ю р о л ь п р и у с т а н о в л е 

н и и д и а г н о з а . В э т о й г р у п п е в ы д е л е н ы с и н 

д р о м ы Б а р д е - Б и д л я и П р а д е р а - В и л л и , 

п р и к о т о р ы х и м е н н о э н д о к р и н н а я с и м п т о 

м а т и к а в ы р а ж е н а н а и б о л е е я р к о . 

7 . 5 . 1 . С и н д р о м Б а р д е - Б и д л я 

С и м п т о м о к о м п л е к с с и н д р о м а Б а р д е -

Б и д л я в п е р в ы е о п и с а н - G . B a r d e t в 1 9 2 0 г. 

и A . B i e d l в 1 9 2 2 г . [ 1 , 2 ] . За п о с л е д н и е г о д ы 

с и н д р о м Б а р д е - Б и д л я в ы д е л е н и з р а н е е 

о б щ е г о с и н д р о м а Л о у р е н с а - М у н а - Б а р д е -

Б и д л я и о т д е л е н о т с и н д р о м а Л о у р е н с а -

М у н а , п р и к о т о р о м и м е е т с я п а р а п л е г и я , 

н о о ж и р е н и е о т с у т с т в у е т . 

Р а с п р о с т р а н е н н о с т ь с и н д р о м а т о ч н о н е 

у с т а н о в л е н а . В е д и н и ч н ы х с о о б щ е н и я х ч а 

с т о т а с и н д р о м а с р е д и н о в о р о ж д е н н ы х д е 

т е й в а р ь и р у е т от 1 : 13 5 0 0 до 1 : 160 ООО 

[ 3 , 4 ] . О т м е ч а е т с я в ы с о к а я ч а с т о т а с и н д р о 

ма в а р а б с к о й п о п у л я ц и и [ 4 ] . В с о в р е м е н 

н о й л и т е р а т у р е п р и в о д и т с я о п и с а н и е б о 

л е е 7 3 0 с л у ч а е в з а б о л е в а н и я . 

Гэнетические данные и патогенез. 

З а б о л е в а н и е н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н о м у т и п у . М о л е к у л я р н о - г е н е т и -

ч е с к о е к а р т и р о в а н и е п о к а з а л о в ы р а ж е н 

н у ю г е т е р о г е н н о с т ь д а н н о г о с и н д р о м а . 

В е г о р а з в и т и и у ч а с т в у ю т л о к у с ы , р а с п о 

л о ж е н н ы е н а в о с ь м и х р о м о с о м а х : в ы д е л я 

ют с и н д р о м Б а р д е - Б и д л я 1 ( B B S 1 ) с л о к а 

л и з а ц и е й г е н а н а х р о м о с о м е 1 1 q 1 3 ; B B S 2 

- н а х р о м о с о м е 1 6 q 2 1 ; B B S 3 - н а х р о м о с о 

м е З р 1 3 ; B B S 4 - н а х р о м о с о м е 1 5 q 2 2 . 3 ; 

B B S 5 - н а х р о м о с о м е 2 q 3 1 ; B B S 6 - н а х р о 

м о с о м е 2 0 р 1 2 ; B B S 7 - н а х р о м о с о м е 4 q 2 7 ; 

B B S 8 - н а х р о м о с о м е 1 4 q 3 2 . 1 1 [ 5 - 7 ] . М о -

л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и й а н а л и з п о з в о л и л 

у с т а н о в и т ь , ч т о у 3 6 - 5 6 % с е м е й з а б о л е в а 

н и е с ц е п л е н о с х р о м о с о м о й 1 1 q , 

у 2 4 - 2 7 % - с х р о м о с о м о й 1 6 q , у 3 2 - 3 5 % -

с х р о м о с о м о й 1 5 q и у 5% - с х р о м о с о м о й 

З р [ 8 , 9 ] . Н а и б о л е е ч а с т о й м у т а ц и е й п р и 

с и н д р о м е B B S 1 я в л я е т с я м у т а ц и я M 3 9 0 R , 

к о т о р а я в с т р е ч а е т с я п р и м е р н о у 8 0 % 

б о л ь н ы х [ 1 0 ] П о к а з а н о , ч т о л о к у с , с ц е п 

л е н н ы й с х р о м о с о м о й 3 , а с с о ц и и р у е т с я 

с п о л и д а к т и л и е й в с е х к о н е ч н о с т е й , а л о 

к у с 15-й х р о м о с о м ы т о л ь к о с п о л и д а к т и л и 

е й к и с т е й [ 1 1 ] . С и н д р о м , с ц е п л е н н ы й 

с х р о м о с о м о й 15, х а р а к т е р и з у е т с я н а и б о 

л е е р а н н и м и п р о я в л е н и я м и о ж и р е н и я , 

а ф о р м а , с ц е п л е н н а я с х р о м о с о м о й 16, 

о к а з а л а с ь с а м о й « б е д н о й » п о к л и н и ч е 

с к о й с и м п т о м а т и к е [ 1 2 ] . П о л а г а ю т , ч т о 

с и н д р о м Б а р д е - Б и д л я о б у с л о в л е н д е ф е к 

т о м б а з а л ь н о г о т е л ь ц а р е с н и т ч а т ы х к л е 

т о к , ч т о б ы л о п о к а з а н о в о т н о ш е н и и с и н 

д р о м а Б а р д е - Б и д л я 8 т и п а , п р и к о т о р о м 

о т м е ч а л с я д е ф и ц и т б е л к а , у ч а с т в у ю щ е г о 

в о б р а з о в а н и и р е с н и ч е к и о п р е д е л я ю щ е г о 

с т е п е н ь и х п о д в и ж н о с т и [ 1 3 ] . 

Клиническая характеристика. С и н 

д р о м Б а р д е - Б и д л я о т л и ч а е т с я в ы р а ж е н -
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н ы м к л и н и ч е с к и м п о л и м о р ф и з м о м . О д 

н о в р е м е н н о е « к л а с с и ч е с к о е » с о ч е т а н и е 

о с н о в н ы х п р и з н а к о в - о ж и р е н и я , у м с т 

в е н н о й о т с т а л о с т и , п и г м е н т н о г о р е т и н и 

т а , г и п о г е н и т а л и з м а и п о л и д а к т и л и и 

в с т р е ч а е т с я п р и м е р н о у 5 0 % б о л ь н ы х 

( р и с . 7 . 5 . 1 ) . В ы д е л я ю т т р и в а р и а н т а п а т о 

л о г и и : п о л н у ю - п р и н а л и ч и и в с е х к а р д и 

н а л ь н ы х с и м п т о м о в , н е п о л н у ю ( п р и от

с у т с т в и и п о л и д а к т и л и и ) и с т е р т у ю ( п р и 

о т с у т с т в и и д в у х к а р д и н а л ь н ы х п р и з н а 

к о в ) [ 3 ] . 

У м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь я в л я е т с я п о ч т и 

1 0 0 % п р и з н а к о м э т о г о с и н д р о м а . С т е 

п е н ь у м с т в е н н о г о д е ф е к т а о т л и ч а е т с я 

з н а ч и т е л ь н о й в а р и а б е л ь н о с т ь ю - о т л е г 

к о й д е б и л ь н о с т и д о г л у б о к о й и д и о т и и . 

П р е д п о л а г а е т с я , ч т о у м с т в е н н а я о т с т а 

л о с т ь п р и с и н д р о м е Б а р д е - Б и д л я в о з н и 

к а е т л и ш ь в т е х с л у ч а я х , к о г д а ц е р е б 

р а л ь н ы й п р о ц е с с в ы я в л е н в р а н н е м и л и 

м о л о д о м в о з р а с т е . 

У м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь у б о л ь н ы х , к а к 

п р а в и л о , с о ч е т а е т с я с р е ч е в ы м и р а с с т р о й 

с т в а м и , т р у д н о с т я м и о б у ч е н и я , г и п е р к и н е -

з а м и , н а р у ш е н и я м и с л у х а , я в л е н и я м и п а р 

к и н с о н и з м а , э п и л е п с и е й и д р у г о й н е в р о л о 

г и ч е с к о й с и м п т о м а т и к о й . 

П и г м е н т н а я д е г е н е р а ц и я с е т ч а т к и в с т р е 

ч а е т с я у 9 0 % б о л ь н ы х . И з м е н е н и я с е т ч а т к и 

п р и в о д я т к п о с т е п е н н о м у с н и ж е н и ю з р е н и я , 

о с о б е н н о в в е ч е р н е е в р е м я , и с л у ж а т о с 

н о в н о й п р и ч и н о й с л е п о т ы , с п о с о б с т в у ю щ е й 

и н в а л и д и з а ц и и б о л ь н о г о р е б е н к а . 

О ж и р е н и е н а б л ю д а е т с я у 7 7 - 9 6 % б о л ь 

н ы х [ 9 ] . Н а р а с т а н и е в е с а р е б е н к а н а ч и н а 

е т с я о б ы ч н о н а п е р в о м г о д у ж и з н и . В п о с 

л е д у ю щ е м о ж и р е н и е б ы с т р о п р о г р е с с и р у 

ет, и к п у б е р т а т н о м у п е р и о д у в е с р е б е н к а 

п р е в ы ш а е т н о р м а л ь н ы е в о з р а с т н ы е п о к а 

з а т е л и н а 4 0 - 6 0 % . В с е м ь я х б о л ь н ы х не

р е д к о в с т р е ч а ю т с я л и ц а , с т р а д а ю щ и е с а 

х а р н ы м д и а б е т о м и л и о ж и р е н и е м . 

Г и п о г е н и т а л и з м в с т р е ч а е т с я у 4 0 - 8 0 % 

б о л ь н ы х и я в л я е т с я о д н и м из в е д у щ и х к л и 

н и ч е с к и х п р и з н а к о в с и н д р о м а Б а р д е - Б и д 

л я . У м а л ь ч и к о в г и п о г е н и т а л и з м п р о я в л я е т 

с я г и п о п л а з и е й н а р у ж н ы х п о л о в ы х о р г а н о в , 

а у в з р о с л ы х м у ж ч и н - н а р у ш е н и я м и п о л о 

в о й ф у н к ц и и : и м п о т е н ц и е й , с н и ж е н и е м и л и 

о т с у т с т в и е м л и б и д о . Н а р я д у с э т и м у л и ц 

м у ж с к о г о п о л а о б н а р у ж и в а е т с я г и н е к о м а 

с т и я , н е д о с т а т о ч н о е о в о л о с е н и е (на л и ц е , 

п о д м ы ш е ч н ы х о б л а с т я х , в о б л а с т и л о б к а ) . 

У ж е н щ и н г и п о г е н и т а л и з м п р о я в л я е т с я о л и -

го- и л и а м е н о р е е й , р е ж е - а т р е з и е й в л а г а 

л и щ а , г и п о п л а з и е й я и ч н и к о в и л и у д в о е н и 

ем м а т к и и д р у г и м и ее а н о м а л и я м и . 

П о л и д а к т и л и я о б н а р у ж и в а е т с я п р и м е р 

н о у 6 0 - 7 0 % б о л ь н ы х . Ч а щ е в с е г о п о л и д а 

к т и л и я я в л я е т с я п о с т а к с и а л ь н о й и л о к а л и 

з о в а н а в у л ь н а р н о й ч а с т и к и с т и и м о ж е т 

о д н о в р е м е н н о с о ч е т а т ь с я с к о ж н о й с и н д а 

к т и л и е й и б р а х и д а к т и л и е й . 

И з м е н е н и я с о с т о р о н ы п о ч е к п р и с и н д р о 

м е Б а р д е - Б и д л я д и а г н о с т и р у ю т п р и м е р н о 

в 7 0 % с л у ч а е в [14] . С л е д у е т у ч и т ы в а т ь , од

нако, что п р и о ц е н к е т о л ь к о к л и н и ч е с к и х 

д а н н ы х п а т о л о г и я п о ч е к в ы я в л я е т с я в 1 2 % 

с л у ч а е в , в то в р е м я как п р и и с п о л ь з о в а н и и 

Р и с 7 5 1 Внешний вид ребенка в синдромом Бар

д е - Б и д л я . 
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Т а б л и ц а 7 5 1 Наиболее частые наследственные с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я ожирением 

и н с т р у м е н т а л ь н ы х м е т о д о в и с с л е д о в а н и я 

э т о т п р и з н а к о б н а р у ж и в а е т с я у 7 0 - 9 0 % 

б о л ь н ы х . С т р у к т у р н ы е и з м е н е н и я п о ч е к от

л и ч а ю т с я б о л ь ш и м р а з н о о б р а з и е м . К н и м 

о т н о с я т с я : д и с п л а з и и и г и п о п л а з и и почек, 

м е д у л л я р н ы е и к о р т и к а л ь н ы е к и с т ы , и н т е р -

с т и ц и а л ь н ы й ф и б р о з , г и д р о у р е т е р и г и д р о 

н е ф р о з , п р о л и ф е р а ц и я м е з а н г и у м а . С т р у к 

т у р н ы е и ф у н к ц и о н а л ь н ы е н а р у ш е н и я по

чек, а т а к ж е в т о р и ч н ы е г л о м е р у л о н е ф р и т ы 

и п и е л о н е ф р и т с л у ж а т п р и ч и н о й ф о р м и р о 

в а н и я х р о н и ч е с к о й п о ч е ч н о й н е д о с т а т о ч н о 

с т и , о т к о т о р о й б о л ь н ы е ч а щ е в с е г о и п о г и 

б а ю т . О п и с а н о с о ч е т а н и е у к а з а н н ы х п о ч е ч 

н ы х а н о м а л и й с ф и б р о з о м п е ч е н и , что усу

г у б л я е т т е ч е н и е з а б о л е в а н и я . 

И з р е д к а в с т р е ч а ю т с я в р о ж д е н н ы е п о р о 

к и с е р д ц а , с а х а р н ы й д и а б е т ( у 6 % ) , г и п о т и 

р е о з ( 3 % ) , н е с а х а р н ы й д и а б е т ( 2 % б о л ь 

н ы х ) и д р у г и е н а р у ш е н и я с е р д е ч н о - с о с у д и 

с т о й с и с т е м ы ( 8 % ) [ 9 ] . 

Лабораторные, функциональные и мор

фологические методы исследования. П р и 

биохимическом и с с л е д о в а н и и крови опреде

ляется п о в ы ш е н и е уровня о б щ и х л и п и д о в , 

т р и а ц и л г л и ц е р и д о в , э с т е р е ф и ц и р о в а н н о г о 

холестерина, с н и ж е н и е уровня л и п о п р о т е и -

д о в в ы с о к о й плотности (ЛПВП) и с н и ж е н и е 

к о э ф ф и ц и е н т а Л П В П / Л П Н П ( Л П Н П - липо-

п р о т е и д ы н и з к о й плотности) ; д и с с о ц и а ц и я 

у р о в н е й г о н а д о т р о п и н о в ( л ю т е и н и з и р у ю щ е г о 

и ф о л л и к у л о с т и м у л и р у ю щ е г о г о р м о н а ) . 

При изучении гормонального п р о ф и л я (17-КС 

и 17-ОКС) не б ы л о в ы я в л е н о каких-либо чет

ких изменений. 

П о д а н н ы м м о р ф о л о г и ч е с к и х и с с л е д о 

в а н и й , и н о г д а в с т р е ч а ю т с я п е р и т у б у л я р -

н ы й ф и б р о з , у т о л щ е н и е б а з а л ь н ы х м е м б 

р а н , у м е н ь ш е н и е с п е р м а т о г е н е з а , г и а л и -

н и з а ц и я к а н а л ь ц е в . Г и с т о л о г и ч е с к и е и з 

м е н е н и я о р г а н а з р е н и я х а р а к т е р и з у ю т с я 

р а з в и т и е м а т р о ф и и п а л о ч е к и к о л б о ч е к 
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Синдромы Типы Умственная Задержка Черепно- Пигментный Гипо Глухота 
наследования отсталость роста лицевые 

аномалии 
ретинит генитализм 

Барде-Бидля АР + + Макроцефалия, 

эпикантус, 

широкое 

переносье 

+ + 

Лоуренса-Муна АР + + Микроцефалия, 

эпикантус, 

широкое 

переносье 

+ + 

Борджесона Хр + + Птоз, 

энофтальм, 

выступающие 

надбровные дуги 

+ 

Альстрема АР 
- - + - -

Бьемонда II АР 

АД 

+ — — + — 

Карпентера АР + Акроцефалия, 

треугольное лицо, 

эпикантус 

В пубертате 

Кохена АР + + Выступающие 

центральные резцы 

антимонголоидный 

разрез глаз, 

открытый рот, 

короткий фильтр 

• ± 

Прадера-Вилли Хромосомная 

патология 
+ + Сдавленный 

с боков лоб, 

миндалевидные 

глаза, 

вздернутая 

верхняя губа 

+ 



Колобома Полидактилия Синдактилия Акромикрия Неврологические Сахарный 
радужки преаксиальная постаксиальная расстройства диабет 

- + + - - + 

Спастическая ± 

диплегия 

- - - - Эпилепсия -

+ 
+ + + - - -

- + ± + - - -

± ± Мышечная 

гипотония. 

иногда 

эписиндром 

_ _ _ + Мышечная ± 
гипотония, 

иногда 

эписиндром 

с п р о л и ф е р а ц и е й п и г м е н т н о г о э п и т е л и я , 

п р о н и к а ю щ е г о в с к л е р у , п о р а ж е н и е м р е -

т и н а л ь н ы х и х о р и о и д а л ь н ы х с о с у д о в , г и 

б е л ь ю н е й р о э п и т е л и я и г а н г л и о з н ы х к л е 

т о к п о в с е й с е т ч а т о й о б о л о ч к е . 

С п о м о щ ь ю М Р Т м о з г а у о т д е л ь н ы х 

б о л ь н ы х о б н а р у ж и в а ю т п о р о к и г о л о в н о г о 

м о з г а - а т р о ф и ю б о р о з д , г и д р о ц е ф а л и ю , 

а г е н е з и ю м о з о л и с т о г о т е л а , а с и м м е т р и ю 

п о л у ш а р и й . 

Р е з у л ь т а т ы Э Э Г - и с с л е д о в а н и я м о з г а 

с в и д е т е л ь с т в у ю т о н а р у ш е н и я х б и о э л е к т 

р и ч е с к о й а к т и в н о с т и г о л о в н о г о м о з г а , 

п р о я в л я ю щ и х с я в д и з р и т м и и , с н и ж е н и и 

в о л ь т а ж а н а а ф ф е р е н т н ы е р а з д р а ж и т е 

л и . О б н а р у ж и в а ю т с я т а к ж е о т к л о н е н и я 

п о к а з а т е л е й э х о э л е к т р о г р а ф и ч е с к о г о и с 

с л е д о в а н и я м о з г а в в и д е р а с ш и р е н и я 

3 - г о ж е л у д о ч к а , у в е л и ч е н и я и н д е к с а б о 

к о в ы х ж е л у д о ч к о в , в н у т р и ч е р е п н о й г и -

п е р т е н з и и . 

О ф т а л ь м о л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е п о з 

в о л я е т в ы я в и т ь н а л и ч и е п и г м е н т а п о п е р и 

ф е р и и с е т ч а т к и и в о б л а с т и с о с к а з р и т е л ь 

н о г о н е р в а в в и д е « к о с т н ы х т е л е ц » , в о с к о -

в и д н у ю о к р а с к у д и с к а з р и т е л ь н о г о н е р в а . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и д и а г н о з а с и н д р о м а Б а р д е - Б и д л я 

я в л я ю т с я : о ж и р е н и е , у м с т в е н н а я о т с т а 

л о с т ь , п и г м е н т н ы й р е т и н и т , г и п о г е н и т а -

л и з м , п о л и д а к т и л и я . 

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й д и а г н о з п р о в о д и т 

с я с с и н д р о м а м и Л о у р е н с а - М у н а ( о ж и р е 

н и е , п и г м е н т н ы й р е т и н и т , у м с т в е н н а я от

с т а л о с т ь и с п а с т и ч е с к а я п а р а п л е г и я ) , А л ь -

с т р е м а , П р а д е р а - В и л л и , Б ь е м о н д а и д р . 

Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю 

щ и е с я о ж и р е н и е м , и и х о с н о в н ы е д и ф ф е 

р е н ц и а л ь н о - д и а г н о с т и ч е с к и е п р и з н а к и 

п р е д с т а в л е н ы в т а б л . 7 . 5 . 1 . 

Лечение и профилактика. Л е ч е н и е 

б о л ь н ы х , к а к п р а в и л о , с и м п т о м а т и ч е -

431 



с к о е . П р е д п р и н и м а л и с ь п о п ы т к и л е ч е н и я 

о ж и р е н и я т и р е о и д и н о м , а ц е т и л х о л и н о м , 

г и п о к а л о р и й н о й д и е т о й ( о б щ а я к а л о р и й 

н о с т ь р а ц и о н а - до 1 ООО к к а л ) . Н а и б о л ь 

ш и й э ф ф е к т н а б л ю д а л с я п р и н а з н а ч е н и и 

д и е т о т е р а п и и в с о ч е т а н и и с л е ч е б н о й 

ф и з к у л ь т у р о й . 

Профилактика з а б о л е в а н и я б а з и р у е т 

с я н а д а н н ы х м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н 

с у л ь т и р о в а н и я . Р и с к п о в т о р н о г о р о ж д е н и я 

р е б е н к а с с и н д р о м о м Б а р д е - Б и д л я в с е 

м ь е , где и м е е т с я о д и н п р о б а н д , с о с т а в л я е т 

2 5 % . М о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к а я и п р е н а -

т а л ь н а я д и а г н о с т и к а н а х о д я т с я в с т а д и и 

н а у ч н ы х р а з р а б о т о к . 

Прогноз. П р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ж и з н и 

б о л ь н ы х с н и ж е н а . Ч а щ е в с е г о о н и п о г и б а 

ю т в в о з р а с т е 1 0 - 2 5 л е т . И с х о д ы з а б о л е в а 

н и я о п р е д е л я ю т с я с т е п е н ь ю п о р а ж е н и я ве

д у щ и х о р г а н о в и с и с т е м и, в п е р в у ю о ч е 

р е д ь , п о ч е к . 

7 . 5 . 2 . Синдром Борджесона 

С и н о н и м ы : с и н д р о м Б о р д ж е с о н а - Ф о р с -

м а н а - Л е м а н а , у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь с э п и 

л е п с и е й и э н д о к р и н н ы м и р а с с т р о й с т в а м и . 

З а б о л е в а н и е в п е р в ы е о п и с а н о в 1962 г. 

M.Borjeson et al. [15]. 

Гэнетические данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е и м е е т Х - с ц е п л е н н ы й р е ц е с с и в 

н ы й т и п н а с л е д о в а н и я . Б о л е ю т в п о д а в л я ю 

щ е м б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в м а л ь ч и к и . К р а й 

не р е д к о з а б о л е в а н и е н а б л ю д а е т с я у д е в о 

чек, что о б ъ я с н я е т с я ф е н о м е н о м с м е щ е н и я 

Х - и н а к т и в а ц и и [ 1 6 , 17]. Ген з а б о л е в а н и я , 

л о к а л и з о в а н н ы й н а Х - х р о м о с о м е в л о к у с е 

X q 2 6 . 3 , о т н о с и т с я к к л а с с у г е н о в ц и н к о в ы х 

п а л ь ц е в (PHF6-reH), и м е е т д л и н у 9 М Ь и с о 

д е р ж и т 6 2 г е н а [ 1 8 , 19, 2 0 ] . П р и э т о м с и н 

д р о м е о б н а р у ж е н ы р а з л и ч н ы е т и п ы м у т а 

ц и й ( м и с с е н с - м у т а ц и и р а з л и ч н ы х т и п о в , 

н о н с е с - м у т а ц и и , с д в и г р а м к и с ч и т ы в а н и я 

и др.) [ 2 0 ] . И м е ю т с я о п и с а н и я х р о м о с о м н ы х 

а н о м а л и й в в и д е 46,Y d u p ( X ) ( q 2 6 q 2 8 ) , кото

р ы е к л и н и ч е с к и п р о я в л я л и с ь п р и з н а к а м и 

с и н д р о м а Б о р д ж е с о н а [ 2 1 ] . 

Клинические проявления з а к л ю ч а ю т с я 

в р а з в и т и и у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и , г и п о г о -

н а д о т р о п н о г о г о н а д и з м а , э п и л е п с и и , л и ц е 

в ы х д и с м о р ф и й , к а р л и к о в о с т и . У м а л ь ч и 

ков о п р е д е л я ю т с я м а л ы х р а з м е р о в н а р у ж 

н ы е п о л о в ы е о р г а н ы , о т с у т с т в у е т р а з в и т и е 

в т о р и ч н ы х п о л о в ы х п р и з н а к о в , м а л е н ь к а я 

п р е д с т а т е л ь н а я ж е л е з а . Я и ч к и ч а с т о н е 

о п у щ е н ы в м о ш о н к у , р е з к о г и п о п л а с т и ч н ы , 

т у р г о р и х т к а н е й с н и ж е н . Г и с т о л о г и ч е с к и 

в н и х о п р е д е л я ю т с я д и ф ф у з н ы й ф и б р о з 

и в ы р а ж е н н а я г и п о п л а з и я с п е р м а т о г е н н о г о 

э п и т е л и я [ 2 2 ] . У ж е н щ и н о п и с ы в а ю т а м е н о 

р е ю , с к у д н о е р а з в и т и е в т о р и ч н ы х п о л о в ы х 

п р и з н а к о в [ 2 3 ] . Г и п о г о н а д и з м с о ч е т а е т с я 

с в ы р а ж е н н ы м о ж и р е н и е м и з а д е р ж к о й р о 

с т а д о с т е п е н и к а р л и к о в о с т и . К х а р а к т е р 

н ы м п р и з н а к а м с и н д р о м а о т н о с я т с я о д у т 

л о в а т о е л и ц о с у з к и м и г л а з н ы м и щ е л я м и , 

птоз, э н о ф т а л ь м , в ы с т у п а ю щ и е н а д б р о в 

н ы е д у г и , б о л ь ш и е у ш и . Ч а с т о и м е е т с я 

Х - о б р а з н о е и с к р и в л е н и е к о л е н н ы х с у с т а 

в о в и с а н д а л е в и д н а я щ е л ь н а п а л ь ц а х н о г . 

С т е п е н ь у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и в а р ь и р у е т 

и н е р е д к о с о п р о в о ж д а е т с я э п и л е п т и ф о р м -

н ы м и с у д о р о г а м и . 

И з и з м е н е н и й л а б о р а т о р н ы х п о к а з а т е 

л е й н а б л ю д а е т с я с н и ж е н и е у р о в н я г о н а д о 

т р о п и н о в и п о л о в ы х г о р м о н о в в к р о в и . 

Лечение - с и м п т о м а т и ч е с к о е . По п о к а 

з а н и я м м о ж е т б ы т ь р е к о м е н д о в а н а к о р 

р е к ц и я г и п о г о н а д и з м а с п о м о щ ь ю г о н а д о 

т р о п и н о в и/или п о л о в ы х г о р м о н о в . 

Медико-генетичсекий прогноз. В ы с о 

к и й м е д и к о - г е н е т и ч е с к и й р и с к к о н с т а т и р у 

ю т д л я с и б с о в и п о т о м к о в б о л ь н ы х , з а и с 

к л ю ч е н и е м с ы н о в е й о т п о р а ж е н н ы х о т ц о в . 

В с л у ч а е в ы с о к о г о р и с к а ц е л е с о о б р а з н о 

р е к о м е н д о в а т ь о г р а н и ч е н и е д е т о р о ж д е 

н и я , в с в я з и с т я ж е с т ь ю п а т о л о г и и и о т с у т 

с т в и е м э ф ф е к т и в н ы х с п о с о б о в л е ч е н и я 

и д о р о д о в о й д и а г н о с т и к и . 

7 . 5 . 3 . Синдром Бьемонда I I 

З а б о л е в а н и е в п е р в ы е о п и с а н о A . B i e m o n d 

в 1 9 3 4 г. [24]. 

Гэнетические данные и патогенез. 

Д о 1 9 9 7 г . с и н д р о м р а с с м а т р и в а л с я к а к 
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с а м о с т о я т е л ь н а я н о з о л о г и ч е с к а я е д и н и 

ц а . О д н а к о п о с л е т щ а т е л ь н о г о а н а л и з а 

в с е х о п и с а н н ы х с л у ч а е в к л и н и ч е с к и х п р о 

я в л е н и й з а б о л е в а н и я A . V e r l o e s e t a l . [25] 

п р о в е л и р е в и з и ю к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а 

т и к и с и н д р о м а Б ь е м о н д а и п р е д л о ж и л и 

н о в у ю н о з о л о г и ч е с к у ю ф о р м у - с и н д р о м 

Б ь е м о н д а II, а о т д е л ь н ы е с и м п т о м ы , в х о 

д и в ш и е в э т о т с и н д р о м , и с и н д р о м Б ь е 

м о н д а I в о ш л и в д р у г и е и з в е с т н ы е и р а н е е 

о п и с а н н ы е с и н д р о м ы Б а р д е - Б и д л я I и I I 

т и п о в , Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и , Б а н т и к а - М а -

е в с к о г о и д р . И з в е с т н ы с е м ь и с а у т о с о м -

н о - р е ц е с с и в н ы м и а у т о с о м н о - д о м и н а н т -

н ы м т и п а м и н а с л е д о в а н и я . 

К к л и н и ч е с к и м п р о я в л е н и я м о т н о с я т с я 

о ж и р е н и е , у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь , п о с т 

а к с и а л ь н а я п о л и д а к т и л и я , г и п о г е н и т а -

л и з м , к о л о б о м а р а д у ж к и , т о е с т ь з а б о л е 

в а н и е п о к л и н и ч е с к и м п р о я в л е н и я м б л и з 

ко к с и н д р о м у Б а р д е - Б и д л я I т и п а . И н о г д а 

в с т р е ч а ю т с я г и п о с п а д и я и г и д р о ц е ф а л и я . 

В о з м о ж н ы н е п о л н ы е ф о р м ы з а б о л е в а н и я . 

Лечение с и м п т о м а т и ч е с к о е . 

Медико-генетический риск - п р и у н а с 

л е д о в а н н ы х ф о р м а х в ы с о к , о д н а к о т р у д н о 

с т и в о з н и к а ю т п р и н а л и ч и и н е п о л н ы х 

ф о р м п а т о л о г и и . П р и у л ь т р а з в у к о в о м и с 

с л е д о в а н и и п л о д а в р я д е с л у ч а е в у д а е т с я 

о б н а р у ж и т ь п о л и д а к т и л и ю . 

7 . 5 . 4 . Синдром Карпентера 

С и н о н и м : а к р о ц е ф а л о п о л и - с и н д а к т и -

л и я , т и п II. З а б о л е в а н и е в п е р в ы е о п и с а н о 

в 1 9 0 9 г. G. C a r p e n t e r [26] у д в у х с е с т е р 

и б р а т а , и м е в ш и х а к р о ц е ф а л и ю , с в о е о б 

р а з н о е л и ц о , б р а х и д а к т и л и ю н а в е р х н и х 

к о н е ч н о с т я х , п р е а к с и а л ь н у ю п о л и д а к т и 

л и ю и с и н д а к т и л и ю п а л ь ц е в с т о п . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. З а 

б о л е в а н и е и м е е т а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й 

т и п н а с л е д о в а н и я . Р а з в и т и е а к р о ц е ф а л и и 

с в я з ы в а ю т с в р о ж д е н н ы м р а н н и м к р а н и о -

с т е н о з о м . 

А н а л и з и м е ю щ и х с я с в е д е н и й о р а з 

л и ч н ы х с и н д р о м а х , с о п р о в о ж д а ю щ и х с я 

а к р о ц е ф а л о п о л и с и н д а т и л и е й , п о з в о л и л 

D . M . C o h e n e t a l . п р и й т и к в ы в о д у , ч т о р я д 

п о д о б н ы х с и н д р о м о в ( Г у д м а н а , С а м м и т а 

и д р . ) п о л н о с т ь ю в к л ю ч а ю т с я в с и н д р о м 

К а р п е н т е р а , а д р у г и е ( с и н д р о м Н о а к а ) 

м о г у т б ы т ь о т н е с е н ы к р а н е е и з в е с т н ы м 

н а с л е д с т в е н н ы м с и н д р о м а м и , т а к и м о б 

р а з о м , к н а с т о я щ е м у в р е м е н и с и н д р о м 

К а р п е н т е р а о т н о с и т с я к а к р о ц е ф а л о п о -

л и с и н д а к т и л и и т и п а I I ( с о г л а с н о р а н е е 

с у щ е с т в о в а в ш е й к л а с с и ф и к а ц и и ) [ 2 7 ] . 

Клинические проявления в в и д е ак

р о ц е ф а л и и , п р е а к с и а л ь н о й п о л и д а к т и л и и 

и к о ж н о й с и н д а к т и л и и о т н о с я т с я к р а н н и м 

с и м п т о м а м , в т о в р е м я к а к о ж и р е н и е , у м 

с т в е н н а я о т с т а л о с т ь и г и п о г о н а д и з м о т 

м е ч а ю т с я в б о л е е п о з д н е м в о з р а с т е . 

У б о л ь н ы х о т м е ч а ю т б а ш е н н ы й ч е р е п 

с в ы с т у п а ю щ и м л о б н ы м ш в о м ( т р и г о н о -

ц е ф а л и я ) и п л о с к о е п е р е н о с ь е . Ч а с т о н а 

б л ю д а е т с я п о р а ж е н и е к о н е ч н о с т е й ( к а к 

п р а в и л о , с и м м е т р и ч н о е ) . О п и с ы в а ю т 

в а л ь г у с н у ю д е в и а ц и ю т а з о б е д р е н н ы х 

и к о л е н н ы х с у с т а в о в , в а р у с н у ю - с т о п , у п 

л о щ е н и е в е р т л у ж н ы х в п а д и н . Л о р д о з , 

с к о л и о з , к и ф о з в с т р е ч а ю т с я у 1 7 % б о л ь 

н ы х . Д л я б о л ь н ы х х а р а к т е р н о т р е у г о л ь н о е 

л и ц о с т о л с т ы м и щ е к а м и ; р а з в и в а ю щ е е с я 

н а п е р в о м д е с я т и л е т и и ж и з н и о ж и р е н и е 

о б ы ч н о с р е д н е й с т е п е н и т я ж е с т и с р а в н о 

м е р н ы м о т л о ж е н и е м ж и р а н а т у л о в и щ е 

и к о н е ч н о с т я х . В п у б е р т а т н о м п е р и о д е 

в ы я в л я е т с я г и п о г о н а д и з м . Ч а с т о т а п р и 

з н а к о в п р и в е д е н а н и ж е . К р а н и о с т е н о з , 

а к р о ц е ф а л и я , т р и г о н о ц е ф а л и я , м и к р о г е 

н и я , т р е у г о л ь н о е л и ц о , п р е а к с и а л ь н а я п о 

л и д а к т и л и я с т о п , ч а с т и ч н а я с и н д а к т и л и я 

II I-IV п а л ь ц е в к и с т е й в с т р е ч а ю т с я у 1 0 0 % 

б о л ь н ы х , и п о ч т и с т о й ж е ч а с т о т о й н а 

б л ю д а ю т с я э п и к а н т у с , т е л е к а н т , с к л а д к а 

у н а р у ж н о г о у г л а г л а з а , б р а х и д а к т и л и я , 

б р а х и м е з о ф а л а н г и я , у з к а я г р у д н а я к л е т 

к а с г и п о п л а з и е й л е г к и х , у м с т в е н н а я о т 

с т а л о с т ь . Р е ж е о б н а р у ж и в а ю т с я о ж и р е 

н и е ( у 9 2 % б о л ь н ы х ) , г и п о г о н а д и з м ( 7 0 % ) , 

к о с о г л а з и е и д е г е н е р а ц и я с е т ч а т к и ( 5 8 % ) , 

ч а с т и ч н а я с и н д а к т и л и я п а л ь ц е в с т о п 

( 5 0 % ) . У м н о г и х б о л ь н ы х п е р е ч и с л е н н ы е 

и з м е н е н и я с о ч е т а ю т с я с а н о м а л и е й в н у т -
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р е н н и х о р г а н о в : в р о ж д е н н ы м и п о р о к а м и 

с е р д ц а ( д е ф е к т ы п е р е г о р о д о к , о т к р ы т ы й 

а р т е р и а л ь н ы й п р о т о к , с т е н о з л е г о ч н о й 

а р т е р и и ) - у 3 5 % б о л ь н ы х , а т р е з и е й в л а 

г а л и щ а - у 5 0 % д е в о ч е к . И н о г д а в ы я в л я 

ю т с я д р у г и е н а р у ш е н и я : г р ы ж и , д о б а в о ч 

н а я с е л е з е н к а , п и л о н и д а л ь н ы е я м к и , д е 

ф о р м а ц и и у ш н ы х р а к о в и н и д р . 

Лечение - с и м п т о м а т и ч е с к о е . 

Медико-генетический прогноз. Гене

т и ч е с к и й р и с к д л я с и б с о в п р о б а н д а в ы с о к 

и с о с т а в л я е т 2 5 % . 

7 . 5 . 5 . С и н д р о м К о х е н а 

С и н о н и м ы : с и н д р о м П о п п е р а , о ж и р е н и е 

с в ы с т у п а ю щ и м и р е з ц а м и . З а б о л е в а н и е 

в п е р в ы е о п и с а н о D.M. C o h e n et a l . в 1 9 7 3 г. 

у т р е х д е т е й ( б р а т а и с е с т р ы и н е р о д с т в е н 

н о г о р е б е н к а ) [ 2 8 ] . С и н д р о м н е о б ы ч н о час

то в с т р е ч а е т с я у е в р е е в - а ш к е н а з и и в ф и н 

с к о й п о п у л я ц и и [ 2 9 ] . П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о 

т а н е и з в е с т н а . 

Гэнетические данные и патогенез. 

Ген з а б о л е в а н и я ( С О Н 1 g e n e ) л о к а л и з о в а н 

н а х р о м о с о м е 8 q 2 2 - q 2 3 [ 3 0 , 3 1 ] . И м е е т ау

т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы й т и п н а с л е д о в а н и я . 

Клинические проявления. К о с н о в 

н ы м к л и н и ч е с к и м п р и з н а к а м з а б о л е в а 

н и я о т н о с я т с я : м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я , о ж и 

р е н и е , у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь . Х а р а к т е р 

н ы е л и ц е в ы е а н о м а л и и : а н т и м о н г о л о и д 

н ы й р а з р е з г л а з , в ы с о к а я с п и н к а н о с а , 

к о р о т к и й ф и л ь т р , о т к р ы т ы й р о т с в ы в е р 

н у т ы м и г у б а м и и в ы с т у п а ю щ и м и ц е н т 

р а л ь н ы м и р е з ц а м и , г и п о п л а з и я в е р х н е й 

ч е л ю с т и , т о н к и е в о л о с ы , н и з к и й р о с т в о 

л о с , м и к р о г е н и я и н е р е д к о г и п е р т р о ф и 

р о в а н н ы й я з ы к ; а н о м а л и и о р г а н а з р е н и я 

п р о я в л я ю т с я в р а з в и т и и м и о п и и , с т р а -
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7.6. Н а с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я 
п о р а ж е н и е м о п о р н о - д в и г а т е л ь н о й с и с т е м ы 

С р е д и э т и о л о г и ч е с к и х ф а к т о р о в д е т 

с к о й и н в а л и д н о с т и п о р а ж е н и я к о с т н о - м ы -

ш е ч н о й с и с т е м ы з а н и м а ю т у с т о й ч и в о т р е 

т ь е р а н г о в о е м е с т о . В с о о т в е т с т в и и с м е ж 

д у н а р о д н о й к л а с с и ф и к а ц и е й в с т р у к т у р е 

г л а в н ы х н а р у ш е н и й в с и с т е м е ж и з н е о б е с 

п е ч е н и я д е т е й д в и г а т е л ь н ы е р а с с т р о й 

с т в а с о с т а в л я ю т з н а ч и т е л ь н ы й у д е л ь н ы й 

в е с и з а н и м а ю т т р е т ь е - ч е т в е р т о е м е с т а . 

Б о л е е п о л о в и н ы в с е х в р о ж д е н н ы х з а б о л е 

в а н и й и п о р о к о в р а з в и т и я у д е т е й с о с т а в 

л я ю т р а з л и ч н ы е ф о р м ы п а т о л о г и и о п о р 

н о - д в и г а т е л ь н о й с и с т е м ы . Х а р а к т е р э т и х 

п о р а ж е н и й м н о г о о б р а з е н - о т н е з н а ч и 

т е л ь н ы х д е ф е к т о в д о с т о й к и х н а р у ш е н и й , 

о т р и ц а т е л ь н о в л и я ю щ и х н а с о с т о я н и е 

з д о р о в ь я д е т е й . 

С в н е д р е н и е м м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е -

с к и х м е т о д о в д и а г н о с т и к и р а з л и ч н ы х з а 

б о л е в а н и й , с о п р о в о ж д а ю щ и х с я в о в л е ч е 

н и е м в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с к о с т н о й 

с и с т е м ы , н а б л ю д а е т с я т е н д е н ц и я к а к 

к р а з ъ е д и н е н и ю н а с л е д с т в е н н ы х с и н д р о 

м о в н а о т д е л ь н ы е н о з о л о г и ч е с к и е ф о р 

м ы , т а к и о б р а т н а я н а п р а в л е н н о с т ь - о б ъ 

е д и н е н и е в о д н у н о з о л о г и ч е с к у ю п р и н а д 

л е ж н о с т ь т е х с и н д р о м о в , к о т о р ы е р а н е е 

с ч и т а л и с ь р а з н ы м и ф о р м а м и з а б о л е в а 

н и й . Э т и о б с т о я т е л ь с т в а д е л а ю т п р о б л е 

м у р а н н е й д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х 

с и н д р о м о в с п о р а ж е н и е м к о с т н о - м ы ш е ч -

н о й с и с т е м ы ч р е з в ы ч а й н о а к т у а л ь н о й 

и в а ж н о й д л я п е д и а т р и и . Ц е л е н а п р а в л е н 

н ы й д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й д и а г н о з д а е т 

в о з м о ж н о с т ь т а к ж е в ы ч л е н и т ь р я д с и н 

д р о м о в , с о п р о в о ж д а ю щ и х с я с о ч е т а н и е м 

р а з н о о б р а з н ы х н а р у ш е н и й о п о р н о - д в и г а 

т е л ь н о й с и с т е м ы и р а з л и ч н о й с т е п е н и у м 

с т в е н н о й о т с т а л о с т и у д е т е й . В е р и ф и к а 

ц и я о т д е л ь н ы х н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м н а 

с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й , у т о ч н е н и е г е -

н е з а к а ж д о г о с и н д р о м а о с о б е н н о в а ж н ы , 

т а к к а к п о з в о л я ю т н а й т и о п т и м а л ь н ы й 

п о д х о д к л е ч е н и ю э т и х с о с т о я н и й , к п р о 

ф и л а к т и к е в о з м о ж н ы х т я ж е л ы х о с л о ж н е 

н и й ( в п л о т ь д о и н в а л и д н о с т и р е б е н к а ) , к 

п р е д у п р е ж д е н и ю п о в т о р н о г о в о з н и к н о в е 

н и я н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й в п о р а ж е н 

н ы х с е м ь я х ( м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н 

с у л ь т и р о в а н и е ) . 
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7 . 6 . 1 . П с е в д о г и п о п а р а т и р е о з 

С и н о н и м ы : н а с л е д с т в е н н а я о с т е о д и с -

т р о ф и я О л б р а й т а , с и н д р о м « я в а н с к о й ку

р и ц ы » . 

Т е р м и н « п с е в д о г и п о п а р а т и р е о з » , и л и 

« п с е в д о г и п о п а р а т и р е о и д и з м » , о б ъ е д и н я е т 

г е т е р о г е н н у ю г р у п п у з а б о л е в а н и й , о б щ и м 

п р и з н а к о м к о т о р ы х я в л я е т с я р е з и с т е н т 

н о с т ь к п а р а т и р е о и д н о м у г о р м о н у . П с е в д о 

г и п о п а р а т и р е о з в п е р в ы е б ы л о п и с а н 

в 1 9 4 2 г. F.Albr ight et a l . [ 1 ] . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а н е и з в е с т н а . К 

н а с т о я щ е м у в р е м е н и в л и т е р а т у р е о п и с а 

н о о к о л о 3 0 0 с л у ч а е в . 

Г э н е т и ч е с к и е данные и патогенез. 

Д а н н ы е о т и п е н а с л е д с т в е н н о й п е р е д а ч и 

п р о т и в о р е ч и в ы ( о п и с ы в а ю т к а к а у т о с о м -

н о - д о м и н а н т н ы й , т а к и а у т о с о м н о - р е ц е с 

с и в н ы й т и п ы ) [ 2 ] . В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в 

р а з в и т и е н а с л е д с т в е н н о й о с т е о д и с т р о -

ф и и О л б р а й т а с в я з а н о с м у т а ц и я м и в р а с 

п о л о ж е н н о м н а х р о м о с о м е 2 0 q 1 3 г е н а 

б е л к а G s - а л ь ф а , с в я з а н н о г о с р е ц е п т о 

р о м п а р а т и р е о и д н о г о г о р м о н а . И з в е с т н о , 

ч т о д е й с т в и е п а р а т и р е о и д н о г о г о р м о н а 

о п о с р е д у е т с я ч е р е з р е ц е п т о р н о - а д е н и -

л а т ц и к л а з н ы й к о м п л е к с , с о с т о я щ и й , 

п о к р а й н е й м е р е , и з т р е х п л а з м а т и ч е с к и х 

м е м б р а н н ы х к о м п о н е н т о в : р е ц е п т о р а г о р 

м о н а , к а т а л и т и ч е с к о й е д и н и ц ы а д е н и л а т -

ц и к л а з ы и г у а н и н - н у к л е о т и д - с в я з ы в а ю -

щ и х р е г у л я т о р н ы х б е л к о в - G s - б е л к о в 

( g u a n i n e n u c l e o t i d e - b i n d i n g r e g u l a t o r y p r o 

t e i n s , и л и N s - б е л к и ) , к о т о р ы е о п о с р е д у ю т 

а к т и в а ц и ю а д е н и л а т ц и к л а з ы п р и д е й с т 

в и и р а з л и ч н ы х с о е д и н е н и й ( г о р м о н о в , г у -

а н и н о в ы х н у к л е о т и д о в , ф л ю о р и д о в , хо

л е р н о г о т о к с и н а и д р . ) [ 3 ] . G s - б е л к и - г е -

т е р о м е р н ы е б е л к и , с о с т о я щ и е и з а-, В -

и у - с у б ъ е д и н и ц , и х а к т и в н о с т ь о б ы ч н о о п 

р е д е л я е т с я в м е м б р а н а х э р и т р о ц и т о в [ 4 ] . 

У б о л ь н ы х с п с е в д о г и п о п а р а т и р е о з о м 

у р о в е н ь G s - б е л к о в с н и ж е н , ч т о и о п р е д е 

л я е т р е з и с т е н т н о с т ь к п а р а т и р е о и д н о м у 

г о р м о н у [ 5 ] . 

С л е д у е т о т м е т и т ь , ч т о п о д о б н ы й ф е н о 

т и п в ы я в л е н и у б о л ь н ы х с и н т е р с т и ц и а л ь -

н о й д е л е ц и е й д л и н н о г о п л е ч а х р о м о с о м ы 

2 q 3 7 [ 6 ] . 

Клиническая характеристика. В з а в и 

с и м о с т и о т о с о б е н н о с т е й ф е н о т и п и ч е с к и х 

п р о я в л е н и й и п а т о г е н е т и ч е с к и х м е х а н и з 

м о в в н а с т о я щ е е в р е м я в ы д е л я ю т п о к р а й 

н е й м е р е ч е т ы р е к л и н и ч е с к и х ф о р м ы з а 

б о л е в а н и я : т и п ы IA, IB, 1С и т и п II. 

О б щ и м и п р и з н а к а м и , п о з в о л я ю щ и м и 

з а п о д о з р и т ь з а б о л е в а н и е , я в л я ю т с я д и с 

п р о п о р ц и о н а л ь н о с т ь ф и з и ч е с к о г о р а з в и 

т и я , н и з к и й р о с т ( д о к а р л и к о в о с т и ) з а 

с ч е т у к о р о ч е н и я н и ж н и х к о н е ч н о с т е й , 

б р а х и д а к т и л и я , о ж и р е н и е , к р у г л о е л и ц о . 

И н о г д а н а б л ю д а ю т с я э к з о с т о з ы и а п л а з и я 

з у б о в . П а т о г н о м о н и ч н ы м п р и з н а к о м с ч и 

т а е т с я р е з к о е у к о р о ч е н и е I, III и V м е т а -

к а р п а л ь н ы х и м е т а т а р з а л ь н ы х к о с т е й 

( о с о б е н н о III и IV), в с л е д с т в и е ч е г о в т о р ы е 

п а л ь ц ы н а к и с т я х и с т о п а х о к а з ы в а ю т с я 

д л и н н е е о с т а л ь н ы х , а п р и с ж а т и и к и с т и 

в к у л а к о т с у т с т в у ю т в ы п у к л о с т и в о б л а с т и 

IV и V п я с т н о - ф а л а н г о в ы х с у с т а в о в - т а к 

н а з ы в а е м ы й « б р а х и м е т а ф а л а н г и з м » . В ы 

я в л я ю т с я т а к ж е к о р о т к и е ш и р о к и е ф а л а н 

г и , у т о л щ е н и е с в о д а ч е р е п а и д е м и н е р а 

л и з а ц и я к о с т е й . 

У м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь о б н а р у ж и в а е т с я 

п р и м е р н о у 2 0 % б о л ь н ы х , ч а щ е у м е р е н н о й 

с т е п е н и в ы р а ж е н н о с т и . П с и х и ч е с к и е п р о 

ц е с с ы у б о л ь н ы х з а м е д л е н ы . В н е в р о л о г и 

ч е с к о м с т а т у с е н е р е д к о о т м е ч а ю т с я м о 

т о р н а я н е л о в к о с т ь , н е в р о т и ч е с к и е р е а к 

ц и и : с т р а х и , т р е в о г а , б е с п о к о й с т в о , п л о х о й 

с о н , п о в ы ш е н и е р е ф л е к с о в , с у д о р о г и , н о 

с я щ и е т е т а н и ч е с к и й х а р а к т е р и о б у с л о в 

л е н н ы е г и п о к а л ь ц и е м и е й , и н о г д а с у д о р о ж 

н ы е п а р о к с и з м ы . О п и с а н ы т а к ж е м и о п а т и -

ч е с к и е с и м п т о м ы - м ы ш е ч н а я у т о м л я е 

м о с т ь , м ы ш е ч н а я с л а б о с т ь . 

Ч а с т о н а б л ю д а ю т с я э к с т р а п и р а м и д н ы е 

н а р у ш е н и я : х о р е и ф о р м н ы е г и п е р к и н е з ы , 

а т е т о з , л и ц е в о й г е м и с п а з м , п а р к и н с о н и з м , 

в о т д е л ь н ы х с л у ч а я х и м е ю т м е с т о э п и л е п 

т и ч е с к и е п а р о к с и з м ы , м о з ж е ч к о в ы е с и м 

п т о м ы : а т а к с и я , н а р у ш е н и я к о о р д и н а ц и и . 

Н е р е д к о о п р е д е л я ю т с я к а л ь ц и ф и к а ц и я 

м я г к и х т к а н е й , п о д к о ж н ы е к а л ь ц и ф и к а т ы 
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( г р у д ь , ж и в о т , а х и л л о в ы с у х о ж и л и я ) . В а ж 

н о о т м е т и т ь , ч т о к а л ь ц и ф и к а т ы м о г у т б ы т ь 

у ж е п р и р о ж д е н и и . В с л е д с т в и е г и п о к а л ь -

ц и е м и и о б ы ч н о р а з в и в а е т с я к а т а р а к т а 

и в о з н и к а ю т д е ф е к т ы э м а л и з у б о в . 

П с е в д о г и п о п а р а т и р е о з т и п а IA в б о л ь 

ш и н с т в е с л у ч а е в и м е е т а у т о с о м н о - д о м и 

н а н т н ы й т и п н а с л е д о в а н и я . Ген п с е в д о г и -

п о п а р а т и р е о з а I A л о к а л и з о в а н н а д л и н н о м 

п л е ч е х р о м о с о м ы 2 0 q 1 3 . 2 [ 7 ] . Р а з в и т и е п а 

т о л о г и и о б ъ я с н я ю т д е ф и ц и т о м с и н т е з а 

а л ь ф а - с у б ъ е д и н и ц ы а к т и в н о с т и а д е н и л а т -

ц и к л а з ы ( с п е ц и ф и ч е с к о г о э р и т р о ц и т а р н о -

г о б е л к а - с т и м у л я т о р а г у а н и н - н у к л е о т и д -

н о й а к т и в н о с т и , и л и б е л к а G s и л и N s ) . 

П р и э т о м п а р а т и р е о и д н ы й г о р м о н ( П Т Г ) , 

с в я з ы в а я с ь с р е ц е п т о р а м и т к а н е й - м и ш е 

н е й , н е с п о с о б е н а к т и в и з и р о в а т ь ц и к л и ч е 

с к и й а д е н о з и н м о н о ф о с ф а т ( ц А М Ф ) и в ы 

з ы в а т ь т к а н е в о й о т в е т [ 8 ] . В е р о я т н о , по

д о б н ы й м е х а н и з м л е ж и т в о с н о в е н е ч у в с т 

в и т е л ь н о с т и и д р у г и х о р г а н о в и, в ч а с т н о 

с т и , э н д о к р и н н ы х ж е л е з , о б у с л о в л и в а ю 

щ и й р а з в и т и е г и п о ф у н к ц и и щ и т о в и д н о й 

ж е л е з ы , г о н а д , г и п о ф и з а , с а х а р н о г о д и а 

б е т а , а т а к ж е с н и ж е н н о г о о т в е т а п е ч е н и н а 

г л ю к а г о н [ 9 ] . 

П р и д а н н о м т и п е п а т о л о г и и н е н а б л ю 

д а е т с я х а р а к т е р н о й д л я н о р м ы п о в ы ш е н 

н о й э к с к р е ц и и ц А М Ф с м о ч о й в о т в е т н а 

э к з о г е н н о е в в е д е н и е п а р а т и р е о и д н о г о 

г о р м о н а . 

В п о с л е д н и е г о д ы у с т а н о в л е н о , ч т о з н а 

ч и т е л ь н о е м е с т о в р а з в и т и и п с е в д о г и п о п а -

р а т и р е о и д и з м а I A т и п а п р и н а д л е ж и т г е 

н о м н о м у и м п р и н т и н г у , о д н о р о д и т е л ь с к о й 

д и с о м и и и м и к р о д е л е ц и я м х р о м о с о м ы 2 0 

о т ц о в с к о г о и л и м а т е р и н с к о г о п р о и с х о ж д е 

н и я [ 1 0 - 1 2 ] . Э т и д а н н ы е и м е ю т ч р е з в ы ч а й 

н о в а ж н о е з н а ч е н и е д л я о ц е н к и м е д и к о - г е 

н е т и ч е с к о г о р и с к а в о з н и к н о в е н и я п о в т о р 

н ы х с л у ч а е в з а б о л е в а н и я в с е м ь я х и в ы я с 

н е н и я т и п а н а с л е д о в а н и я п а т о л о г и и . 

З а б о л е в а н и е д и а г н о с т и р у е т с я ч а щ е 

в с е г о в в о з р а с т е 5 - 1 0 л е т . 

Основные клинические проявления 

х а р а к т е р и з у ю т с я н и з к о р о с л о с т ь ю , у м с т 

в е н н о й о т с т а л о с т ь ю , к о т о р а я в с т р е ч а е т с я 

у 4 7 - 7 5 % б о л ь н ы х , ч а щ е , ч е м п р и д р у г и х 

т и п а х п с е в д о г и п о п а р а т и р е о з а , т и п и ч н ы м и 

с к е л е т н ы м и и з м е н е н и я м и ( у к о р о ч е н и е м е -

т а к а р п а л ь н ы х и м е т а т а р з а л ь н ы х к о с т е й , 

б р а х и д а к т и л и я ) , г и п о к а л ь ц и е м и е й , о т с у т 

с т в и е м э ф ф е к т а о т п а р е н т е р а л ь н о г о в в е 

д е н и я п а р а т г о р м о н а . 

П а т о г е н е т и ч е с к о й о с н о в о й з а б о л е в а н и я 

я в л я е т с я н е ч у в с т в и т е л ь н о с т ь т к а н е й к п а -

р а т и р е о и д н о м у г о р м о н у . В п о л ь з у э т о г о 

с в и д е т е л ь с т в у е т и о т с у т с т в и е к л и н и ч е с к о 

г о э ф ф е к т а о т п а р е н т е р а л ь н о г о в в е д е н и я 

П Т Г в в и д е п о д ъ е м а к а л ь ц и я в к р о в и ( г и -

п е р к а л ь ц и е м и и ) и у в е л и ч е н и я п о ч е ч н о й 

э к с к р е ц и и ф о с ф о р а с м о ч о й ( ф о с ф а т у р и -

ч е с к и й э ф ф е к т ) . Э т о т т е с т с л у ж и т д и ф ф е 

р е н ц и а л ь н о - д и а г н о с т и ч е с к и м п р и з н а к о м 

п с е в д о г и п о п а р а т и р е о з а т и п а IA с и с т и н 

н ы м г и п о п а р а т и р е о з о м и д р у г и м и п о д т и п а 

м и п с е в д о г и п о п а р а т и р е и д и з м а . 

П с е в д о г и п о п а р а т и р е о з т и п а I B и м е е т 

а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п н а с л е д с т 

в е н н о й п е р е д а ч и , о д н а к о н е и с к л ю ч е н д о 

м и н а н т н ы й , с ц е п л е н н ы й с Х - х р о м о с о м о й 

х а р а к т е р н а с л е д о в а н и я . Н е о б х о д и м о 

и м е т ь в в и д у и н а б л ю д а ю щ у ю с я и н о г д а 

н е п о л н у ю п е н е т р а н т н о с т ь г е н а б о л е з н и , 

и в о з м о ж н о с т ь с к р ы т о г о н о с и т е л ь с т в а 

п а т о л о г и и . Р а з в и т и е д а н н о г о т и п а п с е 

в д о г и п о п а р а т и р е о з а о б у с л о в л е н о м у т а 

ц и я м и в р е г у л я т о р н о й о б л а с т и г е н а G s -

б е л к а ( G N A S - г е н ) , н а с л е д у ю щ и м и с я о т 

м а т е р и , и с в я з а н о с н а р у ш е н и е м п р о ц е с 

с о в м е т и л и р о в а н и я д а н н о г о г е н а , т о е с т ь 

г е н н ы й д е ф е к т о б у с л о в л е н р о д и т е л ь с к и м 

г е н о м н ы м и м п р и н т и н г о м и э п и г е н е т и ч е 

с к и м э ф ф е к т о м [ 1 3 ] . В р я д е и с с л е д о в а 

н и й п о к а з а н о , ч т о г е н G N A S 1 , к о д и р у ю 

щ и й а - с у б ъ е д и н и ц ы G s - б е л к а , э к с п р е с с и 

р у е т с я в п р о к с и м а л ь н ы х к а н а л ь ц а х п о ч е к 

и т о л ь к о в т е х с л у ч а я х , к о г д а и м е е т м а т е 

р и н с к о е п р о и с х о ж д е н и е [ 1 4 - 1 6 ] . В т е х 

с л у ч а я х , к о г д а и м е ю т с я о т ц о в с к а я о д н о -

р о д и т е л ь с к а я д и с о м и я х р о м о с о м ы 2 0 q 

и н е д о с т а т о ч н о е м е т и л и р о в а н и е г е н а 

G N A S 1 м а т е р и н с к о й п р и р о д ы , р а з в и в а е т 

с я к л и н и ч е с к а я к а р т и н а п с е в д о г и п о п а р а 

т и р е о з а т и п а I B [ 1 6 ] . 
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Клиническая картина з а б о л е в а н и я 

с х о д н а с п р о я в л е н и я м и п с е в д о г и п о п а р а т и -

р е о з а т и п а IA, о д н а к о с р е д и к л и н и ч е с к и х 

п р и з н а к о в р е ж е ( п р и м е р н о у 1 0 - 1 5 % б о л ь 

н ы х ) н а б л ю д а е т с я о с т е о д и с т р о ф и я . Ж е н 

щ и н ы п о р а ж а ю т с я ч а щ е м у ж ч и н . Т е м н е 

м е н е е т я ж е с т ь з а б о л е в а н и я м о ж е т б ы т ь 

о д и н а к о в о й как у м у ж ч и н , т а к и у ж е н щ и н . 

И з м е н е н и я б и о х и м и ч е с к и х п о к а з а т е л е й 

в в и д е г и п о к а л ь ц и е м и и , у в е л и ч е н и я у р о в 

н я ф о с ф о р а и п а р а т и р е о и д н о г о г о р м о н а 

в к р о в и , п о н и ж е н н о й р е а к ц и и ц и к л и ч е с к о й 

А М Ф ( ц А М Ф ) и н е з н а ч и т е л ь н о г о п о в ы ш е 

н и я ее к о н ц е н т р а ц и и в м о ч е в о т в е т на эк

з о г е н н о е в в е д е н и е п а р а т г о р м о н а т а к ж е 

п р а к т и ч е с к и н е о т л и ч а ю т с я о т т и п а IA, о д 

н а к о , в о т л и ч и е о т п о с л е д н е г о , р о д и т е л и 

д е т е й с т и п о м I B и м е ю т н о р м а л ь н ы е у р о в 

н и п р о д у к т о в а к т и в н о с т и г е н а G N A S 1 . 

В о т л и ч и е от т и п а IA, п р и п с е в д о г и п о п а р а -

т и р е о з е т и п а IB у р о в е н ь G s - б е л к а в к р о в и 

ч а с т о с о х р а н я е т с я н а н о р м а л ь н ы х з н а ч е н и 

ях. Н е н а б л ю д а е т с я т а к ж е р е з и с т е н т н о с т и 

о р г а н о в и т к а н е й к д р у г и м г о р м о н а м , к р о 

м е п а р а т и р е о и д н о г о г о р м о н а . П о э т о м у ре

к о м е н д у ю т с я к л и н и ч е с к о е ( в ы я в л е н и е с у б 

к л и н и ч е с к о г о т е ч е н и я б о л е з н и ) и б и о х и м и 

ч е с к о е о б с л е д о в а н и я ( о п р е д е л е н и е у р о в 

н е й к а л ь ц и я , ф о с ф о р а , п а р а т и р е о и д н о г о 

г о р м о н а в к р о в и ) п р е д п о л а г а е м ы х н о с и т е 

л е й з а б о л е в а н и я . 

П с е в д о г и п о п а р а т и р е о з т и п а 1С н е к о т о 

р ы е а в т о р ы о т о ж д е с т в л я ю т с п с е в д о г и п о -

п а р а т и р е о з о м , о п и с а н н ы м F.Albright e t a l . 

в 1 9 5 2 г. [ 1 7 ] . Т и п С х а р а к т е р и з у е т с я с в о й 

с т в е н н о й п с е в д о г и п о п а р а т и р е о з у к л и н и ч е 

с к о й к а р т и н о й , о д н а к о у р о в н и к а л ь ц и я , ф о 

с ф о р а в к р о в и и м о ч е о с т а ю т с я в п р е д е л а х 

н о р м ы . П о к а з а т е л и п а р а т и р е о и д н о г о г о р 

м о н а и G s - б е л к а в к р о в и т а к ж е с о х р а н я ю т 

с я н а н о р м а л ь н о м у р о в н е . У н е к о т о р ы х 

б о л ь н ы х с п с е в д о г и п о п а р а т и р е о з о м т и п а 

1С о б н а р у ж и в а ю т с я д е л е ц и и de novo на 

х р о м о с о м е 2 [ 1 8 ] . Не и с к л ю ч е н о , что э т о т 

в а р и а н т б о л е з н и я в л я е т с я п о д т и п о м п с е в -

д о г и п о п а р а т и р е о з а IA. 

П с е в д о г и п о п а р а т и р е о з , т и п II, к л и н и ч е 

с к и с х о д е н с д р у г и м и в а р и а н т а м и з а б о л е 

в а н и я , о д н а к о , и м е е т а у т о с о м н о - р е ц е с 

с и в н ы й х а р а к т е р н а с л е д с т в е н н о й п е р е д а 

ч и . Н е и с к л ю ч е н о , т е м н е м е н е е , с у щ е с т 

в о в а н и е а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х ф о р м 

п а т о л о г и и . 

П а т о г е н е т и ч е с к и е м е х а н и з м ы р а з в и т и я 

т и п а I I с в я з а н ы с в н у т р и к л е т о ч н о й р е з и 

с т е н т н о с т ь ю к ц А М Ф . П а р а т и р е о и д н ы й 

г о р м о н п р и э т о м с в я з ы в а е т с я с р е ц е п т о р а 

м и и в ы з ы в а е т н о р м а л ь н у ю о т в е т н у ю р е а к 

ц и ю к л е т о к н а п а р а т г о р м о н в в и д е у в е л и 

ч е н и я э к с к р е ц и и ц А М Ф . В н у т р и к л е т о ч н а я 

н е ч у в с т в и т е л ь н о с т ь к ц А М Ф н е п о з в о л я е т 

о с у щ е с т в и т ь с я п о л н о й р е а л и з а ц и и д е й с т 

в и я п а р а т и р е о и д н о г о г о р м о н а . П р е д п о л а 

г а е т с я , ч т о п а т о г е н е т и ч е с к и й д е ф е к т п р и 

т и п е I I п с е в д о г и п о п а р а т и р е о з а с в я з а н с д е 

ф е к т о м р е ц е п ц и и ц А М Ф - с и г н а л а к в н у т р и 

к л е т о ч н о й п р о д у к ц и и ц А М Ф [ 1 9 ] . В ы с к а з ы 

в а е т с я м н е н и е , что р а з в и т и е д а н н о г о в а р и 

а н т а б о л е з н и м о ж е т б ы т ь с в я з а н о с д е ф и 

ц и т о м в и т а м и н а D [ 8 ] . 

Т а к и м о б р а з о м , в ы д е л е н н ы е т и п ы п с е в 

д о г и п о п а р а т и р е о з а к л и н и ч е с к и х а р а к т е р и 

з у ю т с я п о н и ж е н н о й ч у в с т в и т е л ь н о с т ь ю о р 

г а н о в - м и ш е н е й к П Т Г , н о р а з л и ч а ю т с я п а 

т о г е н е т и ч е с к и м и м е х а н и з м а м и ф о р м и р о 

в а н и я н е ч у в с т в и т е л ь н о с т и т к а н е й . 

Лабораторные и функциональные 

методы исследования. Л а б о р а т о р н ы м 

д и ф ф е р е н ц и а л ь н о - д и а г н о с т и ч е с к и м т е с 

т о м м е ж д у I и I I т и п а м и п с е в д о г и п о п а р а т и 

р е о з а м о ж е т с л у ж и т ь х а р а к т е р п о ч е ч н о й 

э к с к р е ц и и ц А М Ф в о т в е т н а в в е д е н и е 

П Т Г - п о в ы ш е н н а я э к с к р е ц и я ц А М Ф п р и 

I I т и п е и ее о т с у т с т в и е п р и I т и п е . Д и а г н о з 

п о д т в е р ж д а е т с я т а к ж е о б н а р у ж е н и е м с н и 

ж е н н о г о у р о в н я г у а н и н - н у к л е о т и д - с в я з ы -

в а ю щ е г о б е л к а ( G s - б е л о к ) в к р о в и ( в с р е д 

н е м в 1,5-2 р а з а ) по с р а в н е н и ю с н о р м о й . 

Г и п о к а л ь ц и е м и я , к а к п р а в и л о , с о ч е т а е т с я 

с г и п е р ф о с ф а т е м и е й и г и п о ф о с ф а т у р и е й . 

О д н а к о у р о в е н ь П Т Г п о в ы ш е н , что д а л о 

о с н о в а н и е д л я н а з в а н и я « п с е в д о г и п о п а р а 

т и р е о з » . 

П р и р е н т г е н о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

к о с т н о й с и с т е м ы о б н а р у ж и в а ю т с я у к о р о ч е 

н и е м е т а к а р а п а л ь н ы х и м е т а т а р з а л ь н ы х ко-
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с т е й , н е р е д к о г е н е р а л и з о в а н н а я д е м и н е р а 

л и з а ц и я , у т о л щ е н и е к о с т е й с в о д а ч е р е п а . 

В д е р м а т о г л и ф и ч е с к о м р и с у н к е о т м е ч а 

е т с я с м е щ е н и е о с е в о г о л а д о н н о г о т р и р а -

д и у с а . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и п с е в д о г и п о п а р а т и р е о з а я в л я ю т с я 

н и з к и й р о с т , к р у г л о е л и ц о , з а д е р ж к а н е р в 

н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я , с к е л е т н ы е а н о 

м а л и и , н и з к о е с о д е р ж а н и е к а л ь ц и я в с ы в о 

р о т к е к р о в и , в ы с о к и й у р о в е н ь п а р а т и р е о -

и д н о г о г о р м о н а в к р о в и , с н и ж е н и е э к с к р е 

ц и и с м о ч о й ф о с ф а т о в и ц А М Ф . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с г и п о п а р а т и р е о з о м , с и н д р о м а м и 

А а р с к о г а , Б а р д е - Б и д л я , б р а х и д а к т и л и е й 

т и п а Е , р я д о м х р о м о с о м н ы х б о л е з н е й ( т р и -

с о м и е й х р о м о с о м ы 2 0 , д е л е ц и е й к о р о т к о г о 

п л е ч а х р о м о с о м 5,18 и д р . ) . 

Лечение п с е в д о г и п о п а р а т и р е о з а о с т а 

е т с я н е д о с т а т о ч н о р а з р а б о т а н н ы м . Д о не

д а в н е г о в р е м е н и и с п о л ь з о в а л с я в и т а м и н 

D 2 в б о л ь ш и х д о з а х ( 5 0 - 1 0 0 ООО МЕ в с у т ) 

с п о с т е п е н н ы м их п о н и ж е н и е м . В н а с т о я 

щ е е в р е м я п р и м е н я ю т а к т и в н ы е м е т а б о л и 

ты в и т а м и н а D - о к с и д е в и т , 1-альфа-0-3 

и д р . в д о з а х от 1 до 2 м к г / с у т с п о л о ж и 

т е л ь н ы м р е з у л ь т а т о м ( у в е л и ч е н и е с о д е р 

ж а н и я к а л ь ц и я в к р о в и , у м е н ь ш е н и е с у д о 

р о ж н о г о с и н д р о м а ) . Э ф ф е к т и в е н т а к ж е т а -

х и с т и н ( 0 , 5 - 1 , 5 м г / с у т ) . Д а н н ы й п р е п а р а т 

у в е л и ч и в а е т в с а с ы в а н и е к а л ь ц и я в к и ш е ч 

н и к е и т е м с а м ы м , с п о с о б с т в у е т п о в ы ш е 

н и ю у р о в н я к а л ь ц и я в к р о в и . П р о т и в о с у д о -

р о ж н а я т е р а п и я и с п о л ь з у е т с я к а к д о п о л н и 

т е л ь н о е л е ч е н и е . Н а и н т е л л е к т у а л ь н о е 

р а з в и т и е л е ч е н и е н е о к а з ы в а е т з а м е т н о г о 

д е й с т в и я , н о , н а р я д у с у м е н ь ш е н и е м с у д о 

р о ж н о г о с и н д р о м а , н а б л ю д а е т с я р е г р е с с 

н е в р о л о г и ч е с к и х с и м п т о м о в ( п о д к о р к о в ы х 

н а р у ш е н и й , х о р е и ф о р м н ы х г и п е р к и н е з о в , 

а т е т о з а и д р . ) . 

Профилактика. С п о с о б ы п р е н а т а л ь н о й 

д и а г н о с т и к и з а б о л е в а н и я в ц е л о м и от

д е л ь н ы х е г о т и п о в к н а с т о я щ е м у в р е м е н и 

н е р а з р а б о т а н ы . П р о ф и л а к т и к а б о л е з н и 

о с н о в ы в а е т с я н а д а н н ы х м е д и к о - г е н е т и ч е 

с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я . 

7 . 6 . 2 . С и н д р о м А п е р а 

С и н о н и м ы : а к р о ц е ф а л о с и н д а к т и л и я , 

т и п I ; к р о с ф е н о с и н д а к т и л и я ; а к р о ц е ф а л о 

с и н д а к т и л и я ; а к р о к р а н и о д и с ф а л а н г и я ; 

с и н д р о м Park P o w e r s . 

С р е д и н а с л е д с т в е н н ы х с и н д р о м о в , с о 

п р о в о ж д а ю щ и х с я с о ч е т а н и е м п о р а ж е н и я 

к о с т е й ч е р е п а ( к р а н и о с т е н о з ы ) , а н о м а л и й 

к о н е ч н о с т е й и у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и н а и 

б о л е е ч а с т ы м я в л я е т с я с и н д р о м А п е р а . 

З а б о л е в а н и е о п и с а н о ф р а н ц у з с к и м п е д и а 

т р о м M . S . A p e r t в 1 9 0 6 г. [ 2 0 ] . 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а - 1 : 1 0 0 0 0 0 -

1 : 160 0 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х [ 2 1 ] . 

В с о в р е м е н н о й л и т е р а т у р е о п и с а н о б о 

л е е 2 0 0 с л у ч а е в с и н д р о м а А п е р а , н а д о л ю 

к о т о р о г о п р и х о д и т с я 4 , 5 % в с е х с л у ч а е в 

к р а н и о с т е н о з о в [ 2 2 ] . П о ч т и в с е о п у б л и к о 

в а н н ы е с л у ч а и с и н д р о м а А п е р а с п о р а д и 

ч е с к и е , ч т о о б ъ я с н я е т с я к а к р а з в и т и е м и х 

в с л е д с т в и е н о в ы х м у т а ц и й , т а к и в ы с о к о й 

л е т а л ь н о с т ь ю в р а н н е м в о з р а с т е и н и з к о й 

п л о д о в и т о с т ь ю б о л ь н ы х ( о н и р е д к о в с т у п а 

ю т в б р а к ) . В ы с к а з ы в а е т с я п р е д п о л о ж е н и е 

о г е н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т и с и н д р о м а , 

в ы я в л е н и и н е с к о л ь к и х т и п о в м у т а ц и й п р и 

с и н д р о м е А п е р а [ 2 3 , 2 4 , 2 5 ] . Ч а с т о т а п о р а 

ж е н и я м а л ь ч и к о в и д е в о ч е к п р и м е р н о о д и 

н а к о в а . 

Г э н е т и ч е с к и е данные. З а б о л е в а н и е 

и м е е т а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п н а 

с л е д о в а н и я [ 2 6 ] . Ген с и н д р о м а А п е р а ( г е н 

F G F R 2 ) л о к а л и з о в а н н а д л и н н о м п л е ч е 

х р о м о с о м ы 1 0 - 1 0 q 2 6 [ 2 7 ] . В н о р м е э т о т 

г е н к о д и р у е т р е ц е п т о р - 2 ф а к т о р а р о с т а 

ф и б р о б л а с т о в . С и н д р о м А п е р а р а з в и в а 

е т с я п р и в о з н и к н о в е н и и м у т а ц и й в л о к у с е 

э т о г о г е н а . А н а л и з ф е н о т и п а с и н д р о м а 

А п е р а п о к а з а л , ч т о м у т а ц и я в к о д о н е 2 5 2 

ч а щ е в с т р е ч а е т с я у б о л ь н ы х с с и н д а к т и 

л и е й , а м у т а ц и и в к о д о н е 2 5 3 ч а щ е н а 

б л ю д а л и с ь у б о л ь н ы х с р а с щ е л и н а м и н ё 

б а [ 2 8 , 2 9 ] . 

К а р и о т и п , и с с л е д о в а н н ы й у р я д а б о л ь 

ных, о к а з а л с я н о р м а л ь н ы м , х о т я и о п и с а 

н ы т р а н с л о к а ц и и х р о м о с о м ы 2 н а х р о м о с о 

м ы 11 и 12 [ 3 0 ] . 
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Патогенез. В о с н о в е д и з о с т о з а ч е р е п а 

л е ж и т р а н н и й с и н о с т о з в е н е ч н о г о ш в а 

с о б р а з о в а н и е м а к р о ц е ф а л и и ( о к с и ц е ф а -

л и и ) и л и с а г и т т а л ь н о г о ( л а м б д о в и д н о г о ) 

ш в а с ф о р м и р о в а н и е м с к а ф о ц е ф а л и и 

( у д л и н е н н ы й ч е р е п с в ы с т у п а ю щ и м г р е б 

н е м ) ; н е р е д к о н а б л ю д а е т с я п р е ж д е в р е 

м е н н ы й с и н о с т о з м н о г и х ш в о в ( к о р о н а р 

н ы х , к л и н о л о б н ы х , ч е ш у й ч а т ы х и д р . ) . 

В р е з у л ь т а т е к р а н и о с т е н о з а ч е р е п п р и о б 

р е т а е т х а р а к т е р н у ю б а ш е н н у ю ф о р м у . 

С л е д с т в и е м к р а н и о с т е н о з а м о з г о в о г о ч е 

р е п а я в л я е т с я д и с м о р ф и я ( д и с п л а з и я ) л и 

ц е в о г о ч е р е п а . 

Клиническая характеристика. К л и н и 

ч е с к и е п р о я в л е н и я с и н д р о м а А п е р а 

в б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в о ч е н ь д е м о н с т р а 

т и в н ы . О б р а щ а ю т н а с е б я в н и м а н и е ч е р е п -

н о - л и ц е в ы е д и с м о р ф и и : « б а ш е н н ы й че

р е п » ( а к р о ц е ф а л и я ) , г и п е р т е л о р и з м , р а с 

ш и р е н н ы й к о р е н ь н о с а , п л о с к и е о р б и т ы , 

э к з о ф т а л ь м , а н т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з 

г л а з , а т а к ж е к о ж н ы е и л и к о с т н ы е с и н д а к 

т и л и и рук и н о г , к о т о р ы е о т н о с я т с я к ос

н о в н ы м п р и з н а к а м с и н д р о м а [ 2 9 ] . С и н д а к 

т и л и и о б ы ч н о д в у х с т о р о н н и е , в с е г д а п о л 

н ы е . И з р е д к а н а б л ю д а е т с я п о л и д а к т и л и я . 

Е с л и и м е е т м е с т о с л и я н и е д и с т а л ь н ы х от

д е л о в в е р х н и х к о н е ч н о с т е й , т о к и с т ь п р и 

о б р е т а е т к о в ш е о о б р а з н у ю ф о р м у ( р у к и т и 

п а « в а р е ж е к » ) . В с л у ч а е , е с л и б о л ь ш о й п а 

л е ц н е п о р а ж е н , к и с т ь и м е е т ф о р м у « р у к и 

а к у ш е р а » . Б о л е е ч е м у 5 0 % б о л ь н ы х н а 

б л ю д а е т с я у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь р а з л и ч 

н о й с т е п е н и в ы р а ж е н н о с т и [ 3 1 ] . 

С р е д и д р у г и х а н о м а л и й в с т р е ч а ю т с я 

в р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а и с о с у д о в 

( 2 3 - 2 5 % ) , р а с щ е л и н а н ё б а и р а с щ е п л е 

н и е н ё б н о г о я з ы ч к а ( 2 5 % ) , в р о ж д е н н ы е 

а н о м а л и и ш е й н ы х п о з в о н к о в ( ч а щ е С 5 -

С 6 ) , а н о м а л и и ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а 

к т а ( а т р е з и я а н а л ь н о г о о т в е р с т и я , п и л о -

р о с т е н о з , т р а х е о э з о ф а г а л ь н ы е ф и с т у л ы ) , 

п о р о к и п о ч е к ( п о л и к и с т о з , г и п о п л а з и я п о 

чек, с у ж е н и е м о ч е т о ч н и к о в , г и д р о у р е т е р , 

г и д р о н е ф р о з ) . 

П р и р о ж д е н и и у б о л ь н ы х с с и н д р о м о м 

А п е р а о б н а р у ж и в а е т с я ш и р о к о р а з о ш е д 

ш и й с я с р е д и н н ы й ш о в . В р а н н е м д е т с к о м 

в о з р а с т е с р е д и н н о - ф р о н т а л ь н а я о б л а с т ь 

о с т а е т с я н е п о к р ы т о й к о с т ь ю , з а т е м п р о 

и с х о д и т с р а щ е н и е к о с т н ы х о т р о с т к о в , п о 

к р ы в а ю щ и х о б л а с т ь п с е в д о э н е ф а л о ц е л е . 

И н о г д а о т м е ч а е т с я а т и п и ч н о е р а з в и т и е 

ч е р е п а с о т к р ы т ы м в е н е ч н ы м ш в о м , 

а т а к ж е а н о м а л ь н о е р а с п о л о ж е н и е м ы ш ц 

и п о в е р х н о с т н о г о п о д к о ж н о - ж и р о в о г о 

с л о я т е м е н н о й о б л а с т и [ 3 2 ] . П о р о к и г о 

л о в н о г о м о з г а ( в н у т р е н н я я г и д р о ц е ф а 

л и я , а п л а з и я и л и г и п о п л а з и я м о з о л и с т о 

г о т е л а ) н а б л ю д а ю т с я у 6 0 % б о л ь н ы х . 

М о з г у в е л и ч е н в в е р т и к а л ь н о м и у м е н ь 

ш е н в п е р е д н е з а д н е м р а з м е р е . У 4 % 

б о л ь н ы х ч е р е п и м е е т ф о р м у т р и л и с т н и 

к а . У в с е х д е т е й о т м е ч а е т с я в р а з н о й с т е 

п е н и в ы р а ж е н н о с т и к о с о е р а с п о л о ж е н и е 

в и с о ч н ы х к о с т е й . 

Лабораторные, функциональные 

и морфологические методы исследова

ния. Р е н т г е н о л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е че

р е п а п о з в о л я е т в ы я в и т ь п р и з н а к и п о в ы 

ш е н н о г о в н у т р и ч е р е п н о г о д а в л е н и я и у с и 

л е н и е п а л ь ц е в ы х в д а в л е н и й . П р о г р е с с и р у 

ю щ а я г и д р о ц е ф а л и я н е р е д к о с о ч е т а е т с я 

с н е п р о г р е с с и р у ю щ е й в е н т р и к у л о м е г а л и е й . 

П р и М Р Т м о з г а ч а с т о о б н а р у ж и в а ю т с я 

м и к р о г е р и я , а п л а з и я м о з о л и с т о г о т е л а , 

а п л а з и я е г о в а л и к а , в н у т р е н н я я г и д р о ц е 

ф а л и я , в о т д е л ь н ы х с л у ч а я х в ы я в л я ю т с я 

а р и н э н ц е ф а л и я , г и п о п л а з и я л о б н ы х д о л е й , 

п е р е к р е с т а з р и т е л ь н ы х н е р в о в , г и п о п л а 

з и я г и п п о к а м п а и м о с т а м о з г а . 

М о р ф о л о г и ч е с к и е и з м е н е н и я з а к л ю ч а 

ю т с я в п р е ж д е в р е м е н н о й о с с и ф и к а ц и и 

и и з б и р а т е л ь н о м о б р а з о в а н и и п е р и о с т а л ь -

н ы х п р е о с т е о б л а с т о в к о с т н о г о м а т р и к с а 

[ 3 3 ] . С и н д а к т и л и я с в я з ы в а е т с я с м у т а ц и я 

м и в г е н е ф а к т о р а р о с т а к е р а т и н о ц и т о в 

[ 3 4 ] . П р и м и к р о с к о п и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и 

г о л о в н о г о м о з г а о б н а р у ж и в а ю т с я н е ч е т 

к о с т ь п о с л о й н о г о с т р о е н и я к о р ы п о л у ш а 

р и й , н е з р е л о с т ь н е р в н ы х к л е т о к , д е ф и ц и т 

н е й р о н о в , м и г р а ц и я к л е т о к к о р ы м о з ж е ч к а 

в б е л о е в е щ е с т в о . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и с и н д р о м а А п е р а я в л я ю т с я д и з о с т о з 
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ч е р е п а с а к р о ц е ф а л и е й , д и с м о р ф и я л и ц е 

в о г о ч е р е п а , с и н д а к т и л и и к и с т е й с т о п , у м 

с т в е н н а я о т с т а л о с т ь . 

Дифференциальный диагноз с и н д р о 

м а А п е р а п р о в о д и т с я с с и н д р о м а м и , с о 

п р о в о ж д а ю щ и м и с я и з о л и р о в а н н ы м к р а н и -

о с т е н о з о м , к р а н и о с т е н о з о м с а н о м а л и я м и 

к о н е ч н о с т е й ( с и н д р о м ы Ф о г т а , В а а р д е н -

б у р г а , С э т р е - Х о т ц е н а , П ф а й ф ф е р а , Л а у р -

н и , Б а л л е р а - Д ж е р о л ь д а , С м и т а , А р м е н д а -

р е с а ) и а к р о ц е ф а л о п о л и с и н д а к т и л и я м и 

( с и н д р о м ы Н о а к а , К а р п е н т е р а ) , б о л е з н ь ю 

К р у з о н а . 

Лечение не р а з р а б о т а н о . П р и в ы р а ж е н 

н о й с и н д а к т и л и и м о ж е т б ы т ь п о к а з а н а х и 

р у р г и ч е с к а я к о р р е к ц и я к о ж н ы х с р а щ е н и й . 

Профилактика б а з и р у е т с я на д а н н ы х 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я . 

П р и д о м и н а н т н ы х ф о р м а х с и н д р о м а А п е р а 

г е н е т и ч е с к и й р и с к д л я п о с л е д у ю щ и х д е т е й 

с о с т а в л я е т 5 0 % . В о з м о ж н а п р е н а т а л ь н а я 

д и а г н о с т и к а з а б о л е в а н и я с и с п о л ь з о в а н и 

е м м е т о д а ф е т о с к о п и и и в ы я в л е н и я м у т а 

ц и и в г е н е ф а к т о р а р о с т а ф и б р о б л а с т о в 

(ген F G F R 2 ) [ 3 5 , 3 6 ] . 

Прогноз. П р о д о л ж и т е л ь н о с т ь ж и з н и 

б о л ь н ы х о б ы ч н о с н и ж е н а , о д н а к о о п и с а н ы 

б о л ь н ы е , д о ж и в ш и е д о 6 0 - л е т н е г о в о з р а с 

т а . Л е т а л ь н ы е и с х о д ы ч а щ е в с е г о о б у с л о в 

л е н ы п р и с о е д и н и в ш е й с я в и р у с н о й р е с п и 

р а т о р н о й и н ф е к ц и е й н а ф о н е т я ж е л ы х п о 

р о к о в в н у т р е н н и х о р г а н о в . 

7 . 6 . 3 . А к р о д и з о с т о з ы 

К а к с а м о с т о я т е л ь н а я н о з о л о г и ч е с к а я 

ф о р м а а к р о д и з о с т о з о п и с а н в 1 9 6 8 г . 

P . M a r o t e a u x и G . L . M a l a m u t . П о п у л я ц и о н н а я 

ч а с т о т а з а б о л е в а н и я н е и з у ч е н а . 

Генетические данные. П а т о л о г и я , п о -

в и д и м о м у , г е н е т и ч е с к и г е т е р о г е н н а . И м е 

ю т с я о п и с а н и я с е м е й к а к с а у т о с о м н о - д о 

м и н а н т н ы м ( ч а щ е ) , т а к и с а у т о с о м н о - р е -

ц е с с и в н ы м т и п а м и н а с л е д о в а н и я . П о д а в 

л я ю щ е е б о л ь ш и н с т в о о п и с а н н ы х с л у ч а е в 

с п о р а д и ч е с к и е . О т м е ч а е т с я у в е л и ч е н и е 

с р е д н е г о в о з р а с т а о т ц о в п о р а ж е н н ы х д е 

т е й , ч т о , к а к п р а в и л о , с в и д е т е л ь с т в у е т 

в п о л ь з у с в е ж и х м у т а ц и й а у т о с о м н о - д о м и -

н а н т н о г о г е н а в к а ч е с т в е п р и ч и н ы , о б у с л о 

в и в ш е й н а л и ч и е и з о л и р о в а н н ы х с л у ч а е в 

п а т о л о г и и . 

Клиническая характеристика. Д е т и 

с а к р о д и з о с т о з о м р о ж д а ю т с я н е р е д к о 

с д е ф и ц и т о м р о с т а . К л и н и ч е с к и е п р о я в 

л е н и я х а р а к т е р и з у ю т с я и з м е н е н и я м и с о 

с т о р о н ы о п о р н о - д в и г а т е л ь н о й с и с т е м ы 

в в и д е д и с п р о п о р ц и и с к е л е т а з а с ч е т 

у к о р о ч е н и я д и с т а л ь н ы х ч а с т е й к о н е ч н о 

с т е й , д е ф о р м а ц и и п л е ч е в ы х , л о к т е в ы х 

и л у ч е в ы х к о с т е й . Д в и ж е н и я в л о к т е в ы х 

с у с т а в а х о г р а н и ч е н ы . К и с т и ш и р о к и е , 

и м е е т с я б р а х и д а к т и л и я . Б о л е е ч е м 

у 9 0 % б о л ь н ы х о п р е д е л я е т с я у м с т в е н н а я 

о т с т а л о с т ь . С р е д и ч е р е п н о - л и ц е в ы х м и к 

р о а н о м а л и й о б р а щ а ю т н а с е б я в н и м а н и е 

м а л е н ь к и й к у р н о с ы й н о с , о т к р ы т ы й р о т , 

п р о г н а т и з м , г и п о п л а з и я в е р х н е й ч е л ю 

с т и , э п и к а н т у с , г и п е р т е л о р и з м , з а п а в 

ш а я п е р е н о с и ц а , б р а х и ц е ф а л и я . Р е ж е 

о т м е ч а ю т с я п и г м е н т н ы е п я т н а н а к о ж е , 

г и п о г е н и т а л и з м , г и п о г о н а д и з м , м о р щ и 

н и с т а я к о ж а н а к и с т я х . 

Лабораторные и инструментальные 

методы исследования. Р е н т г е н о л о г и ч е 

с к о е и с с л е д о в а н и е в ы я в л я е т к о н у с о в и д 

н ы е э п и ф и з ы к о с т е й , г и п е р о с т о з ы к о с т е й 

ч е р е п а , у м е н ь ш е н и е р а з м е р о в п о з в о н к о в , 

х а р а к т е р н у ю и с ч е р ч е н н о с т ь э п и ф и з о в . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и д и а г н о з а а к р о д и з о с т о з а я в л я ю т с я 

п р е н а т а л ь н ы й д е ф и ц и т р о с т а , у к о р о ч е н и е 

д и с т а л ь н ы х о т д е л о в к о н е ч н о с т е й , ч е р е п -

н о - л и ц е в ы е а н о м а л и и , у м с т в е н н а я о т с т а 

л о с т ь . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с с и н д р о м а м и А п е р а , К а р п е н т е р а , 

а к р о д и з о с т о з о м Н а г е р а . С р е д и а к р о д и з о -

с т о з о в , с о п р о в о ж д а ю щ и х с я у м с т в е н н о й от

с т а л о с т ь ю , с л е д у е т в ы д е л и т ь а к р о ф а ц и -

а л ь н ы й д и з о с т о з Н а г е р а и м а н д и б у л о ф а -

ц и а л ь н ы й д и з о с т о з . 

Лечение не р а з р а б о т а н о , н о с и т с и м п т о 

м а т и ч е с к и й х а р а к т е р и н а п р а в л е н о , п р е ж 

д е в с е г о , н а п р и м е н е н и е с р е д с т в , с т и м у л и 

р у ю щ и х н е р в н о - п с и х и ч е с к о е р а з в и т и е . 
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Профилактика о с н о в а н а на р е з у л ь т а 

т а х м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а 

н и я . П р и д о м и н а н т н ы х ф о р м а х п а т о л о г и и 

г е н е т и ч е с к и й р и с к д л я с и б с о в ( б р а т ь е в 

и с е с т е р ) с о с т а в л я е т 5 0 % . 

Акрофациальный дизостоз Нагера 

С и н д р о м в п е р в ы е о п и с а н в 1 9 4 8 г . 

F.Nager J . d e Reynier . Ч а с т о т а в п о п у л я ц и и 

н е и з в е с т н а . В с о в р е м е н н о й л и т е р а т у р е 

о п и с а н о н е б о л е е 2 2 в е р и ф и ц и р о в а н н ы х 

с л у ч а е в д а н н о г о с и н д р о м а [ 3 7 ] . 

Г э н е т и ч е с к и е данные. З а б о л е в а н и е 

и м е е т а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы й т и п н а с л е 

д о в а н и я . Л о к а л и з а ц и я г е н а д о с и х п о р н е 

о п р е д е л е н а . 

Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е х а р а к т е р и з у е т с я п р и з н а к а м и ф а ц и -

а л ь н о й д и с п л а з и и - у б о л ь н ы х в ы я в л я ю т с я 

в ы р а ж е н н а я м и к р о г н а т и я , к о с о й р а з р е з 

г л а з , п о л н о е и л и ч а с т и ч н о е о т с у т с т в и е 

н и ж н и х век, а н о м а л и и у ш н ы х р а к о в и н , н е 

р е д к о в с т р е ч а ю т с я п р е а у р и к у л я р н ы е в ы 

р о с т ы , а т р е з и я с л у х о в ы х п р о х о д о в , р а с щ е 

л и н а н ё б а , г и п о п л а з и я м о л я р о в . Н а р я д у 

с с и м п т о м а м и ф а ц и а л ь н о й д и с п л а з и и , о п 

р е д е л я ю т с я г и п о п л а з и я I п а л ь ц е в к и с т е й , 

ч а с т о в с о ч е т а н и и с а п л а з и е й л у ч е в о й кос

т и , у к о р о ч е н и е п р е д п л е ч и й , п р о к с и м а л ь 

н ы й р а д и о у л ь н а р н ы й с и н о с т о з , о г р а н и ч е 

н и е п о д в и ж н о с т и в л о к т е в ы х с у с т а в а х . 

Р е д к о в с т р е ч а ю т с я к о л о б о м а век, с и н д а к 

т и л и я I п а л ь ц е в с т о п , г и п о п л а з и я 1-го р е б 

р а , т е т р а д а Ф а л л о . Т е м п ы и н т е л л е к т у а л ь 

н о г о р а з в и т и я д е т е й , к а к п р а в и л о , з а д е р 

ж а н ы , о д н а к о в о т д е л ь н ы х с л у ч а я х и н т е л 

л е к т м о ж е т б ы т ь н о р м а л ь н ы м . У м н о г и х 

б о л ь н ы х в ы я в л я е т с я г л у х о т а . 

Лабораторные и функциональные 

методы исследования. П р и а у д и о л о г и ч е -

с к о м и с с л е д о в а н и и р е б е н к а ч а с т о д и а г н о 

с т и р у ю т с н и ж е н и е с л у х а п о к о н д у к т и в н о м у 

т и п у . Н а р е н т г е н о г р а м м а х т р у б ч а т ы х кос

т е й в ы я в л я ю т с я о т с у т с т в и е л у ч е в о й к о с т и , 

л у ч е л о к т е в о й с и н о с т о з . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и а к р о ф а ц и а л ь н о г о д и з о с т о з а Н а г е р а 

я в л я ю т с я а к р о ф а ц и а л ь н а я д и с п л а з и я , г и 

п о п л а з и я л у ч е в ы х к о с т е й , а п л а з и я ( г и п о 

п л а з и я ) к о р е н н ы х з у б о в ( м о л я р о в ) , а н о м а 

л и и о р г а н а с л у х а . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с д р у г и м и ф о р м а м и а к р о д и з о с т о з о в 

( А п е р а , Т р и ч е р а - К о л л и н з а , Ф р а н ч е с к е т -

т и ) , с и н д р о м о м Х а л л е р м а н а - Ш т р а й ф а , 

н и ж н е ч е л ю с т н о - л и ц е в ы м д и з о с т о з о м , о к у -

л о а у р и к у л о в е р т е б р а л ь н о й д и с п л а з и е й . 

Лечение не р а з р а б о т а н о . 

Профилактика о с н о в а н а н а д а н н ы х м е 

д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я . 

П р и а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х ф о р м а х р и с к 

п о в т о р е н и я з а б о л е в а н и я с о с т а в л я е т 5 0 % . 

Прогноз в ц е л о м б л а г о п р и я т е н , з а в и с и т 

о т т я ж е с т и с о п у т с т в у ю щ е г о п о р а ж е н и я о р 

г а н о в и с и с т е м . 

Мандибулофациальный дизостоз 
Франческетти-Клейна 

С и н о н и м : с и н д р о м Т р и ч е р а - К о л л и н з а . 

В п е р в ы е о п и с а н T o m s o n в 1 8 4 7 г., з а т е м 

B e r r y в 1 8 8 9 г., Col l ins и T r e a c h e r в 1 9 3 3 г., 

F r a n c e s c h e t t i в 1 9 4 9 г. Ч а с т о т а з а б о л е в а 

н и я о с т а е т с я н е и з в е с т н о й . В с о в р е м е н н о й 

л и т е р а т у р е о п и с а н о б о л е е 2 5 0 с л у ч а е в з а 

б о л е в а н и я . 

Генетические данные. Ген с и н д р о м а 

к а р т и р о в а н н а х р о м о с о м е 5 q 3 2 - 3 3 . 1 [ 3 8 ] . 

З а б о л е в а н и е и м е е т а у т о с о м н о - д о м и н а н т 

н ы й т и п н а с л е д с т в е н н о й п е р е д а ч и с в а р ь и 

р у ю щ е й п е н е т р а н т н о с т ь ю и э к с п р е с с и в н о 

с т ь ю . И н о г д а э ф ф е к т г е н а д а н н о г о с и н д р о 

м а я в л я е т с я л е т а л ь н ы м . Н а э т о у к а з ы в а е т 

п о в ы ш е н н а я ч а с т о т а в ы к и д ы ш е й и р а н н и х 

д е т с к и х с м е р т е й . В н у т р и с е м е й н ы е р а з л и 

ч и я к л и н и ч е с к и х п р и з н а к о в з а б о л е в а н и я 

о т л и ч а ю т с я р а з н о о б р а з и е м , н о р а з л и ч и я 

м е ж д у с и б с а м и в ы р а ж е н ы с л а б о . З а м е ч е 

н о т а к ж е н а р а с т а н и е т я ж е с т и с и н д р о м а 

у п о т о м к о в б о л ь н ы х м а т е р е й и у м е н ь ш е 

н и е т я ж е с т и у п о т о м к о в б о л ь н ы х о т ц о в . 

Клиническая картина х а р а к т е р и з у е т с я 

г р у б ы м и н а р у ш е н и я м и ф о р м и р о в а н и я че

р е п а и г л у х о т о й , р а з в и в а ю щ е й с я в с л е д с т 

в и е н е д о р а з в и т и я н а р у ж н о г о с л у х о в о г о 
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п р о х о д а . Х а р а к т е р н о л и ц о с а н т и м о н г о л о 

и д н ы м р а з р е з о м г л а з , н е д о р а з в и т и е м 

в е р х н е й и н и ж н е й ч е л ю с т е й , р е з к о й г и п о 

п л а з и е й с л у х о в ы х о т р о с т к о в в и с о ч н о й кос

т и , з а г н у т ы м н о с о м , г р у б о й д е ф о р м а ц и е й 

у ш н о й р а к о в и н ы , к о л о б о м о й н и ж н е г о в е к а 

в о б л а с т и н а р у ж н о г о к р а я . Р е ж е в с т р е ч а 

ю т с я м и к р о ф т а л ь м и я , к а т а р а к т а , д е р м о и д -

н ы е к и с т ы л и м б а и к о н ъ ю н к т и в ы , к о л о б о -

м ы с о с у д и с т о й о б о л о ч к и и з р и т е л ь н о г о 

н е р в а , н е д о р а з в и т и е и л и п о л н о е о т с у т с т 

в и е о т д е л ь н ы х г л а з н ы х м ы ш ц , р е с н и ц ; 

а п л а з и я м е д и а л ь н о й ч а с т и в е к а . Р о т о б ы ч 

н о б о л ь ш о й с н е п р а в и л ь н ы м р о с т о м з у б о в . 

Н е р е д к о н а б л ю д а ю т с я р а с щ е л и н а н ё б а , 

в р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а . О п и с а н ы е д и 

н и ч н ы е с л у ч а и с о ч е т а н и я с у м е р е н н о й а н е 

м и е й и г р а н у л о ц и т о п е н и е й , а в р я д е н а 

б л ю д е н и й и с г е м о л и т и ч е с к о й ж е л т у х о й . 

К л и н и ч е с к а я к а р т и н а о ч е н ь в а р и а б е л ь н а 

п о с т е п е н и т я ж е с т и с и н д р о м а : о т н е р е з к о 

в ы р а ж е н н ы х с п е ц и ф и ч е с к и х ч е р т л и ц а д о 

т я ж е л ы х п о р а ж е н и й с г л у б о к о й у м с т в е н н о й 

о т с т а л о с т ь ю . У м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь и н о 

г д а м о ж е т б ы т ь д и а г н о с т и р о в а н а о ш и б о ч 

н о и з - з а г л у х о т ы р е б е н к а . 

Лабораторные и функциональные 

методы исследования. На р е н т г е н о г р а м 

м а х к о с т е й ч е р е п а в ы я в л я е т с я г и п о п л а з и я 

л и ц е в о г о с к е л е т а ( с к у л о в ы х к о с т е й , н и ж 

н е й ч е л ю с т и ) , а с и м м е т р и я ч е р е п н ы х ш в о в , 

и н о г д а а т р е з и я х о а н . 

П р и а у д и о л о г и ч е с к о м и с с л е д о в а н и и о б 

н а р у ж и в а е т с я с н и ж е н и е с л у х а . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и д и а г н о з а с и н д р о м а м а н д и б у л о ф а -

ц и а л ь н о г о д и з о с т о з а Ф р а н ч е с к е т т и - К л е й -

н а я в л я ю т с я г и п о п л а з и я с к у л о в ы х к о с т е й 

и о р б и т , а н т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з г л а з , 

к о л о б о м ы н и ж н и х век, а н о м а л и и н а р у ж н о 

г о у х а . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с а к р о ф а ц и а л ь н ы м д и з о с т о з о м Н а 

г е р а , о к у л о а у р и к у л о в е р т е б р а л ь н о й д и с -

п л а з и е й , г е м и ф а ц и а л ь н о й м и к р о с о м и е й . 

Лечение не р а з р а б о т а н о . 

Профилактика б а з и р у е т с я на д а н н ы х 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я . 

Г е н е т и ч е с к и й р и с к д л я с и б с о в п р и д о 

м и н а н т н ы х ф о р м а х п а т о л о г и и с о с т а в л я е т 

5 0 % . 

7 . 6 . 4 . С и н д р о м К о ф ф и н а - Л о у р и 

С и н о н и м ы : л и ц е п а л ь ц е в о й с и н д р о м 

с у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю ; у м с т в е н н а я 

о т с т а л о с т ь с к о с т н о - х р я щ е в ы м и н а р у ш е 

н и я м и . 

С и н д р о м в п е р в ы е о п и с а н G . C o f f i n 

и E.Siris в 1 9 6 6 г. и н е з а в и с и м о от э т и х а в 

т о р о в B.Loury в 1971 г. В 1 9 7 5 г. по п р е д л о 

ж е н и ю S . T a n t e m y с и н д р о м п о л у ч и л н а з в а 

н и е п о ф а м и л и я м в п е р в ы е о п и с а в ш и х е г о 

а в т о р о в - с и н д р о м а К о ф ф и н а - Л о у р и . П о 

п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а н е и з в е с т н а . В с о в р е 

м е н н о й л и т е р а т у р е о п и с а н о о к о л о 6 0 б о л ь 

н ы х [ 3 9 ] . 

Гэнетические данные. С и н д р о м К о ф 

ф и н а - Л о у р и и м е е т д о м и н а н т н ы й , с ц е п 

л е н н ы й с х р о м о с о м о й X т и п н а с л е д о в а 

н и я . Ген с и н д р о м а л о к а л и з о в а н н а к о р о т 

к о м п л е ч е х р о м о с о м ы Х р 2 2 . 2 [ 4 0 ] . Э к с 

п р е с с и в н о с т ь з а б о л е в а н и я в ы с о к а у л и ц 

м у ж с к о г о п о л а и м е н е е в ы р а ж е н а у л и ц 

ж е н с к о г о п о л а [ 4 1 ] . 

Патогенез з а б о л е в а н и я о с т а е т с я неяс

н ы м . О б с у ж д а е т с я р о л ь а н о м а л и й п р о т е и н -

к и н а з ы ( б е л о к Rsk-2) в п а т о г е н е з е к л и н и ч е 

с к и х п р о я в л е н и й с и н д р о м а [ 4 0 ] . У р я д а 

б о л ь н ы х у с т а н о в л е н ы и з м е н е н и я в с т р у к т у 

ре э л е м е н т о в с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и : в б и о 

п т а т а х к о ж и б о л ь н ы х о п р е д е л я л о с ь п о ч т и 

п о л н о е о т с у т с т в и е э л а с т и ч е с к и х в о л о к о н , 

а в б и о п т а т а х к о с т е й - а н о м а л и и с т р о е н и я 

и н е з р е л о с т ь х о н д р о ц и т о в . П а т о л о г и ч е с к и й 

п р о ц е с с , о ч е в и д н о , р а з в и в а е т с я н а началь

н ы х э т а п а х в н у т р и у т р о б н о г о р а з в и т и я п л о 

д а и м е д л е н н о п р о г р е с с и р у е т . О б э т о м с в и 

д е т е л ь с т в у е т п р о г р е с с и р о в а н и е к о с т н ы х 

и з м е н е н и й , д е ф е к т о в х р я щ е в о й т к а н и и п о 

с т е п е н н о е н а р а с т а н и е с в о з р а с т о м у м с т 

в е н н о й н е д о с т а т о ч н о с т и у м н о г и х п о р а ж е н 

н ы х д е т е й . Не и с к л ю ч е н о , что у б о л ь н ы х 

с т р а д а е т в н е к л е т о ч н ы й м а т р и к с , а т а к ж е 

и м е е т с я н а р у ш е н и е ф у н к ц и й к л е т о ч н ы х о р -

г а н е л л (V ine e t a l , 1 9 8 6 ) . 
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Клиническая характеристика. З а б о л е 

в а н и е х а р а к т е р и з у е т с я с в о е о б р а з н ы м и 

ч е р т а м и л и ц а : в ы с т у п а ю щ и й л о б , о к р у г л о е 

( а к р о м е г а л о и д н о е ) л и ц о , г и п е р т е л о р и з м , 

а н т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з г л а з , ш и р о к и й 

н о с , о т к р ы т ы е в п е р е д н о з д р и , п о л н ы е гу

б ы , о т к р ы т ы й р о т , б о л ь ш и е н и з к о р а с п о л о 

ж е н н ы е у ш и . 

К х а р а к т е р н ы м п р и з н а к а м о т н о с я т с я 

б о л ь ш и е , м я г к и е к и с т и с ш и р о к и м и кону

с о в и д н ы м и п а л ь ц а м и ( т о л с т ы е у о с н о в а 

н и я и с у ж и в а ю щ и е с я к к о н ц у ) . О т м е ч а е т с я 

г и п е р п о д в и ж н о с т ь к р у п н ы х с у с т а в о в 

и п а л ь ц е в в м е ж ф а л а н г о в ы х с у с т а в а х . К о 

ж а у б о л ь н ы х д р я б л а я , л е г к о с о б и р а е т с я 

в с к л а д к и , м р а м о р н а я , п и г м е н т а ц и я с н и ж е 

н а . Р о с т б о л ь н ы х н и з к и й . Н е р е д к о о т м е ч а 

ю т с я д е ф о р м а ц и и г р у д н о й к л е т к и ( к и л е -

в и д н а я , в о р о н к о о б р а з н а я , р а с щ е п л е н и е 

г р у д и н ы и е е у к о р о ч е н и е ) , п о з в о н о ч н и к а 

( с к о л и о з п о я с н и ч н о - г р у д н о г о о т д е л а , к и 

ф о з ) , у к о р о ч е н и е д л и н н ы х к о с т е й , п а л ь ц е 

в ы х ф а л а н г . Ч а с т о о б н а р у ж и в а ю т с я и з м е 

н е н и я с о с т о р о н ы з у б о в - д и а с т е м а , о т с у т 

с т в и е в т о р ы х р е з ц о в . И н о г д а в с т р е ч а ю т с я 

у т о л щ е н и е у з д е ч к и , р а с щ е п л е н и е г у б ы . 

Н е р е д к о в ы я в л я ю т с я п а х о в ы е г р ы ж и , 

р а с х о ж д е н и е п р я м ы х м ы ш ц ж и в о т а , в ы п а 

д е н и е п р я м о й к и ш к и . В с т р е ч а ю т с я с о с у д и 

с т ы е н а р у ш е н и я : т е л е а н г и э к т а з и и , в а р и 

к о з н о е р а с ш и р е н и е в е н и д р . 

П о л н а я к л и н и ч е с к а я к а р т и н а з а б о л е в а 

ния о б ы ч н о н а б л ю д а е т с я у л и ц м у ж с к о г о по

л а . У ж е н щ и н п р о я в л е н и я з а б о л е в а н и я в ы 

р а ж е н ы с т е р т о . Н а и б о л е е ч а с т о у них о б н а 

р у ж и в а ю т с я к о н у с о в и д н ы е и з м е н е н и я паль

цев к и с т е й , р е ж е - и з м е н е н и я л и ц а : т о л с т ы е 

в ы в е р н у т ы е г у б ы , в ы с т у п а ю щ и е н а д б р о в 

н ы е д у г и , у т о л щ е н и е н о с о в о й п е р е г о р о д к и . 

Б о л ь н ы е , к а к п р а в и л о , и м е ю т в ы р а ж е н 

н у ю у м с т в е н н у ю о т с т а л о с т ь , к о э ф ф и ц и е н т 

и н т е л л е к т у а л ь н о г о р а з в и т и я н и ж е 5 0 . У м 

с т в е н н а я о т с т а л о с т ь м о ж е т м е д л е н н о п р о 

г р е с с и р о в а т ь , у о т д е л ь н ы х б о л ь н ы х Ю с н и 

ж а е т с я с 5 0 д о 2 5 и л и д а ж е д о 2 0 ед. Н е 

р е д к о у б о л ь н ы х н а б л ю д а ю т с я с у д о р о г и , 

г и д р о ц е ф а л и я , а г р е с с и в н о с т ь и д в и г а т е л ь 

ная р а с т о р м о ж е н н о с т ь . У ж е н щ и н у м с т в е н 

ная о т с т а л о с т ь в ы р а ж е н а в м е н ь ш е й с т е 

п е н и , и м е ю т с я о п и с а н и я н о р м а л ь н о г о и н 

т е л л е к т а у п о р а ж е н н ы х ж е н щ и н (H.AIasdair 

et a l . , 1 9 8 2 ) . 

Лабораторные и функциональные 

методы исследования. На р е н т г е н о г р а м 

м а х к о с т е й о т м е ч а ю т с я о т с т а в а н и е к о с т н о 

г о в о з р а с т а о т п а с п о р т н о г о , к и ф о с к о л и о з , 

с у ж е н и е м е ж п о з в о н о ч н ы х п р о м е ж у т к о в , 

у т о л щ е н и е к о с т е й л и ц е в о г о ч е р е п а , р а с 

ш и р е н и е л о б н ы х п а з у х , г и п е р о с т о з ы , с и м 

п т о м ы п о в ы ш е н н о г о в н у т р и ч е р е п н о г о д а в 

л е н и я , к о р о т к и е к о н ц е в ы е ф а л а н г и , у к о р о 

ч е н и е д л и н н ы х т р у б ч а т ы х к о с т е й н и ж н и х 

к о н е ч н о с т е й , coxa valga. 

П р и п н е в м о г р а ф и и в ы я в л я е т с я р а с ш и 

р е н и е ж е л у д о ч к о в м о з г а , и н о г д а и х а с и м 

м е т р и я . 

Критерии диагноза. О с н о в н ы м и к р и т е 

р и я м и д и а г н о з а с и н д р о м а К о ф ф и н а - Л о 

у р и я в л я ю т с я н и з к и й р о с т , а н т и м о н г о л о и д 

н ы й р а з р е з г л а з , л у к о в и ц е о б р а з н ы й н о с , 

к о н у с о в и д н ы е п а л ь ц ы , у м с т в е н н а я о т с т а 

л о с т ь . 

Дифференциальный диагноз п р о в о 

д и т с я с с и н д р о м о м К о ф ф и н а - С и р и с а . 

Лечение н о с и т с и м п т о м а т и ч е с к и й х а р а 

к т е р и н а п р а в л е н о н а с т и м у л я ц и ю у м с т в е н 

н о г о р а з в и т и я б о л ь н ы х ( п с и х о с т и м у л и р у ю 

щ и е п р е п а р а т ы , ц е р е б р о л и з и н , н о о т р о п и л , 

к о м п л е к с в и т а м и н о в ) , л а з е р о т е р а п и я с о 

с т и м у л я ц и е й р е ф л е к с о г е н н ы х з о н и л и над-

в е н н о е о б л у ч е н и е . Г е н о т е р а п и я з а б о л е в а 

н и я о с т а е т с я н е р а з р а б о т а н н о й . 

Профилактика з а б о л е в а н и я о с н о в а н а 

н а д а н н ы х м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь 

т и р о в а н и я , и с х о д я и з д о м и н а н т н о г о Х - с ц е 

п л е н н о г о т и п а н а с л е д о в а н и я з а б о л е в а н и я . 

О с о б о г о в н и м а н и я з а с л у ж и в а е т о б с л е д о 

в а н и е ж е н щ и н - в о з м о ж н ы х н о с и т е л ь н и ц 

п а т о л о г и ч е с к о г о г е н а , у к о т о р ы х п р и з н а к и 

з а б о л е в а н и я м о г у т б ы т ь м и н и м а л ь н ы м и . 

7 . 6 . 5 . А к р о ц е ф а л о ( п о л и ) -

с и н д а к т и л и и 

С р е д и н а с л е д с т в е н н ы х с и н д р о м о в , с о 

п р о в о ж д а ю щ и х с я в о в л е ч е н и е м в п а т о л о -
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г и ч е с к и й п р о ц е с с к о с т н о й с и с т е м ы в в и д е 

а н о м а л и й р а з в и т и я ч е р е п а ( а к р о ц е ф а 

л и и ) и с и н д а к т и л и и и л и п о л и с и н д а к т и л и й , 

з а п о с л е д н и е г о д ы з н а ч и т е л ь н о й р е в и з и и 

б ы л и п о д в е р г н у т ы м н о г и е и з с и н д р о м о в 

э т о й г р у п п ы : с и н д р о м ы К а р п е н т е р а , Н о а -

к а , П ф а й ф ф е р а , С а к а т и , А п е р а , Г у д м а н а , 

С а м м и т т а и д р . Э т о г о у д а л о с ь д о с т и г н у т ь 

б л а г о д а р я в н е д р е н и ю в п е д и а т р и ч е с к у ю 

п р а к т и к у м е т о д о в м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е -

с к о г о а н а л и з а : к а р т и р о в а н и я г е н о в , и с 

с л е д о в а н и я г е н о т и п - ф е н о т и п - к о р р е л я ц и й , 

в ы я с н е н и я л о к у с о в о т д е л ь н ы х н о з о л о г и и , 

о п р е д е л е н и я т и п о в и ч а с т о т ы м у т а ц и й о п 

р е д е л е н н ы х г е н о в и д р . П о л у ч е н н ы е д а н 

н ы е п о з в о л и л и п о в ы с и т ь э ф ф е к т и в н о с т ь 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я , 

о ц е н к и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о п р о г н о з а , 

и з м е н и т ь т а к т и к у т е р а п е в т и ч е с к и х м е р о 

п р и я т и й . 

Н а и б о л ь ш и е у с п е х и п о л у ч е н ы п р и и с 

с л е д о в а н и и з а б о л е в а н и й , с о п р о в о ж д а ю 

щ и х с я п о р а ж е н и е м ч е р е п а и к о н е ч н о с т е й 

( с и н д р о м ы К а р п е н т е р а , А п е р а , К р у з о н а 

и д р . ) . 

С и н д р о м К а р п е н т е р а ( а к р о ц е ф а л о п о -

л и с и н д а к т и л и я , т и п II) о п и с а н в п е р в ы е 

G . C a r p e n t e r в 1 9 0 9 г. у д в у х с е с т е р и их 

б р а т а [ 4 2 ] . С и н д р о м К а р п е н т е р а о т н о с и т с я 

к г р у п п е н а с л е д с т в е н н ы х к р а н и о с т е н о з о в , 

к о т о р ы е р а з д е л я ю т с я н а ч е т ы р е п о д г р у п 

п ы : к р а н и о с т е н о з ы и з о л и р о в а н н ы е , с с и н 

д а к т и л и е й , с п о л и д а к т и л и е й и с с о м а т и ч е 

с к и м и н а р у ш е н и я м и [ 4 3 ] . 

С и н д р о м К а р п е н т е р а д л и т е л ь н о е в р е 

м я о б о з н а ч а л с я к а к а к р о ц е ф а л о п о л и с и н -

д а к т и л и я , т и п II, о д н а к о в п о с л е д н и е г о д ы 

б ы л о п о к а з а н о , ч т о с и н д р о м Н о а к а , с ч и 

т а в ш и й с я а к р о ц е ф а л о п о л и с и н д а к т и л и -

е й , т и п I , б ы л о б ъ е д и н е н с с и н д р о м 

П ф а й ф ф е р а ( а к р о ц е ф а л о п о л и с и н д а к т и -

л и я , т и п V ) и в о и з б е ж а н и е п у т а н и ц ы 

д а н н у ю п а т о л о г и ю ч а щ е о б о з н а ч а ю т н е 

к а к а к р о ц е ф а л о п о л и с и н д а к т и л и я , т и п II, 

а к а к с и н д р о м К а р п е н т е р а [ 4 4 ] . О б ъ е д и 

н е н ы в с и н д р о м К а р п е н т е р а т а к ж е с и н 

д р о м G o o d m a n ( а к р о ц е ф а л о п о л и с и н д а к 

т и л и я , т и п IV) и с и н д р о м S u m m i t t , с ч и т а в 

ш и е с я р а н е е с а м о с т о я т е л ь н ы м и н о з о л о -

г и я м и [ 4 5 ] . 

Генетические данные. С и н д р о м К а р 

п е н т е р а н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - р е ц е с -

с и в н о м у т и п у . 

К клиническим симптомам о т н о с я т с я 

а к р о ц е ф а л и я ( б а ш е н н ы й ч е р е п ) , н е о б ы ч 

н ы е ч е р т ы л и ц а ( т е л е к а н т , э п и к а н т у с , п л о 

с к а я п е р е н о с и ц а , н и з к о р а с п о л о ж е н н ы е 

у ш и , б о л ь ш и е щ е к и ) , б р а х и д а к т и л и я 

и с и н д а к т и л и я III-IV п а л ь ц е в к и с т е й , п р е -

а к с и а л ь н а я п о л и д а к т и л и я и с и н д а к т и л и я 

п а л ь ц е в с т о п [ 4 6 , 4 7 ] . В б о л е е с т а р ш е м 

в о з р а с т е н а б л ю д а ю т с я о ж и р е н и е , у м с т 

в е н н а я о т с т а л о с т ь , г и п о г о н а д и з м . П о л и 

с и н д а к т и л и я н е я в л я е т с я а б с о л ю т н ы м п р и 

з н а к о м д л я д и а г н о с т и к и с и н д р о м а К а р 

п е н т е р а [ 4 5 ] . У б о л ь н ы х н е р е д к о о б н а р у 

ж и в а ю т с я в р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а ( д е 

ф е к т ы п е р е г о р о д о к , с т е н о з л е г о ч н о й а р т е 

р и и , о т к р ы т ы й а р т е р и а л ь н ы й п р о т о к ) , пу

п о ч н а я г р ы ж а , у п л о щ е н и е в е р т л у ж н о й 

в п а д и н ы , д е ф о р м а ц и и с т о п . У 7 4 б о л ь н ы х 

о т м е ч а е т с я у м с т в е н н а я о т с т а л о с т ь р а з 

л и ч н о й с т е п е н и в ы р а ж е н н о с т и , г е н е з к о т о 

р о й о с т а е т с я н е в ы я с н е н н ы м . П р е д п о л а г а 

е т с я , ч т о е е р а з в и т и е м о ж е т б ы т ь с в я з а н о 

с з а д е р ж к о й р а з в и т и я м о з г о в ы х с т р у к т у р , 

в р о ж д е н н ы м и п о р о к а м и г о л о в н о г о м о з г а , 

н е р е д к о о б н а р у ж и в а е м ы м и п р и М Р Т г о 

л о в н о г о м о з г а [ 4 3 ] . В с в я з и с э т и м в с е м 

б о л ь н ы м с с и н д р о м о м К а р п е н т е р а с з а 

д е р ж к о й н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я 

р е к о м е н д у е т с я п р о в е д е н и е М Р Т г о л о в н о г о 

м о з г а . С и н д р о м К а р п е н т е р а о т л и ч а е т с я 

в ы р а ж е н н о й в н у т р и с е м е й н о й в а р и а б е л ь 

н о с т ь ю [ 4 5 ] . 

С и н д р о м П ф а й ф ф е р а ( а к р о ц е ф а л о 

п о л и с и н д а к т и л и я , т и п V ) . С и н д р о м о п и 

с а н в п е р в ы е R.A.Pfeifer в 1 9 6 4 г. у 8 б о л ь 

н ы х в т р е х п о к о л е н и я х с п е р е д а ч е й в д в у х 

с л у ч а я х о т о т ц а к с ы н о в ь я м [ 4 8 ] . О б с у ж д а 

е т с я е г о м е с т о с р е д и а к р о ц е ф а л о п о л и с и н -

д а к т и л и й , в к л ю ч а я с и н д р о м Н о а к а . 

Генетические данные и патогенез. 

Н а с л е д у е т с я п о а у т о с о м н о - д о м и н а н т н о м у 

т и п у [ 4 9 ] . З а б о л е в а н и е м о ж е т в ы з ы в а т ь с я 

м у т а ц и я м и в г е н е л и б о р е ц е п т о р а 1 ф а к т о -
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p a р о с т а ф и б р о б л а с т о в ( F G F R 1 ) , л и б о ре

ц е п т о р а 2 ф а к т о р а р о с т а ф и б р о б л а с т о в 

( F G F R 2 ) , л о к а л и з а ц и я г е н о в н а х р о м о с о м е 

8 р 1 1 . 2 - р 1 1 . 1 и н а х р о м о с о м е 1 0 q 2 6 , с о о т 

в е т с т в е н н о , [ 5 0 , 5 1 ] . А л л е л ь н ы м в а р и а н т о м 

с и н д р о м а П ф а й ф ф е р а я в л я е т с я с и н д р о м 

К р у з о н а , к о т о р ы й т а к ж е х а р а к т е р и з у е т с я 

к р а н и о с т е н о з о м и в ы з ы в а е т с я м у т а ц и я м и 

в г е н е р е ц е п т о р а 2 ф а к т о р а р о с т а ф и б р о 

б л а с т о в . Т а к и м о б р а з о м , м у т а ц и и в э т о м 

ж е г е н е о п и с а н ы и п р и с и н д р о м е К р у з о н а , 

и п р и с и н д р о м е П ф а й ф ф е р а [ 5 2 , 5 3 ] . И с 

с л е д о в а н и е т и п о в м у т а ц и й п р и с и н д р о м е 

П ф а й ф ф е р а и К р у з о н а п о з в о л и л о в ы я в и т ь 

б о л е е 1 1 т и п о в р а з л и ч н ы х м у т а ц и й п р и 

э т и х с и н д р о м а х [ 5 4 ] . 

Клинические проявления. З а б о л е в а 

н и е х а р а к т е р и з у е т с я к р а н и о с т е н о з о м 

в с л е д с т в и е р а н н е г о с р а щ е н и я к о р о н а р н ы х 

ш в о в , д и с м о р ф и я м и л и ц а и с п е ц и ф и ч е с к и 

м и о с о б е н н о с т я м и к о н е ч н о с т е й ( ш и р о к и е 

к о р о т к и е б о л ь ш и е п а л ь ц ы к и с т е й и б о л ь 

ш и е п а л ь ц ы с т о п ) . П р о к с и м а л ь н ы е ф а л а н 

г и б о л ь ш и х п а л ь ц е в р у к и м е ю т т р е у г о л ь 

н у ю и л и т р а п е ц и е в и д н у ю ф о р м у . И н о г д а 

н а б л ю д а л и с ь с и н д а к т и л и и l l - l l l , I I, III 

и IV п а л ь ц е в с т о п . У о т д е л ь н ы х б о л ь н ы х 

с с и н д р о м о м П ф а й ф ф е р а о т м е ч а л и с ь н а 

р у ш е н и я с л у х а , о б у с л о в л е н н ы е к а к с т е н о 

з о м и л и а п л а з и е й н а р у ж н ы х с л у х о в ы х к а 

н а л о в , т а к и г и п о п л а з и е й с л у х о в ы х п о л о с 

т е й [ 5 5 ] . 
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ГЛАВА 8. 
Методы диагностики 
наследственных болезней 

Д о с и х п о р д и а г н о с т и к а н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й п р е д с т а в л я е т з н а ч и т е л ь н ы е труд

н о с т и , в то же в р е м я т о ч н ы й д и а г н о з наслед

с т в е н н о й п а т о л о г и и - о с н о в а а д е к в а т н о г о 

л е ч е н и я и, что не м е н е е в а ж н о , п р а в и л ь н о г о 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о п р о г н о з а б у д у щ е г о 

п о т о м с т в а в к о н к р е т н о й с е м ь е . К р у п н е й ш и е 

д о с т и ж е н и я с о в р е м е н н о й г е н е т и к и н е толь

ко не у п р о с т и л и д и а г н о с т и к у н о з о л о г и ч е 

с к о й п р и н а д л е ж н о с т и н а с л е д с т в е н н о г о з а 

б о л е в а н и я , а , с к о р е е , з а т р у д н и л и е е п р о в е 

д е н и е , так как п о т р е б о в а л и в н е д р е н и я д о р о 

г о с т о я щ и х м е т о д о в и с с л е д о в а н и я и п о д г о 

т о в к и с о о т в е т с т в у ю щ и х к а д р о в [1]. 

Д и а г н о с т и к а н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а 

н и й б а з и р у е т с я н а д а н н ы х к л и н и ч е с к о г о о б 

с л е д о в а н и я б о л ь н ы х , г е н е а л о г и ч е с к о г о а н а 

л и з а и результатах ш и р о к о г о к о м п л е к с а л а -

б о р а т о р н о - ф у н к ц и о н а л ь н ы х и с с л е д о в а н и й . 

В н е д р е н и е м е т о д о в м о л е к у л я р н о - г е н е -

т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х м о 

н о г е н н ы х б о л е з н е й н е с н и з и л о з н а ч и м о с т ь 

т р а д и ц и о н н ы х м е т о д о в д и а г н о с т и к и н а 

с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и , с в я з а н н ы х с о п и 

с а н и е м ф е н о т и п а . Д о н а с т о я щ е г о в р е м е н и 

у с т а н о в л е н и е д и а г н о з а н е р е д к о н а ч и н а е т 

с я с ж а л о б б о л ь н о г о , к л и н и ч е с к о г о о с м о т 

ра и х а р а к т е р и с т и к и ф е н о т и п а с п о с л е д у ю 

щ и м и с п о л ь з о в а н и е м р а з н о о б р а з н ы х к л и -

н и к о - л а б о р а т о р н ы х и и н с т р у м е н т а л ь н ы х 

м е т о д о в и с с л е д о в а н и я . Т а к и м о б р а з о м , 

д и а г н о с т и к а н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й м о 

ж е т о с у щ е с т в л я т ь с я в д в у х п р я м о п р о т и в о 

п о л о ж н ы х н а п р а в л е н и я х : о т ф е н о т и п а к г е 

н о т и п у и л и о т г е н о т и п а к ф е н о т и п у . 

П р и д и а г н о с т и к е н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з 

ней с л е д у е т у ч и т ы в а т ь как о б щ и е п р и з н а к и , 

х а р а к т е р н ы е д л я г р у п п ы н а с л е д с т в е н н ы х 

з а б о л е в а н и й , так с п е ц и ф и ч е с к и е , х а р а к т е р 

н ы е д л я о т д е л ь н о й н о з о л о г и ч е с к о й ф о р м ы . 

Особенности клинических проявле

ний и общие принципы диагностики 

И с п о л ь з о в а н и е т р а д и ц и о н н ы х о б щ е к л и 

н и ч е с к и х м е т о д о в б а з и р у е т с я н а о ц е н к е 

з а к о н о м е р н о с т е й п р о я в л е н и я н а с л е д с т 

в е н н о й п а т о л о г и и , к о т о р а я о б у с л о в л е н а 

в з а и м о д е й с т в и е м г е н о в и о к р у ж а ю щ е й 

с р е д ы . З н а н и е э т и х з а к о н о м е р н о с т е й п о 

м о г а е т в р а ч у не т о л ь к о в д и а г н о с т и к е , 

но и в л е ч е н и и б о л ь н ы х . 

О б щ е к л и н и ч е с к и е м е т о д ы в к л ю ч а ю т : 

• х а р а к т е р и с т и к у к л и н и ч е с к и х п р о я в л е 

н и й п а т о л о г и и ( с е м и о т и к а ) у о т д е л ь н о г о 

и н д и в и д у у м а ; 

• и с п о л ь з о в а н и е о б щ и х п р и н ц и п о в к л и 

н и ч е с к о й д и а г н о с т и к и , и с п о л ь з у е м ы х в о 

в р а ч е б н о й п р а к т и к е ; 

• п р и м е н е н и е р у т и н н ы х к л и н и к о - л а б о -

р а т о р н ы х и и н с т р у м е н т а л ь н ы х м е т о д о в о б 

с л е д о в а н и я б о л ь н о г о ( к л и н и ч е с к и й а н а л и з 

к р о в и , Э К Г , Э Э Г , У З И и д р . ) . 

К с п е ц и а л ь н ы м к л и н и к о - г е н е т и ч е с к и м 

м е т о д а м с л е д у е т о т н е с т и : 
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• о с м о т р не т о л ь к о о б р а т и в ш е г о с я п а 

ц и е н т а , н о и е г о р о д с т в е н н и к о в ( п о и с к м а 

к р о - и м и к р о с и м п т о м о в з а б о л е в а н и й ) ; 

• к л и н и к о - г е н е а л о г и ч е с к и й м е т о д , в к л ю 

ч а ю щ и й в с е б я с о с т а в л е н и е р о д о с л о в н о й 

и ее а н а л и з ; 

• с и н д р о м о л о г и ч е с к и й п о д х о д к д и а г н о 

с т и к е ( в к л и н и ч е с к о й г е н е т и к е с и н д р о м не

р е д к о п р и р а в н и в а е т с я к п о н я т и ю б о л е з н ь ) ; 

• и с п о л ь з о в а н и е с п е ц и а л ь н ы х л а б о р а 

т о р н ы х м е т о д о в ( и с с л е д о в а н и е к а р и о т и п а , 

х р о м о с о м н ы й а н а л и з , п р и м е н е н и е Д Н К -

з о н д о в и д р . ) . 

П р и о ц е н к е ф е н о т и п а б о л ь н о г о с л е д у е т 

о б р а щ а т ь в н и м а н и е н а с л е д у ю щ и е о с о б е н 

н о с т и , с в о й с т в е н н ы е н а с л е д с т в е н н о й п а т о 

л о г и и . 

Врожденный характер клинических 

проявлений заболевания 

М н о г и е н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и ( б о л ь 

ш и н с т в о х р о м о с о м н ы х и о к о л о ч е т в е р т и 

г е н н ы х б о л е з н е й ) ф о р м и р у ю т с я в о в н у т р и 

у т р о б н о м п е р и о д е и п р о я в л я ю т с я у ж е п р и 

р о ж д е н и и р е б е н к а . О с т а л ь н ы е с о с т о я н и я 

ф о р м и р у ю т с я в б о л е е п о з д н е м в о з р а с т е . 

О д н а к о в р о ж д е н н ы е б о л е з н и - н е в с е г д а 

н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и . Н а в р о ж д е н н ы й 

х а р а к т е р у к а з ы в а е т л и ш ь и х п о я в л е н и е 

п р и р о ж д е н и и р е б е н к а ( х р о м о с о м н ы е б о 

л е з н и , с и н д р о м Д а у н а , а х о н д р о п л а з и я , 

в р о ж д е н н а я г и д р о ц е ф а л и я , р а с щ е п л е н и е 

г у б ы и н ё б а и д р . ) . В то же в р е м я п р и р о ж 

д е н и и м о г у т в ы я в л я т ь с я и к о м п л е к с ы п а т о 

л о г и ч е с к и х п р и з н а к о в , н е я в л я ю щ и е с я н а 

с л е д с т в е н н ы м и , - к р а с н у ш н ы й , а л к о г о л ь 

н ы й , с и ф и л и т и ч е с к и й и д р у г и е с и н д р о 

м ы , - к о т о р ы е о б у с л о в л е н ы в о з д е й с т в и е м 

с р е д о в ы х ф а к т о р о в н а п л о д в р а н н и е с р о 

к и ( п е р в ы е н е д е л и ) б е р е м е н н о с т и . 

Однотипность клинических проявле

ний у нескольких членов одной семьи 

или их родственников (семейный харак

тер патологии) 

О б н а р у ж е н и е о д н и х и тех же п р и з н а к о в 

з а б о л е в а н и я у нескольких ч л е н о в с е м ь и и л и 

р о д с т в е н н и к о в м о ж е т у к а з ы в а т ь н а наслед

с т в е н н ы й х а р а к т е р п а т о л о г и и . С л е д у е т вес

т и п о и с к п р и з н а к о в з а б о л е в а н и я н е только 

у ж и в ы х р о д с т в е н н и к о в , но и п ы т а т ь с я в ы я в 

лять о д н о т и п н о с т ь п р и з н а к о в у у м е р ш и х 

р о д с т в е н н и к о в , т а к как п р и ч и н а ( э т и о л о г и 

ч е с к и й ф а к т о р ) и х г и б е л и м о ж е т б ы т ь о ш и 

б о ч н о й . Ф е н о м е н с е м е й н о й о т я г о щ е н н о е ™ 

д и к т у е т н е о б х о д и м о с т ь п р о в е д е н и я д и ф ф е 

р е н ц и а л ь н о й д и а г н о с т и к и и в е р и ф и к а ц и и 

н о з о л о г и ч е с к о й п р и н а д л е ж н о с т и п а т о л о г и и . 

В м е с т е с т е м в ы я в л е н и е е д и н и ч н о г о с л у ч а я 

з а б о л е в а н и я в с е м ь е не является а б с о л ю т 

н ы м о с н о в а н и е м д л я и с к л ю ч е н и я н а с л е д с т 

в е н н о й п р и р о д ы б о л е з н и , так как х о р о ш о из

в е с т н о , что м н о г и е н а с л е д с т в е н н ы е з а б о л е 

в а н и я ( о с о б е н н о м о н о г е н н ы е с а у т о с о м н о -

д о м и н а н т н ы м т и п о м н а с л е д о в а н и я и х р о м о 

с о м н ы е б о л е з н и ) ч а с т о в о з н и к а ю т в с л е д с т 

в и е в н о в ь в о з н и к ш е й г е н н о й ( г е н о м н о й ) му

т а ц и и ( м у т а ц и и de novo) и л и м о г у т б ы т ь ре

зультатом с л у ч а й н о й в с т р е ч и д в у х н о с и т е 

л е й о д н о г о и т о г о ж е р е ц е с с и в н о г о г е н а (ге

т е р о з и г о т н ы е н о с и т е л и ) . 

Длительность сохранения клиниче

ских симптомов 

О с о б е н н о с т ь ю н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й 

я в л я е т с я х р о н и ч е с к и й х а р а к т е р т е ч е н и я п а 

т о л о г и ч е с к о г о п р о ц е с с а . П о э т о м у в с л у ч а е 

х р о н и з а ц и и п р о ц е с с а р е к о м е н д у е т с я г л у б о 

кое г е н е т и ч е с к о е о б с л е д о в а н и е , п о с к о л ь к у 

д л и т е л ь н ы й х а р а к т е р т е ч е н и я м о ж е т б ы т ь 

с в я з а н с п о с т о я н н ы м п р о я в л е н и е м м у т а н т -

н о г о г е н а , а р е ц и д и в и р у ю щ е е т е ч е н и е -

с м о д и ф и ц и р у ю щ и м в л и я н и е м с р е д о в ы х 

ф а к т о р о в ( а к т и в а ц и я м и к р о б н о й и н ф е к ц и и , 

н е б л а г о п р и я т н о е д е й с т в и е о п р е д е л е н н ы х 

п и щ е в ы х ф а к т о р о в , с т р е с с о в и д р . ) . 

Наличие необычных симптомов или 

их сочетаний 

Б о л ь н о й , у к о т о р о г о в ы я в л е н ы н е о б ы ч 

н ы е с и м п т о м ы , н а п р и м е р , м н о ж е с т в е н н ы е 

п е р е л о м ы , п о д в ы в и х х р у с т а л и к а , т е м н о -

с и н и е с к л е р ы , а р а х н о д а к т и л и я , н е о б ы ч 

н ы й ц в е т и з а п а х м о ч и и д р у г и е , о с о б е н н о 

п р и р а н н е м п о я в л е н и и с и м п т о м о в , д о л ж е н 

п о л у ч и т ь к о н с у л ь т а ц и ю в р а ч а - г е н е т и к а . 
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Множественность поражения 

органов и систем организма 

Х а р а к т е р н о й о с о б е н н о с т ь ю н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й я в л я е т с я м н о ж е с т в е н 

н о с т ь п о р а ж е н и я о р г а н о в и с и с т е м о р г а 

н и з м а . Э т о в о м н о г о м с в я з а н о с п л е й о -

т р о п н ы м э ф ф е к т о м г е н о в . П л е й о т р о п -

н о с т ь г е н а - э т о г е н е т и ч е с к а я з а к о н о 

м е р н о с т ь , з а к л ю ч а ю щ а я с я в т о м , ч т о 

о д и н г е н о к а з ы в а е т в л и я н и е н а ф о р м и 

р о в а н и е м н о г и х п р и з н а к о в . Б о л ь ш и н с т 

в о м у т а н т н ы х г е н о в о б л а д а ю т п л е й о -

т р о п н ы м д е й с т в и е м , ч т о и о п р е д е л я е т 

в о в л е ч е н и е в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с 

м н о г и х о р г а н о в и с и с т е м . Н а п р и м е р , 

в с л е д с т в и е р а з л и ч н ы х м у т а ц и й г е н о в , 

к о н т р о л и р у ю щ и х с и н т е з к о л л а г е н а и ф и -

б р и л л и н а , н а б л ю д а е т с я в о в л е ч е н и е 

в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с к о ж и и с у с т а 

в о в ( г и п е р п о д в и ж н о с т ь с у с т а в о в и г и 

п е р р а с т я ж и м о с т ь к о ж и ) , с о с у д о в ( р а с 

ш и р е н и е а о р т ы ) , г л а з ( п о д в ы в и х х р у с т а 

л и к а ) , с е р д ц а ( п р о л а п с м и т р а л ь н о г о к л а 

п а н а ) и т . д . 

Резистентность к терапии 

В о с н о в е р е з и с т е н т н о с т и к о б ы ч н о и с 

п о л ь з у е м ы м м е т о д а м т е р а п и и ч а с т о л е ж а т 

н а с л е д с т в е н н ы е ф а к т о р ы . В с в я з и с э т и м 

о б н а р у ж е н и е э т о г о п р и з н а к а м о ж е т п о 

м о ч ь в д и а г н о с т и к е н а с л е д с т в е н н о г о з а б о 

л е в а н и я . В к а ч е с т в е п р и м е р а м о ж н о п р и 

в е с т и м у к о в и с ц и д о з , п р и к о т о р о м н е р е д к о 

н а б л ю д а е т с я у с т о й ч и в о с т ь и н ф е к ц и о н н о г о 

п р о ц е с с а у п о р а ж е н н ы х л и ц к о б ы ч н о п р о 

в о д и м о й а н т и б и о т и к о т е р а п и и . 

Этнические факторы 

Н е к о т о р ы е н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и 

в с т р е ч а ю т с я н а и б о л е е ч а с т о у л и ц о п р е д е 

л е н н ы х э т н и ч е с к и х г р у п п . П р и э т о м ч а с т о 

р е ч ь и д е т о б а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы х з а б о 

л е в а н и я х , т а к к а к р я д н а с л е д с т в е н н ы х б о 

л е з н е й м о г у т « н а к а п л и в а т ь с я » в о п р е д е 

л е н н ы х п о п у л я ц и я х ( н а п р и м е р , о с о б ы й т и п 

н е ф р о т и ч е с к о г о с и н д р о м а в с т р е ч а е т с я , 

г л а в н ы м о б р а з о м , в ф и н с к о - у г о р с к о й п о п у 

л я ц и и ; н а к о п л е н и е н е к о т о р ы х м о н о г е н н ы х 

ф о р м т у г о у х о с т и - в и з о л я т а х и д р . ) . 

8.2. К л и н и к о - г е н е т и ч е с к и е м е т о д ы д и а г н о с т и к и 
н а с л е д с т в е н н ы х болезней. С к р и н и н г - п р о г р а м м ы 
н а н а с л е д с т в е н н ы е заболевания 

С о в р е м е н н а я г е н е т и к а и с п о л ь з у е т с л е д у 

ю щ и е с п е ц и а л ь н ы е к л и н и к о - г е н е т и ч е с к и е 

м е т о д ы д и а г н о с т и к и : к л и н и к о - г е н е а л о -

г и ч е с к и й , ц и т о г е н е т и ч е с к и й , м о л е к у л я р -

н о - ц и т о г е н е т и ч е с к и й , б и о х и м и ч е с к и й , 

и м м у н о л о г и ч е с к и й , м о л е к у л я р н о - г е н е -

т и ч е с к и й , а н а л и з с ц е п л е н и я г е н о в . 

К л и н и к о - г е н е а л о г и ч е с к и й м е т о д с д и 

а г н о с т и ч е с к о й ц е л ь ю п р и м е н я е т с я п р а к т и 

ч е с к и в с е г д а , а о с т а л ь н ы е - по п о к а з а н и 

я м , в з а в и с и м о с т и о т п о д о з р е н и я н а т у и л и 

и н у ю н а с л е д с т в е н н у ю п а т о л о г и ю . К л и н и -

к о - г е н е а л о г и ч е с к о е о б с л е д о в а н и е д о л ж н о 

з а к а н ч и в а т ь с я г е н е т и ч е с к и м а н а л и з о м . 

Н а и б о л е е ч а с т о й о ш и б к о й п р и и с п о л ь з о в а 

н и и к л и н и к о - г е н е а л о г и ч е с к о г о м е т о д а яв

л я е т с я о г р а н и ч е н и е и н ф о р м а ц и и т о л ь к о 

о п р о с о м р о д с т в е н н и к о в . Э т о г о , к а к п р а в и 

л о , н е д о с т а т о ч н о . Д л я у т о ч н е н и я д и а г н о з а 

ч а с т о п р и х о д и т с я п р о в о д и т ь п е р е к р е с т н ы й 

о п р о с р о д с т в е н н и к о в , п о л н о е к л и н и ч е с к о е , 

л а б о р а т о р н о е и л и и н с т р у м е н т а л ь н о е о б 

с л е д о в а н и е ч л е н о в с е м ь и , а з а т е м в н о в ь 

в о з в р а щ а т ь с я к г е н е т и ч е с к о м у а н а л и з у . 

И н о г д а т о л ь к о п р и п о д о б н о м п о д х о д е у д а 

е т с я в ы я в и т ь с т е р т ы е ф о р м ы н а с л е д с т в е н 

н о й п а т о л о г и и . С г е н е т и ч е с к о й т о ч к и з р е 

н и я , о б с л е д о в а н и е д о л ж н о п р о в о д и т ь с я п о 

п р и н ц и п у « м е н ь ш е н е л ь з я , а б о л ь ш е не 

н у ж н о » . 

С р е д и л а б о р а т о р н ы х м е т о д о в д и а г н о 

с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й о с о б о е 

м е с т о п р и н а д л е ж и т к л и н и к о - б и о х и м и ч е -

с к и м м е т о д а м . 
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М е т о д ы б и о х и м и ч е с к о й д и а г н о с т и к и 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й н а п р а в л е н ы н а 

о п и с а н и е б и о х и м и ч е с к о г о ф е н о т и п а о р г а 

н и з м а . В ы б о р б и о х и м и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й 

м о ж е т б ы т ь р а з л и ч н ы м - от о п р е д е л е н и я 

п е р в и ч н о г о б и о х и м и ч е с к о г о п р о д у к т а (по

л и п е п т и д а ) д о и с с л е д о в а н и я к о н е ч н ы х п р о 

д у к т о в м е т а б о л и з м а ( в к р о в и , моче, поте 

и д р у г и х б и о л о г и ч е с к и х ж и д к о с т я х ) [ 2 ] . 

В н е д р е н и е м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и х ме

т о д о в д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з 

н е й н е о з н а ч а е т , что м е т о д ы б и о х и м и ч е с к о й 

д и а г н о с т и к и у т р а т и л и с в о е з н а ч е н и е . И м е н 

н о б л а г о д а р я м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и м 

и с с л е д о в а н и я м у д а л о с ь п о к а з а т ь , что н е 

в с е г д а о т с у т с т в и е в ы я в л е н н ы х м у т а ц и й 

Д Н К п р и и с п о л ь з о в а н и и м о л е к у л я р н о - г е н е 

т и ч е с к и х м е т о д о в р а в н о з н а ч н о н о р м а л ь н о 

м у б и о х и м и ч е с к о м у ф е н о т и п у . П о э т о м у 

в н а с т о я щ е е в р е м я в м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й 

п р а к т и к е б и о х и м и ч е с к и е м е т о д ы с о х р а н я ю т 

с в о е в е д у щ е е з н а ч е н и е , о с о б е н н о д л я конт

роля в п р о ц е с с е п р о в о д и м о г о л е ч е н и я . О н и 

я в л я ю т с я в з а и м о д о п о л н я ю щ и м и м е т о д а м и 

л а б о р а т о р н о г о о б с л е д о в а н и я б о л ь н о г о . 

Л а б о р а т о р н а я д и а г н о с т и к а н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й п р о в о д и т с я п о о п р е д е 

л е н н о м у п л а н у и п о э т а п н о , т а к как п р о в е с 

т и л а б о р а т о р н о е о б с л е д о в а н и е к о н к р е т н о 

г о б о л ь н о г о н а в с е н а с л е д с т в е н н ы е з а б о 

л е в а н и я н е в о з м о ж н о . С т р а т е г и я л а б о р а 

т о р н о й д и а г н о с т и к и о с н о в а н а н а д а н н ы х 

к л и н и ч е с к о г о и с с л е д о в а н и я б о л ь н о г о ( к л и 

н и ч е с к и й к р и т е р и й ) , р е з у л ь т а т а х к л и н и к о -

г е н е а л о г и ч е с к о г о а н а л и з а ( г е н е т и ч е с к и й 

к р и т е р и й ) и в ы б о р е л а б о р а т о р н ы х м е т о 

д о в . Н а о с н о в е п о э т а п н о г о о б с л е д о в а н и я 

п о с т е п е н н о и с к л ю ч а ю т с я и л и п о д т в е р ж д а 

ю т с я о п р е д е л е н н ы е к л а с с ы б о л е з н е й . 

В з а в и с и м о с т и от к л а с с а в ы я в л я е м ы х 

б о л е з н е й л а б о р а т о р н а я б и о х и м и ч е с к а я д и 

а г н о с т и к а н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й ч а с т о 

н о с и т д и ф ф е р е н ц и р о в а н н ы й х а р а к т е р . О н а 

м о ж е т в к л ю ч а т ь с л е д у ю щ и е п у т и и м е т о д ы . 

1 . М а с с о в ы й с к р и н и н г ( п р о с е и в а ю щ и е 

п р о г р а м м ы ) - в ы я в л е н и е н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й ( п р е и м у щ е с т в е н н о н а с л е д с т в е н 

н ы х д е ф е к т о в м е т а б о л и з м а ) п у т е м м а с с о 

в о г о о б с л е д о в а н и я о п р е д е л е н н ы х д е т с к и х 

к о н т и н г е н т о в , г л а в н ы м о б р а з о м , н о в о р о ж 

д е н н ы х , н е з а в и с и м о о т с о с т о я н и я и х з д о р о 

в ь я . Ц е л ь ю м а с с о в о г о с к р и н и н г а я в л я е т с я 

в ы я в л е н и е н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й 

в д о с и м п т о м а т и ч е с к о й с т а д и и , д о р а з в и т и я 

к л и н и ч е с к о й к а р т и н ы з а б о л е в а н и я . М е т о 

д ы м а с с о в о г о с к р и н и н г а э к о н о м и ч е с к и в ы 

г о д н ы , о д н а к о н а м н о г и е н а с л е д с т в е н н ы е 

б о л е з н и н е р а з р а б о т а н о п р о с т ы х и д е ш е 

в ы х с п о с о б о в их в ы я в л е н и я [ 3 ] . Д а ж е в раз

в и т ы х с т р а н а х ( С Ш А , К а н а д а , Я п о н и я и др.) 

м а с с о в ы й с к р и н и н г п р о в о д и т с я т о л ь к о н а 

н е с к о л ь к о з а б о л е в а н и й ( Ф К У , б о л е з н ь м о 

ч и « с з а п а х о м к л е н о в о г о с и р о п а » , в р о ж 

д е н н ы й г и п о т и р е о з , г а л а к т о з е м и ю , д е ф и 

ц и т г а л а к т о к и н а з ы , г о м о ц и с т и н у р и ю , д е 

ф и ц и т б и о т и н и д а з ы и д р . ) , н е б о л е е ч е м н а 

6 - 1 0 н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м . В Р о с с и и п р о 

в о д и т с я м а с с о в ы й с к р и н и н г н а д в а з а б о л е 

в а н и я - Ф К У и в р о ж д е н н ы й г и п о т и р е о з . 

Д л я и с с л е д о в а н и я и с п о л ь з у ю т к р о в ь , с о б 

р а н н у ю н а ф и л ь т р о в а л ь н у ю б у м а г у . 

Д и а г н о с т и к а н а с л е д с т в е н н о г о з а б о л е в а 

ния о б м е н а в е щ е с т в н а д о к л и н и ч е с к о й с т а 

д и и позволяет р а н о начать л е ч е н и е , преду

п р е д и т ь р а з в и т и е у р е б е н к а т я ж е л ы х и н в а -

л и д и з и р у ю щ и х р а с с т р о й с т в [4]. Как п р а в и л о , 

л е ч е н и е з а к л ю ч а е т с я в и с к л ю ч е н и и из р а ц и 

о н а р е б е н к а о п р е д е л е н н ы х п р о д у к т о в , с о 

д е р ж а щ и х и н г р е д и е н т ы , м о г у щ и е о к а з ы в а т ь 

п о в р е ж д а ю щ е е д е й с т в и е на о р г а н ы и с и с т е 

мы о р г а н и з м а . Н о в о р о ж д е н н ы х с п о л о ж и 

т е л ь н ы м и результатами с к р и н и н г а н а п р а в 

л я ю т в с п е ц и а л и з и р о в а н н ы е ц е н т р ы м е д и к о -

г е н е т и ч е с к о г о п р о ф и л я д л я п о д т в е р ж д е н и я 

д и а г н о з а и назначения а д е к в а т н о г о л е ч е н и я . 

2 . С е л е к т и в н ы й с к р и н и н г - п р е д у с м а 

т р и в а е т о б с л е д о в а н и е о п р е д е л е н н ы х д е т 

с к и х к о л л е к т и в о в с о т к л о н е н и я м и в с о с т о 

я н и и з д о р о в ь я д л я в ы я в л е н и я н а с л е д с т 

в е н н о й п а т о л о г и и . Н а п р и м е р , о б с л е д о в а 

н и е в с е х д е т е й с о т к л о н е н и я м и в н е р в н о -

п с и х и ч е с к о м р а з в и т и и д л я д и а г н о с т и к и н а 

с л е д с т в е н н ы х д е ф е к т о в о б м е н а в е щ е с т в . 

Ч а щ е в с е г о д л я э т и х ц е л е й и с п о л ь з у ю т с я 

к а ч е с т в е н н ы е и л и п о л у к о л и ч е с т в е н н ы е 

м е т о д ы и с с л е д о в а н и я м о ч и и л и к р о в и . 
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3 . В е р и ф и ц и р у ю щ а я ( п о д т в е р ж д а ю 

щ а я ) б и о х и м и ч е с к а я д и а г н о с т и к а и м е е т 

ц е л ь ю п о д т в е р д и т ь и л и о т в е р г н у т ь д и а г 

н о з у л и ц с к л и н и ч е с к и м и с и м п т о м а м и б о 

л е з н е й и л и у л и ц с п о д о з р е н и е м на н а с л е д 

с т в е н н ы е б о л е з н и , в ы я в л е н н ы е п р и м а с с о 

в о м и л и с е л е к т и в н о м с к р и н и н г е . С ц е л ь ю 

в е р и ф и к а ц и и н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и 

п р и м е н я ю т с я с о о т в е т с т в у ю щ и е м е т о д ы 

и л а б о р а т о р н а я а п п а р а т у р а . 

Д л я д и а г н о с т и к и м о г у т и с п о л ь з о в а т ь с я 

р а з л и ч н ы е б и о л о г и ч е с к и е м а т е р и а л ы 

( к р о в ь , с ы в о р о т к а к р о в и , п л а з м а , м о ч а , 

п о т , с п и н н о - м о з г о в а я ж и д к о с т ь ) , к у л ь т у р а 

к л е т о к ( ф и б р о б л а с т ы , л и м ф о ц и т ы , г е п а -

т о ц и т ы ) . 

8 . 2 . 1 . Б и о х и м и ч е с к и е м а т е р и а л ы 

и м е т о д ы б и о х и м и ч е с к о й д и а г н о 

с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й 

А . С ы в о р о т к а ( п л а з м а ) к р о в и и с п о л ь 

з у е т с я д л я с л е д у ю щ и х ц е л е й : 

1 ) О п р е д е л е н и е с о д е р ж а н и я а м и н о к и с 

л о т м е т о д о м ж и д к о с т н о й х р о м а т о г р а ф и и 

в ы с о к о г о р а з р е ш е н и я - п о м о г а е т и с к л ю 

ч и т ь н а р у ш е н и я о б м е н а а м и н о к и с л о т , о р 

г а н и ч е с к и х к и с л о т , н а р у ш е н и я ц и к л а м о ч е 

в и н ы , м и т о х о н д р и а л ь н ы е б о л е з н и . 

2 ) О п р е д е л е н и е а ц и л к а р н и т и н а м е т о 

д о м х р о м а т о г р а ф и и с м а с с - с п е к т р о м е т р и -

е й и с п о л ь з у е т с я д л я д и а г н о с т и к и д е ф е к 

т о в о б м е н а ж и р н ы х к и с л о т и н а р у ш е н и й 

м е т а б о л и з м а о р г а н и ч е с к и х к и с л о т . Д л я и с 

с л е д о в а н и я б е р у т с я к р о в ь , в з я т а я н а 

ф и л ь т р о в а л ь н у ю б у м а г у , и л и п л а з м а . 

3 ) И с с л е д о в а н и е с о д е р ж а н и я л а к т а т а 

и п и р у в а т а в п л а з м е и с п о л ь з у е т с я в д и а г 

н о с т и к е м и т о х о н д р и а л ь н ы х б о л е з н е й . 

4 ) О п р е д е л е н и е у р о в н я ж и р н ы х к и с л о т 

с о ч е н ь д л и н н о й у г л е р о д н о й ц е п ь ю , ф и т а н о 

в о й и п и п е к о л о в о й к и с л о т в с ы в о р о т к е кро

ви и п л а з м а л о г е н о в в э р и т р о ц и т а х с п о м о 

щ ь ю м е т о д о в х р о м а т о г р а ф и и с масс-спект-

р о м е т р и е й или с п о м о щ ь ю м е т о д а т а н д е м -

н о й м а с с - с п е к т р о м е т р и и п о з в о л я е т в е р и ф и 

ц и р о в а т ь н а р у ш е н и я о б м е н а п е р о к с и с о м . 

5 ) М е т о д о м э л е к т р о ф о р е з а в ы я в л я ю т с я 

д е ф е к т ы о б м е н а г е м о г л о б и н а ( г е м о г л о б и 

н о п а т и и ) . 

Б . А н а л и з ы м о ч и . Д л я п р е д в а р и т е л ь 

н о й д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з 

н е й и м е е т з н а ч е н и е н е т о л ь к о и с с л е д о в а 

н и е т о н к и х б и о х и м и ч е с к и х п о к а з а т е л е й , 

н о и п р о с т а я в и з у а л ь н а я о ц е н к а ц в е т а 

и з а п а х а м о ч и м о ж е т н а п р а в и т ь д и а г н о 

с т и ч е с к и й п о и с к в п р а в и л ь н о м н а п р а в л е 

н и и ( т а б л . 8 . 2 . 1 ; 8 .2.2) . 

Н а р я д у с к л и н и ч е с к о й х а р а к т е р и с т и к о й 

ц в е т а и з а п а х а м о ч и , б о л ь ш у ю р о л ь в д и а г 

н о с т и к е н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и и г р а ю т 

р е з у л ь т а т ы и с п о л ь з о в а н и я к а ч е с т в е н н ы х 

и п о л у к о л и ч е с т в е н н ы х л а б о р а т о р н ы х с е л е 

к т и в н ы х м е т о д о в и с с л е д о в а н и я к р о в и 

и м о ч и , к о т о р ы е м о г у т о к а з а т ь н е о ц е н и 

м у ю п о м о щ ь в р а н н е й д и а г н о с т и к е н а с л е д 

с т в е н н о г о з а б о л е в а н и я ( б о л е е п о д р о б н ы е 

с в е д е н и я о с е л е к т и в н ы х м е т о д а х п р е д с т а 

в л е н ы в г л а в е 9 ) . 

Н а р я д у с э т и м , и с п о л ь з у ю т с я б и о х и м и 

ч е с к и е а н а л и т и ч е с к и е т е с т ы , к о т о р ы е 

ч а с т о с л у ж а т д л я п о д т в е р ж д а ю щ е й д и а г 

н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й и к о т о 

р ы е п о к а е щ е м а л о д о с т у п н ы д л я п р и м е н е 

н и я в ш и р о к о й п е д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к е . 

К н и м о т н о с я т с я : 

• о п р е д е л е н и е э к с к р е ц и и о р г а н и ч е с к и х 

к и с л о т с м о ч о й с п о м о щ ь ю м е т о д о в г а з о в о й 
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Окраска мочи Предполагаемая болезнь 

Черно-коричневая при стоянии или добавлении щелочи Алкаптонурия 

Красная Порфирия, гемоглобинурия 

Зеленая Нарушение обмена билирубина (желтуха 

с выделением биливердина) 

Коричневая Метгемоглобинурия, порфирия 

Молочно-белая Липидурия 

Голубая Наследственный дефект транспорта триптофана 



Запах м о ч и О п р е д е л я ю щ и й Предполагаемая н а с л е д с т в е н н а я 
х и м и ч е с к и й ф а к т о р б о л е з н ь ( п р и п о л о ж и т е л ь н о й р е а к ц и и ) 

Мышиный Фенилуксусная кислота Фенилкетонурия 
«Кленового сиропа» а-кетокислоты с боковыми цепями Болезнь мочи «с запахом кленового сиропа» 

(изокапроновая, изовалериановая) 
«Прокисшего пива» а-кетомасляная кислота Мальабсорция метионина 
Сернистый Сероводород Цистинурия, гомоцистинурия 
«Сырный» Изовалериановая кислота Изовалериановая ацидемия 

х р о м а т о г р а ф и и и м а с с - с п е к т р о м е т р и и 

п р о в о д я т при п о д о з р е н и и н а н а с л е д с т в е н 

н ы е н а р у ш е н и я в м е т а б о л и з м е а м и н о к и с л о т , 

о р г а н и ч е с к и х кислот, н а л и ч и и ж и р н ы х кис

л о т или м и т о х о н д р и а л ь н ы х б о л е з н е й ; 

• а н а л и з н а с о д е р ж а н и е о р о т о в о й к и с 

л о т ы ( и с п о л ь з у е т с я в д и а г н о с т и к е н а р у ш е 

н и й ц и к л а м о ч е в и н ы ) ; 

• и с с л е д о в а н и е а ц и л к а р н и т и н а и а ц и л -

г л и ц и н а п р и п о д о з р е н и и н а д е ф и ц и т к а р н и -

т и н а , н а р у ш е н и е о к и с л е н и я ж и р н ы х к и с л о т , 

д е ф е к т ы м е т а б о л и з м а о р г а н и ч е с к и х к и с л о т ; 

• т о н к о с л о й н а я х р о м а т о г р а ф и я - ч у в 

с т в и т е л ь н ы й и с п е ц и ф и ч е с к и й м е т о д с к р и 

н и н г а , н а п р а в л е н н ы й н а в ы я в л е н и е н а р у 

ш е н и й о б м е н а г л и к о з а м и н о г л и к а н о в , о л и -

г о с а х а р и д о в и с и а л о в о й к и с л о т ы и а м и н о 

к и с л о т ; 

• ж е л ч н ы е к и с л о т ы о п р е д е л я ю т с я м е т о 

д о м х р о м а т о - м а с с - с п е к т р о м е т р и и и л и 

т а н д е м н о й м а с с - с п е к т р о м е т р и и п р и нару

ш е н и я х и х о б м е н а ( п е р о к с и с о м н ы е б о л е з н и ) . 

М о г у т п р и м е н я т ь с я м е т о д ы и с с л е д о в а 

н и я т к а н е в ы х к у л ь т у р ( н а т и в н ы х и к у л ь т и 

в и р о в а н н ы х ) , н а п р а в л е н н ы е н а о п р е д е л е 

н и е а к т и в н о с т и ф е р м е н т о в ( ф л ю о р о м е т р и -

ч е с к и м м е т о д о м ) . 

Б и о х и м и ч е с к и е м е т о д ы н а х о д я т п р и 

м е н е н и е т а к ж е д л я д и а г н о с т и к и г е т е р о 

з и г о т н о г о н о с и т е л ь с т в а ( б о л е з н ь В и л ь с о 

н а - К о н о в а л о в а , н е д о с т а т о ч н о с т ь а - а н т и -

т р и п с и н а , н е д о с т а т о ч н о с т ь г л ю к о з о - 6 - ф о с -

ф а т д е г и д р о г е н а з ы и д р . ) . 

Н а р я д у с к а ч е с т в е н н ы м и л а б о р а т о р н ы 

м и м е т о д а м и в ы я в л е н и я н а с л е д с т в е н н о й 

п а т о л о г и и , в м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п р а к т и 

к е н а ш л и ш и р о к о е п р и м е н е н и е к о л и ч е с т 

в е н н ы е м е т о д ы и с п е ц и а л ь н ы е м е т о д ы 

п о д т в е р ж д а ю ь ц е й д и а г н о с т и к и н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й . К н и м о т н о с я т с я м е т о д ы 

ц и т о г е н е т и ч е с к о й ( в ы я в л е н и е х р о м о с о м 

н ы х б о л е з н е й ) , м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о й , 

м о л е к у л я р н о - ц и т о г е н е т и ч е с к о й д и а г н о 

с т и к и и и с с л е д о в а н и е к а р и о т и п а т к а н е в ы х 

к у л ь т у р ( к у л ь т у р а ф и б р о б л а с т о в и д р . ) . 

Р а з р а б о т к и н о в ы х в ы с о к и х т е х н о л о г и й 

и с с л е д о в а н и я Д Н К и Р Н К , а н а л и т и ч е с к о й 

б и о х и м и и , и м м у н о л о г и и , э н з и м о л о г и и , 

н а о с н о в е к о т о р ы х б ы л и р а з р а б о т а н ы н о 

в ы е и л и б о л е е с о в е р ш е н н ы е м е т о д ы д и а г 

н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й , р а с ш и 

р и л и д и а г н о с т и ч е с к и е в о з м о ж н о с т и к л и н и 

ч е с к о й г е н е т и к и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й 

п р а к т и к и . С о з д а н ы ц е л ы е п р о г р а м м ы д и 

а г н о с т и к и н а и б о л е е р а с п р о с т р а н е н н ы х м о 

н о г е н н ы х н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й , 

р а з р а б о т а н ы п о к а з а н и я д л я п р о в е д е н и я 

и с с л е д о в а н и й , н е о б х о д и м ы х д л я в ы я в л е 

н и я о т д е л ь н ы х к л а с с о в н а с л е д с т в е н н ы х 

д е ф е к т о в о б м е н а в е щ е с т в - н а р у ш е н и я 

о б м е н а а м и н о к и с л о т , о р г а н и ч е с к и х к и с 

л о т , о б м е н а л и п и д о в и д р . 

П о к а з а н и я м и д л я и с с л е д о в а н и я а м и 

н о к и с л о т н о г о с п е к т р а к р о в и и м о ч и я в 

л я ю т с я : 

• п о л о ж и т е л ь н ы е р е з у л ь т а т ы с е л е к т и в 

н о г о с к р и н и н г а ; 

• г и п е р а м м о н и е м и я ; 

• п о д о з р е н и е н а а м и н о а ц и д е м и ю ; 

• п о д о з р е н и е н а н а р у ш е н и е п р о ц е с с о в 

к л е т о ч н о й б и о э н е р г е т и к и ; 

• р е н а л ь н ы е д и с ф у н к ц и и - н е ф р о л и т и -

а з , с и н д р о м Ф а н к о н и ; 

• п о л о ж и т е л ь н ы й н и т р о п р у с с и д н ы й т е с т ; 

• э п и л е п т и ч е с к а я э н ц е ф а л о п а т и я ; 

• к о н т р о л ь з а д и е т и ч е с к и м л е ч е н и е м 

с п е ц и а л ь н ы м и п р о д у к т а м и с о г р а н и ч е н и 

е м и л и и с к л ю ч е н и е м б е л к а . 
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Д л я п е р е ч и с л е н н ы х и с с л е д о в а н и й и с 

п о л ь з у ю т с я к о л и ч е с т в е н н ы е м е т о д ы - и о 

н о о б м е н н а я х р о м а т о г р а ф и я ( п л а з м а , м о 

ч а , л и к в о р ) , к а ч е с т в е н н ы е - т о н к о с л о й н а я 

х р о м а т о г р а ф и я ( T L C ) , э л е к т р о ф о р е з н а бу

м а г е ( м о ч а ) . 

П о к а з а н и я д л я и с с л е д о в а н и я о р г а н и 

ч е с к и х к и с л о т в м о ч е ( о р г а н и ч е с к и е к и с л о 

ты о п р е д е л я ю т с я почти в с е г д а только в м о 

че, а не в д р у г и х б и о л о г и ч е с к и х ж и д к о с т я х ) : 

• п о л о ж и т е л ь н ы й с е л е к т и в н ы й с к р и н и н г ; 

• н е о б ъ я с н и м ы е м е т а б о л и ч е с к и е к р и з ы 

( м е т а б о л и ч е с к и й а ц и д о з , п о в ы ш е н и е л а к -

т а т а , п и р у в а т а , г и п о г л и к е м и я , к е т о н е м и я , 

н е о н а т а л ь н а я к е т о н у р и я , ц и т о п е н и я и д р . ) ; 

• к л и н и ч е с к а я к а р т и н а с и с т е м а т и ч е 

с к о й и н т о к с и к а ц и и ; 

• п о д о з р е н и е н а о р г а н и ч е с к у ю а ц и д у -

р и ю , а м и н о а ц и д е м и ю ; 

• п о д о з р е н и е н а н а р у ш е н и е п р о ц е с с о в 

к л е т о ч н о й б и о э н е р г е т и к и ; 

• н е я с н а я г е п а т о п а т и я ; 

• н е я с н ы е н е в р о л о г и ч е с к и е и н е й р о м ы -

ш е ч н ы е р а с с т р о й с т в а ; 

• э п и л е п т и ч е с к а я э н ц е ф а л о п а т и я ; 

• м у л ь т и с и с т е м н о е п о р а ж е н и е о р г а н о в 

и с и с т е м , о с о б е н н о п р о г р е с с и р о в а н и е н а 

р у ш е н и й . 

Методы: 

• г а з о в а я х р о м а т о г р а ф и я - м а с с - с п е к т -

р о м е т р и я ( G C - M S ) ; 

• т а н д е м н а я м а с с - с п е к т р о м е т р и я ( Т а п -

d e m - M S - M S ) . 

П о к а з а н и я д л я и с с л е д о в а н и я ж и р н ы х 

к и с л о т и к е т о н о в ы х т е л : 

• г и п о г л и к е м и я ; 

• п о л о ж и т е л ь н ы й т е с т н а г о л о д а н и е . 

Методы: 

• ф л ю о р о м е т р и ч е с к и й ; 

• г а з о в а я х р о м а т о г р а ф и я - м а с с - с п е к т 

р о м е т р и я . 

П о к а з а н и я д л я о п р е д е л е н и я а ц и л к а р -

н и т и н а : 

• п о д о з р е н и е на о р г а н и ч е с к у ю а ц и д у р и ю ; 

• п о д о з р е н и е н а д е ф е к т о к и с л е н и я ж и р 

н ы х к и с л о т ; 

• г и п о г л и к е м и я . 

Метод: т а н д е м н а я м а с с - с п е к т р о м е т р и я . 

Д л я о п р е д е л е н и я п у р и н о в и п и р и м и -

д и н о в : 

• п о д о з р е н и е н а н а р у ш е н и е м е т а б о л и з 

м а п у р и н о в и п и р и м и д и н о в ; 

• н е о б ъ я с н и м ы е н е в р о л о г и ч е с к и е н а р у 

ш е н и я ; 

• н е ф р о л и т и а з ; 

• п о ч е ч н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь ; 

• п о д а г р а ; 

• а н е м и я ; 

• и м м у н о д е ф и ц и т . 

Методы: 

• в ы с о к о э ф ф е к т и в н а я ж и д к о с т н а я х р о 

м а т о г р а ф и я ; 

• г а з о в а я х р о м а т о г р а ф и я - м а с с - с п е к т 

р о м е т р и я . 

Д л я и с с л е д о в а н и я м е т а б о л и з м а г а л а 

к т о з ы : 

• п о д о з р е н и е н а н а р у ш е н и я о б м е н а г а 

л а к т о з ы - у д е т е й в 3 - 4 - д н е в н о м в о з р а с т е 

п о с л е п р и е м а м о л о к а п о я в л е н и е и п р о 

г р е с с и р о в а н и е р в о т ы , д и а р е и , ж е л т у х и , н а 

р у ш е н и й п е ч е н о ч н ы х ф у н к ц и й , с е п с и с а ) . 

Методы: 

• э н з и м а т и ч е с к и й ; 

• р а д и о х и м и ч е с к и й ; 

• э л е к т р о ф о р е з ; 

• и з о э л е к т р о ф о к у с и р о в а н и е ; 

• э н з и м о д и а г н о с т и к а . 

И с с л е д о в а н и я п р и п о д о з р е н и и н а м у -

к о п о л и с а х а р и д о з ы и л и з о с о м а л ь н ы е 

б о л е з н и н а к о п л е н и я : 

• с е л е к т и в н ы е т е с т ы на ГАГ; 

• м е т о д э л е к т р о ф о р е з а ; 

• э н з и м о д и а г н о с т и к а ( о п р е д е л е н и е ак

т и в н о с т и с о о т в е т с т в у ю щ и х ф е р м е н т о в 

в л е й к о ц и т а х и л и ф и б р о б л а с т а х ) . 

И с с л е д о в а н и е м е т а б о л и т о в с т е р о и -

д о г е н е з а : п р и п о д о з р е н и и н а н а р у ш е н и е 

о б м е н а с т е р о и д о в ( с и н д р о м С м и т а - Л е м 

л и - О п и т ц а и д р . ) . 

Методы: г а з о в а я х р о м а т о г р а ф и я с м а с с -

с п е к т р о м е т р и е й . 

И с с л е д о в а н и е ж е л ч н ы х к и с л о т : п р и 

п о д о з р е н и и н а д е ф е к т ы о б м е н а ж е л ч н ы х 

к и с л о т и п е р о к с и с о м н ы е з а б о л е в а н и я . 

Метод: т а н д е м н а я м а с с - с п е к т р о м е т р и я 

( F A B - M S / G C - M S ) . 
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В п о с л е д н и е г о д ы в с п е ц и а л и з и р о в а н 

н ы х л а б о р а т о р и я х и с п о л ь з у ю т с я и д р у г и е 

в ы с о к о т о ч н ы е м е т о д ы б и о х и м и ч е с к о й д и 

а г н о с т и к и . К н и м о т н о с я т с я с и с т е м ы в ы с о 

к о э ф ф е к т и в н о г о к а п и л л я р н о г о э л е к т р о ф о 

р е з а с с п е к т р о ф о т о м е т р и ч е с к и м и , л а з е р 

н ы м и , ф л ю о р о м е т р и ч е с к и м и и м а с с - с п е к т -

р а л ь н ы м и д е т е к т о р а м и ( п о з в о л я ю т а н а л и 

з и р о в а т ь б е л к и , п е п т и д ы и н у к л е и н о в ы е 

к и с л о т ы ) , г е л ь - э л е к т р о ф о р е з б е л к о в и нук

л е и н о в ы х к и с л о т , б л о т т и н г б е л к о в и н у к л е 

и н о в ы х к и с л о т , ж и д к о с т н а я х р о м а т о г р а ф и я 

с и с п о л ь з о в а н и е м х р о м а т о г р а ф о в с р е д н е 

г о и н и з к о г о д а в л е н и я , к л и н и ч е с к а я х р о м а 

т о г р а ф и я ( В Э Ж Х ) - с и с п о л ь з о в а н и е м х р о 

м а т о г р а ф о в с р а з л и ч н ы м и в и д а м и д е т е к 

ц и и и д и а г н о с т и ч е с к и х т е с т - н а б о р о в и д р . 

Р а з р а б о т а н ы п р о г р а м м ы д и а г н о с т и к и 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й а м и н о к и с л о т н о 

г о , ж и р о в о г о о б м е н о в , м е т а б о л и з м а у г л е 

в о д о в и д р . Так, п р и д и а г н о с т и к е г л и к о г е -

н о з о в и с п о л ь з у е т с я д в у х э т а п н а я с и с т е м а 

д и а г н о с т и к и . 

Н а п е р в о м э т а п е - п р о в о д и т с я о п р е д е 

л е н и е г л ю к о з ы и л а к т а т а в к р о в и с и с с л е 

д о в а н и е м г л и к е м и ч е с к и х и л а к т а т е м и ч е -

с к и х к р и в ы х п о с л е в в е д е н и я г л ю к о з ы , г а 

л а к т о з ы , а д р е н а л и н а , а т а к ж е б е л к а в в и 

д е т в о р о г а . Н а э т о м э т а п е м о ж н о с у д и т ь 

о б о т с у т с т в и и и л и д е ф и ц и т е ф е р м е н т о в , 

у ч а с т в у ю щ и х в о б м е н е г л и к о г е н а . П р и 1-м 

т и п е г л и к о г е н о з а ( д е ф и ц и т г л ю к о з о - 6 -

ф о с ф а т а з ы ) о б р а з у ю щ и й с я г л ю к о з о - 6 -

ф о с ф а т н е р а с щ е п л я е т с я д о г л ю к о з ы , 

а м е т а б о л и з и р у е т с я д о л а к т а т а . Э т о в ы 

з ы в а е т г и п о г л и к е м и ю и г и п е р л а к т а т е -

м и ю . П р и п р о в е д е н и и н а г р у з о ч н о й п р о б ы 

с г л ю к о з о й о б н а р у ж и в а е т с я д и а б е т о п о -

д о б н а я г л и к е м и ч е с к а я к р и в а я . П о с л е п р о 

в е д е н и я н а г р у з о ч н ы х п р о б с г л ю к о з о й и с 

с л е д у е т с я г л и к е м и ч е с к а я к р и в а я в о т в е т 

н а н а г р у з к у а д р е н а л и н о м . И з в е с т н о , ч т о 

а д р е н а л и н а к т и в и р у е т с и с т е м у ф о с ф о р и -

л а з и у с и л и в а е т р а с п а д г л и к о г е н а и в ы 

б р о с г л ю к о з ы в к р о в ь . П р и г л и к о г е н о з е I 

т и п а в с л е д с т в и е о т с у т с т в и я г л ю к о з о - 6 -

ф о с ф а т а з ы о т с у т с т в у е т г и п е р г л и к е м и ч е -

с к и й э ф ф е к т . 

В д и а г н о с т и к е г л и к о г е н о з о в в а ж н о е з н а 

ч е н и е и м е е т п р о в е д е н и е н а г р у з к и г а л а к т о 

з о й , т а к как п р и в с е х ф о р м а х г л и к о г е н о з о в 

и з - з а д л и т е л ь н о г о и б о л ь ш о г о н а к о п л е н и я 

г л и к о г е н а в п е ч е н и т о р м о з и т с я а к т и в н о с т ь 

г л и к о г е н с и н т е т а з ы . П о э т о м у г а л а к т о з а н е 

п р е в р а щ а е т с я в п е ч е н и в г л и к о г е н (как э т о 

п р о и с х о д и т в н о р м е ) , м е т а б о л и з и р у е т с я че

р е з р я д э т а п о в в г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а т и з а т е м 

в л а к т а т с р а з в и т и е м г и п е р л а к т а т е м и и . 

Н а г р у з к а г а л а к т о з о й н е п р о в о д и т с я т о л ь к о 

п р и I т и п е г л и к о г е н о з а , т а к к а к о н а с п о с о б 

с т в у е т р а з в и т и ю т я ж е л о г о м е т а б о л и ч е с к о 

г о а ц и д о з а и з - з а г и п е р л а к т а т е м и и . П р о в е 

д е н и е а д р е н а л и н о в о й н а г р у з к и п о з в о л я е т 

д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь г л и к о г е н о з III и VI т и 

п о в . П р и III т и п е ( д е ф и ц и т а м и л о - 1 , 6 - г л ю к о -

з и д а з ы ) в п е ч е н и н а к а п л и в а е т с я б о л ь ш о е 

к о л и ч е с т в о г л и к о г е н а с у к о р о ч е н н ы м и це

п я м и ( л и м и т - д е к с т р и н ) , н е р а с щ е п л я е м о г о 

ф о с ф о р и л а з о й . П о э т о м у п р и в в е д е н и и ад

р е н а л и н а о т с у т с т в у е т г и п е р г л и к е м и ч е с к и й 

э ф ф е к т . П р и V I т и п е н а б л ю д а е т с я н е о т с у т 

с т в и е , а д е ф и ц и т ф о с ф о р и л а з ы , п о э т о м у 

а д р е н а л и н а к т и в и р у е т ее и к о н ц е н т р а ц и я 

г л ю к о з ы в к р о в и п о в ы ш а е т с я . Н а п е р в о м 

э т а п е о п р е д е л я ю т с я т а к ж е с т р у к т у р а и к о н 

ц е н т р а ц и я г л и к о г е н а в ц е л ь н о й к р о в и и ее 

ф о р м е н н ы х э л е м е н т а х . Н а д а н н о м э т а п е 

в ы д е л я ю т с я г л и к о г е н о з ы и з г р у п п ы б л и з 

к и х п о к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к е з а б о л е 

в а н и й и п р е д п о л о ж и т е л ь н о у с т а н а в л и в а е т 

с я т и п г л и к о г е н о з а . 

Н а 2-м э т а п е - п р о в о д и т с я а н а л и з б и о -

п т а т а п е ч е н и . Б е р е т с я п е ч е н о ч н а я т к а н ь 

в е с о м 2 5 - 5 0 м г и о п р е д е л я ю т с я к о н ц е н т 

р а ц и я и с т р у к т у р а г л и к о г е н а ( в н о р м е г л и 

к о г е н с о с т а в л я е т 2 - 6 % о т в е с а т к а н и ) , ак

т и в н о с т ь ф е р м е н т о в г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а т а -

з ы ( в н о р м е 4 - 1 3 м к м о л е й ф о с ф о р а н а 1 г 

т к а н и / м и н ) , ф о с ф о р и л а з ы ( в н о р м е -

А М Ф - 1 5 - 5 5 м к м о л е й ф о с ф о р а на 1 г т к а 

н и / м и н ) , ф о с ф о г е к с о и з о м е р а з ы ( в н о р м е 

4 - 1 3 м к м о л е й ф р у к т о з о - 6 - ф о с ф а т а на 1 г 

т к а н и / м и н ) , ф о с ф о г л ю к о м у т а з ы ( в н о р м е 

2 5 - 7 5 м к м о л е й ф о с ф о р а н а 1 г т к а н и / м и н ) , 

а м и л о - 1 , 6 - г л ю к о з и д а з ы ( в н о р м е 0 , 4 - 1 , 1 

м к м о л е й г л ю к о з ы на 1 г т к а н и / м и н ) , к и с л о й 
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а л ь ф а - г л ю к о з и д а з ы ( в н о р м е 0 , 6 - 2 , 4 

м к м о л е й г л ю к о з ы на 1 г т к а н и / м и н ) . Э т и 

и с с л е д о в а н и я п о з в о л я ю т п о с т а в и т ь д и а г 

н о з б о л е з н и и т и п г л и к о г е н о з а [ 5 ] . 

8 . 2 . 2 . М е т о д ы д и а г н о с т и к и 

х р о м о с о м н ы х б о л е з н е й 

Д о н е д а в н е г о в р е м е н и д и а г н о с т и к а х р о 

м о с о м н ы х б о л е з н е й б а з и р о в а л а с ь н а и с 

п о л ь з о в а н и и т р а д и ц и о н н ы х м е т о д о в ц и т о -

г е н е т и ч е с к о г о а н а л и з а , в к л ю ч а ю щ е г о 

к у л ь т и в и р о в а н и е л и м ф о ц и т о в п е р и ф е р и 

ч е с к о й к р о в и б о л ь н о г о , ф и к с и р о в а н и е кле

т о к н а п р е д м е т н о м с т е к л е в с о о т в е т с т в у ю 

щ е й с т а д и и м и т о т и ч е с к о г о ц и к л а ( м е т а ф а -

з а , п р о ф а з а ) с ц е л ь ю п о л у ч е н и я х р о м о с о м 

н ы х п р е п а р а т о в и п о с л е д у ю щ е г о а н а л и з а 

х р о м о с о м . Э т о т к л а с с и ч е с к и й т и п д и а г н о 

с т и к и п о з в о л я л с у д и т ь о к а р и о т и п е - ч и с л е 

и с т р у к т у р е х р о м о с о м ч е л о в е к а . 

О д н а к о п р и т а к о м п о д х о д е о с т а в а л и с ь 

н е д и ф ф е р е н ц и р о в а н н ы м и н е к о т о р ы е 

с л о ж н ы е с л у ч а и х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и , 

в и х ч и с л е д о б а в о ч н а я м а р к е р н а я х р о м о с о 

м а , с л о ж н ы е с л у ч а и х р о м о с о м н о г о м о з а и -

ц и з м а ( в о р г а н и з м е б о л ь н о г о и м е е т с я не

с к о л ь к о к л о н о в к л е т о к - н о р м а л ь н ы х 

и а н о м а л ь н ы х ) . Б л а г о д а р я д о с т и ж е н и я м 

м о л е к у л я р н о й г е н е т и к и п о с л е д н и х л е т р а з 

р а б о т а н ы п р и н ц и п и а л ь н о н о в ы е м е т о д ы 

д и а г н о с т и к и х р о м о с о м н ы х б о л е з н е й с по

м о щ ь ю г е н н о - и н ж е н е р н ы х м е т о д о в , о с н о 

в а н н ы х н а т е х н о л о г и и п о л у ч е н и я р е к о м б и -

н а н т н ы х м о л е к у л Д Н К и и с п о л ь з о в а н и я их 

в в и д е Д Н К - п р о б д л я д и а г н о с т и к и н а с л е д 

с т в е н н ы х д е ф е к т о в [ 6 - 8 ] . 

И д е н т и ф и к а ц и я х р о м о с о м н о й п а т о л о 

г и и б а з и р у е т с я н а о с н о в е и с п о л ь з о в а н и я 

о с о б о г о т и п а к л о н и р о в а н н ы х ф р а г м е н т о в 

Д Н К ч е л о в е к а - х р о м о с о м о с п е ц и ф и ч н ы х 

п р о б Д Н К . И с п о л ь з у я э т и п р о б ы и л и з о н д ы 

Д Н К ( т и п к л о н и р о в а н н ы х ф р а г м е н т о в 

Д Н К , к о т о р ы е х а р а к т е р н ы т о л ь к о д л я о п р е 

д е л е н н ы х п а р х р о м о с о м ) , м о ж н о о п р е д е 

л и т ь о с о б е н н о с т и х р о м о с о м н о г о н а б о р а 

б е з п р я м о г о ц и т о г е н е т и ч е с к о г о а н а л и з а 

с п р и м е н е н и е м б л о т - г и б р и д и з а ц и и и л и г и 

б р и д и з а ц и и in situ. 

М е т о д г и б р и д и з а ц и и in situ м о д и ф и ц и р о 

в а н и р а з р а б о т а н в о т д е л е г е н е т и к и Н а у ч 

н о г о ц е н т р а п с и х и ч е с к о г о з д о р о в ь я Р А М Н 

и л а б о р а т о р и и м о л е к у л я р н о й ц и т о г е н е т и к и 

М о с к о в с к о г о Н И И п е д и а т р и и и д е т с к о й х и 

р у р г и и М З Р Ф [ 9 ] . 

П р и э т о м и с п о л ь з у ю т с я х р о м о с о м о -

с п е ц и ф и ч н ы е Д Н К - п р о б ы п р а к т и ч е с к и 

н а в с е х р о м о с о м ы ч е л о в е к а ( т о ч н е е , н а 

у ч а с т к и и х о к о л о ц е т р о м е р н о г о г е т е р о -

х р о м а т и н а ) . 

П е р е ч и с л е н н ы е п р о б ы п р и м е н я ю т с я с це

л ь ю а н а л и з а п р о и с х о ж д е н и я д о б а в о ч н ы х 

м а р к е р н ы х и л и м и н и х р о м о с о м ( в ы я в л е н и е 

г е н е т и ч е с к о г о с о с т а в а ) о п р е д е л е н и я с л о ж 

н о г о х р о м о с о м н о г о м о з а и ц и з м а , к о г д а 

у б о л ь н о г о и м е е т с я н е б о л ь ш о й п р о ц е н т ано

м а л ь н ы х клеток; и д е н т и ф и к а ц и и х р о м о с о м , 

в о в л е ч е н н ы х в с л о ж н ы е х р о м о с о м н ы е нару

ш е н и я ; у т о ч н е н и я т о ч е к р а з р ы в а а н о м а л ь 

н ы х х р о м о с о м . 

Э т и м е т о д ы с у с п е х о м и с п о л ь з у ю т с я 

в д и а г н о с т и к е с и н д р о м о в К л а й н ф е л ь т е р а 

( к а р и о т и п п о л н о й ф о р м ы 47.XXY), Ш е р е 

ш е в с к о г о - Т е р н е р а ( 4 5 , X ) , д и с о м и и Y 

(47.XYY), т р и с о м и й X ( 4 7 , Х Х Х ) . 

В и с п о л ь з о в а н и и м о л е к у л я р н о - ц и т о г е -

н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и н у ж д а ю т с я д о 

3 0 % с л у ч а е в х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и [ 6 ] . 

8.3. М о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и е м е т о д ы д и а г н о с т и к и 
н а с л е д с т в е н н ы х болезней. Д Н К - д и а г н о с т и к а 

С о в р е м е н н ы е м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е 

с к и е м е т о д ы в к л ю ч а ю т в с е б я б о л ь ш у ю 

г р у п п у м е т о д о в , н а п р а в л е н н ы х н а в ы я в л е 

н и е в а р и а ц и й в с т р у к т у р е Д Н К ( а л л е л я , г е 

на, р е г и о н а х р о м о с о м ы ) в п л о т ь д о р а с ш и ф 

р о в к и н у к л е о т и д н о й п о с л е д о в а т е л ь н о с т и 

Д Н К [ 1 0 - 1 2 ] . В о с н о в е э т и х м е т о д о в л е ж а т 

р а з р а б о т а н н ы е т е х н о л о г и и и с с л е д о в а н и я 
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Д Н К и РНК. С о в р е м е н н ы е м е т о д ы м о л е к у 

л я р н о й г е н е т и к и п о з в о л я ю т и з у ч а т ь п р а к т и 

ч е с к и л ю б о й ф р а г м е н т Д Н К ч е л о в е к а . В тех 

с и т у а ц и я х , к о г д а и з в е с т н о , к а к о е и м е н н о 

п о в р е ж д е н и е Д Н К п р и в о д и т к н а с л е д с т в е н 

н о м у з а б о л е в а н и ю , и с с л е д у е т с я н е п о с р е д 

с т в е н н о ф р а г м е н т Д Н К , с о д е р ж а щ и й по

в р е ж д е н и е - п р я м о й м е т о д Д Н К - д и а г н о с т и 

к и . К о г д а л о к а л и з а ц и я п о в р е ж д е н и я н е и з 

в е с т н а , и с п о л ь з у е т с я д р у г о й п о д х о д , с в я 

з а н н ы й с и з у ч е н и е м о к р е с т н о с т и г е н а , от

в е т с т в е н н о г о за г е н н о е з а б о л е в а н и е в с о ч е 

т а н и и с с е м е й н ы м а н а л и з о м , то е с т ь ис

п о л ь з у е т с я к о с в е н н ы й м е т о д [10, 13, 14]. 

Д Н К - д и а г н о с т и к а о с н о в а н а н а м е т о д а х , ко

т о р ы е п о з в о л я ю т и д е н т и ф и ц и р о в а т ь с т р о г о 

о п р е д е л е н н ы й ф р а г м е н т Д Н К . Э т о д о с т и г а 

ется с п о м о щ ь ю б л о т - г и б р и д и з а ц и и и л и а м 

п л и ф и к а ц и и . 

Б л о т - г и б р и д и з а ц и я - в ы с о к о ч у в с т в и 

т е л ь н ы й м е т о д , п о з в о л я ю щ и й о б н а р у ж и т ь 

п о с л е д о в а т е л ь н о с т ь Д Н К в к о л и ч е с т в е не

с к о л ь к и х п и к о г р а м м . П р и а м п л и ф и к а ц и и 

п р о и с х о д и т м н о г о к р а т н о е у в е л и ч е н и е 

( в м и л л и о н ы раз) к о л и ч е с т в а а н а л и з и р у е 

м о г о ф р а г м е н т а Д Н К , п о с л е к о т о р о г о в о з 

м о ж е н е г о а н а л и з с п о м о щ ь ю э л е к т р о ф о 

р е з а и р е с т р и к ц и и . А м п л и ф и к а ц и я ф р а г 

м е н т а Д Н К д о с т и г а е т с я з а с ч е т а к т и в н о с т и 

ф е р м е н т а Д Н К - п о л и м е р а з ы , к о т о р ы й 

в п р и с у т с т в и и п р е д ш е с т в е н н и к о в Д Н К -

д е з о к с и н у к л е о т и д т р и ф о с ф а т о в м о ж е т 

с и н т е з и р о в а т ь н а о д н о н и т и е в о й м а т р и ц е 

Д Н К к о м п л е м е н т а р н у ю н и т ь . Д л я н а ч а л а 

т а к о г о с и н т е з а н е о б х о д и м а « з а т р а в к а » -

н е б о л ь ш о й ф р а г м е н т н у к л е и н о в о й к и с л о 

т ы , у ж е п р и с о е д и н и в ш е й с я к о д н о н и т и е 

в о й Д Н К . Т а к и е з а т р а в к и н а з ы в а ю т с я 

п р а й м е р а м и , и их м о ж н о с и н т е з и р о в а т ь и с 

к у с с т в е н н о . Д л я а м п л и ф и к а ц и и и с п о л ь з у 

ю т с я д в а р а з н ы х п р а й м е р а , г и б р и д и з и р у ю -

щ и х с я н а п р о т и в о п о л о ж н ы х к о н ц а х к о м п 

л е м е н т а р н ы х н и т е й д а н н о г о ф р а г м е н т а н а 

н е к о т о р о м р а с с т о я н и и д р у г о т д р у г а т а к , 

ч т о б ы с и н т е з п р о и с х о д и л в н а п р а в л е н и и о т 

о д н о г о п р а й м е р а к д р у г о м у . 

О б щ и е п р и н ц и п ы э т о й д и а г н о с т и к и 

в к л ю ч а ю т : 

1-й э т а п . З а б о р к р о в и из в е н ы и в ы д е л е 

н и е Д Н К и з к л е т о к к р о в и ; н а к о п л е н и е о п 

р е д е л е н н ы х ф р а г м е н т о в , к о т о р ы е п р е д п о 

л а г а е т с я а н а л и з и р о в а т ь с п о м о щ ь ю п о л и -

м е р а з н о й ц е п н о й р е а к ц и и . 

Д л я Д Н К - д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н о г о 

з а б о л е в а н и я н е т р е б у е т с я и с с л е д о в а т ь 

в с ю в ы д е л е н н у ю Д Н К , а д о с т а т о ч н о и з у ч е 

н и я н е б о л ь ш о г о ф р а г м е н т а г е н о м а . О д н а 

к о д л я э т о г о н е о б х о д и м о и м е т ь б о л ь ш о е 

к о л и ч е с т в о к о п и й т а к и х ф р а г м е н т о в . 

Д л я п о л у ч е н и я э т о г о к о л и ч е с т в а п р о в о д и т 

с я а м п л и ф и к а ц и я ( у м н о ж е н и е ) ф р а г м е н 

т о в з а с ч е т п о л и м е р а з н о й ц е п н о й р е а к ц и и 

( П Ц Р ; P C R - р е а к ц и я ) . Р а з р а б о т к а м е т о д и к и 

д а н н о й р е а к ц и и п р о и з в е л а р е в о л ю ц и ю 

в м о л е к у л я р н о й Д Н К - д и а г н о с т и к е н а с л е д 

с т в е н н ы х б о л е з н е й , т а к к а к п о з в о л и л а з а 

к о р о т к о е в р е м я ( н е с к о л ь к о ч а с о в ) п о л у 

ч и т ь б о л е е 1 м л н к о п и й в ы д е л е н н о г о ф р а г 

м е н т а Д Н К . Е д и н с т в е н н ы м у с л о в и е м д л я 

п р о в е д е н и я П Ц Р я в л я е т с я з н а н и е н у к л е о -

т и д н о й п о с л е д о в а т е л ь н о с т и а м п л и ф и ц и р у -

е м о г о ф р а г м е н т а . 

2-й э т а п - р е с т р и к ц и я ( р а з р е з а н и е ) Д Н К 

н а ф р а г м е н т ы . Э т о о с у щ е с т в л я е т с я с по

м о щ ь ю о с о б ы х ф е р м е н т о в р е с т р и к т а з , ко

т о р ы е р а з р е з а ю т Д Н К в с т р о г о о п р е д е л е н 

н о м м е с т е . В р е з у л ь т а т е о б р а з у е т с я н а б о р 

ф р а г м е н т о в Д Н К р а з л и ч н о й д л и н ы . 

3-й э т а п - э л е к т р о ф о р е з ф р а г м е н т о в 

Д Н К н а а г а р о з н о м г е л е ( и л и п о л и а к р и л -

а м и д н о м г е л е ) . П о с к о л ь к у ф р а г м е н т ы р а з 

н о й д л и н ы и м о л е к у л я р н о г о в е с а , и х д в и 

ж е н и е п о г е л ю б у д е т н е о д и н а к о в ы м - б о 

л е е т я ж е л ы е б у д у т д в и г а т ь с я м е д л е н н е е , 

ч е м б о л е е л е г к и е . Р а с п р е д е л е н и е ф р а г 

м е н т о в н а г е л е б у д е т в в и д е п о л о с , ф о р м а 

и р а з м е р ы к о т о р ы х с р а в н и в а ю т с я с о с т а н 

д а р т н ы м и о б р а з ц а м и Д Н К , р а з м е р ы к о т о 

р ы х и з в е с т н ы . 

4-й э т а п . П о с к о л ь к у п о л о с ы в и з у а л ь н о 

н е о п р е д е л я ю т с я , в о з н и к а е т н е о б х о д и 

м о с т ь их в и з у а л и з а ц и и и и д е н т и ф и к а ц и и . 

С э т о й ц е л ь ю п о с л е о к о н ч а н и я э л е к т р о ф о 

р е з а г е л ь о б р а б а т ы в а е т с я к р а с и т е л е м ( ч а 

щ е э т и д и я б р о м и д о м , н о м о г у т и с п о л ь з о 

в а т ь с я и д р у г и е ) , к о т о р ы й с в я з ы в а е т с я 
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с Д Н К . П р и у л ь т р а ф и о л е т о в о м о б л у ч е н и и 

п о в е р х н о с т и г е л я о н н а ч и н а е т с я с в е т и т ь с я 

к р а с н ы м ц в е т о м . Р а з р а б о т а н ы м е т о д ы а в 

т о м а т и ч е с к о й р е г и с т р а ц и и э т о г о п р о ц е с с а . 

В и з у а л и з а ц и я п р е д с т а в л я е т с о б о й б о л е е 

с л о ж н ы й п р о ц е с с и д е н т и ф и к а ц и и конкрет

н ы х ф р а г м е н т о в в г е л е с р е д и в с е й г е н о м н о й 

Д Н К и в ы я в л е н и я с п е ц и ф и ч е с к и х ф р а г м е н 

т о в Д Н К с п о м о щ ь ю м е т о д а б л о т - г и б р и д и з а -

ц и и п о С а у з е р н у . Д л я э т о г о п р о в о д и т с я де

н а т у р а ц и я Д Н К с п о м о щ ь ю щ е л о ч и , резуль

т а т о м я в л я е т с я р а с щ е п л е н и е д в у х ц е п о ч е ч -

н о й Д Н К н а д в е о д н о ц е п о ч е ч н ы е м о л е к у л ы . 

Д а л е е Д Н К п е р е н о с и т с я н а так н а з ы в а е м ы й 

«фильтр» (из н и т р о ц е л л ю л о з ы и л и н е й л о 

на), к о т о р ы й п о м е щ а е т с я н а г е л е в у ю по

в е р х н о с т ь и п о д в л и я н и е м б у ф е р н о г о рас

т в о р а о д н о ц е п о ч е ч н ы е ф р а г м е н т ы Д Н К в ы 

м ы в а ю т с я из геля и ф и к с и р у ю т с я на фильт

р е . Р а с п о л о ж е н и е ф р а г м е н т о в Д Н К н а 

ф и л ь т р е т о ч н о с о о т в е т с т в у е т и х р а с п о л о ж е 

н и ю н а геле. П о с к о л ь к у ф и к с и р о в а н н а я Д Н К 

н е в и д н а , п р о в о д и т с я е е в и з у а л и з а ц и я . Э т о 

д о с т и г а е т с я з а с ч е т г и б р и д и з а ц и и ф р а г м е н 

т о в с о с п е ц и ф и ч е с к и м п о н у к л е о т и д н о й пос

л е д о в а т е л ь н о с т и м е ч е н ы м р а д и о н у к л и д о м 

и л и ф л ю о р е с ц е н т н о й м е т к о й о л и г о н у к л е о -

т и д н ы м с и н т е т и ч е с к и м з о н д о м (зонд с о с т о 

и т и з 1 6 - 3 0 пар о с н о в а н и й ) , к о т о р ы й и н о г д а 

н а з ы в а е т с я к л о н и р о в а н н ы м ф р а г м е н т о м 

Д Н К . Е с л и н у к л е о т и д н а я п о с л е д о в а т е л ь 

н о с т ь к о м п л е м е н т а р н а и з у ч а е м о м у ф р а г 

м е н т у н а ф и л ь т р е , т о г и б р и д и з а ц и я о с у щ е 

с т в л я е т с я , а н е с п е ц и ф и ч е с к и с в я з а н н ы е м о 

л е к у л ы з о н д а о т м ы в а ю т с я с п о м о щ ь ю с п е 

ц и а л ь н о й п р о ц е д у р ы . Р а д и о а к т и в н о мече

н ы е у ч а с т к и в ы я в л я ю т п у т е м п о м е щ е н и я 

ф и л ь т р а н а р е н т г е н о в с к у ю пленку, н а кото

р о й п о с л е п р о я в л е н и я в и д н ы п о л о с ы мече

н о й з о н д о м Д Н К ( а в т о р а д и о г р а ф и я ) . Н е р а 

д и о а к т и в н ы е м е т к и в и з у а л и з и р у ю т с я с по

м о щ ь ю ф л ю о р е с ц е н ц и и и л и о п о с р е д о в а н н о 

с п о м о щ ь ю а н т и т е л . 

8 . 3 . 1 . М е т о д ы Д Н К - д и а г н о с т и к и 

В ы д е л я ю т п р я м ы е и к о с в е н н ы е м е т о д ы 

Д Н К - д и а г н о с т и к и . 

С п о м о щ ь ю п р я м ы х м е т о д о в в ы я в л я ю т 

ся н а р у ш е н и я в п е р в и ч н о й н у к л е о т и д н о й 

п о с л е д о в а т е л ь н о с т и Д Н К ( м у т а ц и и и их т и 

п ы ) . П р я м ы е м е т о д ы о т л и ч а ю т с я т о ч н о с т ь ю , 

д о с т и г а ю щ е й п о ч т и 1 0 0 % . О д н а к о н а прак

т и к е у к а з а н н ы е м е т о д ы м о г у т п р и м е н я т ь с я 
i 

т о л ь к о п р и о п р е д е л е н н ы х у с л о в и я х : 

1 ) п р и и з в е с т н о й ц и т о г е н е т и ч е с к о й л о 

к а л и з а ц и и г е н а , о т в е т с т в е н н о г о з а р а з в и 

т и е н а с л е д с т в е н н о г о з а б о л е в а н и я ; 

2 ) д о л ж е н б ы т ь к л о н и р о в а н н ы м г е н з а 

б о л е в а н и я и и з в е с т н а е г о н у к л е о т и д н а я 

п о с л е д о в а т е л ь н о с т ь . 

Ц е л ь ю п р я м о й д и а г н о с т и к и я в л я е т с я 

и д е н т и ф и к а ц и я м у т а н т н ы х а л л е л е й . Н о 

к н а с т о я щ е м у в р е м е н и г е н ы м н о г и х з а б о 

л е в а н и й н е к а р т и р о в а н ы , н е и з в е с т н а и х 

э к з о н н о - и н т р о н н а я о р г а н и з а ц и я , и м н о г и е 

н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и о т л и ч а ю т с я в ы 

р а ж е н н о й г е н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т ь ю , 

что не п о з в о л я е т в п о л н о й м е р е и с п о л ь з о 

в а т ь п р я м ы е м е т о д ы Д Н К - д и а г н о с т и к и . 

В с в я з и с э т и м п р и м е н я ю т к о с в е н н ы е м е т о 

д ы м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й . 

К о с в е н н ы е м е т о д ы Д Н К - д и а г н о с т и к и 

о с н о в а н ы н а а н а л и з е с ц е п л е н и я с и с с л е д у 

е м ы м г е н о м о п р е д е л е н н о г о п о л и м о р ф н о г о 

л о к у с а ( м а р к е р а ) , с п о м о щ ь ю к о т о р о г о 

м о ж н о п р о и з в о д и т ь м а р к и р о в к у к а к му

т а н т н ы х , т а к и н о р м а л ь н ы х а л л е л е й и а н а 

л и з и р о в а т ь и х п е р е д а ч у в п о к о л е н и я х , 

т о е с т ь с р е д и р о д с т в е н н и к о в о б с л е д у е м о 

г о л и ц а . Э т о о с о б е н н о в а ж н о п р и р е ш е н и и 

в о п р о с а о п р е н а т а л ь н о й ( д о р о д о в о й ) д и а г 

н о с т и к е н а с л е д с т в е н н о г о з а б о л е в а н и я . 

Б о л ь ш и е п е р е с т р о й к и г е н о м а ( д е л е ц и и , 

и н с е р ц и и , д у п л и к а ц и и , т р а н с л о к а ц и и ) р а з 

м е р о м б о л е е 1 М в , з а т р а г и в а ю щ и е ц е л ы е 

г е н ы и л и н е с к о л ь к о г е н о в , м о г у т о п р е д е 

л я т ь с я ц и т о г е н е т и ч е с к и м а н а л и з о м н а п р о -

м е т а ф а з н ы х х р о м о с о м а х . Э ф ф е к т и в н о с т ь 

в ы я в л е н и я э т и х н а р у ш е н и й м о ж е т п о в ы 

ш а т ь с я п р и и с с л е д о в а н и и к л е т о к в и н т е р 

ф а з а х с и с п о л ь з о в а н и е м ф л ю о р е с ц е н т н о й 

г и б р и д и з а ц и и in situ ( F I S H - м е т о д ) . 

Д л я в ы я в л е н и я т о ч к о в ы х м у т а ц и й и не

б о л ь ш и х д е л е ц и и м о г у т и с п о л ь з о в а т ь с я раз-
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л и ч н ы е с п о с о б ы , о д н а к о все о н и о с н о в а н ы 

н а п р и м е н е н и и м е т о д а п о л и м е р а з н о й цеп

н о й р е а к ц и и (ПЦР), п о з в о л я ю щ е й м н о г о 

к р а т н о у м н о ж и т ь н у к л е о т и д н у ю п о с л е д о в а 

т е л ь н о с т ь Д Н К , а з а т е м о с у щ е с т в и т ь п о и с к 

м у т а ц и и . М е т о д ы п о и с к а ф р а г м е н т о в ДНК, 

н е с у щ и х м у т а ц и и , о с н о в а н ы н а с р а в н и т е л ь 

н о м а н а л и з е м у т а н т н ы х и н о р м а л ь н ы х нук-

л е о т и д н ы х п о с л е д о в а т е л ь н о с т е й Д Н К . 

Т о ч к о в ы е м у т а ц и и , л о к а л и з о в а н н ы е 

в с а й т а х р е с т р и к ц и и , м о г у т и н д е н т и ф и ц и -

р о в а т ь с я т о л ь к о п р и н а л и ч и и Д Н К - з о н д о в . 

Д Н К - з о н д ы - э т о к л о н и р о в а н н ы е п о с л е 

д о в а т е л ь н о с т и г е н о м н о й Д Н К , и з о л и р о в а н 

н ы е и з о б л а с т и л о к а л и з а ц и и г е н а . О н и тес

н о с ц е п л е н ы с г е н о м и л и д а ж е я в л я ю т с я 

е г о ф р а г м е н т о м . С п о м о щ ь ю Д Н К - з о н д о в 

м о г у т б ы т ь т а к ж е в ы я в л е н ы и п о л и м о р ф 

н ы е л о к у с ы , к о т о р ы е , в с в о ю о ч е р е д ь , м о 

г у т и с п о л ь з о в а т ь с я как г е н е т и ч е с к и е м а р 

к е р ы о п р е д е л е н н ы х у ч а с т к о в х р о м о с о м . 

В п о с л е д н и е г о д ы д л я п р я м о й д е т е к ц и и 

м о н о г е н н ы х б о л е з н е й , м у т а ц и и п р и к о т о р ы х 

о б у с л о в л е н ы з а м е н о й о д н о г о и л и н е с к о л ь 

ких н у к л е о т и д о в , р а з р а б о т а н ы р а з л и ч н ы е 

т о н к и е м е т о д ы м о л е к у л я р н о й д и а г н о с т и к и 

( м е т о д а н а л и з а к о н ф о р м а ц и о н н о г о п о л и 

м о р ф и з м а о д н о н и т и е в о й Д Н К - S S C P - м е -

т о д ; м е т о д а н а л и з а г е т е р о д у п л е к с о в -

Н А - м е т о д ; д е н а т у р и р у ю щ и й г р а д и е н т н ы й 

г е л ь - э л е к т р о ф о р е з - D G G E - м е т о д и д р . ) , 

к о т о р ы е и с п о л ь з у ю т с я в с п е ц и а л и з и р о в а н 

н ы х л а б о р а т о р и я х . 

З а к л ю ч и т е л ь н ы й э т а п м о л е к у л я р н о - г е -

н е т и ч е с к о г о а н а л и з а м у т а ц и й в к л ю ч а е т 

о п р е д е л е н и е н у к л е о т и д н о й п о с л е д о в а 

т е л ь н о с т и и с с л е д у е м о г о ф р а г м е н т а Д Н К 

( с е к в е н и р о в а н и е ) , к о т о р ы й с р а в н и в а е т с я 

с н о р м о й , и з а т е м ф о р м у л и р у е т с я о к о н ч а 

т е л ь н ы й г е н е т и ч е с к и й д и а г н о з . 

М у т а ц и о н н а я и з м е н ч и в о с т ь в с а й т а х ре

с т р и к ц и и м о ж е т б ы т ь о п р е д е л е н а п о и з м е 

н е н и ю д л и н ы р е с т р и к ц и о н н ы х ф р а г м е н т о в 

Д Н К , г и б р и д и з у ю щ и х с я с о с п е ц и ф и ч е с к и м и 

Д Н К - з о н д а м и ( П Д Р Ф - а н а л и з , и л и R F L P -

а н а л и з ) . М е т о д П Д Р Ф - а н а л и з а в к л ю ч а е т 

п р о в е д е н и е н е с к о л ь к и х э т а п о в и с с л е д о в а 

н и я : в ы д е л е н и е г е н о м н о й Д Н К ; р е с т р и к ц и ю 

в ы д е л е н н о й Д Н К с п о м о щ ь ю с п е ц и ф и ч е 

с к и х э н д о н у к л е а з ; э л е к т р о ф о р е т и ч е с к о е 

р а з д е л е н и е ф р а г м е н т о в Д Н К ; и д е н т и ф и к а 

ц и ю ф р а г м е н т о в Д Н К , с о д е р ж а щ е г о п о л и 

м о р ф н ы й с а й т р е с т р и к ц и и с п о м о щ ь ю блот-

г и б р и д и з а ц и и п о С а у з е р н у . П р и о т с у т с т в и и 

р е с т р и к ц и и Д Н К п о д а н н ы м р а д и о а в т о г р а 

ф и и б у д е т в ы я в л я т ь с я к р у п н ы й ( н е р а з р е 

з а н н ы й ф р а г м е н т , и л и б э н д ) . П р и н а л и ч и и 

р е с т р и к ц и и в ы я в л я е т с я м е н ь ш и й п о р а з м е 

р а м ф р а г м е н т . У л и ц г о м о з и г о т н ы х по д а н 

н о м у н а с л е д с т в е н н о м у з а б о л е в а н и ю о п р е 

д е л я е т с я о д и н б э н д , в то в р е м я как у л и ц , 

г е т е р о з и г о т н ы х п о д а н н о м у н а с л е д с т в е н н о 

м у м о н о г е н н о м у д е ф е к т у , и д е н т и ф и ц и р у 

ю т с я о б а ф р а г м е н т а . П Д Р Ф - а н а л и з з н а ч и 

т е л ь н о у п р о щ а е т с я , е с л и и м е е т с я в о з м о ж 

н о с т ь с п е ц и ф и ч е с к о й а м п л и ф и к а ц и и у ч а с т 

к а Д Н К , с о д е р ж а щ е г о п о л и м о р ф н ы й с а й т 

р е с т р и к ц и и . П р о в е д е н и е в э т о м с л у ч а е 

П Ц Р - р е а к ц и и и р е с т р и к ц и и а м п л и ф и ц и р о -

в а н н о г о ф р а г м е н т а п о з в о л я е т п р о в е с т и т е 

с т и р о в а н и е с о с т о я н и я э т о г о л о к у с а . 

Для к о с в е н н о й д и а г н о с т и к и м о г у т и с п о л ь 

з о в а т ь с я так н а з ы в а е м ы е « г и п е р в а р и а б е л ь 

н ы е с а т е л л и т н ы е п о в т о р ы » . О н и я в л я ю т с я 

б о л е е и н ф о р м а т и в н ы м и м е т о д а м и , ч е м 

П Д Р Ф - а н а л и з , п о с к о л ь к у о б л а д а ю т в ы с о 

к и м у р о в н е м г е т е р о з и г о т н о с т и и п л о т н о рас

п о л о ж е н ы в к а ж д о й из х р о м о с о м . В послед

н и е г о д ы и с п о л ь з у ю т с я к о р о т к и е т а н д е м н ы е 

п о в т о р ы ( S T F i - п о в т о р ы , s h o r t t a n d e m 

repeates), к о т о р ы е с т а б и л ь н о н а с л е д у ю т с я 

и о б л а д а ю т б о л ь ш и м у р о в н е м п о л и м о р ф и з 

ма, а т а к ж е к о р о т к и е с е к в е н и р о в а н н ы е пос

л е д о в а т е л ь н о с т и Д Н К с и з в е с т н о й г е н н о й 

л о к а л и з а ц и е й , т а к н а з ы в а е м ы е « S T S 

( s e q u e n c e t a g g e d sites)-noBTopbi». П о с л е д 

ние о б л а д а ю т в ы р а ж е н н о й и н д и в и д у а л ь н о й 

с п е ц и ф и ч н о с т ь ю , с т а б и л ь н о н а с л е д у ю т с я 

по з а к о н а м М е н д е л я и находят ш и р о к о е п р и 

м е н е н и е д л я м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к о й д и 

а г н о с т и к и м о н о г е н н ы х б о л е з н е й . О н и м о г у т 

т а к ж е и с п о л ь з о в а т ь с я в к а ч е с т в е м о л е к у 

л я р н ы х м а р к е р о в м у т а н т н ы х х р о м о с о м 

в с е м ь я х в ы с о к о г о р и с к а . К о с в е н н ы е мето

ды Д Н К - д и а г н о с т и к и п р и м е н я ю т с я в п р е н а 

т а л ь н о й д и а г н о с т и к е п р а к т и ч е с к и д л я всех 
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м о н о г е н н ы х з а б о л е в а н и й . О д н а к о д л я э т о г о 

н е о б х о д и м о и м е т ь и н ф о р м а ц и ю о т о м , что 

л о к у с является в ы с о к о п о л и м о р ф н ы м и на

х о д и т с я в б л и з и о т м у т а н т н о г о г е н а и л и вну

т р и н е г о . П о э т о м у д л я д и а г н о с т и к и требует

с я о б с л е д о в а н и е как м о ж н о б о л ь ш е г о ч и с л а 

р о д с т в е н н и к о в ( в п е р в у ю о ч е р е д ь , р о д и т е 

л и - д е т и ) , ч т о б ы п р о с л е д и т ь путь п е р е д а ч и 

м а р к е р о в п о т о м с т в у . Э т о п о в ы ш а е т и н ф о р 

м а т и в н о с т ь в ы б р а н н о г о м а р к е р а . 

П р и и с п о л ь з о в а н и и к о с в е н н ы х м е т о д о в 

Д Н К - д и а г н о с т и к и с л е д у е т п о м н и т ь , ч т о 

ч е м т е с н е е с ц е п л е н и е м е ж д у м а р к е р н ы м 

л о к у с о м и м у т а н т н ы м г е н о м , т е м т о ч н е е 

д и а г н о з . Ч т о б ы с в е с т и д о м и н и м у м а о ш и б 

к у д и а г н о с т и к и , н е о б х о д и м о , п о в о з м о ж н о 

с т и , и с п о л ь з о в а т ь в н у т р и г е н н ы е м а р к е р ы 

и л и д в а м а р к е р н ы х л о к у с а , ф л а н к и р у ю щ и х 

м у т а н т н ы й а л л е л ь . 

С с е р е д и н ы 80-х г о д о в с п е к т р м е т о д о в д и 

а г н о с т и к и д о п о л н и л с я н о в ы м н а п р а в л е н и 

ем - так н а з ы в а е м о й « п р е и м п л а н т а ц и о н -

ной» д и а г н о с т и к о й в р о ж д е н н ы х а н о м а л и й 

[15] . К л и н и ч е с к а я г е н е т и к а и с п о л ь з о в а л а 

д а в н о п р и м е н я е м ы й в э к с п е р и м е н т а л ь н о й 

э м б р и о л о г и и м е т о д в ы р а щ и в а н и я з а р о д ы 

ш е й в л а б о р а т о р н ы х у с л о в и я х с п о с л е д у ю 

щ е й п е р е с а д к о й в с л и з и с т у ю м а т к и . У в ы р а 

щ е н н о г о з а р о д ы ш а п р о и з в о д и т с я д и а г н о 

с т и к а н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й н а п р е -

и м п л а н т а ц и о н н о й с т а д и и - д о 5 - 7 - г о дня 

п о с л е о п л о д о т в о р е н и я . У с л о в и е м е е исполь

з о в а н и я является н а л и ч и е м и к р о м е т о д о в д и 

а г н о с т и к и з а б о л е в а н и я (на у р о в н е о д н о й 

и/или нескольких клеток) и в л а д е н и е т е х н и 

кой м и к р о б и о п с и и для получения н е б о л ь ш о 

г о ч и с л а клеток без п о в р е ж д е н и я з а р о д ы ш а . 

П р е и м п л а н т а ц и о н н ы й з а р о д ы ш п о л у ч а ю т 

м е т о д о м м а т о ч н о г о л а в а ж а ( в п е р и о д 

9 0 - 1 3 0 ч после о п л о д о т в о р е н и я , к о г д а з а р о 

д ы ш с п у с к а е т с я из м а т о ч н о й т р у б ы в матку) 

или п у т е м о п л о д о т в о р е н и я в п р о б и р к е . Ме

тод «улавливания» з а р о д ы ш а является безо

п а с н ы м и б е з б о л е з н е н н ы м ; он не о к а з ы в а е т 

о т р и ц а т е л ь н о г о в о з д е й с т в и я н а п о с л е д у ю 

щ и е б е р е м е н н о с т и и о в а р и а л ь н ы е ц и к л ы . 

У с п е ш н а я б е р е м е н н о с т ь п о с л е п о д с а д 

к и з а р о д ы ш а в м а т к у н а с т у п а е т п р и м е р н о 

в 5 0 % с л у ч а е в . 

С п о м о щ ь ю э т о г о м е т о д а у ж е н щ и н , г е 

т е р о з и г о т н ы х п о г е н у о т д е л ь н ы х н а с л е д с т 

в е н н ы х з а б о л е в а н и й , о т б и р а ю т д л я о п л о 

д о т в о р е н и я т е я й ц е к л е т к и , к о т о р ы е н е не

с у т м у т а н т н о г о г е н а . О т б о р о с у щ е с т в л я е т 

с я п у т е м г е н е т и ч е с к о г о а н а л и з а с и с п о л ь 

з о в а н и е м с о в р е м е н н о й т е х н о л о г и и п о л и -

м е р а з н о й ц е п н о й р е а к ц и и . П р и о б н а р у ж е 

н и и м у т а н т н о г о г е н а о п л о д о т в о р е н и е н е 

п р о и з в о д и т с я . П о я в и л и с ь с о о б щ е н и я 

о п р е и м п л а н т а ц и о н н о й д и а г н о с т и к е п о л а 

п л о д а , м у к о в и с ц и д о з а , в ы я в л е н и я у ж е н 

щ и н - н о с и т е л ь н и ц г е н а д е ф и ц и т а а л ь ф а -

а н т и т р и п с и н а ( с и с п о л ь з о в а н и е м м е т о д а 

п о л и м е р а з н о й ц е п н о й р е а к ц и и ) . 

О б с у ж д а ю т с я в о з м о ж н о с т и п р е и м п л а н 

т а ц и о н н о й г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и п р и 

п р о в е д е н и и п р о г р а м м ы Э К О ( э к с т р а к о р п о 

р а л ь н о г о о п л о д о т в о р е н и я ) в с л у ч а я х п о в ы 

ш е н н о г о р и с к а п о я в л е н и я п о т о м с т в а с г е 

н е т и ч е с к о й и л и х р о м о с о м н о й п а т о л о г и е й . 

8.4. К о м п ь ю т е р н ы е с п р а в о ч н о - д и а г н о с т и ч е с к и е с и с т е м ы 
и б а з ы д а н н ы х по н а с л е д с т в е н н ы м болезням 

К н а с т о я щ е м у в р е м е н и п р е д с т а в л е н о 

б о л е е 15 ООО о п и с а н и й м о н о г е н н ы х б о л е з 

н е й , с и н д р о м о в и п р и з н а к о в . Н е у к л о н н ы й 

р о с т ч и с л а « н о в ы х » н а с л е д с т в е н н ы х б о 

л е з н е й , в ы р а ж е н н ы й к л и н и ч е с к и й п о л и 

м о р ф и з м и г е н е т и ч е с к а я г е т е р о г е н н о с т ь 

м н о г и х и з н и х с о з д а ю т м н о г о ч и с л е н н ы е 

т р у д н о с т и в п р о ц е с с е д и а г н о с т и к и н а 

с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й [ 1 6 ] . М н о г и е 

и з н а с л е д с т в е н н ы х ф о р м п а т о л о г и и ( н а 

с л е д с т в е н н ы е с и н д р о м ы ) в с т р е ч а ю т с я о т 

н о с и т е л ь н о р е д к о , ч т о с о з д а е т д о п о л н и 

т е л ь н ы е д и а г н о с т и ч е с к и е з а т р у д н е н и я , 

о с о б е н н о в с л у ч а я х и х о п и с а н и я п о и м е 

н а м и с с л е д о в а т е л е й . В с е э т о з а т р у д н я е т 

п р а к т и ч е с к у ю р а б о т у в р а ч а . В м е с т е с т е м 
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т о ч н а я д и а г н о с т и к а н а с л е д с т в е н н о й б о 

л е з н и и л и с и н д р о м а и м е е т д а л е к о н е а к а 

д е м и ч е с к о е з н а ч е н и е . О ш и б о ч н ы й д и а г 

н о з - э т о о ш и б к и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о 

к о н с у л ь т и р о в а н и я , н е п р а в и л ь н а я о р и е н 

т а ц и я с е м ь и и и н о й г е н е т и ч е с к и й р и с к 

в о з н и к н о в е н и я п а т о л о г и и в с е м ь е . Э т о 

п р и в е л о к с о з д а н и ю и н ф о р м а ц и о н н о - п о 

и с к о в ы х с и с т е м п о в с е м у п е р е ч н ю н а 

с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и . К о м п ь ю т е р н а я 

д и а г н о с т и к а п о з в о л я е т и с п о л ь з о в а т ь н а 

к о п л е н н ы й о п ы т и н а у ч н ы е з н а н и я о п р о 

я в л е н и я х п а т о л о г и ч е с к о г о п р о ц е с с а н а 

р а з н ы х э т а п а х е г о р а з в и т и я [ 1 7 ] . В п а м я т и 

Э В М м о г у т х р а н и т ь с я с в е д е н и я о к л и н и 

ч е с к и х п р о я в л е н и я х и р е з у л ь т а т а х о б с л е 

д о в а н и я п р и с а м о й р е д к о й п а т о л о г и и . 

В н а с т о я щ е е в р е м я к л и н и ц и с т ы - г е н е т и к и 

у ж е н е м о г у т р а б о т а т ь б е з с п р а в о ч н о - д и -

а г н о с т и ч е с к и х с и с т е м . 

П р и н ц и п д и а г н о с т и к и с и с п о л ь з о в а н и е м 

к о м п ь ю т е р н ы х п р о г р а м м н е с л о ж е н . В е д у 

щ и е с и м п т о м ы , в ы я в л е н н ы е у б о л ь н о г о , 

в в о д я т с я в к о м п ь ю т е р , и на их о с н о в е к о м 

п ь ю т е р н а я п р о г р а м м а в ы в о д и т н а д и с п л е й 

в е р о я т н ы е д и а г н о з ы . О б р а т и в ш и с ь к б а з е 

д а н н ы х , в р а ч м о ж е т п о л у ч и т ь п о д р о б н о е 

о п и с а н и е о б о з н а ч е н н о г о с и н д р о м а . 

М е ж д у н а р о д н о е п р и з н а н и е п о л у ч и л а а в 

с т р а л и й с к а я к о м п ь ю т е р н а я с и с т е м а и д е н -

т и ф и к а ц и и и н а с л е д с т в е н н н ы х с и н д р о м о в -

P O S S U M (Pictures o f S t a n d r a d S y n d r o m e s 

a n d U n d i a g n o z e d M a l f o r m a t i o n s ) . К а ж д ы й и з 

и д е н т и ф и ц и р о в а н н ы х с и н д р о м о в д о к у м е н 

т и р о в а н ф о т о г р а ф и я м и и о п и с а н и е м с и м 

п т о м о в . О к о н ч а т е л ь н ы й д и а г н о з б а з и р у е т 

с я н а с р а в н и т е л ь н о й о ц е н к е и з о б р а ж е н и я 

б о л ь н о г о и ф о т о г р а ф и и . С у щ е с т в у е т м а р -

с е л ь с к а я с и с т е м а д и а г н о с т и к и н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й ( Ф р а н ц и я ) , о с н о в а н н а я н а 

б а з е с и м п т о м о в и р е з у л ь т а т а х ф у н к ц и о 

н а л ь н ы х п р о б . В М о с к о в с к о м Н И И п е д и а т 

р и и и д е т с к о й х и р у р г и и с о з д а н а с п р а в о ч н о -

д и а г н о с т и ч е с к а я с и с т е м а « Д И А Г Е Н » (для 

д и а г н о с т и к и б о л е е 1 5 0 0 н а с л е д с т в е н н ы х 

с и н д р о м о в и з а б о л е в а н и й ) , р а б о т а ю щ а я 

в д и а л о г о в о м р е ж и м е . П о ч т и в 8 0 % с л у ч а 

е в з а п р о с о в э т а с и с т е м а п о з в о л я е т з а п о д о 

з р и т ь н о з о л о г и ч е с к у ю ф о р м у п а т о л о г и и н а 

д о л а б о р а т о р н о м э т а п е [ 1 7 ] . Р у с с к о я з ы ч н ы е 

п р о г р а м м ы р а з р а б о т а н ы в ГУ М е д и к о - г е н е 

т и ч е с к о м ц е н т р е Р А М Н : « С И Н Г Е Н » - д л я 

2 ООО г е н е т и ч е с к и х с и н д р о м о в и и н ф о р м а 

ц и о н н о - п о и с к о в а я с и с т е м а « Х Р О Н Д И С » п о 

н а р у ш е н и я м р а з в и т и я х р о м о с о м н о й э т и о 

л о г и и . С о з д а н ы и д р у г и е с п р а в о ч н о - и н ф о р -

м а ц и о н н ы е с и с т е м ы . 

Н а ш л и ш и р о к о е п р и м е н е н и е в медико-ге

н е т и ч е с к о й п р а к т и к е д в е н а и б о л е е и н ф о р 

м а т и в н ы е б а з ы д а н н ы х : 1) M I M (Mendel ian 

Inheritance in M a n . V . A . M c K u s i c k ) (адрес в И н 

т е р н е т е http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim) [16] 

- м е н д е л и р у ю щ а я н а с л е д с т в е н н о с т ь чело

в е к а ( в и н т е р н е т - в е р с и и O M I M ) . К а т а л о г с о 

д е р ж и т б о л е е 13 5 0 0 с т а т е й , и б а з а е г о д а н 

н ы х е ж е д н е в н о п о п о л н я е т с я . В к а т а л о г е 

п р е д с т а в л е н ы д а н н ы е о м о л е к у л я р н ы х 

д е ф е к т а х п р и м е н д е л и р у ю щ и х з а б о л е в а 

ниях, г е н е т и ч е с к и е к а р т ы ч е л о в е к а , о п и с а 

ние всех к л а с с о в м е н д е л и р у ю щ и х н а р у ш е 

н и й ( а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы х , а у т о с о м н о -

р е ц е с с и в н ы х , Х- и Y - х р о м о с о м н ы х г е н о в ) , 

с п и с о к л и т е р а т у р ы , п р е д м е т н ы й у к а з а т е л ь . 

К а ж д ы й м е н д е л и р у ю щ и й п р и з н а к и м е е т 

ш е с т и з н а ч н ы й н о м е р ( н а п р и м е р , ф е н и л к е -

т о н у р и я - M I M 2 6 1 6 0 0 ) . 2) O M D (Oxford 

M e d i c a l D a t a b a s e - О к с ф о р д с к а я м е д и 

ц и н с к а я б а з а д а н н ы х ) , к о т о р а я и м е е т д в а 

п о д р а з д е л а - Л о н д о н с к у ю б а з у д а н н ы х 

(London Dysmorphology Database - L D D B ) , 

в к л ю ч а ю щ у ю сведения более чем о 2 300 

н е х р о м о с о м н ы х с и н д р о м а х , и Л о н д о н с к у ю 

н е й р о г е н е т и ч е с к у ю б а з у д а н н ы х ( L o n d o n 

Neurogenetics Database - LNDB), с о д е р ж а щ у ю 

сведения более чем о 2 200 н а с л е д с т в е н н ы х 

з а б о л е в а н и я х ц е н т р а л ь н о й и п е р и ф е р и ч е 

ской н е р в н о й с и с т е м ы . А д р е с O M D в Интер

нете: ht tp://dhmhd.mdx.ac.uk/LDDB/lddb.html  

[18]. Базы д а н н ы х о с н о в а н ы на сведениях бо

лее чем из 1 000 научных ж у р н а л о в и посто

янно пополняются. 

В р е з у л ь т а т е ч е т к о г о о п и с а н и я с и м 

п т о м о в , н а б л ю д а ю щ и х с я у к о н к р е т н о г о 

б о л ь н о г о , у к а з а н н ы е д и а г н о с т и ч е с к и е 

с и с т е м ы и б а з ы д а н н ы х п о з в о л я ю т и з 

в с е г о м н о г о о б р а з и я з а б о л е в а н и й в ы д е -
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л и т ь н а и б о л е е с х о д н ы е с и н д р о м ы п о ф е -

н о т и п и ч е с к и м п р и з н а к а м . В р а ч п о л у ч а е т 

в о з м о ж н о с т ь п р о в е с т и д и ф ф е р е н ц и а л ь 

н у ю д и а г н о с т и к у с р е д и о г р а н и ч е н н о г о 

п е р е ч н я н о з о л о г и и , в ы б р а т ь о п т и м а л ь 

н ы й п л а н д а л ь н е й ш е г о о б с л е д о в а н и я 

и л е ч е н и я б о л ь н о г о и л и и с п о л ь з о в а т ь и н 

ф о р м а ц и ю д л я о ц е н к и г е н е т и ч е с к о г о р и 

с к а ( п р о г н о з з а б о л е в а н и я ) . Д и а г н о с т и ч е 

с к и й у р о в е н ь в ы я в л е н и я н а с л е д с т в е н н о й 

п а т о л о г и и в о з р а с т е т , е с л и о б е с п е ч и т ь 

о б м е н и н ф о р м а ц и е й ч е р е з э л е к т р о н н ы е 

с р е д с т в а с в я з и в с е х п о л ь з о в а т е л е й э т и х 

с и с т е м . 

И м е ю щ и е с я к о м п ь ю т е р н ы е с и с т е м ы 

д и а г н о с т и к и и б а з ы д а н н ы х о к а з ы в а ю т 

с я в е с ь м а п о л е з н ы м и п р и п р о в е д е н и и 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я 

и о п р е д е л е н и я р и с к а в о з н и к н о в е н и я н а 

с л е д с т в е н н о г о з а б о л е в а н и я , а т а к ж е м о 

г у т и с п о л ь з о в а т ь с я в н а у ч н ы х и у ч е б н ы х 

ц е л я х . 
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ГЛАВА 9. 
Основные принципы профилактики 
и лечения наследственных заболеваний 

Р а н н я я д и а г н о с т и к а н а с л е д с т в е н н ы х б о 

л е з н е й - в а ж н е й ш и й э т а п в п р е д у п р е ж д е 

н и и т я ж е л ы х о с л о ж н е н и й и ф о р м и р о в а н и я 

и н в а л и д и з и р у ю щ и х р а с с т р о й с т в у д е т е й 

[ 1 - 4 ] . М о ж н о в ы д е л и т ь д в а н е р а в н о з н а ч 

н ы х п у т и в ы я в л е н и я н а с л е д с т в е н н о й п а 

т о л о г и и : 

1 -й п у т ь - м а с с о в ы й с к р и н и н г - о б с л е 

д о в а н и е б о л ь ш и х д е т с к и х к о н т и н г е н т о в н а 

в ы я в л е н и е н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й не

з а в и с и м о о т п о л а , в о з р а с т а , у к а з а н и й н а 

з а б о л е в а е м о с т ь и т.д. М а с с о в ы й с к р и н и н г 

п р о в о д и т с я ч а щ е в с е г о н а н а с л е д с т в е н н ы е 

б о л е з н и о б м е н а в е щ е с т в с р е д и н о в о р о ж 

д е н н ы х . 

2 - й п у т ь - с е л е к т и в н ы й с к р и н и н г - о б 

с л е д о в а н и е б о л ь н ы х д е т е й с о п р е д е л е н н о й 

к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к о й ( н а п р и м е р , 

с р е д и д е т е й с у м с т в е н н о й о т с т а л о с т ь ю ) н а 

н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и . С е л е к т и в н ы й 

с к р и н и н г н а п р а в л е н н а в е р и ф и к а ц и ю э т и о 

л о г и ч е с к и х ф а к т о р о в , о б у с л о в л и в а ю щ и х 

и м е ю щ и е с я н а р у ш е н и я у д е т е й [ 5 ] . 

В з а в и с и м о с т и о т к л а с с а в ы я в л я е м ы х 

б о л е з н е й л а б о р а т о р н а я д и а г н о с т и к а н а 

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й ч а с т о н о с и т д и ф 

ф е р е н ц и р о в а н н ы й х а р а к т е р [ 6 , 7 ] . О н а м о 

ж е т в к л ю ч а т ь с л е д у ю щ и е п у т и и м е т о д ы . 

1 . М а с с о в ы й с к р и н и н г 

С к р и н и н г н о в о р о ж д е н н ы х н а г е н е т и ч е 

с к и е з а б о л е в а н и я н а ч а л п р о в о д и т ь с я 

с 60-х г о д о в XX в, к о г д а в 1 9 6 2 г . Р о б е р т 

М а к к р и д и , д и р е к т о р Д и а г н о с т и ч е с к о й л а 

б о р а т о р и и в о т д е л е з д р а в о о х р а н е н и я 

ш т а т а М а с с а ч у с е т с , С Ш А , с о в м е с т н о 

с Р о б е р т о м Г а т р и , о с н о в а т е л е м с к р и н и н г а 

н о в о р о ж д е н н ы х , о р г а н и з о в а л и с б о р б л а н 

к о в и з ф и л ь т р о в а л ь н о й б у м а г и с с у х и м и 

п я т н а м и к р о в и ( d r y s p o t s ) о т к а ж д о г о н о 

в о р о ж д е н н о г о в ш т а т е М а с с а ч у с е т с , и т е 

с т и р о в а л и и х н а ф е н и л к е т о н у р и ю ( Ф К У ) , 

и с п о л ь з у я р а з р а б о т а н н ы й Г а т р и б а к т е р и 

а л ь н ы й м е т о д и с с л е д о в а н и я ф е н и л а л а н и -

н а . В к о н ц е 6 0 - х г г . р у т и н н о е т е с т и р о в а 

н и е н о в о р о ж д е н н ы х н а Ф К У б ы л о р а с п р о 

с т р а н е н о п о ч т и н а в с е ш т а т ы и н е к о т о р ы е 

с т р а н ы Е в р о п ы . В р а м к а х м н о г и х п р о 

г р а м м б ы л о н а ч а т о т е с т и р о в а н и е и н а 

д р у г и е н а с л е д с т в е н н ы е д е ф е к т ы , т а к и е 

к а к г а л а к т о з е м и я , б о л е з н ь « м о ч и с з а п а 

х о м к л е н о в о г о с и р о п а » , г о м о ц и с т и н у р и я . 

В с е р е д и н е 70-х г г . к о б р а з ц а м к р о в и п о -

Г а т р и б ы л и а д а п т и р о в а н ы р а д и о и м м у н о 

л о г и ч е с к и й м е т о д и с с л е д о в а н и я т и р о к с и 

н а (Т4) д л я д и а г н о с т и к и в р о ж д е н н о г о г и 

п о т и р е о з а , а в н а с т о я щ е е в р е м я - и с с л е 

д о в а н и е 1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е р о н а д л я д и 

а г н о с т и к и в р о ж д е н н о й г и п е р п л а з и и н а д 

п о ч е ч н и к о в , ф е р м е н т а т и в н ы й а н а л и з д л я 

о п р е д е л е н и я д е ф и ц и т а б и о т и н и д а з ы , 

э л е к т р о ф о р е з г е м о г л о б и н а д л я д и а г н о 

с т и к и с е р п о в и д н о - к л е т о ч н о й а н е м и и , и м 

м у н о л о г и ч е с к и й м е т о д и с с л е д о в а н и я д л я 

д и а г н о с т и к и и н ф е к ц и о н н ы х з а б о л е в а н и й , 
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т а к и х к а к в р о ж д е н н ы й т о к с о п л а з м о з 

и В И Ч . 

Н о в а я э р а в н е о н а т а л ь н о м с к р и н и н г е 

б ы л а о т к р ы т а с п о я в л е н и е м т а н д е м н о й 

м а с с - с п е к т р о м е т р и и , т е х н о л о г и и , с у щ е с т 

в е н н о у л у ч ш а ю щ е й с к р и н и н г и р а с ш и р я ю 

щ е й с п и с о к с к р и н и р у е м ы х н а р у ш е н и й , п о д 

д а ю щ и х с я л е ч е н и ю и р а н е е н е д и а г н о с т и 

р у е м ы х [ 8 ] . В о з м о ж н о с т ь и с с л е д о в а н и я 

Д Н К в о б р а з ц а х к р о в и по-Гатри д а л о в о з 

м о ж н о с т ь п р и м е н е н и я м о л е к у л я р н о г о с к р и 

н и н г а . С к р и н и н г ш и р о к о р а с п р о с т р а н и л с я 

в м и р е , н о е д и н а я п р о г р а м м а д л я в с е й 

с т р а н ы б ы л а п р и н я т а т о л ь к о в Я п о н и и . О б 

р а з ц ы к р о в и по-Гатри и С у з и п о л у ч а ю т из 

п я т к и , в е н ы , в е н о з н ы х и а р т е р и а л ь н ы х к а 

т е т е р о в , п р и э т о м у р о в е н ь м е т а б о л и т о в ме

н я е т с я м а л о . 

М е т о д ы м а с с о в о г о с к р и н и н г а э к о н о м и 

ч е с к и в ы г о д н ы , о д н а к о н а м н о г и е н а с л е д с т 

в е н н ы е б о л е з н и н е р а з р а б о т а н ы п р о с т ы е 

и д е ш е в ы е с п о с о б ы и х в ы я в л е н и я . Д а ж е 

в р а з в и т ы х с т р а н а х ( С Ш А , К а н а д а , Я п о н и я 

и др.) м а с с о в ы й с к р и н и н г п р о в о д и т с я т о л ь 

ко на н е с к о л ь к о з а б о л е в а н и й , - не б о л е е 

ч е м н а 6 - 1 0 н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м : Ф К У , 

б о л е з н ь « м о ч и с з а п а х о м к л е н о в о г о с и р о 

п а » , в р о ж д е н н ы й г и п о т и р е о з , г а л а к т о з е -

м и ю , д е ф и ц и т г а л а к т о к и н а з ы , г о м о ц и с т и -

н у р и ю , д е ф и ц и т б и о т и н и д а з ы и д р . В Рос

с и и п р о в о д и т с я м а с с о в ы й с к р и н и н г н а д в а 

з а б о л е в а н и я - Ф К У и в р о ж д е н н ы й г и п о т и 

р е о з . Д л я и с с л е д о в а н и я и с п о л ь з у ю т к р о в ь , 

с о б р а н н у ю н а ф и л ь т р о в а л ь н у ю б у м а г у . 

П р и о р г а н и з а ц и и м а с с о в о г о с к р и н и н г а 

н о в о р о ж д е н н ы х н е о б х о д и м о с т р о г о с о б л ю 

д а т ь о п р е д е л е н н ы е т р е б о в а н и я , к а ж д о е и з 

к о т о р ы х и м е е т в а ж н е й ш е е з н а ч е н и е в п р о 

ц е с с е е г о п р о в е д е н и я . П р и э т о м н е о б х о д и 

м о р у к о в о д с т в о в а т ь с я м е ж д у н а р о д н ы м и 

т р е б о в а н и я м и В с е м и р н о й о р г а н и з а ц и и 

з д р а в о о х р а н е н и я ( В О З ) ( т а б л . 9.1.1) . 

С к р и н и н г н о в о р о ж д е н н ы х п о з в о л я е т р а 

н о , е щ е н а д о к л и н и ч е с к о й с т а д и и , в ы я в и т ь 

н а с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е и р а н о н а 

чать л е ч е н и е , п р е д у п р е д и т ь т я ж е л ы е п о р а 

ж е н и я ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы 

и д р у г и е т я ж е л ы е и н в а л и д и з и р у ю щ и е р а с 

с т р о й с т в а . К а к п р а в и л о , л е ч е н и е с о с т о и т 

и з и с к л ю ч е н и я и з р а ц и о н а р е б е н к а о п р е 

д е л е н н ы х п р о д у к т о в , с о д е р ж а щ и х и н г р е 

д и е н т ы , м о г у щ и е о к а з ы в а т ь п о в р е ж д а ю 

щ е е д е й с т в и е н а о р г а н ы и с и с т е м ы о р г а 

н и з м а . Н о в о р о ж д е н н ы х с п о л о ж и т е л ь н ы м и 

р е з у л ь т а т а м и с к р и н и н г а н а п р а в л я ю т в с п е 

ц и а л и з и р о в а н н ы е ц е н т р ы м е д и к о - г е н е т и 

ч е с к о г о п р о ф и л я д л я п о д т в е р ж д е н и я д и а г 

н о з а и л е ч е н и я . 

Ф е н и л к е т о н у р и я ( Ф К У ) п р е д с т а в л я е т 

с о б о й о с н о в н у ю ф о р м у и з в с е х г е н е т и ч е 

с к и х н а р у ш е н и й , п о д л е ж а щ и х с к р и н и н г у 

у н о в о р о ж д е н н ы х . О н а в ы з ы в а е т с я д е ф и 

ц и т о м ф е р м е н т а ф е н и л а л а н и н г и д р о к с и л а -

з ы ( Ф А Г ) , с о п р о в о ж д а ю щ и м с я н а к о п л е н и 

ем ф е н и л а л а н и н а в к р о в и и м е т а б о л и т о в 

ф е н и л а л а н и н а в м о ч е . В н е л е ч е н н ы х с л у 

ч а я х у б о л ь н ы х р а з в и в а ю т с я у м с т в е н н а я 

о т с т а л о с т ь и д р у г и е н е в р о л о г и ч е с к и е н а 

р у ш е н и я [ 9 ] . 

Ч а с т о т а ф е н и л к е т о н у р и и в е в р о п е й с к и х 

с т р а н а х в а р ь и р у е т 1 : 6 0 0 0 - 1 : 13 ООО н о -
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в о р о ж д е н н ы х ( с т р а н ы Ц е н т р а л ь н о й и В о с 

т о ч н о й Е в р о п ы ) , в Р о с с и и - 1 : 7 2 0 0 . 

З а б о р о б р а з ц о в к р о в и н а ф и л ь т р о в а л ь 

н у ю б у м а г у п р о в о д и т с я у н о в о р о ж д е н н о г о 

н а 4 - 5 - й д е н ь ж и з н и . О б р а з ц ы в з я т о й к р о в и 

о т п р а в л я ю т с я в м е д и к о - г е н е т и ч е с к и е к о н 

с у л ь т а ц и и и л и м е д и к о - г е н е т и ч е с к и е цент

р ы , где о с у щ е с т в л я е т с я о п р е д е л е н и е кон

ц е н т р а ц и и ф е н и л а л а н и н а в к р о в и , в з я т о й 

н а ф и л ь т р о в а л ь н у ю б у м а г у . О с н о в н ы м б и о 

х и м и ч е с к и м м а р к е р о м Ф К У , в ы я в л я е м ы м 

п р и и с п о л ь з о в а н и и л ю б ы х м е т о д о в , являет

с я у в е л и ч е н и е к о н ц е н т р а ц и и ф е н и л а л а н и н а 

в к р о в и б о л е е 120 мкмоль/л (более 2 м г % ) . 

С т е п е н ь д е ф и ц и т а Ф А Г о п р е д е л я е т 

с т е п е н ь г и п е р ф е н и л а л а н и н е м и и ( Г Ф А ) . 

Н о р м а л ь н ы й у р о в е н ь ф е н и л а л а н и н а 

в к р о в и - м е н е е 1 2 0 м к м о л ь / л . С о д е р ж а 

н и е ф е н и л - а л а н и н а в к р о в и 1 2 0 0 

м к м о л ь / л и л и б о л ь ш е с о о т в е т с т в у е т к л а с 

с и ч е с к о й Ф К У и а с с о ц и и р у е т с я с н е о п р е 

д е л я е м о й а к т и в н о с т ь ю Ф А Г . К о н ц е н т р а 

ц и я ф е н и л а л а н и н а о т 6 0 0 д о 1 2 0 0 

м к м о л ь / л к л а с с и ф и ц и р у е т с я к а к м я г к а я 

Ф К У , в т о в р е м я к а к у р о в е н ь о т 1 8 0 д о 6 0 0 

м к м о л ь / л у к а з ы в а е т н а м я г к у ю г и п е р ф е -

н и л а л а н и н е м и ю ( Г Ф А ) . К а к м я г к а я Ф К У , 

т а к и м я г к а я Г Ф А а с с о ц и и р у ю т с я с о с т а 

т о ч н о й а к т и в н о с т ь ю Ф А Г . О г р а н и ч е н и е 

ф е н и л а л а н и н а в д и е т е т р е б у е т с я д л я н о р 

м а л ь н о г о и л и б л и з к о г о к н о р м а л ь н о м у 

р а з в и т и я п о з н а в а т е л ь н ы х п р о ц е с с о в п р и 

к л а с с и ч е с к о й и м я г к о й Ф К У , в то в р е м я 

к а к п р и м я г к о й Г Ф А с п е ц и а л ь н о е д и е т и ч е 

с к о е л е ч е н и е н е т р е б у е т с я . Ген Ф А Г к л о 

н и р о в а н и к а р т и р о в а н н а х р о м о с о м е 

1 2 q 2 4 . 1 . В л о к у с е Ф А Г о п и с а н о б о л е е 4 4 0 

т и п о в м у т а ц и й . 

Н е о н а т а л ь н ы й с к р и н и н г н а ч а л с я с т е с т а 

Гатри н а Ф К У . Д о с и х п о р э т о н а и б о л е е 

р а с п р о с т р а н е н н ы й м е т о д и д е н т и ф и к а ц и и 

Ф К У в н е о н а т а л ь н о м с к р и н и н г е , хотя в р я 

д е п р о г р а м м о н б ы л з а м е н е н к о л и ч е с т в е н 

н ы м , б о л е е ч у в с т в и т е л ь н ы м ф л ю о р о м е т -

р и ч е с к и м м е т о д о м . С р е д н и й I Q о п т и м а л ь 

но л е ч е н ы х д е т е й с х о д е н с т а к о в ы м в о б 

щ е й п о п у л я ц и и . В т о ж е в р е м я д а ж е р а н о 

н а ч а в ш и е л е ч е н и е и х о р о ш о к о н т р о л и р у е 

м ы е б о л ь н ы е с Ф К У м о г у т и м е т ь м и н и 

м а л ь н ы е з н а к и н е в р о л о г и ч е с к о й н е д о с т а 

т о ч н о с т и . Н а и л у ч ш и е п о к а з а т е л и р а з в и т и я 

д о с т и г а ю т с я т о г д а , к о г д а д и е т и ч е с к о е л е 

ч е н и е н а ч а т о д о 3 н е д ж и з н и , у р о в е н ь ф е 

н и л а л а н и н а к о н т р о л и р у е т с я н а у р о в н е 

1 2 0 - 3 6 0 м к м о л ь / л , а д и е т а п р о д о л ж а е т с я 

х о т я б ы в т е ч е н и е п е р в ы х 1 0 л е т и л и д а ж е 

в т е ч е н и е в с е й ж и з н и . 

П р и м е р н о у 1 - 5 % д е т е й с и д е н т и ф и ц и 

р о в а н н о й Г Ф А в р а м к а х н е о н а т а л ь н о г о 

с к р и н и н г а м о ж е т н о с и т ь в т о р и ч н ы й х а р а к 

т е р и б ы т ь с в я з а н н о й с н е д о с т а т о ч н о с т ь ю 

т е т р а г и д р о б и о п т е р и н о в о г о ( В Н 4 ) к о ф а к 

т о р а Ф А Г . Р а з л и ч н ы е д е ф е к т ы м е т а б о л и з 

м а п т е р и н а н а п у т и с и н т е з а В Н 4 м о г у т в е 

с т и к е г о н е д о с т а т о ч н о с т и . П р и о т с у т с т в и и 

с о о т в е т с т в у ю щ е г о л е ч е н и я н е д о с т а т о ч 

н о с т ь В Н 4 в е д е т к у м с т в е н н о й о т с т а л о с т и 

и т я ж е л ы м н е в р о л о г и ч е с к и м н а р у ш е н и я м . 

Л е ч е н и е В Н 4 и з а м е с т и т е л ь н а я т е р а п и я 

н е д о с т а т о ч н о с т и н е й р о т р а н с м и т т е р о в б о 

л е е э ф е к т и в н ы , ч е м т о л ь к о д и е т и ч е с к о е 

л е ч е н и е . О п р е д е л е н и е п т е р и н о в ы х м е т а 

б о л и т о в в м о ч е я в л я е т с я н а и б о л е е ч а с т о 

и с п о л ь з у е м ы м м е т о д о м д и ф ф е р е н ц и а ц и и 

п т е р и н о в ы х д е ф е к т о в о т Ф К У у д е т е й , в ы 

я в л е н н ы х в р а м к а х н е о н а т а л ь н о г о с к р и 

н и н г а . 

В п р о г р а м м а х м а с с о в о г о с к р и н и н г а н а 

Ф К У и д р у г и е д е ф е к т ы о б м е н а и с п о л ь з у 

ю т с я , г л а в н ы м о б р а з о м , т р и м е т о д а : 

1 ) м и к р о б и о л о г и ч е с к и й м е т о д Г а т р и ; 

2 ) х р о м а т о г р а ф и я н а б у м а г е и л и д р у 

г о м н о с и т е л е ( с е л и к а г е л ь и д р . ) ; 

3 ) ф л ю о р о м е т р и ч е с к и й м е т о д ( б о л е е 

ч у в с т в и т е л ь н ы й ) , о с н о в а н н ы й н а о б р а з о в а 

н и и ф л ю о р е с ц и р у ю щ е г о к о м п л е с а ф е н и л а 

л а н и н а с л е й ц и л а л а н и н о м . В Р о с с и и д л я 

п р и м е н е н и я э т о г о м е т о д а и с п о л ь з у ю т с я а п 

п а р а т ы т и п а Ф л ю о р о с к а н , Д е л ь ф и я , Victor. 

В н а с т о я щ е е в р е м я п е р е ч и с л е н н ы е ме

т о д ы н а ч и н а е т з а м е н я т ь т а н д е м н а я м а с с -

с п е к т р о м е т р и я . Э т о н а и б о л е е ч у в с т в и 

т е л ь н ы й и д а ю щ и й м е н ь ш е в с е г о л о ж -

н о п о л о ж и т е л ь н ы х р е з у л ь т а т о в м е т о д в ы 

я в л е н и я Ф К У в п е р в ы е 24 ч ж и з н и н о в о р о ж 

д е н н о г о . 
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П р и п о л о ж и т е л ь н о м р е з у л ь т а т е с к р и 

н и н г - т е с т а о п р е д е л я ю т н а а м и н о а н а л и з а т о -

р е ( и л и д р у г и м и м е т о д а м и ) к о н ц е н т р а ц и и 

ф е н и л а л а н и н а и т и р о з и н а в в е н о з н о й к р о 

в и д л я о к о н ч а т е л ь н о г о р е ш е н и я в о п р о с а 

0 п е р е в о д е р е б е н к а на д и е т у с о г р а н и ч е н 

н ы м с о д е р ж а н и е м ф е н и л а л а н и н а ( б е л к о 

в ы е г и д р о л и з а т ы т и п а Л о ф е н а л а к , с м е с и 

а м и н о к и с л о т т и п а Т е т р а ф е н , П А М - у н и в е р -

с а л ь н ы й и д р у г и е ) . М е т о д ы м о л е к у л я р н о й 

д и а г н о с т и к и Ф К У п о к а н е п о л у ч и л и ш и р о 

к о г о р а с п р о с т р а н е н и я в с л е д с т в и е м н о ж е 

с т в е н н о с т и в а р и а н т о в м у т а ц и й д а н н о г о ге

н а п р и ф е н и л к е т о н у р и и . 

В р о ж д е н н ы й г и п о т и р е о з в н е э н д е м и ч 

н ы х п о д е ф и ц и т у й о д а о б л а с т я х в с т р е ч а е т 

ся с ч а с т о т о й 1 : 3 7 0 0 - 1 : 4 6 0 0 , в Р о с с и и -

1 : 2 5 0 0 н о в о р о ж д е н н ы х . Р а н н я я д и а г н о 

с т и к а и п р е в е н т и в н а я ( з а м е с т и т е л ь н а я ) т е 

р а п и я L - т и р о к с и н о м п о з в о л я ю т п о л н о с т ь ю 

п р е д у п р е д и т ь о т с т а в а н и е р е б е н к а в н е р в 

н о - п с и х и ч е с к о м р а з в и т и и . В о в з я т о й н а 

ф и л ь т р о в а л ь н у ю б у м а г у ( к а р т у Гатри) к р о 

в и н о в о р о ж д е н н о г о , о п р е д е л я е т с я с о д е р 

ж а н и е т и р е о т р о п н о г о г о р м о н а ( Т Т Г ) . 

С о д е р ж а н и е Т Т Г в к р о в и з д о р о в ы х но

в о р о ж д е н н ы х - м е н е е 20 м к Е д / м л . 

П р и п р е в ы ш е н и и д а н н о г о у р о в н я п р о в о 

д и т с я п о в т о р н о е о б с л е д о в а н и е р е б е н к а 

ч е р е з 3 - 4 нед. 

П р и с о д е р ж а н и и Т Т Г с в ы ш е 5 0 м к Е д / м л 

о п р е д е л я ю т с о д е р ж а н и я Т Т Г , т и р о к с и н а 

(Т4) и т р и й о д т и р о н и н а (ТЗ) в п л а з м е к р о в и . 

М у к о в и с ц и д о з - к и с т о з н ы й ф и б р о з 

{cystic fibrosis) п о д ж е л у д о ч н о й ж е л е з ы -

н а с л е д с т в е н н о е а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н о е 

з а б о л е в а н и е , к р а й н е р е д к о п р о я в л я ю щ е е 

с я в п е р и о д н о в о р о ж д е н н о с т и р а з в и т и е м 

м е к о н и а л ь н о г о и л е у с а . Ч а с т о т а з а б о л е в а 

н и я от 1 : 2 0 0 0 до 1 : 3 0 0 0 н о в о р о ж д е н 

н ы х . Д е ф е к т к л е т о ч н о г о б е л к а - р е г у л я т о 

р а , о т в е ч а ю щ е г о з а т р а н с м е м б р а н н у ю пе

р е д а ч у и о н о в х л о р а ( C F T R ) , п р и в о д и т 

к с н и ж е н и ю п р о н и к н о в е н и я х л о р а ч е р е з 

а п и к а л ь н ы е м е м б р а н ы э п и т е л и а л ь н ы х 

к л е т о к л е г к и х , п о д ж е л у д о ч н о й ж е л е з ы , к и 

ш е ч н и к а и п о т о в ы х ж е л е з . В т о р и ч н о н а р у 

ш а ю т с я т р а н с п о р т N a + и г и д р а т а ц и я с л и 

з и с т ы х о б о л о ч е к . Ген C F T R к л о н и р о в а н , 

и в н е м и д е н т и ф и ц и р о в а н о б о л е е 8 0 0 му

т а ц и й . Н а и б о л е е ч а с т о й и з н и х я в л я е т с я 

д е л ь т а F 5 0 8 , к о т о р а я п р и с у т с т в у е т п о ч т и 

у 7 0 % п а ц и е н т о в с M B . В г р у д н о м и р а н 

н е м в о з р а с т е з а б о л е в а н и е п р о я в л я е т с я 

р а з в и т и е м п о в т о р н ы х , р е ц и д и в и р у ю щ и х 

п н е в м о н и й , п е р е х о д я щ и х п о з д н е е в х р о н и 

ч е с к у ю п н е в м о н и ю , а т а к ж е с и н д р о м а н а 

р у ш е н н о г о к и ш е ч н о г о в с а с ы в а н и я и г и п о 

т р о ф и и . О к о н ч а т е л ь н о г о р е ш е н и я о н е о б 

х о д и м о с т и в в е д е н и я м а с с о в о г о с к р и н и н г а 

н а м у к о в и с ц и д о з п о к а н е п р и н я т о , х о т я 

и м е ю т с я в с е о с н о в а н и я с ч и т а т ь е г о ц е л е 

с о о б р а з н ы м . 

О г р а н и ч е н н ы й н е о н а т а л ь н ы й с к р и н и н г 

M B п р о в о д и л с я в т е ч е н и е н е с к о л ь к и х л е т . 

Д и а г н о с т и ч е с к и м п о к а з а т е л е м с л у ж и л о 

п о в ы ш е н и е и м м у н о р е а к т и в н о г о т р и п с и н о -

г е н а ( i m m u n o r e a c t i v e t r y p s i n o g e n - IRT) 

в т е с т а х Г а т р и . О д н а к о ч и с л о л о ж н о п о з и -

т и в н ы х п р о б б ы в а л о в ы с о к и м . С ц е л ь ю 

у м е н ь ш е н и я ч и с л а л о ж н о п о л о ж и т е л ь н ы х 

п р о б во м н о г и х п р о г р а м м а х в к а ч е с т в е в т о 

р о г о э т а п а в к л ю ч е н Д Н К - а н а л и з о д н о й и л и 

б о л е е ч а с т ы х м у т а ц и й C F T R в о б р а з ц а х 

с п о в ы ш е н н ы м IRT. Т а к о й д в у х э т а п н ы й 

I R T / D N A - с к р и н и н г , о б л а д а ю щ и й в ы с о к о й 

с п е ц и ф и ч н о с т ь ю , м о ж е т в ы я в л я т ь д о 9 5 % 

б о л ь н ы х M B в п о п у л я ц и и . 

Н а п е р в о м э т а п е п р о в о д и т с я т е с т н а 

с о д е р ж а н и е и м м у н о р е а к т и в н о г о т р и п с и 

н а в к а п л е к р о в и , в з я т о й н а ф и л ь т р о в а л ь 

н у ю б у м а г у ( к а р т у Г а т р и ) . Т е с т п о л о ж и т е 

л е н у б о л ь н ы х в с в я з и с н е д о с т а т о ч н о 

с т ь ю э к з о к р и н н о й ф у н к ц и и п о д ж е л у д о ч 

н о й ж е л е з ы . 

П о р о г о в а я к о н ц е н т р а ц и я и м м у н о р е а к 

т и в н о г о т р и п с и н а с о с т а в л я е т 7 5 0 нг/мл. 

П р и п р е в ы ш е н и и п о р о г о в о г о у р о в н я п р о 

в о д и т с я п о в т о р н о е о б с л е д о в а н и е р е б е н к а 

ч е р е з 4 - 6 нед. П р и п о л о ж и т е л ь н о м р е з у л ь 

т а т е п о в т о р н о г о и с с л е д о в а н и я п р о в о д и т с я 

п р о б а на с о д е р ж а н и е х л о р а и н а т р и я в п о 

т е . П о р о г о в ы й у р о в е н ь х л о р а и н а т р и я 

в п о т е с о с т а в л я е т 60 м м о л ь / л . 

П о т о в а я п р о б а - о п р е д е л е н и е с о д е р ж а 

н и я х л о р а ( и н а т р и я ) в к а п л е п о т а , а д с о р -
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б и р о в а н н о й с к о ж и н а ф и л ь т р о в а л ь н у ю бу

м а г у п о с л е п и л о к а р п и н о в о г о э л е к т р о ф о 

р е з а ( п и л о к а р п и н - м о щ н ы й с т и м у л я т о р 

п о т о о т д е л е н и я ) . Д л я м у к о в и с ц и д о з а т и 

п и ч н о п о в ы ш е н и е с о д е р ж а н и я х л о р а в п о 

те у д е т е й в в о з р а с т е до 1 г о д а б о л е е 40 

и с в ы ш е 60 м м о л ь / л у д е т е й б о л е е с т а р 

ш е г о в о з р а с т а . 

П о т о в а я п р о б а д о л ж н а о б я з а т е л ь н о п р о 

в о д и т ь с я п р и п о д о з р е н и и н а м у к о в и с ц и -

д о з , н е з а в и с и м о о т р е з у л ь т а т о в с к р и н и н г -

т е с т а ( и л и п р и о т с у т с т в и и д а н н ы х о в к л ю 

ч е н и и р е б е н к а в п р о г р а м м у с к р и н и н г а ) . 

Показания для проведения потовой пробы 

• Рецидивирующая пневмония 

• Хроническая пневмония 

• Хронический бронхит 

• Эмфизема легких 

• Ателектаз легких 

• Рецидивирующие полипы носовой полости 

• Синусит 

• Аналогичные болезни у родственников 

• Позитивный скрининг-тест 

• Соленый пот 

• Гипопротеинемия и отеки 

• Мекониальный илеус 

• Холестаз новорожденных 

• Признаки портальной гипертензии 

• Затяжная желтуха 

• Хронический панкреатит 

Д л я п о л н о г о п о д т в е р ж д е н и я д и а г н о з а 

м у к о в и с ц и д о з а р е к о м е н д у е т с я п р о в е с т и 

м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к у ю и д е н т и ф и к а 

ц и ю м у т а н т н о г о г е н а д е л ь т а - Р - 5 0 8 , д а ж е 

н е с м о т р я н а т о , ч т о э т а м у т а ц и я в ы я в л я 

е т с я п р и м е р н о у 6 0 % б о л ь н ы х ( у о с т а л ь 

н ы х б о л ь н ы х и м е ю т с я р е д к и е г е н н ы е м у 

т а ц и и ) . 

А д р е н о г е н и т а л ь н ы й с и н д р о м . В каче

с т в е п а т о г е н е т и ч е с к о г о м а р к е р а и с к р и 

н и н г - т е с т а и с п о л ь з у ю т р а д и о и м м у н н о е о п 

р е д е л е н и е 1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е р о н а в о б 

р а з ц е к р о в и , в з я т о й н а к а р т у Г а т р и . 

Д и а г н о с т и ч е с к о е з н а ч е н и е п р и с к р и 

н и н г е и м е ю т в е л и ч и н ы с о д е р ж а н и я 

1 7 - о к с и п р о г е с т е р о н а в к р о в и , п р е в ы ш а ю 

щ и е 4 0 0 н г / 1 0 0 м л . П р о в е д е н и е н е о н а 

т а л ь н о г о с к р и н и н г а п о з в о л я е т с в о е в р е 

м е н н о н а з н а ч и т ь э ф ф е к т и в н у ю з а м е с т и 

т е л ь н у ю т е р а п и ю к о р т и к о с т е р о и д а м и , 

п р а в и л ь н о у с т а н о в и т ь п о л о в у ю п р и н а д 

л е ж н о с т ь р е б е н к а . 

С е л е к т и в н ы й с к р и н и н г н а н е д о с т а т о ч 

н о с т ь с т е р о и д - 2 1 - г и д р о к с и л а з ы п р о в о д и т 

с я с р е д и д е в у ш е к и ж е н щ и н , и м е ю щ и х 

п р и з н а к и в и р и л и з а ц и и ( ч е р т ы м у ж с к о г о 

ф е н о т и п а ) и н а р у ш е н и я р е п р о д у к т и в н о й 

ф у н к ц и и . 

Д л я п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и а д р е н о -

г е н и т а л ь н о г о с и н д р о м а о п р е д е л я ю т с о д е р 

ж а н и е 1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е р о н а в а м н и о -

т и ч е с к о й ж и д к о с т и . В о з м о ж н о с т и м о л е к у -

л я р н о - г е н е т и ч е с к о й д и а г н о с т и к и с п р и м е 

н е н и е м к Д Н К - з о н д о в о с л о ж н е н ы т е м , что 

с у щ е с т в у е т о к о л о 1 0 м у т а ц и й г е н а с т е р о -

и д - 2 1 - г и д р о к с и л а з ы ( г е н а и п с е в д о г е н а 

C Y P 2 1 ) . 

Г а л а к т о з е м и я . В р я д е с т р а н э т о н а 

с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е в к л ю ч е н о 

в п р о г р а м м ы с к р и н и н г а н о в о р о ж д е н н ы х , 

В п е р в ы е д н и п о с л е р о ж д е н и я о н о п р о я в 

л я е т с я ж е л т у х о й ( в ы р а ж е н н о й г и п е р б и л и -

р у б и н е м и е й ) , г е п а т о м е г а л и е й и р а з в и т и е м 

с е п т и ч е с к и х с о с т о я н и й . В п о с л е д у ю щ и е 

п е р и о д ы ж и з н и о т м е ч а е т с я р е з к о е о т с т а 

в а н и е р е б е н к а в н е р в н о - п с и х и ч е с к о м р а з 

в и т и и , н е р е д к о с н а р у ш е н и я м и з р е н и я -

к а т а р а к т о й и с л е п о т о й . 

И з в е с т н о н е с к о л ь к о к л и н и к о - г е н е т и ч е -

с к и х ф о р м б о л е з н и , с а м а я ч а с т а я с р е д и 

н и х с в я з а н а с м у т а ц и е й г е н а г а л а к т о з о - 1 -

ф о с ф а т - у р и д и л т р а н с ф е р а з ы , н е д о с т а т о ч 

н о с т ь к о т о р о й б л о к и р у е т п р о ц е с с п р е о б р а 

з о в а н и я г а л а к т о з ы в г л ю к о з у . Ч а с т о т а з а 

б о л е в а н и я н и з к а - 1 : 40 0 0 0 - 1 : 60 0 0 0 но

в о р о ж д е н н ы х , ч т о с т а в и т п о д с о м н е н и е ц е 

л е с о о б р а з н о с т ь м а с с о в о г о с к р и н и н г а н о 

в о р о ж д е н н ы х . 

О р г а н и ч е с к и е а ц и д е м и и ( а ц и д у р и и ) -

г р у п п а н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й о б м е н а 

в е щ е с т в , с р е д и к о т о р ы х н а и б о л е е ч а с т о 

в с т р е ч а ю т с я м е т и л м а л о н о в а я , п р о п и о н о -

в а я , г л ю т а р о в а я , м е т и л г л ю т а к о н о в а я 

и м н о г и е д р у г и е а ц и д е м и и . И х о б щ и м п р о 

я в л е н и е м в п е р и о д е н о в о р о ж д е н н о е ™ с л у 

ж а т с о с т о я н и я м е т а б о л и ч е с к о г о н е й р о д и -

с т р е с с - с и н д р о м а , г и п о г л и к е м и и , к е т о а ц и -

д о з а с ч а с т ы м л е т а л ь н ы м и с х о д о м . У в ы -

469 



ж и в ш и х д е т е й н а б л ю д а е т с я з а д е р ж к а н е р 

в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я , н е в р о л о г и ч е 

с к и е с и м п т о м ы . 

О р г а н и ч е с к а я а ц и д е м и я - а ц и д у р и я -

о б я з а т е л ь н ы й п р и з н а к м и т о х о н д р и а л ь н ы х 

б о л е з н е й . 

С у м м а р н а я ч а с т о т а о р г а н и ч е с к и х а ц и -

д е м и й д о с т а т о ч н о в ы с о к а - 1 : 1 ООО н о в о 

р о ж д е н н ы х . Д л я м н о г и х и з э т и х з а б о л е в а 

н и й р а з р а б о т а н ы м е т о д ы п р е в е н т и в н о й 

д и е т о т е р а п и и , ч т о о б о с н о в ы в а е т ц е л е с о 

о б р а з н о с т ь в в е д е н и я м а с с о в о г о с к р и н и н 

га н о в о р о ж д е н н ы х . В р я д е с т р а н в к а ч е с т 

в е с к р и н и н г - м е т о д а и с п о л ь з у е т с я м е т о д 

х р о м а т о - м а с с - с п е к т р о м е т р и ч е с к о г о а н а 

л и з а к р о в и , в з я т о й у н о в о р о ж д е н н ы х н а 

ф и л ь т р о в а л ь н у ю б у м а г у ( к а р т у Г а т р и ) , 

и л и п р о т о н н а я Я М Р - с п е к т р о с к о п и я к р о в и 

д л я и с с л е д о в а н и я с п е к т р а о р г а н и ч е с к и х 

к и с л о т . 

2 . С е л е к т и в н ы й с к р и н и н г 

П р е д у с м а т р и в а е т о б с л е д о в а н и е о п р е 

д е л е н н ы х д е т с к и х к о л л е к т и в о в с о т к л о н е 

н и я м и в с о с т о я н и и з д о р о в ь я д л я в ы я в л е 

н и я н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и . Н а п р и м е р , 

о б с л е д о в а н и е в с е х д е т е й с о т к л о н е н и я м и 

в н е р в н о - п с и х и ч е с к о м р а з в и т и и д л я д и а г 

н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х д е ф е к т о в о б м е н а 

в е щ е с т в . Ч а щ е в с е г о д л я э т и х ц е л е й и с 

п о л ь з у ю т с я к а ч е с т в е н н ы е и л и п о л у к о л и ч е 

с т в е н н ы е м е т о д ы , в к а ч е с т в е м а т е р и а л а 

м о ч а и л и к р о в ь [ 5 ] . 

Качественные методы 

а) Анализ крови. В а ж н о е з н а ч е н и е и м е 

е т в и з у а л ь н а я о ц е н к а в з я т о й в п р о б и р к у 

к р о в и р е б е н к а . К р о в ь ц в е т а м о л о к а ( х и л е з -

ная к р о в ь ) м о ж е т с в и д е т е л ь с т в о в а т ь о н а 

к о п л е н и и в о р г а н и з м е и т к а н е в о й ж и д к о 

с т и х и л о м и к р о н о в и п р е - В - л и п о п р о т е и д о в , 

ч т о о п р е д е л я е т н а п р а в л е н и е д а л ь н е й ш и х 

д и а г н о с т и ч е с к и х п о и с к о в н а п у т и и с с л е д о 

в а н и я с о с т о я н и я л и п и д н о г о о б м е н а . 

б) Анализ мочи. Д л я п р е д в а р и т е л ь н о й 

д и а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й 

и м е е т з н а ч е н и е н е т о л ь к о и с с л е д о в а н и е 

т о н к и х б и о х и м и ч е с к и х п о к а з а т е л е й . Д а ж е 

п р о с т а я в и з у а л ь н а я о ц е н к а ц в е т а и з а п а х а 

м о ч и м о ж е т н а п р а в и т ь д и а г н о с т и ч е с к и й по

и с к в п р а в и л ь н о м н а п р а в л е н и и ( г л . 8 , 

т а б л . 8 . 2 . 1 ; 8.2.2). 

Н а р я д у с к л и н и ч е с к о й х а р а к т е р и с т и к о й 

с о с т о я н и я ц в е т а и з а п а х а м о ч и , б о л ь ш у ю 

р о л ь в д и а г н о с т и к е н а с л е д с т в е н н о й п а т о 

л о г и и и г р а ю т р е з у л ь т а т ы к а ч е с т в е н н ы х 

и п о л у к о л и ч е с т в е н н ы х л а б о р а т о р н ы х и с 

с л е д о в а н и й к р о в и и м о ч и , к о т о р ы е м о г у т 

о к а з а т ь н е о ц е н и м у ю п о м о щ ь в р а н н е й д и 

а г н о с т и к е т о г о и л и и н о г о н а с л е д с т в е н н о г о 

з а б о л е в а н и я [ 1 3 ] . 

В п е д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к е м о г у т ш и р о 

к о и с п о л ь з о в а т ь с я с л е д у ю щ и е ш и р о к о р а с 

п р о с т р а н е н н ы е и а п р о б и р о в а н н ы е т е с т ы , 

с п о м о щ ь ю к о т о р ы х м о ж н о в ы в и т ь р я д ве

щ е с т в ( м е т а б о л и т о в ) , х а р а к т е р н ы х , к а к 

п р а в и л о , д л я ц е л о й г р у п п ы з а б о л е в а н и й . 

С р е д и них и с п о л ь з у ю т с я с к р и н и н г - т е с т ы : 

• Э к с п р е с с - т е с т ы ( к а п е л ь н ы е и ц в е т 

н ы е р е а к ц и и м о ч и ) с х л о р и с т ы м ж е л е з о м 

(FeCI 3 ) д л я о р и е н т и р о в о ч н о й д и а г н о с т и к и 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й о б м е н а а м и н о 

к и с л о т . П р и д о б а в л е н и и к м о ч е х л о р и с т о г о 

ж е л е з а м о ч а о к р а ш и в а е т с я в т е м н о - з е л е 

н ы й ц в е т . Т е с т п о л о ж и т е л е н п р и ф е н и л к е -

т о н у р и и , л е й ц и н о з е . 

• Т е с т М и л л о н а : п р и д о б а в л е н и и к м о 

че, в ы с у ш е н н о й н а ф и л ь т р о в а л ь н о й б у м а 

г е , 1 к а п л и р е а к т и в а М и л л о н а , о б р а з у е т с я 

к р а с н о - о р а н ж е в а я о к р а с к а ( п о л о ж и т е л ь 

н ы й т е с т ) . Т е с т п о л о ж и т е л е н п р и т и р и о з и -

н о з е , б о л е з н и В и л ь с о н а , б о л е з н и Х а р т н у -

п а , г а л а к т о з е м и и , ц и с т и н о з е . 

• Ц и а н и д - н и т р о п р у с с и д н ы й т е с т (раз

л и ч н а я степень з е л е н о г о о к р а ш и в а н и я мочи) 

н а п р а в л е н н а в ы я в л е н и е д е ф е к т о в о б м е н а 

с е р о с о д е р ж а щ и х а м и н о к и с л о т ( г о м о ц и с т и -

н у р и и , ц и с т и н у р и и , г и п е р а м м о н и е м и и ) . 

• Т е с т н а р е д у ц и р у ю щ и е в е щ е с т в а 

( н а в о с с т а н о в и т е л и ) с и с п о л ь з о в а н и е м 

с т а н д а р т н ы х т а б л е т о к C l i n t e s t ( ф и р м а 

B a y e r ) м о ж е т п р и м е н я т ь с я д л я в ы я в л е н и я 

г а л а к т о з е м и и , н а с л е д с т в е н н о й н е п е р е н о 

с и м о с т и ф р у к т о з ы , с и н д р о м а Ф а н к о н и , ц и -

с т и н о з а , в р о ж д е н н о й н е п е р е н о с и м о с т и л а 

к т о з ы , ф р у к т о з у р и и . 

• Т е с т н а к е т о н о в ы е т е л а (ацетоаце-

тат) - п о я в л е н и е к р а с н о й о к р а с к и с в и д е т е л ь -

470 



с т в у е т о п о л о ж и т е л ь н о й р е а к ц и и - м о ж е т ис

пользоваться для д и а г н о с т и к и о с т р ы х нару

ш е н и й о б м е н а о р г а н и ч е с к и х кислот, б о л е з н и 

«мочи с з а п а х о м к л е н о в о г о с и р о п а » , мито-

х о н д р и а л ь н ы х б о л е з н е й , р я д а г л и к о г е н о з о в . 

• Д и н и т р о ф е н и л г и д р а з и н о в ы й ( D N P H ) 

т е с т - т е с т п о л о ж и т е л е н п р и п о я в л е н и и 

ж е л т о г о о к р а ш и в а н и я м о ч и - п р и м е н я е т с я 

д л я в ы я в л е н и я б о л е з н и « м о ч и с з а п а х о м 

к л е н о в о г о с и р о п а » , б о л е з н и « с у ш е н о г о 

х м е л я » , т р а н з и т о р н о й т и р о з и л у р и и . В о з 

м о ж н ы л о ж н о п о л о ж и т е л ь н ы е р е з у л ь т а т ы 

п р и к е т о н у р и и , г л ю к о з у р и и . 

• Н и т р о з о н а ф т о л о в ы й т е с т п о з в о л я е т 

в ы в и т ь м е т а б о л и т ы т и р о з и н а п р и р а з л и ч 

н ы х в и д а х т и р о з и н е м и и . 

П р е д л о ж е н ы и д р у г и е м о ч е в ы е э к с 

п р е с с - т е с т ы д л я р а н н е й д и а г н о с т и к и н а 

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й о б м е н а в е щ е с т в . 

К полуколичественным методам д и 

а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й о т н о 

с и т с я : б у м а ж н а я х р о м а т о г р а ф и я (качест

в е н н ы й м е т о д ) и ж и д к о с т н а я х р о м а т о г р а 

ф и я ( к о л и ч е с т в е н н ы й м е т о д ) . И с п о л ь з у е т 

с я д л я в ы я в л е н и я н а р у ш е н и й о б м е н а а м и 

н о к и с л о т , о р г а н и ч е с к и х к и с л о т , н а р у ш е н и я 

ц и к л а м о ч е в и н ы , м и т о х о н д р и а л ь н ы х б о 

л е з н е й . Э т о т м е т о д п р е д п о л а г а е т о д н о в р е 

м е н н о е и с с л е д о в а н и е а м и н о к и с л о т к р о в и . 

Количественные методы 

К к о л и ч е с т в е н н ы м м е т о д а м о т н о с я т с я : 

• о п р е д е л е н и е э к с к р е ц и и о р г а н и ч е с к и х 

к и с л о т с м о ч о й с п о м о щ ь ю м е т о д а г а з о 

в о й х р о м а т о г р а ф и и и м а с с - с п е к т о м е т -

р и и - п р о в о д я т п р и п о д о з р е н и и н а н а с л е д 

с т в е н н ы е н а р у ш е н и я а м и н о к и с л о т , о р г а н и 

ч е с к и х к и с л о т , о б м е н а ж и р н ы х к и с л о т , м и 

т о х о н д р и а л ь н ы е б о л е з н и ; 

• и с с л е д о в а н и е с о д е р ж а н и я о р о т о -

в о й к и с л о т ы - п о м о г а е т в д и а г н о с т и к е н а 

р у ш е н и й ц и к л а м о ч е в и н ы ; 

• о п р е д е л е н и е а ц и л к а р н и т и н а и а ц и л -

г л и ц и н а - в ы п о л н я е т с я п р и п о д о з р е н и и н а 

д е ф и ц и т к а р н и т и н а , н а р у ш е н и е о к и с л е н и я 

ж и р н ы х к и с л о т , д е ф е к т ы м е т а б о л и з м а о р 

г а н и ч е с к и х к и с л о т ; 

• т о н к о с л о й н а я х р о м а т о г р а ф и я - чув

с т в и т е л ь н ы й и с п е ц и ф и ч е с к и й м е т о д с к р и 

н и н г а , н а п р а в л е н н ы й н а в ы я в л е н и е н а р у ш е 

н и й о б м е н а г л и к о з а м и н о г л и к а н о в , о л и г о с а -

х а р и д о в , с и а л о в о й к и с л о т ы и а м и н о к и с л о т ; 

• с о д е р ж а н и е ж е л ч н ы х к и с л о т - о п 

р е д е л я ю т м е т о д о м м а с с - с п е к т р о м е т р и и 

п р и н а р у ш е н и я х и х о б м е н а ( п е р о к с и с о м 

н ы е б о л е з н и ) : 

• м е т о д ы и с с л е д о в а н и я т к а н е в ы х 

к у л ь т у р ( н а т и в н ы х и к у л ь т и в и р о в а н н ы х ) -

н а п р а в л е н ы н а о п р е д е л е н и е а к т и в н о с т и 

ф е р м е н т о в ( ф л ю о р о м е т р и ч е с к и м м е т о д о м ) ; 

• б и о х и м и ч е с к и е м е т о д ы - п р и м е н я 

ю т с я т а к ж е д л я д и а г н о с т и к и г е т е р о з и г о т 

н о г о н о с и т е л ь с т в а ( б о л е з н ь В и л ь с о н а - К о 

н о в а л о в а , н е д о с т а т о ч н о с т ь а - а н т и т р и п с и -

н а , н е д о с т а т о ч н о с т ь г л ю к о з о - 6 - ф о с ф а т д е -

г и д р о г е н а з ы и д р . ) . 

С о в р е м е н н а я д и а г н о с т и к а н а с л е д с т в е н 

н ы х б о л е з н е й у д е т е й б а з и р у е т с я н е т о л ь к о 

н а м е т о д а х м а с с о в о г о и с е л е к т и в н о г о 

с к р и н и н г а , но и с в я з а н а с в н е д р е н и е м н о 

в ы х в ы с о к о р а з р е щ а ю щ и х м о л е к у л я р н ы х 

и а н а л и т и ч е с к и х т е х н о л о г и й , в ч а с т н о с т и , 

с в н е д р е н и е м к а п и л л я р н о г о э л е к т р о ф о р е 

з а , г е л ь - э л е к т р о ф о р е з а б е л к о в и н у к л е и 

н о в ы х к и с л о т , б л о т т и н г - б е л к о в , ж и д к о с т 

н о й х р о м а т о г р а ф и и с и с п о л ь з о в а н и е м х р о 

м а т о г р а ф о в с р е д н е г о и н и з к о г о д а в л е н и я , 

т а н д е м н о й х р о м а т о г р а ф и и с м а с с - с п е к т р о -

м е т р и е й и д р . [ 1 4 , 1 5 ] . 

С е л е к т и в н ы й с к р и н и н г н а г и п е р х о л е -

с т е р и н е м и ю ( о п р е д е л е н и е в п л а з м е к р о в и 

х о л е с т е р и н а ) д о л ж е н п р о в о д и т ь с я у ш к о л ь 

н и к о в и з с е м е й в ы с о к о г о р и с к а п о р а н н и м 

ф о р м а м и ш е м и ч е с к о й б о л е з н и с е р д ц а , и н 

ф а р к т у м и о к а р д а , с е м е й н о й а р т е р и а л ь н о й 

г и п е р т о н и и [ 1 0 , 1 1 ] . 

В н а с т о я щ е е в р е м я р а з р а б о т а н ы п р и н 

ц и п ы о р г а н и з а ц и и с к р и н и р у ю щ и х п р о 

г р а м м м а с с о в о г о о б с л е д о в а н и я н о в о р о ж 

д е н н ы х н а Ф К У и с п о с о б ы о ц е н к и и х э ф 

ф е к т и в н о с т и . М н о г о л е т н и й о п ы т м а с с о в о 

г о и с с л е д о в а н и я н о в о р о ж д е н н ы х н а Ф К У 

с в и д е т е л ь с т в у е т о ш и р о к и х в о з м о ж н о с т я х 

п р о в е д е н и я с к р и н и н г о в ы х п р о г р а м м н а 

н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и о б м е н а в е щ е с т в . 

С д р у г о й с т о р о н ы , э т о о б с т о я т е л ь с т в о с о 

з д а е т и з в е с т н ы е т р у д н о с т и в в ы б о р е о р г а -
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н и з а ц и о н н ы х ф о р м п р о в е д е н и я с к р и н и н 

г а . П о э т о м у п е р е д о р г а н и з а т о р а м и с и с т е 

м ы з д р а в о о х р а н е н и я с т о я т с л о ж н ы е з а д а 

ч и п р и в в е д е н и и н о в ы х ф о р м о б с л е д о в а 

н и я о п р е д е л е н н ы х к о н т и н г е н т о в н а с е л е 

н и я . П р и м е н я е м ы е м е т о д ы д о л ж н ы о б е с 

п е ч и т ь в ы с о к о е к а ч е с т в о п р о в е д е н и я 

с к р и н и н г о в ы х п р о г р а м м и д о б и т ь с я и х в ы 

с о к о й э ф ф е к т и в н о с т и . С э т о й ц е л ь ю в ы 

п о л н е н и е д а н н о г о в и д а и с с л е д о в а н и й 

д о л ж н о б ы т ь п о р у ч е н о п о д г о т о в л е н н ы м 

ц е н т р а м , в ы р а б о т а н а и в н е д р е н а е д и н а я 

м е т о д о л о г и я о б с л е д о в а н и я , о б о с н о в а н ы 

с р о к и в з я т и я о б р а з ц о в б и о л о г и ч е с к о г о 

м а т е р и а л а д л я т е с т и р о в а н и я с и с п о л ь з о 

в а н и е м м н о г о к о м п о н е н т н о г о с к р и н и н г а 

с о б я з а т е л ь н о й п о д т в е р ж д а ю щ е й д и а г н о 

с т и к о й . С о б л ю д е н и е п е р е ч и с л е н н ы х п р и н 

ц и п о в т р е б у е т о с н а щ е н и я ц е н т р о в с о в р е 

м е н н ы м о б о р у д о в а н и е м д л я р а н н е г о в ы я в 

л е н и я ф е н и л к е т о н у р и и и д р у г и х н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й о б м е н а в е щ е с т в . Н а ц е н 

т р ы с к р и н и н г а , к а к п р а в и л о , в о з л а г а е т с я 

и о р г а н и з а ц и о н н о - м е т о д и ч е с к о е р у к о в о д 

с т в о , и р а з ъ я с н и т е л ь н а я р а б о т а , т о е с т ь 

р а з р а б о т к и и в н е д р е н и е н о в ы х м е т о д о в 

с к р и н и н г а , о б у ч е н и е л и ц , о с у щ е с т в л я ю 

щ и х с к р и н и н г , к о н т р о л ь з а р а б о т о й п р а к 

т и ч е с к и х у ч р е ж д е н и й , п р о п а г а н д а н а у ч 

н ы х д о с т и ж е н и й с р е д и н а с е л е н и я и м е д и 

ц и н с к и х р а б о т н и к о в . 

Э ф ф е к т и в н о с т ь с к р и н и н г о в о й п р о г р а м 

м ы з а в и с и т н е т о л ь к о о т к а ч е с т в а е е о р г а н и 

з а ц и и , но и от ч у в с т в и т е л ь н о с т и и с п е ц и 

ф и ч н о с т и и з б р а н н о г о м е т о д а с к р и н и н г а . 

Б о л ь ш и н с т в о и с п о л ь з у е м ы х в п р а к т и к е м и 

р о в о г о з д р а в о о х р а н е н и я м е т о д о в м а с с о в о г о 

с к р и н и н г а и м е ю т с п е ц и ф и ч н о с т ь 9 9 - 1 0 0 % 

п р и ч у в с т в и т е л ь н о с т и н е м е н е е 9 0 - 9 2 % . 

О д н а к о э ф ф е к т и в н о с т ь о д н о г о и т о г о же ме

т о д а у р а з н ы х о р г а н и з а т о р о в и и с с л е д о в а т е 

л е й о т л и ч а е т с я з а м е т н о й в а р и а б е л ь н о с т ь ю . 

О д н и м и з п о к а з а т е л е й э ф ф е к т и в н о с т и 

р а б о т ы с к р и н и н г - п р о г р а м м я в л я е т с я и х 

с т о и м о с т н о е в ы р а ж е н и е , п р и э т о м п о с т о 

я н н о в е д е т с я р а б о т а п о с н и ж е н и ю с т о и м о 

с т и с к р и н и н г а и у в е л и ч е н и ю м а т е р и а л ь н о й 

в ы г о д ы о т е г о в н е д р е н и я . И м е ю щ и е с я д а н 

н ы е с в и д е т е л ь с т в у ю т о т о м , ч т о т о л ь к о з а 

с ч е т а в т о м а т и з а ц и и п р о ц е д у р ы с к р и н и н г а 

з а т р а т ы н а п р о в е д е н и е с к р и н и н г о в ы х п р о 

г р а м м с н и ж а ю т с я в д в а р а з а . 

Е с л и и с х о д и т ь из т о г о , что с к р и н и н г -

э т о н а ч а л ь н ы й э т а п в с и с т е м е д и а г н о с т и ч е 

с к и х , л е ч е б н ы х и п р о ф и л а к т и ч е с к и х м е р о 

п р и я т и й , н а п р а в л е н н ы х н а б о р ь б у с т е с т и 

р у е м ы м з а б о л е в а н и е м , т о э ф ф е к т и в н о с т ь 

л ю б о й п р о г р а м м ы м а с с о в о г о п р о с е и в а н и я , 

в т о м ч и с л е и г е н е т и ч е с к о г о , - м е т о д и ч е 

с к о й , к л и н и ч е с к о й , п р о ф и л а к т и ч е с к о й , э к о 

н о м и ч е с к о й , с о ц и а л ь н о й - д о л ж н а о ц е н и 

в а т ь с я п о к о н е ч н о м у р е з у л ь т а т у , т о е с т ь п о 

е е в л и я н и ю н а ж и з н е с п о с о б н о с т ь в ы я в л я е 

м ы х б о л ь н ы х и н а о б щ е с т в о . Э т и м т р е б о в а 

н и я м д о л ж н ы в п о л н о й м е р е о т в е ч а т ь с к р и -

н и р у ю щ и е п р о г р а м м ы н а ф е н и л к е т о н у р и ю . 

О д н а к о в ы б о р д а н н о г о з а б о л е в а н и я как 

о б ъ е к т а д л я м а с с о в о г о о б с л е д о в а н и я н о в о 

р о ж д е н н ы х н е н о с и т а б с о л ю т н о г о х а р а к т е 

р а , т а к как с т р у к т у р а с к р и н и р у ю щ и х п р о 

г р а м м м о ж е т з н а ч и т е л ь н о в а р ь и р о в а т ь 

в з а в и с и м о с т и от ц е л е й и в о з м о ж н о с т е й 

о р г а н и з а ц и й , п л а н и р у ю щ и х п р о в е д е н и е 

д а н н о г о и с с л е д о в а н и я . В н а с т о я щ е е в р е м я 

д а ж е в р а з в и т ы х с т р а н а х и м е е т с я в о з м о ж 

н о с т ь м а с с о в о г о о б с л е д о в а н и я н о в о р о ж 

д е н н ы х в с е г о н а 2 - 6 , м а к с и м у м 7 - 8 н о з о л о 

г и ч е с к и х ф о р м н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й 

о б м е н а в е щ е с т в . 

П р и а н а л и з е с у щ е с т в у ю щ и х м е т о д о в 

о б с л е д о в а н и я о п р е д е л е н н ы х к о н т и н г е н т о в 

д е т е й с л е д у е т п о д ч е р к н у т ь , что п р о ц е д у р ы 

в ы п о л н е н и я с к р и н и н г о в ы х п р о г р а м м н а н а 

с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и т р е б у ю т р е ш е н и я 

м о р а л ь н о - э т и ч е с к и х п р о б л е м м а с с о в о г о 

с к р и н и н г а [ 1 2 ] . 

В н е д р е н и е м а с с о в о г о с к р и н и н г а в с е р е 

д и н е 60-х г о д о в X X в . в С Ш А о с у щ е с т в л я 

л о с ь в р а м к а х п р и н у д и т е л ь н о г о з а к о н о д а 

т е л ь с т в а . О д н а к о , с п р а в е д л и в о с т и р а д и , 

с л е д у е т о т м е т и т ь , что в т о т п е р и о д , н е с м о 

т р я н а н а л и ч и е з а к о н а о с к р и н и н г е н а Ф К У , 

е щ е н е б ы л а д о к а з а н а в ы с о к а я э ф ф е к т и в 

н о с т ь д и е т ы , л и ш е н н о й ф е н и л а л а н и н а , 

в л е ч е н и и д е т е й , с т р а д а ю щ и х Ф К У . В не

к о т о р ы х с т р а н а х с у щ е с т в у ю т з а к о н о д а -
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т е л ь н ы е а к т ы о м а с с о в о м с к р и н и н г е (в не

с к о л ь к и х ш т а т а х С Ш А и п р о в и н ц и я х К а н а 

д ы , в А в с т р а л и и и др.) с о п р е д е л е н и е м от

в е т с т в е н н о с т и о р г а н и з а т о р о в с к р и н и н г а з а 

е г о п р о в е д е н и е и к а ч е с т в о . В Р о с с и и до 

с и х п о р о т с у т с т в у е т ф е д е р а л ь н ы й з а к о н 

о м а с с о в о м с к р и н и н г е н а н а с л е д с т в е н н ы е 

Л и т е р а т у р а 

1. Gelehrter T.D., Collins F.S. David Ginsburg 

Principles of Medical Genetics. Balt imore: 

Wil l iams and Wilkins, 1998. 

2. Наследственная патология человека. Под ред. 

Ю.Е.Вельтищева, Н.П.Бочкова. М., 1992; 1: 

276, 2: 246. 

3. Scriver C.Fi, Beaudet A.L, Sly W . S , Valle D. 

(Eds.) The molecular Basis of Inherited Metabolic 

Diseases. 8 th ed. Mc Graw Hill, New York. 2 0 0 1 , 

1-4 Vol. 

4. Барашнев Ю.И., Вельтищев Ю.Е. Наследствен

ные болезни обмена веществ у детей. П.: Ме-

дицина,1978; 278. 

5. Фогель Ф„ Мотульски А. Генетика человека. 

В 3-х томах. М.: Мир, 1990. 

6. Бочков Н.П. Клиническая генетика. М.: Гозтар-

Мед, 2 0 0 1 ; 448. 

7. Бочков Н.П, Захаров А . Ф , Иванов В.И. Меди

цинская генетика. М.: Медицина, 1984; 368. 

8. Seymour C.A, Thomason M . J , Chalmers R.A, 

et.al. Newborn screening for inborn errors of 

metabolism: a systematic review. Heal Technol 

Assess Progr 1997; 1(11): 4 3 - 7 . 

9. Наследственные болезни нервной системы. 

Под ред. Ю.Е.Вельтищева, П.А.Темина. 1998; 

496. 

Ю . Л е о н т ь е в а И.В. Атеросклероз, ишемическая 

болезнь сердца, инфаркт миокарда как педиа-

д е ф е к т ы о б м е н а в е щ е с т в , ч т о з а т р у д н я е т 

р е ш е н и е м н о г и х в о п р о с о в . В т о ж е в р е м я 
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9.2. М е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е 

Н а с л е д с т в е н н а я и в р о ж д е н н а я п а т о л о 

г и я з а н и м а е т з н а ч и т е л ь н о е м е с т о в с т р у к 

т у р е з а б о л е в а е м о с т и и с м е р т н о с т и н а с е л е 

н и я , о с о б е н н о д е т с к о г о . П о д а н н ы м В с е 

м и р н о й о р г а н и з а ц и и з д р а в о о х р а н е н и я , 

е ж е г о д н о р о ж д а е т с я п р и м е р н о 7,5 м л н но

в о р о ж д е н н ы х с с е р ь е з н ы м и в р о ж д е н н ы м и 

п о р о к а м и р а з в и т и я , х р о м о с о м н ы м и и м о н о -
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г е н н ы м и б о л е з н я м и [ 1 ] . П р и т а к о м г р у з е н а 

с л е д с т в е н н о й и в р о ж д е н н о й п а т о л о г и и 

в с и с т е м е з д р а в о о х р а н е н и я в с е х с т р а н 

д о л ж н а б ы т ь о р г а н и з о в а н а м е д и к о - г е н е т и 

ч е с к а я с л у ж б а , п р е д у с м а т р и в а ю щ а я п о 

м о щ ь б о л ь н ы м и и х с е м ь я м . Э т а п о м о щ ь , 

п р е ж д е в с е г о , н а п р а в л е н а н а п р е д о т в р а 

щ е н и е р о ж д е н и я б о л ь н о г о р е б е н к а в с е м ь е 

с в ы с о к и м р и с к о м р а з в и т и я н а с л е д с т в е н 

н о г о з а б о л е в а н и я . П о э т о м у о с н о в н ы е у с п е 

х и п р а к т и ч е с к о й р а б о т ы в р а ч е й - г е н е т и к о в 

с в я з а н ы с п р о ф и л а к т и к о й , хотя в п о с л е д 

н и е г о д ы с д е л а н с у щ е с т в е н н ы й п р о р ы в 

и в о б л а с т и л е ч е н и я , в к л ю ч а я г е н о т е р а п и ю . 

С у щ е с т в у ю т д в а п о д х о д а к п р о ф и л а к т и 

к е н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и : с е м е й н а я 

п р о ф и л а к т и к а ч е р е з м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е 

к о н с у л ь т и р о в а н и е и п о п у л я ц и о н н а я п р о ф и 

л а к т и к а , б а з и р у ю щ а я с я н а с п е ц и а л ь н ы х 

п р о г р а м м а х с к р и н и н г а в о т н о ш е н и и т о й 

и л и д р у г о й н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и и л и 

г е т е р о з и г о т н о г о н о с и т е л ь с т в а м у т а н т н ы х 

г е н о в , а т а к ж е н а р а з л и ч н ы х с а н и т а р н о - г и 

г и е н и ч е с к и х м е р о п р и я т и я х , н а п р а в л е н н ы х 

н а п р е д о т в р а щ е н и е в о з д е й с т в и я в р е д н ы х 

п р о и з в о д с т в е н н ы х ф а к т о р о в и н е б л а г о 

п р и я т н ы х в л и я н и й о к р у ж а ю щ е й с р е д ы . О б 

щ и м з в е н о м э т и х д в у х п о д х о д о в я в л я е т с я 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е . 

И н с т и т у т м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х к о н с у л ь 

т а ц и й н а ч а л ф о р м и р о в а т ь с я в о в с е х с т р а 

нах, в п е р в у ю о ч е р е д ь в С Ш А и В е л и к о б р и 

т а н и и , п о с л е В т о р о й м и р о в о й в о й н ы , хотя 

и с т о к и э т о г о н а п р а в л е н и я о т н о с я т с я к г о 

р а з д о б о л е е р а н н е м у в р е м е н и . О д н и м и з 

т а к и х и с т о к о в я в л я е т с я д е я т е л ь н о с т ь 

С . Н . Д а в и д е н к о в а , к о т о р ы й е щ е в 30-е г о д ы 

XX в. в п е р в ы е в м и р е не т о л ь к о т е о р е т и ч е 

с к и с ф о р м у л и р о в а л , н о и р е а л и з о в а л н а 

п р а к т и к е п р и н ц и п ы о р г а н и з а ц и и м е д и к о -

г е н е т и ч е с к и х к о н с у л ь т а ц и й к а к ц е н т р о в 

п р о ф и л а к т и к и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й 

и б о л е з н е й с н а с л е д с т в е н н о й п р е д р а с п о 

л о ж е н н о с т ь ю . В 1 9 2 9 г. С . Н . Д а в и д е н к о в от

к р ы л м е д и к о - г е н е т и ч е с к у ю к о н с у л ь т а ц и ю 

в М о с к в е п р и И н с т и т у т е п с и х и а т р и ч е с к о й 

п р о ф и л а к т и к и , а з а т е м , п е р е е х а в в Л е н и н 

г р а д , о р г а н и з о в а л м е д и к о - г е н е т и ч е с к у ю 

к о н с у л ь т а ц и ю п р и к а ф е д р е н е р в н ы х б о л е з 

н е й Л е н и н г р а д с к о г о Г И Д У В а , и э т а к о н 

с у л ь т а ц и я у с п е ш н о ф у н к ц и о н и р о в а л а д о 

1 9 4 8 г. 

П о о п р е д е л е н и ю р а б о ч е г о к о м и т е т а 

А м е р и к а н с к о г о о б щ е с т в а г е н е т и к и ч е л о в е 

к а ( 1 9 7 4 ) , м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и 

р о в а н и е , п р е д с т а в л я е т с о б о й «. . .коммуни

к а т и в н ы й п р о ц е с с , с в я з а н н ы й с р е ш е н и е м 

п р о б л е м , о т н о с я щ и х с я к п о я в л е н и ю и л и р и 

с к у п о я в л е н и я н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й 

в с е м ь е . Э т о т п р о ц е с с з а к л ю ч а е т с я в по

п ы т к е о д н о г о и л и б о л е е к в а л и ф и ц и р о в а н 

н ы х с п е ц и а л и с т о в о б ъ я с н и т ь п а ц и е н т у и л и 

е г о с е м ь е д и а г н о з , т и п н а с л е д о в а н и я , о с 

н о в н ы е п р о я в л е н и я , т е ч е н и е и д о с т у п н о е 

л е ч е н и е н а с л е д с т в е н н о г о з а б о л е в а н и я ; по

м о ч ь с е м ь е п р и н я т ь о п р е д е л е н н о е р е ш е 

н и е о т н о с и т е л ь н о р е п р о д у к т и в н о г о п о в е д е 

н и я с у ч е т о м в е л и ч и н ы п о в т о р н о г о р и с к а 

и в ы б р а т ь ряд д е й с т в и й в с о о т в е т с т в и и 

с э т и м р е ш е н и е м , у ч и т ы в а я с т е п е н ь р и с к а 

и с е м е й н ы е ц е л и ; п о м о ч ь о б р а т и в ш и м с я 

л у ч ш е а д а п т и р о в а т ь с я к б о л е з н и и р и с к у 

п о в т о р е н и я э т о й б о л е з н и » [ 2 ] . И с х о д я и з 

э т о г о о п р е д е л е н и я , о с н о в н ы е з а д а ч и м е д и 

к о - г е н е т и ч е с к и х к о н с у л ь т а ц и й в к л ю ч а ю т : 

1 ) у с т а н о в л е н и е т о ч н о г о д и а г н о з а н а 

с л е д с т в е н н о г о з а б о л е в а н и я ; 

2 ) о п р е д е л е н и е т и п а н а с л е д о в а н и я з а 

б о л е в а н и я в д а н н о й с е м ь е ; 

3 ) р а с ч е т р и с к а п о в т о р е н и я б о л е з н и 

в с е м ь е ; 

4 ) о п р е д е л е н и е н а и б о л е е э ф ф е к т и в н о 

г о с п о с о б а с е м е й н о й п р о ф и л а к т и к и ; 

5) о б ъ я с н е н и е о б р а т и в ш и м с я в д о с т у п 

н о й ф о р м е с у т и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о п р о 

г н о з а и п р е д л а г а е м ы х п р о ф и л а к т и ч е с к и х 

м е р о п р и я т и й . 

Т а к и м о б р а з о м , п е р е д м е д и к о - г е н е т и ч е 

с к и м и к о н с у л ь т а ц и я м и с т о я т д в е г л а в н ы е 

ц е л и , о д н а и з к о т о р ы х з а к л ю ч а е т с я 

в п р е д о т в р а щ е н и и п о я в л е н и я в с е м ь е б о л ь 

н о г о р е б е н к а , в т о р а я , н е м е н е е в а ж н а я , 

в п о м о щ и о б р а т и в ш и м с я п а ц и е н т а м а д а п 

т и р о в а т ь с я к г е н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и . 

Н а ш 3 0 - л е т н и й о п ы т р а б о т ы п о з в о л я е т 

п р е д с т а в и т ь п р и ч и н ы и с т р у к т у р у о б р а щ е -
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н и й в м е д и к о - г е н е т и ч е с к и е к о н с у л ь т а ц и и 

с л е д у ю щ и м о б р а з о м ( т а б л . 9 . 2 . 1 - 9 . 2 . 4 ) . 

Э т и с в е д е н и я б а з и р у ю т с я н а б о л ь ш и х р е 

п р е з е н т а т и в н ы х в ы б о р к а х и с о г л а с у ю т с я 

с д а н н ы м и в е д у щ и х м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х 

к о н с у л ь т а ц и й м и р а [3, 4 ] . 

К а к в и д н о и з п р е д с т а в л е н н ы х д а н н ы х , 

с а м о й ч а с т о й п р и ч и н о й о б р а щ е н и я являет

ся р о ж д е н и е р е б е н к а с н а с л е д с т в е н н о й б о 

л е з н ь ю и л и в р о ж д е н н ы м п о р о к о м р а з в и т и я 

у з д о р о в ы х р о д и т е л е й , т а к н а з ы в а е м о е 

« р е т р о с п е к т и в н о е к о н с у л ь т и р о в а н и е » . Ро

д и т е л и х о т я т з н а т ь п р о г н о з з д о р о в ь я д л я 

Т а б л и ц а 9 2 1 Группы н а с е л е н и я , о б р а щ а ю щ и е с я 
в медико-генетическую консультацию 

Группы Цель % 
обращающихся обращения семей 

Здоровые супруги, Прогноз 62,3 
имеющие больного потомства 
ребенка 
Больные Уточнение 30,5 
с наследственной диагноза 
патологией 
Здоровые лица, Прогноз 5,5 
имеющие больных здоровья 
родственников и потомства 

Группы патологии % 
семей 

Врожденные пороки развития 30,6 
Нервно-психические заболевания 27,8 
Невынашивание беременности и бесплодие 18,2 
Прочие 23,4 

Группы заболеваний % 
семей 

Аутосомно-доминантные 9 
Аутосомно-рецессивные 16,5 
Х-сцепленные 2 
Хромосомные 20 
Мультифакториальные 40 
С неустановленным типом наследования 12,5 

Т а б л и ц а 9 2 4. Распределение семей по уровню гене
тического риска 

с л е д у ю щ е г о р е б е н к а в э т о м и л и д р у г о м 

б р а к е . В т о р о е м е с т о з а н и м а ю т о б р а щ е н и я 

д л я у т о ч н е н и я д и а г н о з а п р и п о д о з р е н и и н а 

н а с л е д с т в е н н у ю п а т о л о г и ю у р е б е н к а и л и 

у в з р о с л о г о с ц е л ь ю в ы б о р а а д е к в а т н о г о 

с п о с о б а л е ч е н и я и л и р е а б и л и т а ц и и . Т р е т ь я 

г р у п п а к о н с у л ь т и р у ю щ и х с я с о с т о и т и з з д о 

р о в ы х л ю д е й , и м е ю щ и х р о д с т в е н н и к о в 

с н а с л е д с т в е н н ы м и з а б о л е в а н и я м и и ж е л а 

ю щ и х з н а т ь п р о г н о з д л я с е б я и с в о и х д е 

т е й , э т о , т а к н а з ы в а е м о е « п р о с п е к т и в н о е 

к о н с у л ь т и р о в а н и е » . Ч а щ е в с е г о о б р а щ а ю т 

с я с е м ь и , и м е ю щ и е б о л ь н ы х с в р о ж д е н н ы 

м и п о р о к а м и р а з в и т и я и н е р в н о - п с и х и ч е 

с к и м и з а б о л е в а н и я м и . Б о л ь ш е п о л о в и н ы 

о б р а щ е н и й с в я з а н ы с н и з к и м п о в т о р н ы м 

р и с к о м . 

П е р в о о ч е р е д н а я з а д а ч а , с т о я щ а я п е р е д 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к и м и к о н с у л ь т а ц и я м и 

и о р г а н а м и з д р а в о о х р а н е н и я , з а к л ю ч а е т с я 

в в ы я в л е н и и л и ц , н у ж д а ю щ и х с я в п о м о щ и 

в р а ч а - г е н е т и к а , а в ш и р о к о м с м ы с л е - в с о 

з д а н и и с е т и г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и , л е г 

к о д о с т у п н о й д л я всех, к т о в н е й н у ж д а е т с я . 

Д л я э т о г о н е о б х о д и м р е г и о н а л ь н ы й п о д х о д 

к п л а н и р о в а н и ю м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й 

с л у ж б ы , о с н о в а н н ы й н а и з у ч е н и и с т р у к т у 

р ы п о п у л я ц и и , в е л и ч и н ы г е н е т и ч е с к о г о г р у 

з а н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и и е г о к а ч е с т 

в е н н о й х а р а к т е р и с т и к и . И з в е с т н о , что в е 

л и ч и н а г е н е т и ч е с к о г о г р у з а в р а з н ы х п о п у 

л я ц и я х з н а ч и т е л ь н о к о л е б л е т с я [5, 6] и с в я 

з а н о э т о с т а к и м и ф а к т о р а м и п о п у л я ц и о н -

н о й д и н а м и к и , н а р у ш а ю щ и м и в е л и ч и н ы 

г е н н ы х ч а с т о т , к а к и н б р и д и н г , м и г р а ц и я , 

д р е й ф г е н о в , м у т а ц и и и с е л е к ц и я . П о э т о м у 

с в я з ь м е ж д у р а з м е р о м п о п у л я ц и и и к о л и 

ч е с т в о м м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х к о н с у л ь т а 

ц и й д о л ж н а у с т а н а в л и в а т ь с я , в т о м ч и с л е , 

с у ч е т о м и э т и х ф а к т о р о в . П р и с о б л ю д е н и и 

э т и х у с л о в и й м е д и к о - г е н е т и ч е с к а я п о м о щ ь 

б у д е т , с о д н о й с т о р о н ы , л е г к о д о с т у п н а , 

а с д р у г о й - о б е с п е ч и т п о л н ы й о б ъ е м р а б о 

т ы в р а ч а - г е н е т и к а . 

С х е м а м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и 

р о в а н и я п р е д с т а в л е н а н а р и с . 9 . 2 . 1 . 

Б о л ь ш и н с т в о п а ц и е н т о в о б р а щ а ю т с я 

в м е д и к о - г е н е т и ч е с к и е к о н с у л ь т а ц и и по 

475 

Т а б л и ц а 9 . 2 . 3 . Структура обращений в медико-генети
ч е с к у ю консультацию по типу наследования 

Т а б л и ц а 9 . 2 . 2 . Основные г р у п п ы наследственной па
тологии в медико-генетической консультации 

Категории риска о/ 
/О 

семей 

Низкий (до 5%) 58 
Средний (до 20%) 17 
Высокий (свыше 20%) 25 



Р и с . 9 . 2 . 1 . Схема медико-генетического консультирования. 

н а п р а в л е н и я м в р а ч е й р а з н ы х с п е ц и а л ь н о 

с т е й , в п е р в у ю о ч е р е д ь п е д и а т р о в , т а к как 

п р и м е р н о 7 0 - 8 0 % н а с л е д с т в е н н о й и в р о ж 

д е н н о й п а т о л о г и и п р о я в л я е т с я в д е т с к о м 

в о з р а с т е , а т а к ж е п о р е з у л ь т а т а м с к р и н и н 

г а н а н е к о т о р ы е н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и . 

О с н о в н о е с о д е р ж а н и е р а б о т ы м е д и к о -

г е н е т и ч е с к и х к о н с у л ь т а ц и й з а к л ю ч а е т с я 

в с о с т а в л е н и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о п р о 

г н о з а д л я о б р а т и в ш е й с я с е м ь и , к о т о р ы й 

в к л ю ч а е т в с е б я , п о к р а й н е й м е р е , т р и э л е 

м е н т а : т о ч н ы й д и а г н о з з а б о л е в а н и я , р а с 

ч е т п о в т о р н о г о г е н е т и ч е с к о г о р и с к а и с о 

в е т в о т н о ш е н и и д а л ь н е й ш е г о д е т о р о ж д е 

н и я - в ы б о р н а и б о л е е п о д х о д я щ и х д л я с е 

м ь и п р о ф и л а к т и ч е с к и х м е р о п р и я т и й [ 7 ] . 

Т о ч н ы й д и а г н о з з а б о л е в а н и я я в л я е т 

с я а б с о л ю т н о н е о б х о д и м ы м у с л о в и е м д л я 

л ю б о й к о н с у л ь т а ц и и , т а к к а к н а е г о о с н о 

в е б а з и р у е т с я г е н е т и ч е с к и й п р о г н о з д л я 

в с е й с е м ь и . П р и н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е 

в а н и я х в с и л у н е к о т о р ы х г е н е т и ч е с к и х з а 

к о н о м е р н о с т е й в п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с 

в о в л е к а ю т с я п р а к т и ч е с к и в с е с и с т е м ы 

и о р г а н ы ч е л о в е к а , т а к к а к м у т а н т н ы е г е 

н ы м о г у т э к с п р е с с и р о в а т ь с я в л ю б о й т к а 

н и . Б о л е е т о г о , о д и н г е н ч а с т о п р о я в л я е т 

м н о ж е с т в е н н ы е э ф ф е к т ы , в р е з у л ь т а т е 

ч е г о п о р а ж а ю т с я о д н о в р е м е н н о н е с к о л ь 

к о о р г а н о в . П о э т о м у в р а ч - г е н е т и к и с п о л ь 

з у е т с и н д р о м о л о г и ч е с к и й п о д х о д к д и а г 

н о с т и к е з а б о л е в а н и я , п ы т а я с ь у в я з а т ь 

в с е и м е ю щ и е с я у б о л ь н о г о с и м п т о м ы 

с е д и н о й э т и о л о г и е й . П р и э т о м о н н е р е д 

к о п р и б е г а е т к к о н с у л ь т а ц и я м в р а ч е й д р у 

г и х с п е ц и а л ь н о с т е й - о к у л и с т о в , д е р м а т о 

л о г о в , н е в р о п а т о л о г о в и д р . К р о м е т о г о , 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к и е к о н с у л ь т а ц и и р а с п о 

л а г а ю т б о л ь ш и м а р с е н а л о м м е т о д о в , п о з 

в о л я ю щ и х у т о ч н и т ь д и а г н о з , г л а в н ы е и з 

к о т о р ы х - к л и н и к о - г е н е а л о г и ч е с к и й , ц и -

т о г е н е т и ч е с к и й , с п е ц и а л ь н ы е б и о х и м и ч е 

с к и е м е т о д ы , а в п о с л е д н е е в р е м я и м е т о 

д ы Д Н К - д и а г н о с т и к и . П о с л е д н и е д о с т и 

ж е н и я в г е н е т и к е , в о с о б е н н о с т и П р о 

г р а м м а « Г е н о м ч е л о в е к а » , в н е с л и з а м е т -
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н ы и в к л а д в п о н и м а н и е э т и о л о г и и и п а т о 

г е н е з а з а б о л е в а н и й ч е л о в е к а , в о б н а р у 

ж е н и е тех и л и и н ы х м о л е к у л я р н ы х м е х а 

н и з м о в , п р и в о д я щ и х к п о я в л е н и ю к л и н и 

ч е с к и х с и м п т о м о в з а б о л е в а н и я . П о с к о л ь 

к у в н а с т о я щ е е в р е м я г е н ы б о л ь ш и н с т в а 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й к а р т и р о в а н ы , 

в ы д е л е н ы и к л о н и р о в а н ы , д и а г н о с т и ч е 

с к и е в о з м о ж н о с т и , в к л ю ч а я п р е с и м п т о м а -

т и ч е с к у ю и п р е н а т а л ь н у ю д и а г н о с т и к у , 

з н а ч и т е л ь н о р а с ш и р я ю т с я , а с л е д о в а 

т е л ь н о , у в е л и ч и в а е т с я т о ч н о с т ь п р о г н о з и 

р о в а н и я . 

Р а с ч е т п о в т о р н о г о г е н е т и ч е с к о г о 

р и с к а б а з и р у е т с я н а т е о р и и в е р о я т н о 

с т е й . С у щ е с т в у ю т д в а п р и н ц и п и а л ь н ы х 

п о д х о д а к о ц е н к е г е н е т и ч е с к о г о р и с к а : 

т е о р е т и ч е с к и е р а с ч е т ы , о с н о в а н н ы е н а 

з а к о н а х ф о р м а л ь н о й г е н е т и к и , и э м п и р и 

ч е с к и е д а н н ы е ( н е р е д к о в к а ч е с т в е п о 

в т о р н о г о р и с к а и с п о л ь з у ю т с я э м п и р и ч е 

с к и е п о к а з а т е л и ч а с т о т ы с р е д и р о д с т в е н 

н и к о в о п р е д е л е н н ы х с т е п е н е й р о д с т в а ) . 

М е т о д о л о г и я в е р о я т н о с т н о г о п р о г н о з и р о 

в а н и я п р и м е н д е л и р у ю щ и х и н е м е н д е л и -

р у ю щ и х з а б о л е в а н и я х с у щ е с т в е н н о р а з 

л и ч а е т с я . Д л я м е н д е л и р у ю щ и х з а б о л е в а 

н и й д о с т а т о ч н о ч е т к о р а з р а б о т а н ы т е о р е 

т и ч е с к и е о с н о в ы о ц е н к и г е н е т и ч е с к о г о 

р и с к а , п о э т о м у о с н о в н а я з а д а ч а с в о д и т с я 

к и д е н т и ф и к а ц и и г е н о т и п а , л е ж а щ е г о 

в о с н о в е з а б о л е в а н и я , и в е р о я т н о с т н о й 

о ц е н к е т а к н а з ы в а е м о й « с е г р е г а ц и о н н о й 

ч а с т о т ы » в з а в и с и м о с т и о т г е н о т и п о в р о 

д и т е л е й б у д у щ е г о р е б е н к а . П р и с л о ж н о -

н а с л е д у ю щ и х с я з а б о л е в а н и я х к о н с у л ь т и 

р о в а н и е ч а с т о о с н о в ы в а е т с я н а м е т о д е 

« ч е р н о г о я щ и к а » , т о е с т ь н а ч и с т о м э м п и 

р и з м е , п о с к о л ь к у п р и м у л ь т и ф а к т о р и а л ь 

н ы х з а б о л е в а н и я х , в п р и н ц и п е , н е в о з м о ж 

н о у с т а н а в л и в а т ь с п е ц и ф и ч е с к и е д и с 

к р е т н ы е г е н о т и п ы , о т в е т с т в е н н ы е з а р а з 

в и т и е б о л е з н и . В п о д о б н о й с и т у а ц и и ф о р 

м а л ь н ы й г е н е т и ч е с к и й а н а л и з , н а п р а в 

л е н н ы й н а т о ч н о е в е р о я т н о с т н о е п р о г н о 

з и р о в а н и е , с в я з а н с п р и м е н е н и е м с п е ц и 

а л ь н ы х г е н е т и ч е с к и х м о д е л е й и с л о ж н ы х 

м а т е м а т и ч е с к и х м е т о д о в [ 8 ] . 

Р а с ч е т р и с к а п р и м о н о г е н н ы х з а б о л е в а 

н и я х ( д л я л ю б о г о т и п а н а с л е д о в а н и я ) 

о б ы ч н о п о д р а з у м е в а е т а н а л и з д в у х в о з 

м о ж н ы х с и т у а ц и й : 

1 ) г е н о т и п ы к о н с у л ь т и р у ю щ и х с я д о с т о 

в е р н о о п р е д е л е н ы и л и п р е д п о л а г а ю т с я 

с б о л ь ш о й д о л е й в е р о я т н о с т и , 

2 ) г е н о т и п ы к о н с у л ь т и р у ю щ и х с я н е и з 

в е с т н ы . 

В п е р в о м с л у ч а е , е с л и т и п н а с л е д о в а 

ния з а б о л е в а н и я и з в е с т е н и по а н а л и з у р о 

д о с л о в н о й у д а е т с я и д е н т и ф и ц и р о в а т ь г е 

н о т и п ы о б о и х р о д и т е л е й , о ц е н к а р и с к а 

п р о и з в о д и т с я в с о о т в е т с т в и и с п р о с т ы м 

м е н д е л е в с к и м р а с щ е п л е н и е м ( р и с . 9.2.2) 

[ 1 - 4 ] . 

Д л я с л у ч а е в , в х о д я щ и х в э т у с и т у а ц и ю , 

с у щ е с т в у е т с л е д у ю щ е е п р а в и л о : е с л и 

a priori на о с н о в а н и и р о д о с л о в н о й у д а л о с ь 

у с т а н о в и т ь г е н о т и п ы к о н с у л ь т и р у ю щ и х с я 

( т и п б р а к а ) , то н и к а к а я и н ф о р м а ц и я a pos

teriori (с у ч е т о м и м е ю щ и х с я д е т е й ) не м о 

ж е т и з м е н и т ь с о о т в е т с т в у ю щ у ю в е р о я т 

н о с т ь в е л и ч и н ы р и с к а . 

П р и к р о в н о - р о д с т в е н н ы х б р а к а х р и с к 

р о ж д е н и я б о л ь н о г о р е б е н к а , в п е р в у ю о ч е 

р е д ь с а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м з а б о л е в а 

н и е м , з а в и с и т о т с т е п е н и р о д с т в е н н о й б л и 

з о с т и с у п р у г о в , м е р о й к о т о р о й с л у ж и т R -

к о э ф ф и ц и е н т р о д с т в а ( д о л я о б щ и х г е н о в ) . 

Н а п р и м е р , д л я д в о ю р о д н ы х с и б с о в р а с ч е т 

р и с к а п р о в о д и т с я с л е д у ю щ и м о б р а з о м : 

7 8 ( R ) х 4 ( л а т е н т н а я г е н е т и ч е с к а я н а г р у з к а 

в п о п у л я ц и и ) х V4 = У а ( 1 2 , 5 % ) . К п о л у ч е н 

н о й в е л и ч и н е р и с к а с л е д у е т п р и б а в и т ь 5 % 

о б щ е п о п у л я ц и о н н о г о р и с к а . 

В т о й с и т у а ц и и , к о г д а г е н о т и п ы к о н с у л ь 

т и р у ю щ и х с я н е и з в е с т н ы , в о з н и к а ю т б о л е е 

с л о ж н ы е г е н е т и ч е с к и е з а д а ч и , р е ш е н и е 

к о т о р ы х н е в о з м о ж н о б е з п р и м е н е н и я с о о т 

в е т с т в у ю щ и х м а т е м а т и ч е с к и х р а с ч е т о в , 

о с н о в а н н ы х н а т е о р и и в е р о я т н о с т е й . В по

д о б н ы х с л у ч а я х , и с х о д я и з к о н к р е т н о й р о 

д о с л о в н о й , в ы д в и г а е т с я н е с к о л ь к о р а б о 

ч и х г и п о т е з о г е н о т и п а х , и в е р о я т н о с т ь к а 

ж д о й и з н и х о ц е н и в а е т с я с у ч е т о м н е т о л ь 

к о а п р и о р н о й и н ф о р м а ц и и ( п о н а с л е д о в а 

н и ю о т р о д и т е л е й ) , н о и а п о с т е р и о р н о й , 
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с в я з а н н о й с р о ж д е н и е м д е т е й . Н а р и с . 

9.2.3 и з о б р а ж е н а р о д о с л о в н а я с Х - с ц е п 

л е н н ы м з а б о л е в а н и е м . 

З а к о н с у л ь т а ц и е й о б р а т и л а с ь т е т к а п р о -

б а н д а (11-3). П о с к о л ь к у р е ч ь и д е т об Х - с ц е 

п л е н н о м з а б о л е в а н и и , в о з м о ж н о с т ь н о с и -

т е л ь с т в а п а т о л о г и ч е с к о г о г е н а д л я э т о й 

ж е н щ и н ы з а в и с и т о т о г о , я в л я е т с я л и н о с и 

т е л ь н и ц е й е е м а т ь (1-1). М о ж н о п р е д п о л о 

ж и т ь с л е д у ю щ и е г е н е т и ч е с к и е о б ъ я с н е н и я 

з а б о л е в а н и я у П И : 

2) Аутосомно-доминантное заболевание 
с неполной пенетрантностью 

3) Аутосомно-рецессивное заболевание 

4) Х-сцепленное заболевание 

Р и с 9 2 2 Расчет генетического риска при известных 
генотипах родителей. 

A) 1-1 - г е т е р о з и г о т н а я н о с и т е л ь н и ц а 

а н о м а л ь н о г о г е н а , о н а п е р е д а л а э т о т г е н 

д о ч е р и II-2, к о т о р а я , в с в о ю о ч е р е д ь , п е р е 

д а л а е г о с в о е м у с ы н у П И . 

B) 1-1 - г о м о з и г о т а по н о р м а л ь н о м у а л -

л е л ю , н о о н а и л и е е м у ж п е р е д а л и н о в у ю 

м у т а ц и ю д о ч е р и II-2, к о т о р а я , б у д у ч и г е т е -

р о з и г о т о й , п е р е д а л а ее с ы н у 111-1, л и б о 1-1 

и II-2 - г о м о з и г о т ы по н о р м а л ь н о м у а л л е -

л ю , н о н о в а я м у т а ц и я в о з н и к л а в п о л о в о й 

к л е т к е у II-2. 

Т о л ь к о п е р в а я г и п о т е з а (А) и с х о д и т и з 

т о г о , ч т о И я в л я е т с я г е т е р о з и г о т н о й н о 

с и т е л ь н и ц е й , и т о л ь к о в э т о м с л у ч а е к о н 

с у л ь т и р у ю щ а я с я м о ж е т о к а з а т ь с я н о с и 

т е л ь н и ц е й а н о м а л ь н о г о г е н а . П о п р а в и 

л а м т е о р и и в е р о я т н о с т е й , с у м м а в е р о я т 

н о с т е й (Р) в с е х г и п о т е з р а в н а 1 , т о е с т ь 

Р ( А ) + Р ( В ) = 1. Л о г и к у д а л ь н е й ш и х р а с с у 

ж д е н и й и в ы ч и с л е н и й у д о б н е е в с е г о 

п р е д с т а в и т ь в в и д е с л е д у ю щ е й т а б л и ц ы 

( т а б л . 9 . 2 . 5 ) . 

Итак, е с л и д л я И в е р о я т н о с т ь н о с и т е л ь -

с т в а с о с т а в и л а 7 3 , т о д л я к о н с у л ь т и р у ю 

щ е й с я (ее д о ч е р и ) о н а д о л ж н а б ы т ь в д в о е 

м е н ь ш е и с о с т а в л я е т У6. В к о н е ч н о м и т о г е , 

р и с к р о ж д е н и я б о л ь н о г о с ы н а д л я П-З с о 

с т а в л я е т 7 6 х У г = Vis (то е с т ь п р и м е р н о 8 % ) . 

С л е д у е т з а м е т и т ь , что в п о д о б н ы х с и т у 

а ц и я х п о с л е д у ю щ е е р о ж д е н и е д е т е й у с а 

м о й к о н с у л ь т и р у ю щ е й с я и м е е т б о л ь ш о е 

з н а ч е н и е д л я в е л и ч и н ы р и с к а : р о ж д е н и е 

б о л ь н о г о с ы н а о д н о з н а ч н о у с т а н о в и т е е г е 

н о т и п ( н о с и т е л ь с т в о п а т о л о г и ч е с к о г о а л -

л е л я ) , а п о я в л е н и е о д н о г о и л и н е с к о л ь к и х 

з д о р о в ы х с ы н о в е й с н и ж а е т в е р о я т н о с т ь 

Р и с 9 2 3. Пример расчета генетического риска при 
неизвестных генотипах родителей. 

4 7 8 

1) Аутосомно-доминантное заболевание 
с полной пенетрантностью 



Гипотезы о возможном генотипе 1-1 Носительница Гомозигота 
мутантного аллеля по нормальному аллелю 

Априорная вероятность (определяется по частоте 4ц (очень 

носительства в популяции) малая величина) 1 - 4ц - 1 
Условная вероятность рождения внука (111-1) V, 2ц (возможность 

с Х-сцепленным заболеванием мутаций 

в I или II поколении) 

Совместная вероятность М 2ц 

Шансы (соотношение совместных вероятностей) 1 2 

Апостериорная вероятность V, 
г/ 
'3 

(с учетом рождения больного внука) 

т о г о , что и х м а т ь я в л я е т с я г е т е р о з и г о т н о й 

н о с и т е л ь н и ц е й . В т а к о м с л у ч а е о п я т ь п р и 

д е т с я п р и б е г а т ь к р а с ч е т а м с а п р и о р н ы м и , 

у с л о в н ы м и , с о в м е с т н ы м и и а п о с т е р и о р н ы 

м и в е р о я т н о с т я м и п о т е о р е м е Б а й е с а . 

Р а с ч е т р и с к а п р и х р о м о с о м н ы х и м у л ь 

т и ф а к т о р и а л ь н ы х б о л е з н я х о с н о в а н н а 

э м п и р и ч е с к и х д а н н ы х . В п р а к т и к е м е д и 

к о - г е н е т и ч е с к и х к о н с у л ь т а ц и й и с п о л ь з у 

ю т с я т а б л и ц ы э м п и р и ч е с к о г о р и с к а . 

П р и х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и р и с к о п р е д е 

л е н д л я к а ж д о г о т и п а а н о м а л и й и в о з р а с 

т а м а т е р и . П р и м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы х б о 

л е з н я х з н а ч е н и я э м п и р и ч е с к о г о р и с к а з а 

в и с я т о т р я д а ф а к т о р о в : с е м е й н о й ч а с т о 

т ы , н а с л е д у е м о с т и п р и з н а к а , п о л а п р о 

б а н д а , т я ж е с т и п о р а ж е н и я , ф о р м ы з а б о 

л е в а н и я . 

В о з м о ж н о с т и м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х 

к о н с у л ь т а ц и й з н а ч и т е л ь н о р а с ш и р я е т 

п р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а , к о т о р а я п о з 

в о л я е т в е р о я т н о с т н ы й п р о г н о з п е р е в е с т и 

в о д н о з н а ч н ы й д и а г н о з н а л и ч и я и л и от

с у т с т в и я з а б о л е в а н и я у п л о д а . К а к м е т о 

д и ч е с к и е п о д х о д ы к п р е н а т а л ь н о й д и а г н о 

с т и к е , т а к и к р у г б о л е з н е й , п р и к о т о р ы х 

о н а в о з м о ж н а , п о с т о я н н о р а с ш и р я ю т с я . 

К о с н о в н ы м м е т о д а м п р е н а т а л ь н о й д и а г 

н о с т и к и , к о т о р ы е и с п о л ь з у ю т с я в п р а к т и 

к е м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о в а 

н и я , о т н о с я т с я : у л ь т р а з в у к о в о е и с с л е д о 

в а н и е п л о д а н а с р о к е 1 4 - 2 0 н е д б е р е м е н 

н о с т и ( с п о м о щ ь ю к о т о р о г о м о ж н о о б н а 

р у ж и т ь 7 0 - 8 0 % в с е й в р о ж д е н н о й п а т о л о 

г и и и , п о ж е л а н и ю ж е н щ и н ы , п р е р в а т ь б е 

р е м е н н о с т ь ) и и н в а з и в н ы е м е т о д ы - а м -

н и о ц е н т е з , б и о п с и я х о р и о н а , к о р д о ц е н -

т е з , о б е с п е ч и в а ю щ и е в н у т р и у т р о б н у ю д и 

а г н о с т и к у в с е х х р о м о с о м н ы х б о л е з н е й пу

т е м ц и т о г е н е т и ч е с к о г о а н а л и з а , а т а к ж е 

с о т е н н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й о б м е н а 

и н а с л е д с т в е н н ы х с и н д р о м о в с п о м о щ ь ю 

б и о х и м и ч е с к и х и м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е -

с к и х м е т о д о в . 

В п о с л е д н и е г о д ы п о я в и л с я н о в ы й д о 

в о л ь н о э ф ф е к т и в н ы й в и д п о м о щ и с е м ь я м , 

в к о т о р ы х р о д и л с я р е б е н о к с в р о ж д е н н ы м 

п о р о к о м р а з в и т и я , - т а к н а з ы в а е м а я «пе-

р и к о н ц е п ц и о н н а я п р о ф и л а к т и к а » , с у т ь к о 

т о р о й з а к л ю ч а е т с я в о б е с п е ч е н и и о п т и 

м а л ь н ы х у с л о в и й д л я с о з р е в а н и я я й ц е 

к л е т к и , и м п л а н т а ц и и и р а н н е г о р а з в и т и я 

з и г о т ы . Э т о д о с т и г а е т с я п у т е м п р о в е д е н и я 

р я д а м е р о п р и я т и й в т е ч е н и е 2 - 3 м е с д о 

и п о с л е з а ч а т и я , о с н о в н ы м и из к о т о р ы х яв

л я ю т с я л е ч е н и е х р о н и ч е с к и х о ч а г о в и н 

ф е к ц и и у б у д у щ и х р о д и т е л е й и п р и е м по

л и в и т а м и н о в с ф о л и е в о й к и с л о т о й в д о з и 

р о в к е не м е н е е 4 мг в с у т к и . П е р и к о н ц е п -

ц и о н н а я п р о ф и л а к т и к а о к а з а л а с ь н а и б о 

л е е э ф ф е к т и в н о й п р и д е ф е к т а х н е в р а л ь -

н о й т р у б к и , р а с щ е л и н а х г у б ы и/или н ё б а , 

р е д у к ц и о н н ы х п о р о к а х к о н е ч н о с т е й и не

к о т о р ы х в р о ж д е н н ы х п о р о к а х с е р д ц а [9, 

1 0 ] . К а б и н е т ы п е р и к о н ц е п ц и о н н о й п р о ф и 

л а к т и к и и м е ю т с я п р и м н о г и х м е д и к о - г е н е 

т и ч е с к и х к о н с у л ь т а ц и я х и ц е н т р а х р е п р о 

д у к ц и и ч е л о в е к а . 

Т а к и м о б р а з о м , м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е 

к о н с у л ь т и р о в а н и е я в л я е т с я с у щ е с т в е н 

н ы м д о п о л н и т е л ь н ы м з в е н о м с и с т е м ы 

м е д и ц и н с к о й п о м о щ и н а с е л е н и ю . Е с л и 

о ц е н и в а т ь п о л ь з у о т в ы п о л н е н и я с о в е т о в 

в р а ч а - г е н е т и к а о т н о с и т е л ь н о д а л ь н е й ш е -
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г о д е т о р о ж д е н и я , т о э ф ф е к т и в н о с т ь р а 

б о т ы м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х к о н с у л ь т а ц и й 

с о с т а в л я е т 7 0 - 9 0 % [ 1 1 , 1 2 ] . О д н а к о 

н а с о в р е м е н н о м э т а п е в с е б о л ь ш е е в н и 

м а н и е у д е л я е т с я к о м м у н и к а т и в н о й ф у н к 

ц и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь т и р о 

в а н и я . А к ц е н т ы с м е щ а ю т с я в с т о р о н у п о 

м о щ и с е м ь е в а д а п т а ц и и к г е н е т и ч е с к о м у 

р и с к у и л и в с л у ч а я х п о я в л е н и я н а с л е д с т 

в е н н о г о з а б о л е в а н и я у д е т е й и р о д с т в е н 

н и к о в [ 1 3 - 1 1 ] . 

С о в р е м е н н о е м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е 

к о н с у л ь т и р о в а н и е с т р е м и т с я , в п е р в у ю 

о ч е р е д ь , к д о с т и ж е н и ю п с и х о л о г о - о б р а з о 

в а т е л ь н о й ц е л и , т о е с т ь н а п р а в л е н о н а 

п о м о щ ь с е м ь е в с о ц и а л ь н о й а д а п т а ц и и . 

П о э т о м у о п р е д е л е н и е м е д и к о - г е н е т и ч е 

с к о г о к о н с у л ь т и р о в а н и я в н а с т о я щ е е в р е 

м я м о ж е т з в у ч а т ь т а к : к о н с у л ь т и р о в а н и е -

э т о д и н а м и ч е с к и й п с и х о л о г о - о б р а з о в а 

т е л ь н ы й п р о ц е с с , к о т о р ы й с о с р е д о т о ч и 

в а е т с я н а г е н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и ; о т 

н о ш е н и я м е ж д у в р а ч о м - г е н е т и к о м и п а ц и 

е н т а м и м о ж н о н а з в а т ь « т е р а п е в т и ч е с к и 

м и » , т а к к а к в и х о с н о в е л е ж и т п о м о щ ь 

в п е р с о н а л и з и р о в а н н о й г е н е т и ч е с к о й и н 

ф о р м а ц и и , н а п р а в л е н н о й н а и х с а м о о п р е 

д е л е н и е , н а п о в ы ш е н и е и х с п о с о б н о с т и 

к п о с т о я н н о м у а д а п т и р о в а н и ю [ 1 5 ] . О с 

н о в н а я з а д а ч а к о н с у л ь т а н т а з а к л ю ч а е т с я 

в у п р о щ е н и и д л я п а ц и е н т о в с п о с о б н о с т и 

и с п о л ь з о в а т ь д л я с е б я п о л у ч а е м у ю г е н е 

т и ч е с к у ю и н ф о р м а ц и ю , п о м о г а ю щ у ю м и 

н и м и з и р о в а т ь п с и х о л о г и ч е с к и й с т р е с с 

и п о в ы с и т ь с а м о к о н т р о л ь . П о д о б н о е «те

р а п е в т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е » к а с а 

е т с я т а к и х п с и х о л о г и ч е с к и х н а р у ш е н и й 

у к о н с у л ь т и р у ю щ и х с я , к а к ч у в с т в о в и н ы , 

с н и ж е н и е ч у в с т в а с о б с т в е н н о г о д о с т о и н 

с т в а , с о ц и а л ь н а я и з о л я ц и я , с т и г м а т и з а 

ц и я и д р . В р а ч - г е н е т и к с т р е м и т с я о б ъ я с 

н и т ь г е н е т и ч е с к и й р и с к с т о й ц е л ь ю , ч т о 

б ы п а ц и е н т ы м о г л и к а к м о ж н о л у ч ш е в ы 

б р а т ь п у т и п р и н я т и я р е ш е н и я , о б е с п е ч и 

в а ю щ и е и м н о р м а л ь н ы й с т и л ь ж и з н и . К о 

н е ч н о , о п т и м а л ь н ы м в а р и а н т о м д л я в с е х 

к о н с у л ь т и р у ю щ и х с я б у д е т т а к о е р е ш е н и е , 

к о т о р о е п о з в о л и т у м е н ь ш и т ь б р е м я г е н е 

т и ч е с к и х б о л е з н е й в с е м ь е и о б щ е с т в е , 

и б о л ь ш и н с т в о п р и н и м а е м ы х р е ш е н и й 

б ы в а е т и м е н н о т а к и м и [ 1 6 ] . 

Н о и н о г д а п р и н и м а е м ы е п а ц и е н т а м и ре

ш е н и я м о г у т б ы т ь и р р а ц и о н а л ь н ы м и с т о ч 

к и з р е н и я з д р а в о г о с м ы с л а . Н а п р и м е р , с е 

м ь я , и м е ю щ а я д в у х б о л ь н ы х д е т е й м у к о 

в и с ц и д о з о м , р е ш а е т с я н а р о ж д е н и е т р е 

т ь е г о б о л ь н о г о р е б е н к а , д и а г н о з к о т о р о м у 

п о с т а в л е н п р е н а т а л ь н о . В э т о м с л у ч а е 

в р а ч - г е н е т и к в ц е л я х п с и х о л о г и ч е с к о г о 

б л а г о п о л у ч и я к о н с у л ь т и р у ю щ и х с я д о л ж е н 

п р и з н а т ь э т о р е ш е н и е к а к н а и б о л е е п р и е 

м л е м о е д л я д а н н о й с е м ь и , п о н я т ь и х п о в е 

д е н и е и п о м о ч ь им в а д а п т а ц и и к с о з д а в 

ш е й с я с и т у а ц и и . Г л а в н о е в т а к и х с л у ч а я х -

д о б и т ь с я и н ф о р м а ц и о н н о г о с о г л а с и я , 

у м е н ь ш е н и я с т е п е н и п с и х о л о г и ч е с к о г о 

н а д л о м а , у к р е п л е н и я ч у в с т в а п е р с о н а л ь 

н о г о к о н т р о л я и а д а п т а ц и и к с т р е с с - с о д е р 

ж а т е л ь н о м у с о б ы т и ю . 

Т а к и м о б р а з о м , н а с о в р е м е н н о м э т а п е 

р а з в и т и я м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь 

т и р о в а н и я , н а р я д у с о с н о в н о й ц е л ь ю п р о 

ф и л а к т и к и в р о ж д е н н ы х п о р о к о в р а з в и 

т и я и н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й в с е 

м ь е , в о з н и к а е т и в т о р а я , н е м е н е е с у щ е 

с т в е н н а я ц е л ь - д о с т и ж е н и е п с и х о л о г и ч е 

с к о г о б л а г о п о л у ч и я в а д а п т а ц и и к р и с к у 

и п о я в л е н и ю н а с л е д с т в е н н о й б о л е з н и 

в с е м ь е . Н е з а в и с и м о о т п р и н я т о г о к о н 

с у л ь т и р у ю щ и м и с я р е ш е н и я , в р а ч - к о н 

с у л ь т а н т д о л ж е н п о л а г а т ь с я н а н е г о , к а к 

н а и б о л е е п о д х о д я щ е е в п с и х о л о г и ч е с к о м 

о т н о ш е н и и д л я к о н к р е т н о й с е м ь и . С а м ы м 

о п т и м а л ь н ы м в а р и а н т о м ф у н к ц и о н и р о в а 

н и я м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х к о н с у л ь т а ц и й 

в у с л о в и я х с о в р е м е н н ы х д и а г н о с т и ч е 

с к и х т е х н о л о г и й , н о в ы х п о д х о д о в к л е ч е 

н и ю и п р о ф и л а к т и к е н а с л е д с т в е н н ы х 

и в р о ж д е н н ы х з а б о л е в а н и й , я в л я е т с я д о 

с т и ж е н и е к о н с е н с у с а э т и х д в у х ц е л е й 

[ 1 7 ] . О д н а к о в о б о и х с л у ч а я х п у т е в о д н ы м 

п р и н ц и п о м д л я в р а ч а - г е н е т и к а я в л я е т с я 

н е д и р е к т и в н о е к о н с у л ь т и р о в а н и е , п р е д 

п о л а г а ю щ е е а в т о н о м и ю и л и с а м о о п р е д е 

л е н и е и п е р с о н а л ь н ы й к о н т р о л ь о б р а т и в 

ш и х с я в м е д и к о - г е н е т и ч е с к у ю к о н с у л ь т а -
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ц и ю л ю д е й . П р а в о м о ч н о а л ь т е р н а т и в н о е 

п о в е д е н и е п а ц и е н т о в , н а п р а в л е н н о е к а к 

н а ж е л а н и е п р е д у п р е д и т ь п о я в л е н и е 

б о л ь н о г о р е б е н к а , т а к и н а а д а п т а ц и ю 

к г е н е т и ч е с к о й б о л е з н и и л и р и с к у . В л ю 

б о м с л у ч а е н е о б х о д и м о с т р е м и т ь с я н а й т и 

п у т и к в з а и м н о м у п о н и м а н и ю , ч т о я в л я е т 

с я к л ю ч о м д л я д а л ь н е й ш е г о с о в е р ш е н с т 

в о в а н и я м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н с у л ь 

т и р о в а н и я . 
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9.3. П р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а 

П р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а я в л я е т с я 

н а и б о л е е э ф ф е к т и в н ы м с р е д с т в о м п р о 

ф и л а к т и к и н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и , по

з в о л я ю щ и м о т о й т и о т в е р о я т н о с т н о г о п р о 

г н о з а и о д н о з н а ч н о р е ш и т ь в о п р о с о н а л и 

ч и и и л и о т с у т с т в и и п о р а ж е н и я п л о д а [ 1 , 2 ] . 

В о з м о ж н о с т ь в ы я в л е н и я а н о м а л ь н о г о п л о 

д а с п о с л е д у ю щ и м п р е р ы в а н и е м б е р е м е н 

н о с т и п о з в о л я е т м н о г и м ж е н щ и н а м , у ко

т о р ы х в е л и к р и с к р о ж д е н и я т я ж е л о б о л ь н о 

г о р е б е н к а , р е ш и т ь с я н а п о в т о р н у ю б е р е 

м е н н о с т ь [3, 4 ] . 

К о с н о в н ы м м е т о д а м п р е н а т а л ь н о й д и 

а г н о с т и к и о т н о с я т с я : у л ь т р а з в у к о в о е и с 

с л е д о в а н и е ; о п р е д е л е н и е у р о в н я а - ф е т о -

п р о т е и н а , э с т р и о л а , х о р и о н и ч е с к о г о г о н а -
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д о т р о п и н а и 1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е р о н а в 

с ы в о р о т к е к р о в и м а т е р и ( в 1 6 - 2 0 н е д б е р е 

м е н н о с т и ) ; а м н и о ц е н т е з в I и II т р и м е с т р а х 

б е р е м е н н о с т и ; б и о п с и я в о р с и н х о р и о н а и 

п л а ц е н т ы ; п о л у ч е н и е к р о в и и к о ж и п л о д а . 

И с п о л ь з о в а н и е т о л ь к о э т и х т е х н о л о г и й 

д а е т в о з м о ж н о с т ь с н и з и т ь ч и с л о р о ж д е н и й 

д е т е й с н а с л е д с т в е н н о й и в р о ж д е н н о й п а 

т о л о г и е й п л о д а п р и м е р н о н а 3 0 % [4, 5 ] . 

С л е д у е т п о д ч е р к н у т ь , ч т о э ф ф е к т и в н о с т ь 

т а к и х и с с л е д о в а н и й п р о п о р ц и о н а л ь н а п о л 

н о т е о х в а т а и м и б е р е м е н н ы х . П р и п о л н о м 

о х в а т е м о ж н о с н и з и т ь ч а с т о т у х р о м о с о м 

н о й п а т о л о г и и н а 4 0 - 4 5 % , д е ф е к т о в н е р в 

н о й т р у б к и н а 8 5 - 9 0 % . 

У л ь т р а з в у к о в о е и с с л е д о в а н и е ( У З И ) 

з а н и м а е т о с о б о е м е с т о в п р е н а т а л ь н о й д и 

а г н о с т и к е . А н а л и з в р о ж д е н н ы х п о р о к о в 

р а з в и т и я п л о д а , д и а г н о с т и р о в а н н ы х с по

м о щ ь ю У З И в о в р е м я б е р е м е н н о с т и , п о к а 

з а л ч е т к у ю з а в и с и м о с т ь м е ж д у х а р а к т е 

р о м п о р о к а и с р о к о м е г о в ы я в л е н и я ( т а б л . 

9 . 3 . 1 ) . С л е д у ю щ и е в р о ж д е н н ы е п о р о к и 

р а з в и т и я п л о д а м о ж н о д и а г н о с т и р о в а т ь с 

п о м о щ ь ю У З И у ж е в к о н ц е l - н а ч а л е I I т р и 

м е с т р о в б е р е м е н н о с т и : а н э н ц е ф а л и ю , г о -

л о п р о з э н ц е ф а л и ю , э к з э н ц е ф а л и ю , л и м -

ф а н г и о м ы ш е и , о м ф а л о ц е л е , г а с т р о ш и -

з и с , н е р а з д е л и в ш и е с я п л о д ы , а м е л и ю , 

а х о н д р о г е н е з I т и п а , а м о р ф н ы й п л о д п р и 

м н о г о п л о д н о й б е р е м е н н о с т и . Т о ч н о с т ь д и 

а г н о с т и к и э т и х п о р о к о в р а з в и т и я в о 

II-III т р и м е с т р а х б е р е м е н н о с т и п р и б л и ж а 

е т с я к 1 0 0 % . 

Д л я с в о е в р е м е н н о й д и а г н о с т и к и в р о ж 

д е н н ы х п о р о к о в р а з в и т и я п л о д а у л ь т р а з в у 

к о в о е о б с л е д о в а н и е п р о в о д я т в с е м б е р е 

м е н н ы м не м е н е е 3 р а з в т е ч е н и е б е р е м е н 

н о с т и , а п о п о к а з а н и я м ( о с л о ж н е н н ы й 

а н а м н е з и л и п о д о з р е н и е н а п о р о к р а з в и 

т и я п л о д а ) - ч е р е з к а ж д ы е 3 - 4 нед, с т щ а 

т е л ь н ы м и с с л е д о в а н и е м в с е х о р г а н о в и с и 

с т е м п л о д а . 

• П е р в о е У З И п р о в о д и т с я н а 1 0 - 1 4 н е д 

б е р е м е н н о с т и . В э т и с р о к и о ц е н и в а ю т с я , 

г л а в н ы м о б р а з о м , т о л щ и н а в о р о т н и к о в о г о 

п р о с т р а н с т в а и р а з м е р к о с т о ч е к п л о д а . 

К р о м е т о г о , м о ж н о о б н а р у ж и т ь п е р е ч и с 

л е н н ы е в ы ш е г р у б ы е д е ф е к т ы р а з в и т и я . 

Т о л щ и н а в о р о т н и к о в о г о п р о с т р а н с т в а о т 

3 мм и б о л е е - в а ж н ы й м а р к е р х р о м о с о м 

н о й п а т о л о г и и у п л о д а . С к р и н и н г т р и с о м и и 

2 1 ( с и н д р о м Д а у н а ) п о т о л щ и н е в о р о т н и к о 

в о г о п р о с т р а н с т в а у п л о д а в э т и с р о к и б е 

р е м е н н о с т и и в о з р а с т у б е р е м е н н о й ж е н 

щ и н ы м о ж е т в ы я в и т ь з н а ч и т е л ь н о е ч и с л о 

с л у ч а е в э т о й п а т о л о г и и п р и ч а с т о т е л о ж -

н о п о л о ж и т е л ь н ы х р е з у л ь т а т о в 5 % . 

• В т о р о е У З И п р о в о д и т с я н а 2 0 - 2 4 нед. 

В э т о т с р о к н а б л ю д а е т с я м а к с и м а л ь н а я 

э ф ф е к т и в н о с т ь У З И в в ы я в л е н и и В П Р р а з 

н о й п р и р о д ы - д о 8 0 - 8 5 % . П о м и м о в ы я в 

л е н и я В П Р , п р и п р о в е д е н и и У З И о ц е н и в а 

е т с я н а л и ч и е э х о г е н н ы х м а р к е р о в х р о м о 

с о м н ы х б о л е з н е й , к к о т о р ы м во I I т р и м е с т 

ре о т н о с я т с я : м а л о - и м н о г о в о д и е , в о д я н к а 

п л о д а , в н у т р и у т р о б н а я з а д е р ж к а р а з в и 

т и я , к и с т о з н ы е г и г р о м ы ш е и , в е н т р и к у л о -

м е г а л и я , г и п е р э х о г е н н ы й к и ш е ч н и к , у т о л 

щ е н и е ш е й н о й с к л а д к и , ф е т о п л а ц е н т а р -

ная н е д о с т а т о ч н о с т ь , н а л и ч и е т о л ь к о д в у х 

с о с у д о в в п у п о в и н е и д р у г и е . 

• Т р е т ь е У З И п р о в о д и т с я н а 3 2 - 3 4 н е д с 

ц е л ь ю о б н а р у ж е н и я В П Р с п о з д н и м п р о я в 

л е н и е м и ф у н к ц и о н а л ь н о й о ц е н к о й с о с т о я 

н и я п л о д а . Н а э т о м э т а п е п р и н и м а е т с я т а 

к т и к а п р е д с т о я щ е г о р о д о р а з р е ш е н и я . 

Т о ч н о с т ь д и а г н о с т и к и в р о ж д е н н ы х п о 

р о к о в р а з в и т и я в о в с е й п о п у л я ц и и с о с т а в 

л я е т 8 7 % , в г р у п п е п о в ы ш е н н о г о р и с к а -

9 0 % . Л о ж н о о т р и ц а т е л ь н ы е р е з у л ь т а т ы в 

о с н о в н о м о б у с л о в л е н ы п р о в е д е н и е м и с 

с л е д о в а н и я д о п о я в л е н и я в и д и м ы х а н а т о 

м и ч е с к и х и з м е н е н и й , н а л и ч и е м н е б о л ь ш и х 

п о р о к о в р а з в и т и я ( ч а щ е в с е г о с е р д ц а , л и 

ц е в о й ч а с т и ч е р е п а , д и с т а л ь н ы х о т д е л о в 

к о н е ч н о с т е й ) , п о л о ж е н и е м п л о д а , з а т р у д 

н я ю щ и м в и з у а л и з а ц и ю е г о о т д е л ь н ы х о р 

г а н о в и л и ч а с т е й , н е д о с т а т о ч н о т щ а т е л ь 

н ы м п р о в е д е н и е м и с с л е д о в а н и я [ 4 ] . 

Ч а с т о т а л о ж н о о т р и ц а т е л ь н ы х р е з у л ь т а 

т о в с о с т а в л я е т 8 , 5 % , а л о ж н о п о л о ж и т е л ь -

н ы х - 5 , 3 % . С п е ц и ф и ч н о с т ь м е т о д а -

9 4 , 7 % , ч у в с т в и т е л ь н о с т ь - 9 1 , 5 % . 

П р и г и д р о ц е ф а л и и н а б л ю д а е т с я у в е л и 

ч е н и е р а з м е р о в г о л о в к и п л о д а п о с р а в н е -

482 



Органы Срок беременности (в нед) 
до 12 13-20 21-28 29-40 

ЦНС Ацефалия, Черепно- Крупные пороки Микроцефалия, 

анэнцефалия, и спинно-мозговые головного мозга мелкие пороки 

экзэнцефалия, грыжи, и лицевого черепа, головного мозга 

иниоцефалия гидроцефалия расщелины и лицевого черепа 

спинного мозга, 

верхней губы и нёба 

Желудочно- Омфалоцеле, Атрезия пищевода и Макроглоссия, 

кишечный тракт гастрошизис, двенадцатиперстной атрезия кишечника, 

агенезия желудка кишки, гепатомегалия, неперфорированный 

агенезия желчного анус 

пузыря, 

диафрагмальная 

грыжа 

Мочевыделительная Агенезия Агенезия одной почки, Экстрофия 

система обеих почек, дистопия почек, мочевого пузыря 

мультикистоз, атрезия уретры 

поликистоз и мочеточников, 

гидронефроз 

Сердечно Нарушения ритма Крупные пороки Мелкие пороки 

сосудистая система сердца,транспозиция сердца 

сосудов, и крупных сосудов 

гидроперикард 

Костная система Ахондрогенез Амелия, Артрогрипоз, Синдактилии, 

I типа ахондроплазия деформации отсутствие отдель

ных костей 

Множественные Сросшаяся двойня, Лимфангиомы, Различные сочетания Различные сочетания 

пороки развития аморфный плод, тератомы, системных пороков системных пороков 

лимфангиома шеи сиреномелия 

н и ю с р а з м е р а м и е г о т у л о в и щ а в с о п о с т а 

в л е н и и с п р е д п о л а г а е м ы м с р о к о м б е р е 

м е н н о с т и . О т м е ч а е т с я т а к ж е у в е л и ч е н и е 

с к о р о с т и е е р о с т а п р и д и н а м и ч е с к о м н а 

б л ю д е н и и . Д и а г н о з г и д р о ц е ф а л и и н е в ы 

з ы в а е т с о м н е н и я , е с л и б и п а р и е т а л ь н ы й 

д и а м е т р г о л о в к и п р е в ы ш а е т 1 1 с м . О д н а к о 

и н о г д а м о ж е т в с т р е ч а т ь с я т а к н а з ы в а е м а я 

« с к р ы т а я » г и д р о ц е ф а л и я , т о е с т ь н е с о 

п р о в о ж д а ю щ а я с я з а м е т н ы м у в е л и ч е н и е м 

р а з м е р о в г о л о в к и п л о д а . В э т и х с л у ч а я х 

о с о б о е в н и м а н и е с л е д у е т о б р а щ а т ь н а б о 

к о в ы е ж е л у д о ч к и и р о г а б о к о в ы х ж е л у д о ч 

ков м о з г а . У в е л и ч е н и е э т и х с т р у к т у р м о з г а 

т а к ж е с в и д е т е л ь с т в у е т о н а л и ч и и г и д р о ц е 

ф а л и и [ 6 ] . 

М и к р о ц е ф а л и я я в л я е т с я п о р о к о м ц е н т 

р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы , в ы я в л е н и е к о 

т о р о г о д а ж е в III т р и м е с т р е б е р е м е н н о с т и 

п р е д с т а в л я е т з н а ч и т е л ь н ы е т р у д н о с т и . 

Э т о с в я з а н о с в ы р а ж е н н ы м и и н д и в и д у 

а л ь н ы м и о с о б е н н о с т я м и р а з м е р о в г о л о в 

к и п л о д а . Н а и б о л е е н а д е ж н ы м д и а г н о 

с т и ч е с к и м п р и з н а к о м м и к р о ц е ф а л и и я в 

л я е т с я о т с т а в а н и е б и п а р и е т а л ь н о г о р а з 

м е р а б о л е е ч е м н а 4 , 5 н е д , п о с р а в н е н и ю 

с о с р е д н е й т е о р е т и ч е с к о й в е л и ч и н о й , х а 

р а к т е р н о й д л я д а н н о г о с р о к а б е р е м е н н о 

с т и , п р и о д н о в р е м е н н о м о т с у т с т в и и о т 

с т а в а н и я в р а з м е р а х г р у д н о й к л е т к и и 

ж и в о т а п л о д а . Р е з к о в ы р а ж е н н о е с н и ж е 

н и е и л и п о ч т и п о л н о е п р е к р а щ е н и е р о с т а 

б и п а р и е т а л ь н о г о р а з м е р а г о л о в к и п л о д а 

т а к ж е с в и д е т е л ь с т в у ю т о н а л и ч и и м и к р о 

ц е ф а л и и . П о м и м о в е л и ч и н ы б и п а р и е 

т а л ь н о г о р а з м е р а , с л е д у е т у ч и т ы в а т ь 

л о б н о - з а т ы л о ч н ы й р а з м е р и о к р у ж н о с т ь 

г о л о в к и , к о т о р ы е в с о в о к у п н о с т и п о з в о 

л я ю т д а т ь б о л е е о б ъ е к т и в н у ю о ц е н к у с о 

с т о я н и я п л о д а . 

М о з г о в ы е г р ы ж и н а б л ю д а ю т с я в р а з 

л и ч н ы х м е с т а х ч е р е п а , о д н а к о н а и б о л е е 

ч а с т о и о с о б е н н о к р у п н ы е д е ф е к т ы в с т р е 

ч а ю т с я в о б л а с т и з а т ы л к а . Н а э х о г р а м м а х 

п р и н а л и ч и и э т о й п а т о л о г и и в ы я в л я ю т с я 

о к р у г л о й и л и о в а л ь н о й ф о р м ы о б р а з о в а -
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н и я , и н т и м н о с в я з а н н ы е с ч е р е п о м п л о д а 

[ 7 ] . Н е б о л ь ш о е р а с щ е п л е н и е п о з в о н о ч н и 

ка (spina bifida) о б н а р у ж и в а е т с я с т р у д о м . 

П р и и с п о л ь з о в а н и и у л ь т р а з в у к о в о г о м е т о 

д а и с с л е д о в а н и я п р е и м у щ е с т в е н н о в ы я в 

л я ю т с я з н а ч и т е л ь н ы е д е ф е к т ы п о з в о н о ч 

н и к а , с о п р о в о ж д а ю щ и е с я в ы п я ч и в а н и е м 

н а р у ж у т в е р д о й м о з г о в о й о б о л о ч к и . 

Скрининг сывороточных маркеров ма

тери. В н а с т о я щ е е в р е м я в а ж н у ю роль в в ы 

я в л е н и и ж е н щ и н , в х о д я щ и х в « г р у п п ы рис

ка» по р о ж д е н и ю д е т е й с в р о ж д е н н о й и н а 

с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и е й , и м е е т о п р е д е л е 

н и е а л ь ф а - ф е т о п р о т е и н а , х о р и о н и ч е с к о г о 

г о н а д о т р о п и н а , э с т р и о л а и 1 7 - г и д р о к с и п р о 

г е с т е р о н а ( А Ф П , ХГ, ЕЗ, 17-ОП) в с ы в о р о т к е 

к р о в и м а т е р и . О п т и м а л ь н ы м и с р о к а м и д л я 

п р о в е д е н и я и с с л е д о в а н и я А Ф П , ХГ, ЕЗ, 

17-ОП я в л я ю т с я 1 6 - 2 0 нед б е р е м е н н о с т и . 

Х о р и о н и ч е с к и й г о н а д о т р о п и н ч е л о в е 

к а (ХГЧ) п р е д с т а в л я е т с о б о й к л а с с и ч е с к и й 

г о р м о н б е р е м е н н о с т и . С и н т е з Х Г Ч о с у щ е 

с т в л я е т с я к л е т к а м и с и н ц и т и о т р о ф о б л а с т а . 

П о к а з а н о , о д н а к о , что к с и н т е з у Х Г Ч клет

к и - з и г о т ы с п о с о б н ы у ж е н а с т а д и и в о с ь м и 

б л а с т о м е р о в . П о с к о л ь к у б и о л о г и ч е с к а я 

а к т и в н о с т ь Х Г Ч и м и т и р у е т а к т и в н о с т ь 

д в у х г о н а д о т р о п и н о в - л ю т е и н и з и р у ю щ е г о 

и ф о л л и к у л о с т и м у л и р у ю щ и х г о р м о н о в , 

Х Г Ч с т и м у л и р у е т п е р с и с т е н ц и ю ж е л т о г о 

т е л а и с и н т е з п о л о в ы х г о р м о н о в . К о в р е 

м е н и д о с т и ж е н и я з и г о т о й ( б л а с т о ц и с т о й ) 

п о л о с т и м а т к и с и н т е з и р у е т с я т а к о е к о л и 

ч е с т в о Х Г Ч , к о т о р о е н е о б х о д и м о д л я п р е д 

о т в р а щ е н и я а т р е з и и ж е л т о г о т е л а . 

С п о я в л е н и е м т е х н о л о г и и э к с т р а к о р п о 

р а л ь н о г о о п л о д о т в о р е н и я ( Э К О ) и с о з д а 

н и е м в ы с о к о с п е ц и ф и ч н ы х м е т о д о в о п р е 

д е л е н и я Х Г Ч с т а л о в о з м о ж н ы м п р о с л е д и т ь 

с р о к и п о я в л е н и я Х Г Ч в к р о в и ж е н щ и н ы по

с л е п е р е н о с а э м б р и о н а в п о л о с т ь м а т к и . 

У ж е ч е р е з 4 - 5 д н е й п о с л е п е р е н о с а в к р о 

в и о п р е д е л я е т с я Х Г Ч . П р и ф и з и о л о г и ч е 

с к о м р а з в и т и и э м б р и о н а у р о в е н ь Х Г Ч в 

к р о в и м а т е р и у д в а и в а е т с я к а ж д ы е д в а д н я 

( п о к а з а т е л ь н о р м а л ь н о г о т е ч е н и я р а н н е й 

б е р е м е н н о с т и ) . И м е н н о н а э т о й с т а д и и 

п р о и с х о д и т о с н о в н а я с е л е к ц и я ж и з н е с п о 

с о б н ы х э м б р и о н о в . Т е э м б р и о н ы , к о т о р ы е 

а к т и в н о с и н т е з и р у ю т Х Г Ч , с о х р а н я ю т с я , 

т а к к а к в э т и х у с л о в и я х г о р м о н ы а к т и в н о 

ф у н к ц и о н и р у ю щ е г о ж е л т о г о т е л а в ы з ы в а 

ю т п р е к р а щ е н и е ц и к л и ч е с к о й а к т и в н о с т и 

я и ч н и к о в и о б е с п е ч и в а ю т а д е к в а т н у ю 

т р а н с ф о р м а ц и ю э н д о м е т р и я . Н е д о с т а т о ч 

н ы й с и н т е з Х Г Ч п р и в о д и т к а т р е з и и ж е л т о 

го т е л а и к н а с т у п л е н и ю м е н с т р у а ц и и , в ре

з у л ь т а т е ч е г о э м б р и о н н е и м п л а н т и р у е т с я . 

А к т и в н ы й с и н т е з Х Г Ч п р о д о л ж а е т с я д о 

9 - 1 0 н е д б е р е м е н н о с т и , т о е с т ь д о в р е м е 

н и о к о н ч а т е л ь н о г о ф о р м и р о в а н и я п л а ц е н 

т ы . З а т е м у р о в е н ь г о р м о н а в к р о в и и , с о о т 

в е т с т в е н н о , в м о ч е с н и ж а е т с я и о с т а е т с я 

п о с т о я н н ы м д о к о н ц а б е р е м е н н о с т и ( т а б л . 

9.3.2). С л е д у е т у ч и т ы в а т ь , что р я д п р е п а 

р а т о в ( с и н т е т и ч е с к и е г е с т а г е н ы ) , ш и р о к о 

п р и м е н я е м ы х д л я л е ч е н и я н е в ы н а ш и в а н и я 

б е р е м е н н о с т и , в ы з ы в а ю т а к т и в а ц и ю с и н 

т е з а Х Г Ч . П р и м н о г о п л о д н о й б е р е м е н н о 

с т и с о д е р ж а н и е Х Г Ч в к р о в и у в е л и ч и в а е т 

с я п р о п о р ц и о н а л ь н о ч и с л у п л о д о в . 

О п р е д е л е н и е Х Г Ч в с ы в о р о т к е к р о в и 

( и л и в моче) м о ж е т б ы т ь и с п о л ь з о в а н о д л я 

р а н н е й д и а г н о с т и к и б е р е м е н н о с т и , о ц е н к и 

с о с т о я н и я п л о д а , в ы я в л е н и я э к т о п и ч е с к о й 

б е р е м е н н о с т и и п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и . 

А л ь ф а - ф е т о п р о т е и н ( А Ф П ) п р е д с т а в л я 

ет с о б о й г л и к о п р о т е и н с м о л е к у л я р н о й мас

с о й 65 кДа. А Ф П - э м б р и о н а л ь н ы й б е л о к и 

с о с т а в л я е т о к о л о 3 0 % п л а з м е н н ы х б е л к о в 

п л о д а . Ф и з и о л о г и ч е с к а я роль А Ф П д о к о н ц а 

не и з у ч е н а . С и н т е з А Ф П у п л о д а н а ч и н а е т с я 

с 5 нед г е с т а ц и и в ж е л т о ч н о м м е ш к е , пече

ни и ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о м т р а к т е . В к р о в ь 

б е р е м е н н о й э т о т б е л о к п о с т у п а е т ч е р е з п л а 

ц е н т у и н е п о с р е д с т в е н н о из а м н и о т и ч е с к о й 

ж и д к о с т и . О б м е н А Ф П м е ж д у п л о д о м и око

л о п л о д н ы м и в о д а м и и е г о п р о н и к н о в е н и е в 

к р о в ь б е р е м е н н о й з а в и с я т о т с о с т о я н и я по

чек и ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а п л о д а , а 

т а к ж е о т п р о н и ц а е м о с т и п л а ц е н т а р н о г о 

б а р ь е р а . С о д е р ж а н и е А Ф П в к р о в и б е р е 

м е н н о й н а ч и н а е т н а р а с т а т ь с 10-й нед г е с т а 

ц и и , м а к с и м а л ь н а я к о н ц е н т р а ц и я о п р е д е л я 

ется н а 3 2 - 3 4 нед, п о с л е ч е г о е г о с о д е р ж а 

н и е с н и ж а е т с я (табл. 9.3.3). 
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Срок Медиана, Нормативные 
беременности, нед МЕ/л пределы, МЕ/л 

1-2 150 50-300 
3-4 2 000 1 500-5 ООО 
4-5 20 ООО 10 000-30 ООО 
5-6 50 ООО 20 000-100 ООО 
6-7 100 ООО 50 000-200 ООО 
7-8 70 ООО 20 000-200 ООО 
8-9 65 ООО 20 000-100 ООО 
9-10 60 ООО 20 000-95 ООО 
10-11 55 ООО 20 000-95 ООО 
11-12 45 ООО 20 000-90 ООО 
13-14 35 ООО 15 000-60 ООО 
15-25 22 ООО 10 000-35 ООО 
26-37 28 ООО 10 000-60 ООО 

В к а ч е с т в е м а р к е р а г р у б ы х п о р о к о в р а з 

в и т и я н е р в н о й т р у б к и , ж е л у д о ч н о - к и ш е ч 

н о г о т р а к т а и п о ч е к п л о д а А Ф П и с п о л ь з у 

е т с я в с к р и н и р у ю щ и х п р о г р а м м а х . Н а и 

б о л ь ш е е д и а г н о с т и ч е с к о е з н а ч е н и е с ц е 

л ь ю в ы я в л е н и я В П Р и м е е т о п р е д е л е н и е 

е г о с о д е р ж а н и я в 1 6 - 1 8 н е д г е с т а ц и и . 

А Ф П я в л я е т с я у н и в е р с а л ь н ы м н е с п е ц и 

ф и ч е с к и м м а р к е р о м с о с т о я н и я п л о д а . 

В 8 0 - 9 5 % с л у ч а е в и з м е н е н и я е г о у р о в н я 

с в я з а н ы с н а л и ч и е м а к у ш е р с к о й п а т о л о г и и 

у м а т е р и . П о э т о м у о п р е д е л е н и е А Ф П в о 

в т о р о й п о л о в и н е б е р е м е н н о с т и м о ж е т п р о 

в о д и т ь с я в к о м п л е к с е с п л а ц е н т а р н ы м и г о р 

м о н а м и с ц е л ь ю о ц е н к и ф у н к ц и о н а л ь н о г о 

с о с т о я н и я ф е т о п л а ц е н т а р н о й с и с т е м ы . 

П о в ы ш е н и е с о д е р ж а н и я а л ь ф а - ф е т о -

п р о т е и н а в с ы в о р о т к е к р о в и б е р е м е н н ы х 

п о з в о л я е т в ы д е л и т ь ж е н щ и н , в х о д я щ и х в 

« г р у п п ы р и с к а » п о р о ж д е н и ю п л о д а с от

к р ы т ы м и п о р о к а м и р а з в и т и я ц е н т р а л ь н о й 

н е р в н о й с и с т е м ы . 

С н и ж е н и е с о д е р ж а н и я а л ь ф а - ф е т о п р о т е -

и н а в с ы в о р о т к е м а т е р и м о ж е т с в и д е т е л ь с т 

вовать о н а л и ч и и у п л о д а с и н д р о м а Д а у н а . 

Э с т р и о л я в л я е т с я т р е т ь и м м а р к е р о м 

В П Р . Э т о т г о р м о н а к т и в н о с и н т е з и р у е т с я 

ф е т о п л а ц е н т а р н ы м к о м п л е к с о м . С у б с т р а 

т о м д л я с и н т е з а э с т р и о л а с л у ж и т д е г и д р о -

э п и а н д р о с т е р о н , в ы р а б а т ы в а е м ы й н а д п о 

ч е ч н и к а м и п л о д а . 

Ф е т а л ь н а я з о н а к о р ы н а д п о ч е ч н и к а 

п л о д а н а ч и н а е т ф у н к ц и о н и р о в а т ь о д н о -

Срок 
беременности, нед 

Медиана, 
Ед/мл 

Нормативные 
пределы, Ед/мл 

ОтО до 12 < 15 
13 19 15 -25 
14 24 15 -30 
15 29 15 -60 
16 33 17 -65 
17 38 19 -75 
18 43 22 -85 
19 48 25 -95 
20 53 27- 105 
21 58 32- 110 
22 63 37- 115 
23 68 42- 120 
24 73 47- 125 
25 78 52- 130 
26 83 57- 135 
27 88 62- 140 
28 93 67- 145 
29 98 72- 150 
30 103 77- 155 
31-32 140 100 -250 

в р е м е н н о с д е ф и н и т и в н о й , н о о с н о в н о й е е 

п р о д у к т - с у л ь ф а т д е г и д р о э п и а н д р о с т е р о -

на (ДГА-S). ДГА-S п о п а д а е т и л и в п л а ц е н т у 

и т а м п р е в р а щ а е т с я в с в о б о д н ы й ДГА, из 

к о т о р о г о з а т е м о б р а з у е т с я э с т р а д и о л , и л и 

в п е ч е н ь п л о д а , г д е г и д р о к с и л и р у е т с я с о б 

р а з о в а н и е м 1 6 0 Н - Д Г А - 3 . В п л а ц е н т е э т о 

с о е д и н е н и е п р е в р а щ а е т с я в э с т р и о л , к о т о 

р ы й з а т е м п е р е х о д и т в к р о в ь м а т е р и . Э с т 

р и о л о б л а д а е т с л а б о й э с т р о г е н н о й а к т и в 

н о с т ь ю , и е г о б и о л о г и ч е с к а я р о л ь з а к л ю 

ч а е т с я в о в з а и м о д е й с т в и и с о с т р у к т у р а м и 

м а т к и . К а к п р а в и л о , с о д е р ж а н и е э с т р и о л а 

в к р о в и м а т е р и к о р р е л и р у е т с я с а к т и в н о 

с т ь ю н а д п о ч е ч н и к о в п л о д а , т а к к а к с у л ь -

ф а т а з н а я а к т и в н о с т ь п л а ц е н т ы с н и ж а е т с я 

о ч е н ь р е д к о . 

П р и н о р м а л ь н о р а з в и в а ю щ е й с я б е р е 

м е н н о с т и п р о д у к ц и я э с т р и о л а п о в ы ш а е т с я 

в с о о т в е т с т в и и с у в е л и ч е н и е м с р о к а б е р е 

м е н н о с т и и р о с т о м п л о д а ( т а б л . 9 . 3 . 4 ) . 

1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е р о н ( 1 7 - О П ) я в л я 

ется д о п о л н и т е л ь н ы м м а р к е р о м , и с п о л ь з у е 

м ы м в п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к е н а с л е д с т 

в е н н о й п а т о л о г и и . В н о р м е э т о т с т е р о и д 

с л у ж и т с у б с т р а т о м д л я с и н т е з а к о р т и з о л а в 

н а д п о ч е ч н и к а х . П р и в р о ж д е н н о й г и п е р п л а 

з и и к о р ы н а д п о ч е ч н и к о в ( В Г К Н ) п р о и с х о д я т 
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Т а б л и ц а 9 . 3 . 2 . Содержание ХГЧ (р-ХГЧ) в сыворотке 
крови в динамике физиологической беременности 

Т а б л и ц а 9 3 3 Содержание АФП в сыворотке крови в 
динамике ф и з и о л о г и ч е с к о й беременности 



Срок Уровень эстриола 
беременности, нед в крови нмоль/л 

медиана нормативный 
параметр 

6-7 1,2 0,6-2,5 
8-9 1,6 0,8-3,5 
10-12 4,0 2,3-8,5 
13-14 8,0 5,7-15,0 
15-16 10,0 5,4-21,0 
17-18 12,0 6,6-25,0 
19-20 15.0 7,5-28,0 
21-22 24.0 12,0-41,0 
23-24 28,0 18,2-51,0 
25-26 31,0 20,0-60,0 
27-28 32,0 21,0-63,5 
29-30 35,0 20,0-68,0 
31-32 38,0 19,5-70,0 
33-34 43,0 23,0-81,0 
35-36 52,0 25,0-101,0 
37-38 64.0 30,0-112,0 
39-40 65,0 35,0-111,0 

м у т а ц и и г е н о в , о т в е т с т в е н н ы х з а о п р е д е 

л е н н ы е э т а п ы с т е р о и д о г е н е з а . Ч а щ е в с е г о 

м у т а ц и и з а т р а г и в а ю т г е н , о т в е т с т в е н н ы й з а 

с и н т е з ф е р м е н т а 2 1 - г и д р о к с и л а з ы . В ре

зультате с и н т е з к о р т и з о л а р е з к о с н и ж а е т с я , 

и в к р о в и п л о д а , а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и и 

к р о в и м а т е р и в о з р а с т а е т к о н ц е н т р а ц и я 

1 7 - О П . Т а к и м о б р а з о м , 17-ОП п р е д с т а в л я е т 

с о б о й п а т о г е н е т и ч е с к и й м а р к е р В Г К Н . 

П р и ф и з и о л о г и ч е с к о й б е р е м е н н о с т и 

у р о в е н ь 1 7 - О П в п е р и ф е р и ч е с к о й к р о в и 

м а т е р и во I I и III т р и м е с т р е не п р е в ы ш а е т 

1 4 н м о л ь / л ( т а б л . 9.3.5) [ 8 ] . 

П р и п о р а ж е н и и п л о д а ( В Г К Н ) у ж е в 

I т р и м е с т р е о т м е ч а е т с я п о в ы ш е н и е у р о в н я 

1 7 - О П в к р о в и м а т е р и до 12 нмоль/л и в ы 

ш е . В о I I т р и м е с т р е э т и в е л и ч и н ы в о з р а с 

т а ю т д о 2 0 - 3 5 н м о л ь / л . Е щ е б о л е е в ы р а 

ж е н н ы м э т о у в е л и ч е н и е о т м е ч а е т с я в а м 

н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и (до 35 и 50 н м о л ь / л , 

с о о т в е т с т в е н н о , во II и III т р и м е с т р а х ) . П р и 

« м я г к и х » ф о р м а х В Г К Н п о в ы ш е н и е к о н 

ц е н т р а ц и и 1 7 - О П в к р о в и м а т е р и и в а м н и 

о т и ч е с к о й ж и д к о с т и м е н е е в ы р а ж е н о . 

Т а к и м о б р а з о м , в к л ю ч е н и е 1 7 - О П в схе

м у о б я з а т е л ь н о г о о б с л е д о в а н и я б е р е м е н 

н ы х ж е н щ и н п о з в о л я е т с в о е в р е м е н н о д и 

а г н о с т и р о в а т ь В Г К Н и п о п ы т а т ь с я н а ч а т ь 

т е р а п и ю э т о г о з а б о л е в а н и я п р е н а т а л ь н о . 

К о л и ч е с т в е н н о е с о д е р ж а н и е у р о в н е й 

м а р к е р о в ( А Ф П , ХГ, Е З ) м о ж е т м е н я т ь с я в 

р а з л и ч н ы х п о п у л я ц и я х и э т н и ч е с к и х г р у п 

п а х н а с е л е н и я и з а в и с и т о т м е т о д а о п р е д е 

л е н и я . П о э т о м у и н д и в и д у а л ь н ы е у р о в н и 

м а р к е р о в у б е р е м е н н ы х с л е д у е т о ц е н и в а т ь 

с п о м о щ ь ю п о к а з а т е л я М о М (Mul t ip le o f 

M e d i a n ) . Э т о т п о к а з а т е л ь п р е д с т а в л я е т с о 

б о й о т н о ш е н и е и н д и в и д у а л ь н о г о з н а ч е н и я 

м а р к е р а к м е д и а н е с о о т в е т с т в у ю щ е г о н о р 

м а т и в н о г о р я д а , у с т а н о в л е н н о й д л я о п р е 

д е л е н н о й п о п у л я ц и и . 

Н о р м а л ь н ы м и з н а ч е н и я м и с ы в о р о т о ч 

н ы х м а р к е р о в д л я л ю б о г о с р о к а б е р е м е н 

н о с т и п р и н я т о с ч и т а т ь п о к а з а т е л и М о М о т 

0,5 д о 2,0. 

П о в ы ш е н и е с о д е р ж а н и я а л ь ф а - ф е т о -

п р о т е и н а в с ы в о р о т к е к р о в и б е р е м е н н ы х 

д а е т в о з м о ж н о с т ь в ы д е л и т ь с р е д и н и х 

ж е н щ и н с р и с к о м р а з в и т и я о т к р ы т о г о п о 

р о к а ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы п л о 

д а ( р а с щ е л и н а с п и н н о г о м о з г а , а н э н ц е 

ф а л и я и д р . ) . 

П р и н а л и ч и и в ы с о к о г о у р о в н я А Ф П в с ы 

в о р о т к е к р о в и д и а г н о з у т о ч н я е т с я с п о м о 

щ ь ю У З И и о п р е д е л е н и я а л ь ф а - ф е т о п р о -

т е и н а в а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и . 

У с т а н о в л е н а в з а и м о с в я з ь м е ж д у с н и ж е 

н и е м с о д е р ж а н и я а л ь ф а - ф е т о п р о т е и н а в 

с ы в о р о т к е к р о в и м а т е р и и с и н д р о м о м Дау

на у п л о д а . 

О б н а р у ж е н и е в с ы в о р о т к е к р о в и б е р е 

м е н н о й н и з к о г о у р о в н я а л ь ф а - ф е т о п р о т е 

и н а в с о ч е т а н и и с у в е л и ч е н и е м с о д е р ж а 

н и я х о р и о н и ч е с к о г о г о н а д о т р о п и н а и 

у м е н ь ш е н и е м у р о в н я э с т р и о л а я в л я е т с я 

п о к а з а н и е м д л я п р о в е д е н и я а м н и о ц е н т е з а 

и л и к о р д о ц е н т е з а , с п о с л е д у ю щ и м о п р е д е 

л е н и е м к а р и о т и п а п л о д а . 

И с п о л ь з у е м ы е с ы в о р о т о ч н ы е м а р к е р ы 

н е я в л я ю т с я с п е ц и ф и ч н ы м и д л я с и н д р о м а 

Д а у н а , п о э т о м у н е в с е с л у ч а и э т о г о з а б о -

Гормон I триместр II триместр III триместр 

17-ОП 2,8-4,3 6,1-14,1 6,1-14 
нмоль/л нмоль/л нмоль/л 
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Таблица 9.3.4. Содержание эстриола в перифериче
ской крови во время беременности 

Таблица 9 3 5 Содержание 17-гидроксипрогестерона 
(17-ОП) в крови при физиологической беременности 



л е в а н и я у п л о д а с о п р о в о ж д а ю т с я п о д о б 

н ы м и о т к л о н е н и я м и у р о в н е й м а р к е р о в . 

К р о м е т о г о , э т и и з м е н е н и я м о г у т н а б л ю 

д а т ь с я и п р и д р у г и х п а т о л о г и ч е с к и х с о с т о 

я н и я х п л о д а , с о п у т с т в у ю щ е й а к у ш е р с к о й 

п а т о л о г и и у м а т е р и и д а ж е у з д о р о в о г о 

п л о д а . В е р о я т н о с т ь в ы я в л е н и я с и н д р о м а 

Д а у н а о б ы ч н о н е п р е в ы ш а е т 6 0 - 7 0 % . 

Д л я п о в ы ш е н и я т о ч н о с т и в р а с ч е т а х рис

ка по с и н д р о м у Д а у н а , с и н д р о м у Э д в а р д с а и 

о т к р ы т ы х п о р о к о в Ц Н С м о ж е т б ы т ь исполь

з о в а н а а в т о м а т и з и р о в а н н а я п р о г р а м м а 

P R I S C A ( п р е д л о ж е н а « М е д и ц и н с к о й к о м п а 

н и е й О М Б » ) , к о т о р а я б а з и р у е т с я н а д а н н ы х 

и с с л е д о в а н и я 3-х с ы в о р о т о ч н ы х м а р к е р о в 

(ХГЧ, А Ф П и ЕЗ), с к о р р е к т и р о в а н н ы х по с р о 

к а м б е р е м е н н о с т и и с у ч е т о м в о з р а с т а , мас

сы т е л а и а н а м н е з а б е р е м е н н о й . 

В к а ч е с т в е п р и м е р а п р и в о д и м р е з у л ь т а 

т ы с о б с т в е н н о г о с к р и н и н г а с п р и м е н е н и е м 

п р о г р а м м ы P R I S C A ( р и с . 9.3.1) . 

Инвазивные методы пренатальной 

диагностики в к л ю ч а ю т б и о п с и ю х о р и о н а , 

а м н и о ц е н т е з , п л а ц е н т о ц е н т е з , к о р д о ц е н -

т е з и б и о п с и ю к о ж и п л о д а . П р и м е н е н и е 

э т и х м е т о д о в о б о с н о в а н н о в т е х с л у ч а я х , 

к о г д а и м е е т с я в е р о я т н о с т ь р о ж д е н и я ре

б е н к а с т я ж е л ы м н а с л е д с т в е н н ы м з а б о л е 

в а н и е м , л е ч е н и е к о т о р о г о н е в о з м о ж н о 

и л и м а л о э ф ф е к т и в н о , и р и с к р о ж д е н и я 

б о л ь н о г о р е б е н к а в ы ш е р и с к а о с л о ж н е н и й 

п о с л е п р и м е н е н и я м е т о д о в п р е н а т а л ь н о й 

д и а г н о с т и к и , а т а к ж е с у щ е с т в у е т т о ч н ы й 

т е с т д л я п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и и и м е 

е т с я л а б о р а т о р и я , о с н а щ е н н а я н е о б х о д и 

м о й а п п а р а т у р о й и р е а к т и в а м и . К р о м е т о 

г о , д о л ж н о б ы т ь п о л у ч е н о с о г л а с и е к о н 

с у л ь т и р у е м о й с е м ь и н а п р е р ы в а н и е б е р е 

м е н н о с т и . 

С у т ь с о в р е м е н н о й и н в а з и в н о й п р е н а 

т а л ь н о й д и а г н о с т и к и с о с т о и т в т о м , что ес

л и с у щ е с т в у е т м а р к е р ( ц и т о г е н е т и ч е с к и й , 

б и о х и м и ч е с к и й , м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е -

с к и й , и м м у н о л о г и ч е с к и й , г о р м о н а л ь н ы й и 

д р . ) , н а о с н о в а н и и к о т о р о г о м о ж н о п о с т а 

в и т ь д и а г н о з з а б о л е в а н и я в п о с т н а т а л ь -

н о м п е р и о д е , т о , и с п о л ь з у я т о т ж е м а р к е р , 

м о ж н о о п р е д е л и т ь в р о ж д е н н у ю и н а с л е д 

с т в е н н у ю п а т о л о г и ю и у п л о д а . 

О с н о в н ы м и п о к а з а н и я м и к и н в а з и в н о й 

п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к е я в л я ю т с я : 

• с т р у к т у р н а я п е р е с т р о й к а х р о м о с о м у 

о д н о г о и з р о д и т е л е й ; 

• в о з р а с т м а т е р и с т а р ш е 3 5 л е т ; 

• р о ж д е н и е р а н е е р е б е н к а с м н о ж е с т 

в е н н ы м и в р о ж д е н н ы м и п о р о к а м и р а з в и т и я ; 

• п р е н а т а л ь н о д и а г н о с т и р у е м ы е м о н о 

г е н н ы е з а б о л е в а н и я ; 

• н а л и ч и е м а р к е р о в х р о м о с о м н о й п а т о 

л о г и и , п о д а н н ы м У З И и л и р е з у л ь т а т а м и с 

с л е д о в а н и я А Ф П , ХГ, 1 7 - О П , ЕЗ; 

• о с л о ж н е н н о е т е ч е н и е б е р е м е н н о с т и 

( у г р о з а в ы к и д ы ш а , м н о г о в о д и е , г и п о т р о 

ф и я п л о д а ) . 

Е с л и в р е з у л ь т а т е п р е н а т а л ь н о й д и а г н о 

с т и к и в ы я в л я е т с я п а т о л о г и я п л о д а , н е п о д 

д а ю щ а я с я в н у т р и у т р о б н о й и л и п о с т н а -

т а л ь н о й т е р а п и и , б е р е м е н н о с т ь м о ж е т 

б ы т ь п р е р в а н а . П о с л е п р е р ы в а н и я б е р е 

м е н н о с т и н е о б х о д и м о о с у щ е с т в и т ь в е р и 

ф и к а ц и ю д а н н ы х п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и 

ки с и с п о л ь з о в а н и е м л а б о р а т о р н ы х м е т о 

д о в и с с л е д о в а н и я и п р о в е с т и п а т о л о г о а н а -

т о м и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е п л о д а . 

С п о м о щ ь ю и н в а з и в н о й п р е н а т а л ь н о й 

д и а г н о с т и к и п а т о л о г и я у п л о д а о п р е д е л я -

487 

Р и с 9 . 3 . 1 . Результаты с к р и н и н г а сывороточных мар

керов крови матери с применением п р о г р а м м ы 

PRISCA. 

Б и о х и м и ч е с к и й с к р и н и н г 



е т с я п р и м е р н о в 3 , 2 % с л у ч а е в , а о б щ е е 

ч и с л о о с л о ж н е н и й в р е з у л ь т а т е ее п р о в е 

д е н и я н е п р е в ы ш а е т 1 % . 

Б и о п с и я х о р и о н а о с у щ е с т в л я е т с я с 

7 н е д б е р е м е н н о с т и . В п е р в ы е в м и р е б и о 

п с и я х о р и о н а с д и а г н о с т и ч е с к о й ц е л ь ю б ы 

ла в ы п о л н е н а н а м и в к о н ц е 70-х г о д о в . В н а 

с т о я щ е е в р е м я и с с л е д о в а н и е т к а н и х о р и о 

н а п о з в о л я е т о с у щ е с т в и т ь д и а г н о с т и к у ш и 

р о к о г о с п е к т р а х р о м о с о м н ы х и г е н н ы х з а 

б о л е в а н и й . 

К а р и о т и п п л о д а м о ж н о п о л у ч и т ь п о 

к л е т к а м х о р и о н а с п о м о щ ь ю к у л ь т и в и р о в а 

ния и « п р я м ы м » м е т о д о м . П р и э т о м в о з 

м о ж н ы о ш и б к и , о б у с л о в л е н н ы е з а г р я з н е 

н и е м о б р а з ц о в м а т е р и н с к и м и к л е т к а м и , 

м о з а и ц и з м о м к л е т о к п л о д а , ф и з и о л о г и ч е 

с к о й п о л и п л о и д и е й . 

П р е н а т а л ь н у ю д и а г н о с т и к у н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й о б м е н а , г е м о г л о б и н о п а 

т и ю и с ц е п л е н н ы х с Х - х р о м о с о м о й з а б о 

л е в а н и й о с у щ е с т в л я ю т н а о с н о в е а н а л и з а 

Д Н К , в ы д е л я е м о й и з т к а н и х о р и о н а , п о с 

л е п р е д в а р и т е л ь н о г о м о л е к у л я р н о - г е н е -

т и ч е с к о г о о б с л е д о в а н и я р о д и т е л е й и 

б о л ь н о г о р е б е н к а . Е с л и о п и с а н н ы м с п о с о 

б о м п р о в е с т и д и а г н о с т и к у н е в о з м о ж н о 

( о т с у т с т в у ю т Д Н К - з о н д ы и л и б о л ь н о й р е 

б е н о к у м е р ) , в к у л ь т у р е к л е т о к т к а н и х о 

р и о н а о п р е д е л я ю т с о д е р ж а н и е с о о т в е т с т 

в у ю щ е г о ф е р м е н т а и л и о г р а н и ч и в а ю т с я 

о п р е д е л е н и е м п о л а п л о д а ( п р и Х - с ц е п 

л е н н о й п а т о л о г и и ) . 

С п о с о б ы п о л у ч е н и я в о р с и н х о р и о н а м о 

г у т б ы т ь у с л о в н о р а з д е л е н ы н а н е с к о л ь к о 

г р у п п : б и о п с и е й ( щ и п ц а м и , п и н ц е т о м ) , а с 

п и р а ц и е й ( с п е ц и а л ь н ы м к а т е т е р о м и л и и г 

л о й ) , в с о ч е т а н и и с э н д о с к о п и е й . Н а и б о л е е 

р а с п р о с т р а н е н н ы м и и з н и х я в л я ю т с я 

т р а н с ц е р в и к а л ь н а я б и о п с и я щ и п ц а м и , 

т р а н с ц е р в и к а л ь н а я а с п и р а ц и я с п е ц и а л ь 

н ы м к а т е т е р о м ( н а п р и м е р , т р о ф о к а н о м ) и 

т р а н с а б д о м и н а л ь н а я а с п и р а ц и я с и с п о л ь 

з о в а н и е м и г л ы ( х о р и о ц е н т е з ) . 

П р о в е д е н и е м а н и п у л я ц и и п р о т и в о п о к а 

з а н о п р и н а л и ч и и к л и н и ч е с к и х с и м п т о м о в 

п р е р ы в а н и я б е р е м е н н о с т и , о с т р ы х и н ф е к 

ц и о н н ы х з а б о л е в а н и я х , н а л и ч и и и н ф е к ц и и 

в п о л о в ы х путях, о п у х о л е в и д н ы х о б р а з о в а 

н и й м а т к и б о л ь ш и х р а з м е р о в . О п т и м а л ь 

н ы й с р о к в ы п о л н е н и я п р о ц е д у р с о о т в е т с т 

в у е т 8 - 1 1 н е д б е р е м е н н о с т и с о д н я п о с 

л е д н е й м е н с т р у а ц и и . Н е м а л о в а ж н ы м ф а к 

т о р о м , в л и я ю щ и м н а у с п е ш н о с т ь п р о в е д е 

ния б и о п с и и , я в л я е т с я т о л щ и н а х о р и о н а , 

к о т о р а я д о л ж н а б ы т ь н е м е н е е 1 с м . Д л я 

л а б о р а т о р н о г о и с с л е д о в а н и я н е о б х о д и м о 

н е м е н е е 5 м г х о р и о н а . П р о ц е д у р ы в ы п о л 

н я ю т в а м б у л а т о р н ы х у с л о в и я х , п о п о к а з а 

н и я м - в с т а ц и о н а р е , п о д к о н т р о л е м э х о 

г р а ф и и с п о с л е д у ю щ и м у л ь т р а з в у к о в ы м 

и с с л е д о в а н и е м ч е р е з 3 ч. 

О с н о в н о е о с л о ж н е н и е п р о ц е д у р ы - у г 

р о з а п р е р ы в а н и я б е р е м е н н о с т и . О н а 

м о ж е т б ы т ь о б у с л о в л е н а н а р у ш е н и е м ц е 

л о с т н о с т и п л о д н о г о я й ц а , и н ф и ц и р о в а н и 

е м и л и о б р а з о в а н и е м г е м а т о м ы п о с л е 

п р о в е д е н и я м а н и п у л я ц и и . В н а с т о я щ е е 

в р е м я в р е з у л ь т а т е п р о в е д е н и я б и о п с и и 

п о д у л ь т р а з в у к о в ы м к о н т р о л е м ч а с т о т а 

э т и х о с л о ж н е н и й з н а ч и т е л ь н о с н и з и л а с ь и 

н е п р е в ы ш а е т 2 % . 

А м н и о ц е н т е з . М е т о д и к а п о л у ч е н и я т к а 

н и х о р и о н а в н а с т о я щ е е в р е м я я в л я е т с я 

о с н о в н о й д л я п р о в е д е н и я п р е н а т а л ь н о й 

д и а г н о с т и к и в I т р и м е с т р е б е р е м е н н о с т и 

[ 9 ] . Д л я п р о в е д е н и я п р о ц е д у р н е о б х о д и м ы 

т е х н и ч е с к и е н а в ы к и и с п е ц и а л ь н о е о с н а 

щ е н и е . П р и и с с л е д о в а н и и а м н и о т и ч е с к о й 

ж и д к о с т и м о ж н о о п р е д е л и т ь к а р и о т и п п л о 

д а , у р о в е н ь с о д е р ж а н и я н е к о т о р ы х ф е р 

м е н т о в , г о р м о н о в , а л ь ф а - ф е т о п р о т е и н а , а 

т а к ж е п р о в е с т и а н а л и з Д Н К . 

В I т р и м е с т р е б е р е м е н н о с т и ( 8 - 1 2 н е д ) 

п о к у л ь т у р е к л е т о к а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о 

с т и м о ж н о п о л у ч и т ь к а р и о т и п п л о д а т о л ь 

к о в 6 8 % н а б л ю д е н и й . Н а и б о л е е у с п е ш н о 

а м н и о ц е н т е з в I т р и м е с т р е м о ж е т б ы т ь 

п р и м е н е н д л я п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и 

в р о ж д е н н о й г и п е р п л а з и и к о р ы н а д п о ч е ч 

н и к о в , о б у с л о в л е н н о й н е д о с т а т о ч н о с т ь ю 

2 1 - г и д р о к с и л а з ы . О п р е д е л е н и е в а м н и о 

т и ч е с к о й ж и д к о с т и 1 7 - г и д р о к с и п р о г е с т е 

р о н а - г о р м о н а л ь н о г о м а р к е р а н е д о с т а 

т о ч н о с т и 2 1 - г и д р о к с и л а з ы о б н а р у ж и л о 

д о с т о в е р н о е п о в ы ш е н и е е г о к о н ц е н т р а -
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ц и и п р и з а б о л е в а н и и п л о д а у ж е н а 

8 - 9 н е д б е р е м е н н о с т и . Э т и п о к а з а т е л и 

ч е т к о к о р р е л и р у ю т с д а н н ы м и , п о л у ч е н 

н ы м и н а 1 8 - 2 0 н е д б е р е м е н н о с т и , т о е с т ь 

в о б ы ч н ы е с р о к и п р е н а т а л ь н о й д и а г н о 

с т и к и в р о ж д е н н о й г и п е р п л а з и и к о р ы н а д 

п о ч е ч н и к о в п л о д а . 

У с л о в и я , п р о т и в о п о к а з а н и я и с р о к и в ы 

п о л н е н и я р а н н е г о а м н и о ц е н т е з а т а к и е ж е , 

к а к п р и п о л у ч е н и и т к а н и х о р и о н а . О с н о в 

н ы м о с л о ж н е н и е м б ы в а е т п р е р ы в а н и е б е 

р е м е н н о с т и , о д н а к о е г о ч а с т о т а н е п р е в ы 

ш а е т 1 % . 

П р о ц е д у р у п р о в о д я т в а м б у л а т о р н ы х у с 

л о в и я х п о д к о н т р о л е м э х о г р а ф и и . 

И с с л е д о в а н и е а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и 

в о з м о ж н о и в б о л е е п о з д н и е с р о к и б е р е 

м е н н о с т и , о п т и м а л ь н о в 1 7 - 2 0 нед. А м н и о -

ц е н т е з в о в т о р о м т р и м е с т р е б е р е м е н н о с т и 

п о л у ч и л н а и б о л е е ш и р о к о е р а с п р о с т р а н е 

н и е . П о к а з а н и я д л я е г о п р о в е д е н и я , у с л о 

в и я , п р о т и в о п о к а з а н и я , х а р а к т е р в о з м о ж 

н ы х о с л о ж н е н и й и м е т о д и к а а н а л о г и ч н ы 

р а н н е м у а м н и о ц е н т е з у . К о л и ч е с т в о и з в л е 

к а е м о й а м н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и в с р е д 

н е м с о с т а в л я е т 3 0 м л . И с с л е д у я е е , м о ж н о 

д и а г н о с т и р о в а т ь х р о м о с о м н у ю п а т о л о г и ю 

п л о д а , н е к о т о р ы е а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы е 

з а б о л е в а н и я и н а с л е д у е м ы е с ц е п л е н н о с 

п о л о м , п о р о к и р а з в и т и я ц е н т р а л ь н о й н е р в 

н о й с и с т е м ы п о у р о в н ю с о д е р ж а н и я а л ь -

ф а - ф е т о п р о т е и н а . 

Д л я д и а г н о с т и к и н е к о т о р ы х н а с л е д с т 

в е н н ы х з а б о л е в а н и й ( в ч а с т н о с т и , х р о м о 

с о м н о й п а т о л о г и и и р я д а б о л е з н е й о б м е 

на) т р е б у е т с я к у л ь т и в и р о в а н и е к л е т о к а м 

н и о т и ч е с к о й ж и д к о с т и . Э т о у д л и н я е т в р е 

м я д и а г н о с т и к и н а 2 - 3 н е д е л и , а и н о г д а , 

п р и м е р н о в 2 - 3 % н а б л ю д е н и й , н е п о з в о л я 

е т п о с т а в и т ь д и а г н о з . О п р е д е л е н н ы е п р о б 

л е м ы в о з н и к а ю т в т е х с л у ч а я х , к о г д а в а м -

н и о т и ч е с к у ю ж и д к о с т ь п о п а д а е т к р о в ь м а 

т е р и . П о с л е э т о г о , к а к п р а в и л о , п р и х о д и т 

с я и с п о л ь з о в а т ь м е т о д к о р д о ц е н т е з а . 

К о р д о ц е н т е з . П о л у ч е н и е к р о в и п л о д а 

в о I I т р и м е с т р е б е р е м е н н о с т и в о з м о ж н о 

д л я д и а г н о с т и к и м н о г и х н а с л е д с т в е н н ы х 

з а б о л е в а н и й ( в т о м ч и с л е б о л е з н е й к р о 

в и ) , и м м у н о д е ф и ц и т н ы х с о с т о я н и й . П о 

л и м ф о ц и т а м к р о в и п л о д а в т е ч е н и е н е 

с к о л ь к и х д н е й м о ж н о у с т а н о в и т ь к а р и о 

т и п . В н е з а в и с и м о с т и о т с р о к а б е р е м е н 

н о с т и э т о н е о б х о д и м о д е л а т ь и т о г д а , к о 

г д а п р и у л ь т р а з в у к о в о м и с с л е д о в а н и и д и 

а г н о с т и р о в а н ы п о р о к и р а з в и т и я у п л о д а . 

Э т о п о з в о л я е т р е ш а т ь в о п р о с о ц е л е с о 

о б р а з н о с т и п р о в е д е н и я в н у т р и у т р о б н о й 

и л и п о с т н а т а л ь н о й к о р р е к ц и и и о м е т о д е 

р о д о р а з р е ш е н и я . 

П р о ц е д у р а п р о т и в о п о к а з а н а п р и н а л и 

ч и и с и м п т о м о в п р е р ы в а н и я б е р е м е н н о с т и , 

б о л ь ш и х о п у х о л е в и д н ы х о б р а з о в а н и й м а т 

к и и п р и д а т к о в , о с т р ы х и н ф е к ц и о н н ы х з а 

б о л е в а н и й . 

П о л у ч е н и е к р о в и п л о д а п р о в о д я т в а м б у 

л а т о р н ы х у с л о в и я х , н а ч и н а я с 17 н е д б е р е 

м е н н о с т и , п о д п о с т о я н н ы м к о н т р о л е м э х о 

г р а ф и и . Х а р а к т е р и ч а с т о т а о с л о ж н е н и й з а 

в и с я т о т т е х н и к и , и с п о л ь з у е м о й д л я п о л у ч е 

ния к р о в и п л о д а . Н а и б о л е е ч а с т о в с т р е ч а 

ется с а м о п р о и з в о л ь н ы й в ы к и д ы ш ( в 1 - 2 % ) . 

В н а с т о я щ е е в р е м я к о р д о ц е н т е з с ч и т а 

е т с я о с н о в н ы м м е т о д о м п о л у ч е н и я к р о в и 

п л о д а . В н а ч а л е о с у щ е с т в л я ю т т р а н с а б д о 

м и н а л ь н ы й а м н и о ц е н т е з , а з а т е м п о д конт

р о л е м э х о г р а ф и и п у н к т и р у ю т в е н у п у п о в и 

н ы в б л и з и м е с т а е е о т х о ж д е н и я о т п л а ц е н 

т ы . О п т и м а л ь н ы й с р о к д л я п р о в е д е н и я кор

д о ц е н т е з а - 2 2 - 2 4 н е д б е р е м е н н о с т и . 

И с п о л ь з о в а н и е к о р д о ц е н т е з а о т к р ы в а 

е т ш и р о к и е п е р с п е к т и в ы н е т о л ь к о в от

н о ш е н и и п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и н а 

с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й . О п р е д е л е 

н и е н о р м а т и в н ы х п о к а з а т е л е й к р о в и п л о 

д а и п о и с к с о о т в е т с т в у ю щ и х м а р к е р о в 

п о з в о л я т о ц е н и т ь т а к и е с о с т о я н и я , к а к 

г и п о т р о ф и я , т о к с и к о з ы б е р е м е н н ы х , г е 

м о л и т и ч е с к а я б о л е з н ь [ 1 0 ] . Т а к и м о б р а 

з о м , э т о т м е т о д в б л и ж а й ш е м б у д у щ е м 

м о ж е т с т а т ь о д н и м и з о с н о в н ы х в а к у 

ш е р с к о й к л и н и к е . 

П л а ц е н т о ц е н т е з ( п у н к ц и ю п л а ц е н т ы ) 

д л я п о л у ч е н и я т к а н и п л о д а м о ж н о и с п о л ь 

з о в а т ь , н а ч и н а я с 14 н е д б е р е м е н н о с т и . 

М е т о д и к а а н а л о г и ч н а х о р и о ц е н т е з у в I т р и 

м е с т р е б е р е м е н н о с т и . П р и п л а ц е н т о ц е н т е -
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Характер н а р у ш е н и я Метод С р о к и б е р е м е н н о с т и , И с с л е д у е м ы й 

д и а г н о с т и к и нед объект 

Врожденные пороки развития Эхография С 11-12 и до Фенотип плода 

конца беременности 

Пороки развития ЦНС Эхография С 11-12 и до Фенотип плода 

конца беременности 

Определение 17-22 Сыворотка крови беременной, 

уровня альфа- амниотические воды 

фетопротерина 17-26 Сыворотка крови из пуповины 

Хромосомные заболевания Определение 8-11 Ткань хориона 

(синдром Дауна, Патау, кариотипа или амниотические воды 

Эдвардса и др.) 17-22 Амниотические воды, 

ткань плаценты 

17-26 Кровь из пуповины 

Определение 17-22 Сыворотка крови 

уровня альфа- беременной 

фетопротеина, 

эстриола, 

хорионического 

гонадотропина 

Патология, сцепленная Определение 8-11 Ткань хориона 

с полом (гемофилия, кариотипа или амниотические воды 

миопатия Дюшенна и др.) ДНК-анализ 17-22 Амниотические воды, 

ткань плаценты 

17-26 Кровь из пуповины 

Болезни обмена (Тея-Сакса, Определение 8-11 Ткань хориона 

муковисцидоз и др.) уровня фермента или амниотические воды 

ДНК-анализ 17-22 Амниотические воды, 

ткань плаценты 

17-26 Кровь из пуповины 

Врожденная гиперплазия Определение 8-11 Амниотические воды 

коры надпочечников уровня 17-22 Амниотические воды 

17-гидрокси 17-26 Кровь из пуповины 

прогестерона, 

ДНК-анализ 

HLA-типирование 17-22 Амниотические воды 

17-26 Кровь из пуповины 

Некоторые наследственные Морфологическое 18-24 Кожа плода 

болезни кожи исследование 

з е с у щ е с т в у е т б о л ь ш а я в е р о я т н о с т ь п о л у 

ч е н и я к л е т о к м а т е р и н с к о г о п р о и с х о ж д е 

н и я , ч е м п р и х о р и о ц е н т е з е , а м н и о ц е н т е з е 

и л и к о р д о ц е н т е з е . 

Б и о п с и ю к о ж и п л о д а с п о с л е д у ю щ и м 

м о р ф о л о г и ч е с к и м и с с л е д о в а н и е м с ц е л ь ю 

п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и л е т а л ь н о г о б у л -

л е з н о г о э п и д е р м о л и з а и и х т и о з и ф о р м н о й 

э р и т р о д е р м и и Б р о к а м о ж н о п р о в е с т и в о 

в т о р о м т р и м е с т р е б е р е м е н н о с т и [ 1 1 ] . П р о 

ц е д у р а и м е е т т е ж е п р о т и в о п о к а з а н и я , ч т о 

и п о л у ч е н и е к р о в и п л о д а . 

С у щ е с т в у ю т н е с к о л ь к о с п о с о б о в б и о 

п с и и к о ж и п л о д а . О п т и м а л ь н ы м и з н и х я в 

л я е т с я п р о в е д е н и е п р о ц е д у р ы п о д к о н т р о 

л е м э х о г р а ф и и . 

В т а б л . 9.3.6 с у м м и р о в а н ы д а н н ы е о 

в о з м о ж н о с т я х п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и 

н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и . 

Пренатальная диагностика синдрома 

Дауна 

С и н д р о м Д а у н а ( т р и с о м и я 21) - д а в н о из

вестная х р о м о с о м н а я п а т о л о г и я . М н о г о к р а т 

н о п р е д п р и н и м а в ш и е с я п о п ы т к и н а й т и э ф 

ф е к т и в н ы е с р е д с т в а т е р а п и и о к а з а л и с ь без

у с п е ш н ы м и . Р о ж д е н и е р е б е н к а с с и н д р о м о м 

Д а у н а (СД) - в с е г д а т р а г е д и я для с е м ь и , ко

т о р о й п р и х о д и т с я р е ш а т ь очень т р у д н ы е мо

рально-этические и д р у г и е п р о б л е м ы , с в я 

з а н н ы е с о т к а з о м от р е б е н к а е щ е в р о д и л ь 

ном д о м е или же в о с п и т а н и е м его в д о м а ш 

них у с л о в и я х . Являясь и н в а л и д а м и с детст-
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ва, э т и д е т и т р е б у ю т п о с т о я н н о г о н а д з о р а , 

о б у ч е н и я и х э л е м е н т а р н ы м п р а в и л а м пове

д е н и я и с а н и т а р н о й г и г и е н ы . С о в р е м е н н а я 

м е д и ц и н а позволяет у с п е ш н о п р е о д о л е в а т ь 

в о з н и к н о в е н и е у них с о м а т и ч е с к и х и инфек

ц и о н н ы х з а б о л е в а н и й , в р о ж д е н н ы е п о р о к и 

р а з в и т и я п о д в е р г а ю т с я х и р у р г и ч е с к о й кор

р е к ц и и и , с л е д о в а т е л ь н о , п р о д о л ж и т е л ь 

ность и х ж и з н и м о ж е т д о с т и г а т ь 4 0 - 6 0 лет. 

С о г л а с н о с о в р е м е н н о й к о н ц е п ц и и п р е 

н а т а л ь н о й п р о ф и л а к т и к и п о р о к о в р а з в и т и я 

и х р о м о с о м н ы х з а б о л е в а н и й , в а ж н е й ш и м 

я в л я е т с я ф о р м и р о в а н и е г р у п п в ы с о к о г о 

р и с к а п о д а н н о й п а т о л о г и и в о в р е м я б е р е 

м е н н о с т и и до ее н а с т у п л е н и я [3, 4, 12]. 

В н а с т о я щ е е в р е м я п о и с к р а н н и х м а р к е 

р о в С Д п р о в о д и т с я п о т р е м о с н о в н ы м н а 

п р а в л е н и я м : о б н а р у ж е н и ю у л ь т р а з в у к о в ы х 

(УЗ) м а р к е р о в , с о з д а н и ю и и с п о л ь з о в а н и ю 

б и о х и м и ч е с к и х м а р к е р о в и п р и м е н е н и ю и н -

в а з и в н ы х м е т о д о в п р е н а т а л ь н о й д и а г н о 

с т и к и д л я к а р и о т и п и р о в а н и я п л о д а [ 1 3 - 1 5 ] . 

У л ь т р а з в у к о в ы е м а р к е р ы . Д о с и х п о р 

не о п р е д е л е н ы д и а г н о с т и ч е с к и е к р и т е р и и и 

п р о г н о с т и ч е с к о е з н а ч е н и е м н о г и х э х о г р а -

ф и ч е с к и х м а р к е р о в СД. Т щ а т е л ь н о а н а л и 

з и р у е т с я к а ж д ы й « з а ф и к с и р о в а н н ы й » э х о -

г р а ф и ч е с к и й м а р к е р СД, к а к о й б ы п р о г н о 

с т и ч е с к о й ц е н н о с т ь ю о н н и о б л а д а л . В ы д е 

л я ю т б о л е е и л и м е н е е з н а ч и м ы е м а р к е р ы . 

Т р а д и ц и о н н о с ч и т а е т с я , что у т о л щ е н и е «во

р о т н и к о в о й » з о н ы в I т р и м е с т р е б е р е м е н н о 

с т и , з а д е р ж к а ф о р м и р о в а н и я н о с о в о й кос

ти до 14 н е д е л ь б е р е м е н н о с т и - я в л я ю т с я 

д о с т а т о ч н о с п е ц и ф и ч н ы м и д л я п л о д а с СД 

и э ф ф е к т и в н о м о г у т и с п о л ь з о в а т ь с я в ф о р 

м и р о в а н и и г р у п п ы р и с к а в р а н н и е с р о к и б е 

р е м е н н о с т и . Ч у в с т в и т е л ь н о с т ь э т и х м а р к е 

р о в в д и а г н о с т и к е С Д д о с т и г а е т 7 3 % . 

С р е д и п р е д л а г а е м ы х м а р к е р о в в б о л е е 

п о з д н и е с р о к и , ч а щ е д р у г и х в с т р е ч а ю т с я 

в р о ж д е н н ы е п о р о к и с е р д ц а ( 5 2 , 6 % ) , у п л о 

щ е н н ы й п р о ф и л ь л и ц а ( 5 2 % ) , г и п е р э х о г е н -

н ы е ф о к у с ы в с е р д ц е , г и п е р э х о г е н н ы й к и 

ш е ч н и к , г и д р о н е ф р о з , п и е л о э к т а з и я , а т р е 

з и я д в е н а д ц а т и п е р с т н о й к и ш к и , у к о р о ч е н и е 

б е д р е н н о й к о с т и ( 3 0 % ) , п а т о л о г и я п у п о в и 

н ы , о м ф а л о ц е л е и м н о г и е д р у г и е [16, 17]. 

Н а и б о л е е т р у д н ы м и д л я д и а г н о с т и к и 

я в л я ю т с я в а р и а н т ы с и н д р о м а , п р о я в л я ю 

щ и е с я э х о г р а ф и ч е с к и т о л ь к о о с о б е н н о 

с т ь ю с о о т н о ш е н и я ф е т о м е т р и ч е с к и х п а 

р а м е т р о в , т о г д а к а к д р у г и е у л ь т р а з в у к о 

в ы е м а р к е р ы о т с у т с т в у ю т и л и с л а б о в ы 

р а ж е н ы . О с о б е н н о э ф ф е к т и в н ы м о к а з а 

л о с ь и с п о л ь з о в а н и е к о э ф ф и ц и е н т о в м о р -

ф о ф е т о м е т р и и : о т н о ш е н и е б и п а р и е т а л ь 

н о г о р а з м е р а г о л о в ы ( Б П Р ) к д л и н е б е д 

р е н н о й к о с т и ( Д Б К ) , д л и н ы б е д р е н н о й к о 

с т и к с р е д н е п о п у л я ц и о н н о й в е л и ч и н е 

( Д Б К с р . ) . И н ф о р м а т и в н о с т ь э т и х к о э ф ф и 

ц и е н т о в д о с т и г а е т 5 0 % . 

И з у ч а е т с я в з а и м о с в я з ь п а т о л о г и ч е с к о 

г о к р о в о т о к а в в е н о з н о м п р о т о к е , а р т е р и и , 

в е н е п у п о в и н ы с ч а с т о т о й х р о м о с о м н ы х 

а н о м а л и й . Ф о р м и р о в а н и е р е в е р с н о г о к р о 

в о т о к а в в е н о з н о м п р о т о к е в ф а з у с о к р а 

щ е н и я п р е д с е р д и й п о з в о л я е т г о в о р и т ь о 

с е р д е ч н о й д е к о м п е н с а ц и и у п л о д а у ж е в 

I т р и м е с т р е б е р е м е н н о с т и и о б н а р у ж и в а 

е т с я в 6 3 % с л у ч а е в т р и с о м и и 2 1 . 

К а ж д ы й э х о г р а ф и ч е с к и й м а р к е р в н о с и т 

с в о й в к л а д в ф о р м и р о в а н и е г р у п п ы р и с к а 

в о з м о ж н о й х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и , н о д и 

а г н о с т и ч е с к а я ц е н н о с т ь у л ь т р а з в у к о в ы х 

м а р к е р о в С Д о с т а е т с я в е с ь м а о т н о с и т е л ь 

н о й , т а к как п р и с а м о й с о в р е м е н н о й д и а г н о 

с т и ч е с к о й о с н а щ е н н о с т и к а ж д ы е 3 - 4 с л у ч а я 

р о ж д е н и я р е б е н к а с б о л е з н ь ю Д а у н а п р е н а -

т а л ь н о н е д и а г н о с т и р у ю т с я . 

Б и о х и м и ч е с к и е м а р к е р ы . И з б и о х и м и 

ч е с к и х п о к а з а т е л е й с ы в о р о т к и к р о в и м а т е 

р и с у щ е с т в у ю т с л е д у ю щ и е о т к л о н е н и я , и с 

п о л ь з у е м ы е в д и а г н о с т и к е : 

• с н и ж е н и е а л ь ф а - ф е т о п р о т е и н а , 

• у в е л и ч е н и е х о р и о н а л ь н о г о г о н а д о т р о -

п и н а , 

• с н и ж е н и е н е к о н ъ ю г и р о в а н н о г о э с т 

р и о л а , 

• с н и ж е н и е с ы в о р о т о ч н о г о у р о в н я а с с о 

ц и и р о в а н н о г о с б е р е м е н н о с т ь ю п р о т е и н а 

A ( p r e g n a n c y - a s s o c i a t e d p l a s m a p r o t e i n A 

PAPP-A), 

• о п р е д е л е н и е а к т и в н о с т и C u / Z n - з а в и -

с и м о й ( э р и т р о ц и т а р н о й ) с у п е р о к с и д д и з м у -

т а з ы ( С О Д - 1 ) . 
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И с с л е д о в а н и е с ы в о р о т о ч н ы х м а р к е р о в 

( С М ) я в л я е т с я о б я з а т е л ь н ы м д л я в с е х б е 

р е м е н н ы х в с р о к е 1 7 - 2 0 н е д г е с т а ц и и , с по

с л е д у ю щ и м к о м п ь ю т е р н ы м а н а л и з о м полу

ч е н н ы х р е з у л ь т а т о в . П р и и н т е р п р е т а ц и и 

п о к а з а т е л е й м а т е р и н с к о г о с ы в о р о т о ч н о г о 

с к р и н и н г а у ч и т ы в а ю т с я д а н н ы е а н а м н е з а , 

э х о г р а ф и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е п л о д а , р а з 

л и ч н ы е а к у ш е р с к и е о с л о ж н е н и я и д р . 

Б и о х и м и ч е с к и й с к р и н и н г является неспе

ц и ф и ч н ы м в д и а г н о с т и к е СД. Ч у в с т в и т е л ь 

ность м е т о д а о б ы ч н о н е п р е в ы ш а е т 6 0 - 7 0 % , 

н о е г о д о с т о в е р н о с т ь у в е л и ч и в а е т с я п р и с о 

ч е т а н и и с в ы ш е п е р е ч и с л е н н ы м и э х о г р а ф и -

ч е с к и м и м а р к е р а м и . Т а к и м о б р а з о м , н а л и 

чие и з м е н е н и й л ю б о г о м а р к е р а ( У З И , С М ) 

является л и ш ь о б о с н о в а н н ы м п о к а з а н и е м 

д л я п р о в е д е н и я п о с л е д у ю щ е й и н в а з и в н о й 

д и а г н о с т и к и , и б о т о л ь к о к а р и о т и п и р о в а -

н и е позволяет не п р и б е г а т ь к в е р о я т н о с т н о 

му п р о г н о з у и о д н о з н а ч н о р е ш и т ь в о п р о с о 

в о з м о ж н о м з а б о л е в а н и и п л о д а [18]. 

И н в а з и в н а я д и а г н о с т и к а д л я п о с л е д у ю 

щ е г о к а р и о т и п и р о в а н и я п л о д а м о ж е т п р о 

в о д и т ь с я в р а з л и ч н ы е с р о к и б е р е м е н н о 

с т и : 8 - 1 1 н е д - б и о п с и я в о р с и н х о р и о н а , 

14 н е д - п л а ц е н т о ц е н т е з , 1 7 - 2 0 н е д - а м 

н и о ц е н т е з , 2 2 - 2 4 н е д - к о р д о ц е н т е з . 

П о я в л е н и е в ы с о к о ч у в с т в и т е л ь н о г о м е 

т о д а ф л ю о р е с ц е н т н о й г и б р и д и з а ц и и 

(FISH) и к о л и ч е с т в е н н о й ф л ю о р е с ц е н т н о й 

P C R - т е х н и к и з н а ч и т е л ь н о р а с ш и р и л и и 

о б ъ е к т и в и з и р о в а л и с п е к т р н а д е ж н ы х м е 

т о д о в в ы я в л е н и я С Д . 

Н е к о т о р ы е и с с л е д о в а т е л и с ч и т а ю т , ч т о 

б у д у щ е е п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и С Д 

п р и н а д л е ж и т н е и н в а з и в н о м у м е т о д у о п р е 

д е л е н и я ф е т а л ь н ы х к л е т о к в п е р и ф е р и ч е 

с к о й к р о в и м а т е р и н а р а н н и х с р о к а х б е р е 

м е н н о с т и [ 1 9 ] . 

Т а к и м о б р а з о м , в н а с т о я щ е е в р е м я м о ж 

н о у т в е р ж д а т ь , что п р е н а т а л ь н а я д и а г н о 

с т и к а с и н д р о м а Д а у н а с т а л а в о з м о ж н о й . 

Н е в ы з ы в а е т с о м н е н и я , ч т о с у щ е с т в у ю щ и е 

у л ь т р а з в у к о в ы е и б и о х и м и ч е с к и е м а р к е р ы 

с п о с о б с т в у ю т ф о р м и р о в а н и ю г р у п п ы п о в ы 

ш е н н о г о р и с к а с у ч е т о м в о з р а с т а ж е н щ и н и 

и х с о с т о я н и я з д о р о в ь я . О п т и м а л ь н ы м ре

ш е н и е м п р о б л е м ы п р е н а т а л ь н о й д и а г н о 

с т и к и с и н д р о м а Д а у н а м о ж н о б ы л о б ы с ч и 

т а т ь м а с с о в о е к а р и о т и п и р о в а н и е п л о д а 

у б е р е м е н н ы х в н е з а в и с и м о с т и о т в о з р а с 

т а , т а к к а к э т о з а б о л е в а н и е в с т р е ч а е т с я в 

о с н о в н о м у м о л о д ы х ж е н щ и н . Н е в ы з ы в а е т 

с о м н е н и я , что и н в а з и в н ы й п р е н а т а л ь н ы й 

с к р и н и н г на СД у ж е н щ и н в в о з р а с т е б о л е е 

3 5 л е т д о л ж е н в о й т и в о б я з а т е л ь н ы й п е р е 

ч е н ь д и а г н о с т и ч е с к и х п р а к т и ч е с к и х м е р о 

п р и я т и й ( с е л е к т и в н ы й с к р и н и н г ) [ 2 0 ] . 

Пренатальная диагностика синдрома 

Эдвардса 

С и н д р о м т р и с о м и й п о 1 8 х р о м о с о м е ( с и н 

д р о м Э д в а р д с а ) п р о я в л я е т с я м н о ж е с т в е н 

н ы м и п о р о к а м и р а з в и т и я . Б о л е е ч е м в 6 0 % 

с л у ч а е в б е р е м е н н о с т ь п р и т р и с о м и и - 1 8 з а 

к а н ч и в а е т с я а н т е н а т а л ь н о й и л и и н т е р н а -

т а л ь н о й г и б е л ь ю п л о д а . М е н е е 1 0 % д е т е й 

д о ж и в а ю т д о в о з р а с т а , к о г д а в о з м о ж н о о ц е 

нить з н а ч е н и е Ю . 3 0 % д е т е й у м и р а ю т н а 

п е р в о м м е с я ц е ж и з н и , 5 0 % - н а в т о р о м , ме

нее 1 0 % д о ж и в а ю т д о г о д а . С к а з а н н ы м о п 

р е д е л я е т с я а к т у а л ь н о с т ь м а к с и м а л ь н о р а н 

ней и т о ч н о й а н т е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и 

э т о й п а т о л о г и и . 

Д л я о ц е н к и с т е п е н и р и с к а р о ж д е н и я д е 

т е й с х р о м о с о м н о й п а т о л о г и е й м о ж е т у с 

п е ш н о и с п о л ь з о в а т ь с я к о м п ь ю т е р н а я п р о 

г р а м м а P R I S C A . 

П р о в о д и м о е в д и н а м и к е У З И р е г и с т р и 

р у е т п о р о к и р а з в и т и я п л о д а , н а ч и н а я с 

19 н е д б е р е м е н н о с т и . В б о л ь ш и н с т в е н а 

б л ю д е н и й у п л о д а р е г и с т р и р у ю т с я а н о м а 

л и и с т р о е н и я ч е р е п а ( д о л и х о ц е ф а л и я , н и з 

к о р а с п о л о ж е н н ы е у ш н ы е р а к о в и н ы ) , м и к 

р о ф т а л ь м и я , и з м е н е н и я в г о л о в н о м м о з г е 

( к и с т ы с о с у д и с т ы х с п л е т е н и й б о к о в ы х ж е 

л у д о ч к о в , г и д р о ц е ф а л и я ) и к о н е ч н о с т я х 

( д е ф о р м а ц и я с т о п и к и с т е й ) [ 2 1 ] . 

П р а к т и ч е с к и в о в с е х с л у ч а я х п е р в о н а 

ч а л ь н о з а п о д о з р и т ь н а л и ч и е у п л о д а а н о 

м а л и й р а з в и т и я п о з в о л я ю т д а н н ы е У З И , 

в ы п о л н е н н о г о н а 1 8 - 2 3 н е д б е р е м е н н о с т и . 

П р и п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к е с и н д р о 

м а Э д в а р д с а с л е д у е т о б р а т и т ь в н и м а н и е 

н а к о л и ч е с т в о о к о л о п л о д н ы х в о д ( м а л о в о -
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д и е и л и м н о г о в о д и е ) , р а з м е р ы и с т р о е н и е 

п л а ц е н т ы ( г и п о п л а з и я и л и г и п е р т р о ф и я ) , 

в н у т р и у т р о б н у ю з а д е р ж к у р а з в и т и я п л о д а . 

В ы я в л е н и е п р и У З И с о ч е т а н и я з а д е р ж 

ки в н у т р и у т р о б н о г о р а з в и т и я и а н о м а л ь н о 

г о к о л и ч е с т в а в о д п о в ы ш а е т в е р о я т н о с т ь 

х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и д о 8 2 , 4 % . Р е з у л ь 

т а т а м У З И в э т и х с л у ч а я х о т в о д и т с я о с н о в 

н о е з н а ч е н и е в о б о с н о в а н и и п о к а з а н и й 

д л я п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и . 

В б о л ь ш и н с т в е с л у ч а е в п р и п р о в е д е н и и 

э х о г р а ф и и в ы я в л я ю т с я н е к о т о р ы е п а т о -

г н о м о н и ч н ы е п р и з н а к и с и н д р о м а Э д в а р д с а : 

а н о м а л и и с т р о е н и я г о л о в ы , т у л о в и щ а , ко

н е ч н о с т е й . О д н а к о н е о б х о д и м о о т м е т и т ь , 

что р е з у л ь т а т ы У З И н е я в л я ю т с я с т р о г о с п е 

ц и ф и ч н ы м и в о т н о ш е н и и с и н д р о м а Э д в а р 

д с а , п о с к о л ь к у п е р е ч и с л е н н ы е и з м е н е н и я 

м о г у т п р и с у т с т в о в а т ь п р и н а л и ч и и и д р у г о й 

х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и . И з б и о х и м и ч е с к и х 

п о к а з а т е л е й в п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к е 

с и н д р о м а Э д в а р д с а и н ф о р м а т и в н ы м я в л я 

е т с я т о л ь к о н и з к и й у р о в е н ь х о р и о н и ч е с к о г о 

г о н а д о т р о п и н а в с ы в о р о т к е к р о в и . К о п р е 

д е л я ю щ и м м е т о д а м , с п о с о б с т в у ю щ и м п р е 

н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к е , о т н о с я т с я У З И , 

к о м п ь ю т е р н ы й а н а л и з P R I S C A и и н в а з и в -

н ы е м е т о д ы ( а м н и о ц е н т е з и к о р д о ц е н т е з ) с 

п о с л е д у ю щ и м о п р е д е л е н и е м к а р и о т и п а . 

Пренатальная диагностика генных 

болезней 

Б о л е з н и , в о с н о в е к о т о р ы х л е ж и т м у т а 

ц и я о д н о г о г е н а , к л а с с и ф и ц и р у ю т с я как м о 

н о г е н н ы е . О н и о б у с л о в л е н ы н а л и ч и е м му

т а ц и и г е н а , т о ч к о в о й м у т а ц и е й и л и ж е след

с т в и е м з а м е н ы о д н о г о и з н у к л е о т и д н ы х ос

н о в а н и й н а д р у г о е . П р и э т о м п р о и с х о д я т из

м е н е н и е а м и н о к и с л о т н о й с т р у к т у р ы с и н т е 

з и р у е м о г о б е л к а , в ы п а д е н и е е г о ф у н к ц и и . 

Д и а г н о с т и к а э т и х з а б о л е в а н и й м е т а б о 

л и з м а д о н е д а в н е г о в р е м е н и о с н о в ы в а 

л а с ь н а б и о х и м и ч е с к и х п о к а з а т е л я х ( о п р е 

д е л е н и е а м и н о к и с л о т , у г л е в о д о в , ф е р м е н 

т о в и т.д.) [ 2 2 ] . 

В п о с л е д н и е г о д ы п р е д п р и н и м а ю т с я п о 

п ы т к и п о и с к а п р е н а т а л ь н ы х м е т о д о в д и а г 

н о с т и к и г е н н ы х б о л е з н е й . В о с н о в е л е ж а т 

м е т о д ы Д Н К - д и а г н о с т и к и , н а п р а в л е н н ы е 

н а и д е н т и ф и к а ц и ю м у т а ц и и и л и м о л е к у 

л я р н о е м а р к и р о в а н и е м у т а н т н ы х х р о м о 

с о м . Р е ч ь и д е т о п о л и м е р а з н о й ц е п н о й ре

а к ц и и ( П Ц Р ) с и н т е з а Д Н К . М е т о д П Ц Р о б 

л а д а е т в ы с о к о й т о ч н о с т ь ю . С е г о д н я с п е к т 

р ы м у т а ц и й д л я м н о г и х г е н о в , о т в е т с т в е н 

н ы х з а н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и , д о с т а т о ч 

н о х о р о ш о и з у ч е н ы и с у щ е с т в у ю т о п т и 

м а л ь н ы е а л г о р и т м ы и х и д е н т и ф и к а ц и и . 

И з т а б л . 9.3.7 с л е д у е т , что м о л е к у л я р 

н ы е м е т о д ы д и а г н о с т и к и в н а с т о я щ е е в р е 

м я д о с т у п н ы л и ш ь о г р а н и ч е н н о м у к р у г у 

н а у ч н о - и с с л е д о в а т е л ь с к и х у ч р е ж д е н и й . 

Пренатальная и постнатальная диаг

ностика врожденной гиперплазии коры 

надпочечников, обусловленной недос

таточностью 21-гидроксилазы и фено

типа HLA 

В р о ж д е н н а я г и п е р п л а з и я к о р ы н а д п о 

ч е ч н и к о в , о б у с л о в л е н н а я н е д о с т а т о ч н о 

с т ь ю 2 1 - г и д р о к с и л а з ы ( 2 1 - О Н ) ( В Г К Н - 2 1 ) -

ш и р о к о р а с п р о с т р а н е н н о е н а с л е д с т в е н н о е 

з а б о л е в а н и е , х а р а к т е р и з у ю щ е е с я в ы р а 

ж е н н ы м к л и н и ч е с к и м п о л и м о р ф и з м о м . 

Э т о с в я з а н н о с с у щ е с т в о в а н и е м н е с к о л ь 

к и х м у т а н т н ы х а л л е л е й г е н а 2 1 - О Н , у ч а с т 

в у ю щ и х в р а з л и ч н ы х с о ч е т а н и я х . В р е м я 

п о я в л е н и я к л и н и ч е с к и х п р и з н а к о в з а б о л е 

в а н и я и и х п р о я в л е н и я ч р е з в ы ч а й н о р а з н о 

о б р а з н о [ 2 3 ] . О д н а к о п р и в с е х в а р и а н т а х 

з а б о л е в а н и я о д н и м и з о с н о в н ы х я в л я е т с я 

в о п р о с о р е п р о д у к т и в н о й ф у н к ц и и , н е ме

н е е в а ж е н и п р о г н о з з д о р о в ь я п о т о м с т в а . 

Д л я о ц е н к и т я ж е с т и в а р и а н т а В Г К Н - 2 1 и 

е г о п р о г н о з а п р и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о м к о н 

с у л ь т и р о в а н и и и п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к е 

н а и б о л ь ш е е з н а ч е н и е п р и о б р е т а е т н а л и ч и е 

у и н д и в и д а г е н а к л а с с и ч е с к о й н е д о с т а т о ч 

н о с т и 2 1 - О Н . Г о м о з и г о т н о е н о с и т е л ь с т в о 

г е н а с о п р о в о ж д а е т с я р а с с т р о й с т в а м и о б 

м е н а , ч а с т о п р и в о д я щ и м и к с м е р т и н о в о р о 

ж д е н н о г о , т я ж е л ы м н а р у ш е н и я м р е п р о д у к 

т и в н о й с и с т е м ы , в р о ж д е н н ы м п о р о к а м на

р у ж н ы х п о л о в ы х о р г а н о в у д е в о ч е к . 

Д л я р а с п о з н а в а н и я м у т а н т н о г о г е н а и с 

п о л ь з у ю т ф е н о т и п и ч е с к и е м а р к е р ы , к ко-
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Наследственные заболевания Локализация генов Медицинские центры 

Х - с ц е п л е н н ы е 
Гемофилия А 

Гемофилия Б 

Xq28 ИАГ; ГНЦ; ГНОКДЦ Гемофилия А 

Гемофилия Б Хр27.1-р27±2 ИАГ; ГНЦ; ГНОКДЦ 

Миодистрофия Дюшенна/Бекера Хр21.2 ИАГ; МГНЦ; ТИМГ: 

ГНОКДЦ: УНЦ 

Синдром ломкой Х-хромосомы Xq27.3 ИАГ 

Болезнь Леш-Нихана Xq26-q27.2 ИАГ 

Спинобульбарная атрофия Xq11-q12 ИАГ; НИИН 

Болезнь Хантера Xq28 ИАГ 
Агаммаглобулинемия Xq2T3-q22 МГНЦ 

Х-сцепленная невральная амиотрофия Xq13.1 

А у т о с о м н ы е ф о р м ы 

МГНЦ 

Муковисцидоз (кистозный фиброз поджелудочной железы) 7q31.2 ИАГ; ИЭМ; МГНЦ: 

ТИМГ; ГНОКДЦ; УНЦ 

Фенилкетонурия 12q24.1 ИАГ; ГНЦ: ПМА: 

МГНЦ; ГНОКДЦ 

Адреногенитальный синдром 6p21.3 ИАГ; ГНЦ: 

ГУ НЦ АГиП РАМН; МГНЦ 

Атаксия Фридрейха 9q13-p21.1 ГНЦ 

Миотоническая дистрофия 19q13.2-p13.3 ИАГ 

Болезнь Виллебранда 12pter-p12 ИАГ; ГНЦ 

(3-талассемия 11p15.5 ГНЦ; ПМА 

Хорея Гентингтона 4pter-p16.3 ИАГ; МГНЦ; НИИН 

Болезнь Верднига-Гоффмана 5q13 МГНЦ; ИАГ 

Болезнь Вильсона-Коновалова 13q14.3-q21.1 МГНЦ 

Дефицит альфа-1-антитрипсина 14q31-q32.3 ИЭМ 

Семейная гиперхолестеринемия 19p13.2-p13.1 ИЭМ; ПМА; ГНОКДЦ 

Атаксия телеангиктазия 11q23.1 МГНЦ 

Дефицит ацил-КоА дегидрогеназы 1p31 ПМА 

Синдром Альпорта МГНЦ: ГНОКДЦ 

Синдром Шарко-Мари-Тус ТИМГ; МГНЦ 

т о р ы м о т н о с я т с я 1 7 - г и д р о о к с и п р о г е с т е р о н 

( 1 7 - О П ) и а н т и г е н ы H L A к о м п л е к с а г и с т о -

с о в м е с т и м о с т и . 

А н т и г е н ы H L A к о м п л е к с а г и с т о с о в м е -

с т и м о с т и с т а л и и с п о л ь з о в а т ь с я в к а ч е с т в е 

м а р к е р о в н е д о с т а т о ч н о с т и 2 1 - О Н п о с л е 

о т к р ы т и я в 1 9 7 7 г . ф а к т а с ц е п л е н и я г е н а 

2 1 - О Н с л о к у с о м в H L A . И з в е с т н о , что г е н ы 

H L A р а с п о л а г а ю т с я н а к о р о т к о м п л е ч е 6-й 

х р о м о с о м ы . А н т и г е н ы H L A с т а л и р а с с м а т 

р и в а т ь как м е т к у 6-й х р о м о с о м ы и по н и м 

о п р е д е л я т ь х р о м о с о м у , с о д е р ж а щ у ю му-

т а н т н ы й г е н . 

Р а з р а б о т к а с и с т е м ы и с п о л ь з о в а н и я 

м а р к е р о в д л я м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о к о н 

с у л ь т и р о в а н и я и п р е н а т а л ь н о й д и а г н о 

с т и к и В Г К Н - 2 1 н а ч а л а с ь с 70-х г о д о в . Э т а 

с и с т е м а в к л ю ч а е т в с е б я д и н а м и ч е с к о е 

Обследованные В14 В8 

антиген, % ген а н т и г е н , % Ген 

Больные с ВГКН-21 46,4 0,2681 0 0 

Носители гена недостаточности 21-ОН 23,8 0,1271 4,08 0,02 

Жители Москвы 6,6 0,0336 13,1 0,07 

Жители С.-Петербурга 7,33 0,0374 14,9 0,08 
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Т а б л и ц а 9 3 7. Моногенные болезни, диагностируемые молекулярными методами и доступные д л я пренатальной 

д и а г н о с т и к и в России 

Т а б л и ц а 9 . 3 . 8 . Частота встречаемости HLA В14 и HLA В8 при к л а с с и ч е с к о й недостаточности 2 1 - г и д р о к с и л а з ы 

ИАГ - Институт акушерства и гинекологии им. Ц.О.Отта РАМН, С.-Петербург; ИЭМ - Институт экспериментальной 

медицины РАМН, С.-Петербург; ПМА - Педиатрическая медицинская академия, С.-Петербург; МГНЦ - Медико-ге

нетический научный центр РАМН, Москва; ГНЦ - Г з м а т о л о г и ч е с к и й научный центр МЗ РФ, Москва; ТИМГ - Том

ский институт медицинской генетики, Томск; НИИН - НИИ неврологии РАМН, Москва; ГНОКДЦ - Государственный 

Новосибирский областной клинический диагностический центр, Новосибирск; УНЦ - Уфимский научный центр, 

Уфа; НЦ АГиП РАМН - Научный центр акушерства, гинекологии и перинатологии РАМН, Москва 



о п р е д е л е н и е к о н ц е н т р а ц и и 1 7 - О П в к р о 

ви до и на ф о н е п р о б ы с А К Т Г и п о п у л я -

ц и о н н о - г е н е а л о г и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е 

ф е н о т и п а H L A ( т а б л . 9 . 3 . 1 1 ) . П р о б а с 

А К Т Г п р и о б р е т а е т в а ж н о е з н а ч е н и е д л я 

д и а г н о с т и к и н о с и т е л ь с т в а г е н а к л а с с и ч е 

с к о й н е д о с т а т о ч н о с т и 2 1 - О Н в б е с п р о -

б а н д н ы х с е м ь я х . 

Н е м н о г о ч и с л е н н ы е р а б о т ы , п о с в я щ е н 

н ы е э т о м у в о п р о с у , н е с о з д а л и у н и в е р 

с а л ь н о й м о д е л и п р о б ы . П р и и с п о л ь з о в а 

н и и А К Т Г к о р о т к о г о д е й с т в и я в ы я в и л и с ь 

в о з р а с т н ы е и п о л о в ы е р а з л и ч и я в э ф ф е к 

т и в н о с т и п р о б ы д л я о п р е д е л е н и я н о с и 

т е л ь с т в а 2 1 - О Н ( т а б л . 9.3.9) . Н а э ф ф е к т и в 

н о с т ь п р о б ы о к а з ы в а л о в л и я н и е и ф и з и о 

л о г и ч е с к о е с о с т о я н и е ж е н щ и н ы в м о м е н т 

и с с л е д о в а н и я ( ф а з а м е н с т р у а л ь н о г о цик

л а ) . У ж е н щ и н п р о б а э ф ф е к т и в н а в 4 4 % 

с л у ч а е в , в с в я з и с ч е м п р е д л а г а л и с ь р а з 

л и ч н ы е е е в а р и а н т ы . 

И с п о л ь з о в а н и е г е н е т и ч е с к о г о м а р к е р а 

т р е б у е т у ч е т а е г о с п е ц и ф и к и , т о е с т ь и с 

с л е д о в а н и е а с с о ц и а ц и й а н т и г е н о в H L A и 

н е д о с т а т о ч н о с т и 2 1 - О Н н е о б х о д и м о п р о 

в о д и т ь в к о н к р е т н о й п о п у л я ц и и . 

П р и п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к е о с о б е н н о 

в а ж н о д и а г н о с т и р о в а т ь г е т е р о з и г о т н о е но-

с и т е л ь с т в о г е н а к л а с с и ч е с к о й н е д о с т а т о ч 

н о с т и 2 1 - О Н у п р а к т и ч е с к и з д о р о в ы х л и ц . 

П р и и з у ч е н и и ф е н о т и п а H L A и в ы я с н е 

н и и п о л о ж и т е л ь н ы х и о т р и ц а т е л ь н ы х а с с о 

ц и а ц и й г е н а к л а с с и ч е с к о й н е д о с т а т о ч н о 

с т и 2 1 - О Н с а н т и г е н а м и H L A в р о с с и й с к о й 

п о п у л я ц и и в ы я с н и л о с ь , ч т о о б щ е й п о л о ж и 

т е л ь н о й к о р р е л я ц и е й д л я г о м о - и г е т е р о з и -

г о т п о г е н у к л а с с и ч е с к о й н е д о с т а т о ч н о с т и 

2 1 - О Н я в л я л а с ь а с с о ц и а ц и я с H L A В 8 . Ре

з у л ь т а т ы п р и в е д е н ы в т а б л . 9.3.8. 

С р а в н и т е л ь н о е и с с л е д о в а н и е ч а с т о т ы 

в с т р е ч а е м о с т и г е н а В 1 4 п р и в и р и л ь н о й и 

с о л ь т е р я ю щ е й ф о р м а х к л а с с и ч е с к о г о в а р и 

а н т а В Г К Н - 2 1 о б н а р у ж и л о н а к о п л е н и е е г о у 

л и ц с с о л ь т е р я ю щ е й ф о р м о й ( т а б л . 9.3.10). 

О т н о с и т е л ь н ы й р и с к н о с и т е л ь с т в а не

д о с т а т о ч н о с т и 2 1 - О Н п р и н а л и ч и и в ф е н о 

т и п е H L A В 1 4 о к а з а л с я в ы с о к и м и с о о т в е т 

с т в о в а л 1 0 . 1 . 

В ы я в л е н н а я о т р и ц а т е л ь н а я а с с о ц и а ц и я 

г е н а к л а с с и ч е с к о й н е д о с т а т о ч н о с т и 2 1 - О Н 

с H L A В8 с о г л а с у е т с я с д а н н ы м и д р у г и х и с 

с л е д о в а т е л е й . 

П р и в е д е н н ы й о п т и м а л ь н ы й о б ъ е м н е о б 

х о д и м ы х о б с л е д о в а н и й м о ж н о и с п о л ь з о 

в а т ь п р и п р о с п е к т и в н о м м е д и к о - г е н е т и ч е 

с к о м к о н с у л ь т и р о в а н и и , о с о б е н н о п р и с о в 

р е м е н н ы х в о з м о ж н о с т я х э ф ф е к т и в н о г о 

л е ч е н и я б о л ь н ы х с к л а с с и ч е с к и м и в а р и а н 

т а м и В Г К Н - 2 1 . П р о в е д е н н о е л е ч е н и е с п о 

с о б с т в у е т у с п е ш н о м у з а ч а т и ю и р о д а м . 

П р е н а т а л ь н ы й м о н и т о р и н г . С п о м о 

щ ь ю и н в а з и в н о й п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и 

к и п а т о л о г и я у п л о д а м о ж е т б ы т ь о п р е д е 

л е н а в 3 , 2 % н а б л ю д е н и й , а о б щ е е ч и с л о 

о с л о ж н е н и й п о с л е м а н и п у л я ц и й н е п р е в ы 

ш а е т 1 % ( т а б л . 9 . 3 . 1 2 ) . 

П р е н а т а л ь н а я д и а г н о с т и к а к а р и о т и п а 

п л о д а , в ы п о л н е н н а я у 8 9 7 б е р е м е н н ы х , в ы 

я в и л а н а л и ч и е н о р м а л ь н о г о к а р и о т и п а в 

7 8 , 2 % н а б л ю д е н и й , с б а л а н с и р о в а н н о г о -

в 1 4 , 2 % и а н о м а л ь н о г о в - 7 , 6 % . 

С п о м о щ ь ю б и о х и м и ч е с к и х м е т о д о в 

и с с л е д о в а н и я в о з м о ж н а п р е н а т а л ь н а я 

д и а г н о с т и к а н е к о т о р ы х б о л е з н е й о б м е н а , 

в ч а с т н о с т и , л и з о с о м н ы х - б о л е з н и 

Т е я - С а к с а , б о л е з н и Х а н т е р а , б о л е з н и 

З а н д г о ф ф а и д р . [ 2 2 ] . В р е з у л ь т а т е н а к о 

п л е н и я п а т о л о г и ч е с к и х м е т а б о л и т о в п р и 

Обследованные Мужчины Женщины 
I фаза менструального цикла II фаза менструального цикла 

Контроль 4,08 (3,04-5,5) 2,3 (2,1-2,4) 6,3 (2,2-7,7) 

N 10 4 3 

Носители мутантного гена 4,9 (4,4-5,6) 2.8 (2,3-3,5) 5,5 (4,0-7,5) 

N 28 18 10 

В скобках указаны пределы колебаний. 
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Таблица 9.3.9. Базальные уровни 17-ОП (в нмоль/л) в крови у лиц контрольной г р у п п ы и носителей гена к л а с с и 

ческой недостаточности 21-ОН 



Т а б л и ц а 9 3 1 0 Частота встречаемости гена В14 при 
разных формах ВГКН-21* 

Ф о р м а ВГКН -21 Частота в с т р е ч а е м о с т и гена 

Сольтеряющая 0,489 
Вирильная 0,198 

э т и х з а б о л е в а н и я х р а з в и в а ю т с я т я ж е л е й 

ш и е п о р а ж е н и я Ц Н С с у м с т в е н н о й о т с т а 

л о с т ь ю . 

К о г д а в р е з у л ь т а т е п р е н а т а л ь н о й д и а г 

н о с т и к и о б н а р у ж и в а е т с я п а т о л о г и я п л о д а , 

н е п о д д а ю щ а я с я в н у т р и у т р о б н о й и л и п о с т -

н а т а л ь н о й т е р а п и и , б е р е м е н н о с т ь м о ж е т 

б ы т ь п р е р в а н а с о б я з а т е л ь н о й п о с л е д у ю 

щ е й в е р и ф и к а ц и е й д а н н ы х п р е н а т а л ь н о й 

д и а г н о с т и к и ( л а б о р а т о р н о е и п а т о л о г о а н а -

т о м и ч е с к о е и с с л е д о в а н и е п л о д а ) . 

В о т е ч е с т в е н н о м з д р а в о о х р а н е н и и с о з 

д а н ы у с л о в и я д л я с в о е в р е м е н н о г о и в с е 

с т о р о н н е г о о б с л е д о в а н и я б е р е м е н н ы х 

ж е н щ и н с ц е л ь ю п р о ф и л а к т и к и в р о ж д е н 

н ы х и н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й у п л о 

д о в и н о в о р о ж д е н н ы х н а б а з е к р у п н ы х д и 

а г н о с т и ч е с к и х у ч р е ж д е н и й . 2 8 д е к а б р я 

2 0 0 0 г . б ы л и з д а н п р и к а з М и н и с т е р с т в а 

з д р а в о о х р а н е н и я Р о с с и й с к о й Ф е д е р а ц и и 

№ 4 5 7 « О с о в е р ш е н с т в о в а н и и п р е н а т а л ь 

н о й д и а г н о с т и к и в п р о ф и л а к т и к е н а с л е д 

с т в е н н ы х и в р о ж д е н н ы х з а б о л е в а н и й у д е 

т е й » , р е г л а м е н т и р у ю щ и й о с н о в н ы е п р и н 

ц и п ы э т о й п р о ф и л а к т и к и . 

Д л я д а л ь н е й ш е г о п о в ы ш е н и я э ф ф е к 

т и в н о с т и д а н н ы х п р о ф и л а к т и ч е с к и х м е р о 

п р и я т и й Н а у ч н ы м ц е н т р о м а к у ш е р с т в а , г и 

н е к о л о г и и и п е р и н а т о л о г и и Р А М Н р а з р а б о 

т а н « А л г о р и т м п р е н а т а л ь н о г о м о н и т о р и н 

г а » в с е х б е р е м е н н ы х ж е н щ и н ( т а б л . 

9 . 3 . 1 3 ) , о п т и м и з и р о в а н ы в с е с о в р е м е н н ы е 

м е т о д ы п р е н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и и р а з 

р а б о т а н ы п о д х о д ы к в н у т р и у т р о б н о м у л е 

ч е н и ю п л о д а [ 2 4 ] . 

П р е д л а г а е м ы й а л г о р и т м в т е ч е н и е р я д а 

л е т б ы л а п р о б и р о в а н в Н а у ч н о м ц е н т р е 

а к у ш е р с т в а , г и н е к о л о г и и и п е р и н а т о л о г и и 

Р А М Н . И т о г и э т о й а п р о б а ц и и п о к а з а л и , ч т о 

н а и л у ч ш и е р е з у л ь т а т ы ( с н и ж е н и е п р е н а 

т а л ь н о й с м е р т н о с т и д о 6-8%о) д о с т и г а ю т с я 

п р и с о ч е т а н и и « А л г о р и т м а п р е н а т а л ь н о г о 

с к р и н и н г а » с с о в р е м е н н ы м и н е о н а т а л ь н ы -

м и т е х н о л о г и я м и . 

Обследованные Уровень 17-ОП после введения АКТГ 
Через 3 ч Через 6 ч Через 9 ч 

Контроль: 
Мужчины (л = 10) 15,5 (11,9-19) 15,5 (12,8-18,8) 17,7 (14,1-22,3) 
Женщины (I фаза; л = 4) 11,4 (6,3-20,6) 14,1 (6,5-30,7) 14,6 (7,7-27,6) 
Женщины (II фаза; п = 3) 19,1 (12-30) 24,5(11,3-40,9) 23,4 (12,5-43,8) 
Носители гена недостаточности 21-ОН 
Индивиды с 1-м типом кривой (п = 39) 21,6 (18,8-24,9) 28,1 (24,2-32,7) 35,5 (31,3-40,2) 
Индивиды со 2-м типом кривой (л = 10) 17,4 (12,9-23,3) 19,6(15,4-25) 19,5 (14,5-24,7) 
Индивиды с 3-м типом кривой (п = 7) 24,9 (16,6-38.6) 17,6(12,8-24,3) 12,5 (9,5-16,5) 

Примечание: в скобках указаны пределы колебаний. 
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"ВГКН-21 - врожденная гиперплазия коры надпочеч
ников, обусловленная недостаточностью 21-гидро
ксилазы. 

Т а б л и ц а 9 3 . 1 1 . Уровень 17-0П (в нмоль/л) в крови на фоне стимуляции АКТГ у носителей гена недостаточности 
21-ОН и в контроле 

Т а б л и ц а 9 . 3 . 1 2 . Инвазивная пренатальная д и а г н о с т и к а (собственные наблюдения) 

Метод Ч и с л о 
н а б л ю д е н и й 

Ч и с л о о с л о ж н е н и й 
п % 

П а т о л о г и я п л о д а 
п % 

I триместр 
Трансцервикальная биопсия хориона 499 11 2,2 5 1,0 
Трансабдоминальный хориоцентез 648 2 0,3 12 1,8 
Трансабдоминальный амниоцентез 95 2 2,1 5 5,3 
II триместр 
Трансабдоминальный амниоцентез 1 292 5 0,4 38 2,9 
Трансабдоминальный кордоцентез 305 1 0,3 31 10,2 
Всего 2 839 21 0,7 91 3,2 



Т а б л и ц а 9 . 3 . 1 3 . Алгоритм пренатального мониторинга 

С р о к и б е р е м е н н о с т и М е т о д ы о б с л е д о в а н и я 

(по дате п о с л е д н е й м е н с т р у а ц и и ) 

Первичное обращение К л и н и ч е с к о е о б с л е д о в а н и е : 

(до 12 нед, Измерение массы тела, роста, артериального давления (на обеих 

желательно на 4-6 нед) руках), пальпация щитовидной железы, молочных желез, аускультация 

сердца и легких, осмотр живота и конечностей, осмотр стоматологом 

Г и н е к о л о г и ч е с к о е о б с л е д о в а н и е : 

Бимануальное влагалищное исследование, цитологический анализ 

влагалищного отделяемого и мазков из цервикального канала 

(диагностика хламидиоза), определение конфигурации и размеров 

матки и состояния придатков, наружная пельвиометрия, осмотр шейки 

матки в зеркалах 

Л а б о р а т о р н ы е и с с л е д о в а н и я : 

Общий анализ крови, общий анализ мочи, тест на сифилис, ВИЧ, 

гепатиты В и С, цитомегаловирусную инфекцию и токсоплазмоз, 

гонорейную инфекцию, антитела к вирусу краснухи, определение 

группы крови, Rh-фактора. Туберкулиновая проба, 

тромбоэластограмма 

Ф у н к ц и о н а л ь н а я д и а г н о с т и к а : 

УЗИ (9-11 нед беременности) 

Повторные обращения К л и н и ч е с к о е о б с л е д о в а н и е : 

(каждые 4 нед) Артериальное давление (на обеих руках), осмотр и пальпация живота 

и конечностей, измерение массы тела 

Л а б о р а т о р н ы е и с с л е д о в а н и я : 

Общий анализ крови и мочи 

16-20 нед К л и н и ч е с к о е о б с л е д о в а н и е : 

Артериальное давление (на обеих руках), осмотр и пальпация живота 

и конечностей, измерение массы тела, выслушивание сердца плода 

Л а б о р а т о р н ы е и с с л е д о в а н и я : 

Общий анализ крови и мочи, тест на сифилис, ВИЧ и гонорею, 

на антитела к вирусу краснухи (если исследование в I триместре дало 

отсутствие антител), сахар крови, а-фетопротеин, хорионический 

гонадотропин, эстриол и 17-гидроксипрогестерон 

Ф у н к ц и о н а л ь н а я д и а г н о с т и к а : 

УЗИ 

Повторные обращения К л и н и ч е с к о е о б с л е д о в а н и е : 

(каждые 4 нед Артериальное давление (на обеих руках), осмотр и пальпация живота 

до 32 нед беременности) и конечностей, измерение массы тела, выслушивание сердца плода 

Л а б о р а т о р н ы е и с с л е д о в а н и я : 

Общий анализ крови и мочи 

32-36 нед К л и н и ч е с к о е о б с л е д о в а н и е : 

(каждые 2 нед) Артериальное давление (на обеих руках), осмотр и пальпация живота 

и конечностей, измерение массы тела, выслушивание сердца плода 

Л а б о р а т о р н ы е и с с л е д о в а н и я : 

Общий анализ крови и мочи 

Ф у н к ц и о н а л ь н а я д и а г н о с т и к а : 

УЗИ, кардиотокография 

Повторные обращения К л и н и ч е с к о е о б с л е д о в а н и е : 

(36-40 нед еженедельно) Артериальное давление (на обеих руках), осмотр и пальпация живота 

и конечностей, измерение массы тела, выслушивание сердца плода 

Л а б о р а т о р н ы е и с с л е д о в а н и я : 

Общий анализ крови и мочи, тромбоэластограмма 
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По показаниям в I триместре беременности определяют и проводят: 1. медико-генетическое консультирование; 

2. кариотип супругов; 3. HLA - типирование супругов; 4. определение гетерозиготного носительства: 5. инва-

зивную пренатальную диагностику (биопсия хориона, амниоцентез); 6. исследование волчаночного антикоагу

лянта. 

Во II триместре беременности: 1. инвазивную пренатальную диагностику (амниоцентез, кордоцентез, биопсия кожи); 

2. допплерографию. 



Профилактика врожденных пороков 

развития у плода при экстракорпораль

ном оплодотворении 

П р е и м п л а н т а ц и о н н а я д и а г н о с т и к а 

Э к с т р а к о р п о р а л ь н о е о п л о д о т в о р е н и е 

( Э К О ) п р е о в у л я т о р н ы х о о ц и т о в и п е р е н о с 

д р о б я щ и х с я э м б р и о н о в в п о л о с т ь м а т к и 

ш и р о к о и с п о л ь з у ю т с я д л я л е ч е н и я а б с о 

л ю т н о г о ж е н с к о г о б е с п л о д и я в с л у ч а я х от

с у т с т в и я и л и п о л н о й н е п р о х о д и м о с т и м а 

т о ч н ы х т р у б ( п о с л е п е р е н е с е н н ы х о п е р а 

т и в н ы х в м е ш а т е л ь с т в , в о с п а л и т е л ь н ы х з а 

б о л е в а н и й , а б о р т о в и др.) [ 3 ] . 

П р и п р о в е д е н и и э к с т р а к о р п о р а л ь н о г о 

о п л о д о т в о р е н и я в с л у ч а я х п о в ы ш е н н о г о р и 

с к а п о я в л е н и я п о т о м с т в а с н а с л е д с т в е н н о й 

п а т о л о г и е й и м е е т с я в о з м о ж н о с т ь п р и м е н е 

ния п р е и м п л а н т а ц и о н н о й д и а г н о с т и к и [25] . 

М е т о д о с н о в а н н а и с п о л ь з о в а н и и э м б р и о 

н а л ь н ы х б и о п т а т о в , п о л у ч а е м ы х н а с т а д и и 

6 - 1 0 б л а с т о м е р о в и л и п о л я р н ы х т е л е ц (пер

в и ч н ы х и в т о р и ч н ы х ) . Д и а г н о с т и к а п р о в о 

д и т с я н а о с н о в а н и и р е з у л ь т а т о в и с с л е д о в а 

ния о д н о й к л е т к и с п о м о щ ь ю м е т о д о в ф л ю 

о р е с ц е н т н о й г и б р и д и з а ц и и in sity (FISH) и л и 

п о л и м е р а з н о й ц е п н о й р е а к ц и и ( П Ц Р ) . 

И с п о л ь з о в а н и е э т и х м е т о д о в у с у п р у ж е 

с к и х п а р с п о в ы ш е н н ы м р и с к о м р о ж д е н и я 

д е т е й с н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и е й д а е т 

и м ш а н с и м е т ь з д о р о в ы х д е т е й , н е п р и б е 

гая к а б о р т у , в о т л и ч и е от и н в а з и в н о й п р е 

н а т а л ь н о й д и а г н о с т и к и . П р е и м п л а н т а ц и 

о н н а я д и а г н о с т и к а о с у щ е с т в л я е т с я с ц е 

л ь ю в ы я в л е н и я з а б о л е в а н и й , с ц е п л е н н ы х с 

п о л о м , и и з о л и р о в а н н ы х м о н о г е н н ы х д е 

ф е к т о в , в т о м ч и с л е м у к о в и с ц и д о з а , б о 

л е з н и Л е ш а - Н и х е н а , л о м к о й Х - х р о м о с о 

м ы , м и о п а т и и Д ю ш е н н а , б о л е з н и Т е я - С а к 

с а , г е м о ф и л и и и н е к о т о р ы х д р у г и х . 

О п ы т п р и м е н е н и я п р е и м п л а н т а ц и о н н о й 

д и а г н о с т и к и с в и д е т е л ь с т в у е т о т о м , что 

о с н о в н о й н е п р е о д о л е н н о й т р у д н о с т ь ю э т о 

г о м е т о д а я в л я ю т с я о ш и б о ч н ы е д и а г н о з ы , 

о б у с л о в л е н н ы е з а г р я з н е н и е м Д Н К с п е р 

м а т о з о и д о в , о т с у т с т в и е м с п е ц и ф и ч е с к о й 

а м п л и ф и к а ц и и и с с л е д у е м ы х а л л е л е й л и б о 

в ы с о к о й ч а с т о т о й м о з а и ц и з м а , н а б л ю д а е 

м о г о н а с т а д и и д р о б л е н и я . 

С п о м о щ ь ю э т о г о м е т о д а м о ж н о а н а л и 

з и р о в а т ь х р о м о с о м ы н а в с е х с т а д и я х к л е 

т о ч н о г о ц и к л а (до п е р е н о с а э м б р и о н о в в 

м а т к у ж е н щ и н ы ) . 

Г е н е т и ч е с к и й к о н т р о л ь з а х о д о м в н у 

т р и у т р о б н о г о р а з в и т и я 

Н е д о о ц е н к а г е н е т и ч е с к о г о к о н т р о л я з а 

б е р е м е н н о с т ь ю , в о з н и к ш е й в р е з у л ь т а т е 

Э К О , ч р е в а т а ц е л ы м р я д о м о с л о ж н е н и й . 

О д н и м и з г л а в н ы х к р и т е р и е в ц е л е с о о б 

р а з н о с т и и б е з о п а с н о с т и э к с т р а к о р п о р а л ь 

н о г о о п л о д о т в о р е н и я я в л я е т с я п р о ц е н т в р о 

ж д е н н ы х п о р о к о в у п о т о м с т в а м а т е р е й п р и 

р а з н ы х в а р и а н т а х э т о й п р о ц е д у р ы ( о п л о д о 

т в о р е н и е с в е ж е й и з а м о р о ж е н н о й с п е р м о й , 

и н т р а ц и т о п л а з м а т и ч е с к о й и н ъ е к ц и е й с п е р 

м а т о з о и д а и л и и н с е м и н а ц и е й с п е р м о й д о 

н о р а ) . Б о л ь ш и н с т в о и с с л е д о в а т е л е й с о о б 

щ а ю т , что п р и э к с т р а к о р п о р а л ь н о м о п л о д о 

т в о р е н и и к о л и ч е с т в о в р о ж д е н н ы х п о р о к о в у 

п о т о м с т в а э т и х с у п р у ж е с к и х п а р н е п р е в ы 

ш а е т п о п у л я ц и о н н о г о у р о в н я и н а х о д и т с я в 

п р е д е л а х 2 , 2 - 3 , 5 % . О б н а р у ж е н н ы е п р и 

э т о м в р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я н о с я т 

с а м ы й р а з н о о б р а з н ы й х а р а к т е р . С р е д и н и х 

в ы д е л я ю т п о р о к и р а з в и т и я Ц Н С , с к е л е т н о -

м ы ш е ч н о й , с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й , м о ч е п о 

л о в о й с и с т е м , ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о т р а к т а 

и пр. С а м ы м ч а с т ы м в и д о м х р о м о с о м н о й 

п а т о л о г и и п р и э т о м я в л я ю т с я с и н д р о м ы 

т р и с о м и и 21 и т р и с о м и и 13 [24] . 

Р е п р о д у к т и в н ы е п о т е р и , п е р и н а т а л ь н а я 

с м е р т н о с т ь и з а б о л е в а е м о с т ь , а т а к ж е 

в р о ж д е н н ы е п о р о к и р а з в и т и я н е с в я з а н ы с 

м е т о д а м и и с к у с с т в е н н о г о о п л о д о т в о р е 

н и я . П р е ж д е в с е г о о н и о б ъ я с н я ю т с я д л и 

т е л ь н о с т ь ю б е с п л о д н о г о п е р и о д а и п о т е 

р е й с а м о г о ц е н н о г о д л я р е п р о д у к ц и и -

в р е м е н и . К а к п р а в и л о , р а н е е б е с п л о д н а я 

ж е н щ и н а в с т у п а е т в п е р в у ю б е р е м е н н о с т ь 

в в о з р а с т е с т а р ш е 3 0 - 3 5 л е т . З а э т о т п е р и 

о д у э т о й к а т е г о р и и ж е н щ и н , п о м и м о « п е р 

в и ч н о й » р е п р о д у к т и в н о й н е д о с т а т о ч н о с т и , 

ч а с т о с в я з а н н о й с м н о г о ч и с л е н н ы м и а б о р 

т а м и и и н ф е к ц и о н н ы м и з а б о л е в а н и я м и , 

п р о и с х о д и т « н а к о п л е н и е » и д р у г и х п а т о л о 

г и ч е с к и х с о с т о я н и й , о к а з ы в а ю щ и х о т р и ц а 

т е л ь н о е в о з д е й с т в и е н а х о д э м б р и о г е н е з а . 
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Б е р е м е н н о с т ь у 8 0 - 9 0 и б о л е е п р о ц е н т о в 

ж е н щ и н п р о т е к а е т п а т о л о г и ч е с к и н а в с е м 

с в о е м п р о т я ж е н и и , с о п р о в о ж д а е т с я ф е т о -

п л а ц е н т а р н о й н е д о с т а т о ч н о с т ь ю , у г р о з о й 

в ы к и д ы ш а и т р е б у е т м е д и к а м е н т о з н о й 

п о д д е р ж к и в в и д е п р и е м а г о р м о н о в , а н т и 

б и о т и к о в и д р у г и х с и л ь н о д е й с т в у ю щ и х 

с р е д с т в . В т о ж е в р е м я п р и п р о в е д е н и и эк

с т р а к о р п о р а л ь н о г о о п л о д о т в о р е н и я н а и 

м е н е е о б о с н о в а н н ы м о с т а е т с я г е н е т и ч е 

с к и й а с п е к т э т о й п р о б л е м ы . В р а б о т а х по

с л е д н и х 2 - 3 л е т п о я в и л и с ь у б е д и т е л ь н ы е 

а р г у м е н т ы в п о л ь з у ш и р о к о г о в н е д р е н и я в 

э т у с ф е р у д е я т е л ь н о с т и д о с т и ж е н и й м е д и 

ц и н с к о й г е н е т и к и . К н и м о т н о с и т с я м е д и 

к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е б е с 

п л о д н ы х с у п р у ж е с к и х п а р , к а р и о т и п и р о в а -

н и е б у д у щ и х р о д и т е л е й , п р е н а т а л ь н а я д и 

а г н о с т и к а : У З И , б и о п с и я х о р и о н а , а м н и о 

ц е н т е з , с к р и н и н г с ы в о р о т о ч н ы х м а р к е р о в . 

Р е д у к ц и я п л о д о в п р и м н о г о п л о д н о й 

б е р е м е н н о с т и 

Т е ч е н и е м н о г о п л о д н о й б е р е м е н н о с т и 

н е р е д к о о с л о ж н я е т с я п р е ж д е в р е м е н н ы м и 

р о д а м и м а л о в е с н ы м и и м а л о ж и з н е с п о с о б 

н ы м и п л о д а м и . С в е р х м н о г о п л о д н а я ( 4 и 

б о л е е п л о д о в ) б е р е м е н н о с т ь п р а к т и ч е с к и 

в с е г д а з а в е р ш а е т с я с а м о п р о и з в о л ь н ы м и 

в ы к и д ы ш а м и . С л е д о в а т е л ь н о , м н о г о п л о 

д и е я в л я е т с я н е б л а г о п р и я т н ы м ф а к т о р о м , 

в е д у щ и м к у в е л и ч е н и ю ч и с л а п е р и н а т а л ь 

н ы х п о т е р ь . О с о б у ю а к т у а л ь н о с т ь д а н н а я 

п р о б л е м а п р и о б р е т а е т в с л у ч а я х л е ч е н и я 

б е с п л о д и я п у т е м п р и е м а с т и м у л я т о р о в 

о в у л я ц и и , к о т о р ы е , к а к и з в е с т н о , о ч е н ь ч а 

с т о в е д у т к в о з н и к н о в е н и ю м н о г о п л о д н о й 

б е р е м е н н о с т и . М н о г о л е т н и й о п ы т и с п о л ь 

з о в а н и я э х о г р а ф и и в о ц е н к е х а р а к т е р а ес

т е с т в е н н о й и с т и м у л и р о в а н н о й м н о г о п л о д 

н о й б е р е м е н н о с т и п о к а з а л , что в р я д е слу

ч а е в п р о и с х о д и т с п о н т а н н о е о т м и р а н и е 

о д н о г о и л и н е с к о л ь к и х э м б р и о н о в с п о с л е 

д у ю щ и м б л а г о п р и я т н ы м и с х о д о м . Э т о т 

ф а к т с п о с о б с т в о в а л т о м у , ч т о в 1 9 8 3 г. 

R.Jeny и B.Leroy в п е р в ы е п р и м е н и л и м е т о 

д и к у и с к у с с т в е н н о й р е д у к ц и и э м б р и о н о в 

п о д к о н т р о л е м у л ь т р а з в у к а . П е р в ы й о п ы т 

о к а з а л с я у с п е ш н ы м , и э т о п р и в е л о к ш и р о 

к о м у р а с п р о с т р а н е н и ю д а н н о г о м е т о д а в 

р а з л и ч н ы х к л и н и к а х м и р а . 

П о к а з а н и е м к р е д у к ц и и я в л я е т с я н а л и 

ч и е в п о л о с т и м а т к и д в у х и б о л е е ж и в ы х 

э м б р и о н о в . К о л и ч е с т в о р е д у ц и р у е м ы х и 

о с т а в л я е м ы х э м б р и о н о в о п р е д е л я ю т с у ч е 

т о м ж е л а н и я б е р е м е н н о й , м н е н и я л е ч а щ е 

г о в р а ч а и т е х н и ч е с к и х в о з м о ж н о с т е й у ч 

р е ж д е н и я , где в ы п о л н я ю т р е д у к ц и ю . П о 

м н е н и ю б о л ь ш и н с т в а с п е ц и а л и с т о в , п р о 

в о д я щ и х р е д у к ц и ю , о п т и м а л ь н о й я в л я е т с я 

о д н о п л о д н а я б е р е м е н н о с т ь . О д н а к о п р а к 

т и ч е с к а я р е а л и з а ц и я д а н н о г о п о л о ж е н и я 

н е р е д к о с о п р о в о ж д а е т с я с о п р о т и в л е н и е м 

б е р е м е н н о й , что в п о л н е п о н я т н о и с х о д я и з 

п с и х о л о г и и ж е н щ и н ы , д л и т е л ь н о е в р е м я 

с т р а д а ю щ е й б е с п л о д и е м . П о э т о м у в б о л ь 

ш и н с т в е с л у ч а е в о с т а ю т с я д в а п л о д а . 

О п т и м а л ь н ы м и с р о к а м и д л я п р о в е д е 

н и я р е д у к ц и и я в л я ю т с я 8 - 9 н е д б е р е м е н 

н о с т и . В э т о т п е р и о д э м б р и о н и м е е т у ж е 

д о с т а т о ч н ы е р а з м е р ы д л я о т ч е т л и в о й в и 

з у а л и з а ц и и , и в т о ж е в р е м я е г о т к а н и е щ е 

л е г к о п о д д а ю т с я р е з о р б ц и и п о с л е р е д у к 

ц и и . Д л и т е л ь н о с т ь р а с с а с ы в а н и я р е д у ц и 

р о в а н н ы х в э т и с р о к и э м б р и о н о в с о с т а в 

л я е т 4 - 1 2 н е д . В о з м о ж н о п р о в е д е н и е ре

д у к ц и и и в б о л е е р а н н и е с р о к и . Р е д у к ц и я 

э м б р и о н а п о с л е 1 2 - 1 3 н е д б е р е м е н н о с т и 

ч а щ е в с е г о з а в е р ш а е т с я с а м о п р о и з в о л ь 

н ы м в ы к и д ы ш е м ч е р е з 2 - 8 н е д п о с л е м а 

н и п у л я ц и и . 

П о к а з а н и я м и к р е д у к ц и и с л у ж а т м н о г о 

п л о д и е (3 и б о л е е ж и в ы х э м б р и о н о в ) и н а 

л и ч и е д в о й н и , е с л и о д и н и з п л о д о в и м е е т 

н а с л е д с т в е н н о е з а б о л е в а н и е и л и п о р о к 

р а з в и т и я . 

В н а с т о я щ е е в р е м я и з в е с т н ы т р и с п о с о 

б а и с к у с с т в е н н о й р е д у к ц и и э м б р и о н о в : 

т р а н с ц е р в и к а л ь н ы й , т р а н с в а г и н а л ь н ы й , 

т р а н с а б д о м и н а л ь н ы й . 

Трансцервикальный д о с т у п х а р а к т е р и 

з у е т с я т е м , что р е д у к ц и я о с у щ е с т в л я е т с я 

п р и п о м о щ и э л а с т и ч н о г о к а т е т е р а , в в е д е н 

н о г о н е п о с р е д с т в е н н о в ц е р в и к а л ь н ы й к а 

н а л и п о д к л ю ч е н н о г о к в а к у у м - а с п и р а т о р у . 

О п т и м а л ь н ы е с р о к и в ы п о л н е н и я д а н н о г о 

с п о с о б а р е д у к ц и и - 5 - 6 н е д б е р е м е н н о с т и . 
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Трансвагинальный д о с т у п о с у щ е с т в л я е т 

ся в у с л о в и я х м а л о й о п е р а ц и о н н о й с с о б л ю 

д е н и е м всех п р а в и л а с е п т и к и . П о т е х н и к е 

в ы п о л н е н и я а н а л о г и ч е н о п е р а ц и и з а б о р а 

о о ц и т о в . О т л и ч и е с о с т о и т т о л ь к о в т о м , что 

о б ъ е к т о м я в л я е т с я не ф о л л и к у л , а р е д у ц и 

р у е м ы й э м б р и о н . Д и а м е т р и г л , п р и м е н я е 

м ы х д л я р е д у к ц и и э м б р и о н о в , с о с т а в л я е т 

1 8 - 2 2 G . В а ж н о знать, что п р и п о л о ж е н и и 

м а т к и в а н т е ф л е к с и о р е д у к ц и я о с у щ е с т в л я 

ется ч е р е з п е р е д н ю ю с т е н к у м а т к и , п р и по

л о ж е н и и в р е т р о ф л е к с н о - ч е р е з з а д н ю ю . 

Трансабдоминальный с п о с о б р е д у к ц и и 

э м б р и о н о в о с у щ е с т в л я е т с я а н а л о г и ч н о 

а м н и о ц е н т е з у . Д л я в ы п о л н е н и я д а н н о й 

п р о ц е д у р ы п р и м е н я ю т с я т р а н с а б д о м и 

н а л ь н ы е д а т ч и к и , с н а б ж е н н ы е б и о п с и й -

н ы м а д а п т е р о м и и г л а м и 1 8 - 2 2 G . 

Р е д у к ц и я п л о д а в б о л е е п о з д н и е с р о 

к и , к а к с в и д е т е л ь с т в у е т н а ш о п ы т , н е ц е 

л е с о о б р а з н а . Э т о о б у с л о в л е н о т е м , ч т о 

к о с т н ы е ф р а г м е н т ы , о с т а ю щ и е с я в п о л о 

с т и м а т к и п о с л е л и з и с а м я г к и х т к а н е й , 

о к а з ы в а ю т х р о н и ч е с к о е р а з д р а ж а ю щ е е 

м е х а н и ч е с к о е в о з д е й с т в и е н а с т е н к и 

м а т к и и , т е м с а м ы м , с п о с о б с т в у ю т п о в ы 

ш е н и ю и х в о з б у д и м о с т и . В о в с е х н а ш и х 

н а б л ю д е н и я х н а с т у п и л и с а м о п р о и з в о л ь 

н ы е в ы к и д ы ш и . 

О с л о ж н е н и я п о с л е р е д у к ц и и , п р о в е д е н 

н о й в д о п у с т и м ы е с р о к и , м о г у т п р о я в л я т ь с я 

к р о в я н и с т ы м и в ы д е л е н и я м и и з п о л о в ы х пу

т е й в с к о р е п о с л е м а н и п у л я ц и и , п о в ы ш е н и 

е м т о н у с а м а т к и , г и б е л ь ю о с т а в л я е м о г о э м 

б р и о н а , и н ф и ц и р о в а н и е м п о л о с т и м а т к и , 

ч а с т и ч н о й о т с л о й к о й н о р м а л ь н о р а с п о л о 

ж е н н о й п л а ц е н т ы , с а м о п р о и з в о л ь н ы м п р е 

р ы в а н и е м б е р е м е н н о с т и с п у с т я 2 - 5 м е с по

с л е р е д у к ц и и , п р е ж д е в р е м е н н ы м и з л и т и е м 

в о д и з о д н о г о и л и о б о и х п л о д н ы х м е ш к о в и 

д р . С л е д у е т о т м е т и т ь , что п р и п о д о б н о й с и 

т у а ц и и п о к а з а н а в ы ж и д а т е л ь н а я т а к т и к а 

в е д е н и я б е р е м е н н о с т и , т а к как с о х р а н я е т с я 

ш а н с н а в о с с т а н о в л е н и е н о р м а л ь н о г о и л и 

у м е н ь ш е н н о г о к о л и ч е с т в а вод. О с о б о е мес

т о з а н и м а е т в р о ж д е н н а я п а т о л о г и я о с т а в 

л е н н о г о п л о д а , к о т о р а я б ы л а н е р а с п о з н а н а 

п е р е д п р о в е д е н и е м р е д у к ц и и . Д а н н а я п р о б 

л е м а о с т а е т с я н е р е ш е н н о й и т р е б у е т д а л ь 

н е й ш и х н а у ч н ы х и с с л е д о в а н и й . 

В н у т р и у т р о б н а я к о р р е к ц и я в р о ж д е н 

н ы х п о р о к о в р а з в и т и я 

В с в о е м с т а н о в л е н и и и р а з в и т и и к л и н и 

ч е с к а я г е н е т и к а з а о т н о с и т е л ь н о к о р о т к и й 

п е р и о д п р о ш л а ряд п р и н ц и п и а л ь н о в а ж 

н ы х э т а п о в . П р е ж д е в с е г о , э т о к а с а л о с ь 

о ц е н к и з н а ч и м о с т и н а с л е д с т в е н н о с т и в с о 

с т о я н и и з д о р о в ь я ч е л о в е к а [ 2 7 ] . 

П е р е ч е н ь в р о ж д е н н ы х и н а с л е д с т в е н 

н ы х з а б о л е в а н и й с т а л н а с т о л ь к о в е л и к , 

что п о я в и л а с ь п о т р е б н о с т ь в м е т о д а х их 

д и а г н о с т и к и н а с т а д и и э м б р и о н а и п л о д а . 

Р а з р а б о т а н н а я т е х н о л о г и я с д е л а л а д о с 

т у п н о й п р и ж и з н е н н у ю д и а г н о с т и к у м н о г и х 

в р о ж д е н н ы х д е ф е к т о в р а з в и т и я , т о е с т ь 

п о я в и л а с ь р е а л ь н а я в о з м о ж н о с т ь п р е д у 

п р е ж д а т ь р о ж д е н и е д е т е й с г р у б о й п а т о л о 

г и е й н е в р а л ь н о й т р у б к и , с е р д ц а , п о ч е к , 

с к е л е т а и п р . В то же в р е м я и с с л е д о в а т е 

л и , п о л у ч и в в с в о е р а с п о р я ж е н и е б о л ь ш о й 

а р с е н а л д и а г н о с т и ч е с к и х с р е д с т в , н е о с т а 

в л я л и и д е ю о в н у т р и у т р о б н о й т е р а п и и п л о 

д а ( м е д и к а м е н т о з н о й , х и р у р г и ч е с к о й и пр.) 

[ 2 8 , 2 9 ] . Р е ш е н и е э т о й п р о г р а м м ы с т а л о 

б о л е е р е а л ь н ы м с р а з р а б о т к о й м е т о д и к и 

к о р д о ц е н т е з а . Н а ш о п ы т в р а з в и т и и э т о г о 

н а п р а в л е н и я с в и д е т е л ь с т в у е т о с у щ е с т в о 

в а н и и и д р у г и х р е ш е н и й , к о г д а о т н о с и т е л ь 

н о н е с л о ж н ы е м а н и п у л я ц и и о к а з ы в а ю т с я 

в е с ь м а э ф ф е к т и в н ы м и и у д а е т с я н е т о л ь к о 

с о х р а н и т ь ж е л а н н у ю б е р е м е н н о с т ь , но и 

о к а з а т ь ц е л е н а п р а в л е н н у ю л е ч е б н у ю п о 

м о щ ь п л о д у и л и в о с п р е п я т с т в о в а т ь д а л ь 

н е й ш е м у р а з в и т и ю а н о м а л ь н о г о п л о д а . 

О с н о в н ы м и п а т о л о г и ч е с к и м и с о с т о я н и я 

м и п л о д а , к о т о р ы е п ы т а ю т с я к о р р и г и р о в а т ь 

и с с л е д о в а т е л и , я в л я ю т с я г е м о л и т и ч е с к а я 

б о л е з н ь , т а л а с с е м и я , т а х и к а р д и я , и з о л и р о 

в а н н ы й а с ц и т , к и с т о з н ы й а д е н о м а т о з л е г 

ких, о б с т р у к т и в н а я у р о п а т и я , с а к р о к о к ц и -

д а л ь н а я к и с т а , г и д р о ц е ф а л и я и д р . [ 3 0 - 3 2 ] . 

Их л е ч е н и е с в о д и т с я к п е р е л и в а н и ю к р о в и , 

м е д и к а м е н т о з н ы м с р е д с т в а м и пр. 

В н а с т о я щ е е в р е м я п р о в о д я т с я и н с т р у 

м е н т а л ь н ы е в м е ш а т е л ь с т в а с ц е л ь ю лече

ния г и д р о н е ф р о з а и н е п р о х о д и м о с т и м о ч е -

5 0 0 



в ы в о д я щ и х п у т е й п л о д а . П о с к о л ь к у н а с о в 

р е м е н н о м э т а п е р и с к в н у т р и у т р о б н о г о лече

ния э т и х п о р о к о в р а з в и т и я е щ е н е д о с т а т о ч 

н о о п р е д е л е н , п р о в е д е н и е м а н и п у л я ц и й 

в о з м о ж н о т о л ь к о п р и н а л и ч и и р я д а у с л о в и й . 

Э т и п р о ц е д у р ы о с у щ е с т в л я ю т с я с п о м о щ ь ю 

э х о к а р д и о г р а ф и и и д р у г и х м е т о д о в и с с л е 

д о в а н и я , п о з в о л я ю щ и х д и а г н о с т и р о в а т ь 

м о р ф о л о г и ч е с к и е и ф у н к ц и о н а л ь н ы е нару

ш е н и я п о р а ж е н н о г о о р г а н а , и с к л ю ч и т ь и л и 

в ы я в и т ь с о ч е т а н н у ю п а т о л о г и ю - в и р у с н у ю , 

х р о м о с о м н у ю , д р у г и х о р г а н о в , п р и к о т о р ы х 

п р о в е д е н и е в м е ш а т е л ь с т в п р о т и в о п о к а з а 

но. О д н а к о д а ж е и с п о л ь з о в а н и е в с е г о а р с е 

н а л а с о в р е м е н н ы х с р е д с т в в ряде с л у ч а е в 

н е и с к л ю ч а е т т е х н и ч е с к и х т р у д н о с т е й . Н а 

п р и м е р , п р и з н а ч и т е л ь н о м н а р у ш е н и и ф у н к 

ц и и п о ч е к п л о д а и о л и г о г и д р а м и о н е п о к а з а 

н о п р е р ы в а н и е б е р е м е н н о с т и . П р и н е о с л о ж -

н е н н о й н е п р о х о д и м о с т и м о ч е в ы в о д я щ и х пу

т е й и н о р м а л ь н о м о б ъ е м е а м н и о т и ч е с к и х 

вод о п е р а т и в н о е в м е ш а т е л ь с т в о н е требу

е т с я . Е с л и ж е г и д р о н е ф р о з д о с т а т о ч н о в ы 

р а ж е н , т а к т и к а з а в и с и т о т с р о к а б е р е м е н н о 

с т и . П р и с р о к е б о л е е 3 2 нед н а з н а ч а е т с я ле

к а р с т в е н н а я т е р а п и я , н а п р а в л е н н а я н а про

ф и л а к т и к у д и с т р е с с - с и н д р о м а и д о с р о ч н о е 
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9.4. Д и е т о т е р а п и я н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й 

В н а с т о я щ е е в р е м я и з в е с т н о б о л ь ш о е 

к о л и ч е с т в о н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й , 

с в я з а н н ы х с н а р у ш е н и е м о б м е н а а м и н о 

к и с л о т ( ф е н и л к е т о н у р и я , т и р о з и н е м и я , г и с -

т и д и н е м и я , г о м о ц и с т и н у р и я и д р . ) . В о с н о 

в е г е н е з а э т и х э н з и м о п а т и й л е ж и т н а р у ш е 

н и е а к т и в н о с т и о п р е д е л е н н о г о ф е р м е н т а , 

у ч а с т в у ю щ е г о в м е т а б о л и з м е п о с т у п а ю 

щ и х с п и щ е й а м и н о к и с л о т . О б р а з о в а в ш и й 

с я б л о к н а п у т и о б м е н а а м и н о к и с л о т ы п р и 

в о д и т к ее н а к о п л е н и ю и в ы в е д е н и ю п р о д у 

к т о в е е а н о м а л ь н о г о м е т а б о л и з м а [ 1 , 2 ] . 

Э т и з а б о л е в а н и я п р и н е с в о е в р е м е н н о м 

л е ч е н и и о т л и ч а ю т с я п р о г р е д и е н т н ы м т е 

ч е н и е м и п р и в о д я т к т я ж е л ы м п о р а ж е н и 

я м Ц Н С и и н в а л и д и з а ц и и . Р а н н е е в ы я в л е 

н и е и с в о е в р е м е н н о е л е ч е н и е - р е а л ь н ы й 

п у т ь к о р р е к ц и и т а к и х н а р у ш е н и й и п р е д у 

п р е ж д е н и я т я ж е л о й к л и н и ч е с к о й п а т о л о 

г и и [ 3 , 4, 6 ] . 

О с н о в н ы м м е т о д о м п а т о г е н е т и ч е с к о г о 

л е ч е н и я н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й о б м е 

н а я в л я е т с я д и е т о т е р а п и я . В о с н о в е е е 

л е ж и т о г р а н и ч е н и е п о с т у п л е н и я с п и щ е й 

т о й а м и н о к и с л о т ы , в о т н о ш е н и и к о т о р о й 

в о р г а н и з м е р е б е н к а с у щ е с т в у е т м е т а б о 

л и ч е с к и й б л о к ( в с л у ч а я х Ф К У - ф е н и л 

а л а н и н а , т и р о з и н е м и и - т и р о з и н а и ф е н и л 

а л а н и н а , г о м о ц и с т и н у р и и - м е т и о н и н а , 

г и с т и д и н е м и и - г и с т и д и н а и т . д . ) . С э т о й 

ц е л ь ю и з р а ц и о н а и с к л ю ч а ю т с я п р о д у к т ы 

с в ы с о к и м с о д е р ж а н и е м б е л к а с а д е к в а т 

н о й з а м е н о й и х с п е ц и а л и з и р о в а н н ы м и 

п р о д у к т а м и н а о с н о в е а м и н о к и с л о т с и с -

к л ю ч е н н и е м с о о т в е т с т в у ю щ е й а м и н о к и с 

л о т ы [ 7 , 8 ] . 

Н е о б х о д и м о у ч и т ы в а т ь , что н е з а м е н и 

м ы е а м и н о к и с л о т ы н е с и н т е з и р у ю т с я в о р 

г а н и з м е и д о л ж н ы е ж е д н е в н о в х о д и т ь в р а 

ц и о н в к о л и ч е с т в е , о б е с п е ч и в а ю щ е м п о 

т р е б н о с т и р о с т а и р а з в и т и я р е б е н к а . В д и 

е т е б о л ь н ы х ч а с т и ч н о и с п о л ь з у ю т с я п р о д у 

к т ы с н и з к и м с о д е р ж а н и е м с о о т в е т с т в у ю 

щ е й а м и н о к и с л о т ы . Д о п у с т и м о е к о л и ч е с т 

в о т о й и л и и н о й а м и н о к и с л о т ы р а с ч и т ы в а 

е т с я с т р о г о и н д и в и д у а л ь н о в з а в и с и м о с т и 

от з а б о л е в а н и я и в о з р а с т а р е б е н к а . 

Для к а ж д о г о в и д а н а с л е д с т в е н н о й ф е р 

м е н т н о й н е д о с т а т о ч н о с т и т р е б у е т с я и з б и р а 

т е л ь н ы й п о д б о р п р о д у к о в с ц е л ь ю д о б и т ь с я 

н а и б о л ь ш е г о с о о т в е т с т в и я л е ч е б н о г о р а ц и 

о н а у р о в н ю и м е ю щ и х с я у б о л ь н о г о с э н з и -

м о п а т и е й м е т а б о л и ч е с к и х р а с с т р о й с т в . П р и 

с о с т а в л е н и и р а ц и о н о в о р и е н т и р у ю т с я н а 

м и н и м а л ь н у ю в е л и ч и н у п о т р е б н о с т и в т о й 

и л и и н о й а м и н о к и с л о т е в з а в и с и м о с т и от 

в о з р а с т а и в е с а р е б е н к а (табл. 9.4.1). И н д и 

в и д у а л ь н а я т о л е р а н т н о с т ь к ней о п р е д е л я 

ется в п р о ц е с с е л е ч е н и я и с т р о г о к о н т р о л и 

руется д о п у с т и м ы м у р о в н е м с о о т в е т с т в у ю 

щ е й а м и н о к и с л о т ы в к р о в и . 

Д и е т а д о л ж н а б ы т ь с т р о г о д и ф ф е р е н ц и 

р о в а н а в з а в и с и м о с т и от в о з р а с т а б о л ь н ы х . 

Для д е т е й п е р в о г о г о д а ж и з н и е д и н с т в е н 

н ы м и с т о ч н и к о м е с т е с т в е н н о г о б е л к а слу

ж а т г р у д н о е м о л о к о и л и д е т с к и е м о л о ч н ы е 

с м е с и . Во в т о р о м п о л у г о д и и и в б о л е е с т а р 

ш е м в о з р а с т е д е т и п о л у ч а ю т н а т у р а л ь н ы й 

б е л о к в о с н о в н о м з а с ч е т ф р у к т о в , о в о щ е й 

и м а л о б е л к о в ы х п р о д у к т о в н а о с н о в е п ш е 

н и ч н о г о и к у к у р у з н о г о к р а х м а л а . 

О с н о в н ы м и с т о ч н и к о м б е л к а , в и т а м и 

н о в и м и н е р а л ь н ы х в е щ е с т в в р а ц и о н е яв

л я ю т с я с п е ц и а л и з и р о в а н н ы е п р о д у к т ы . 

Д л я д е т е й п е р в о г о г о д а ж и з н и о н и д о л ж н ы 

б ы т ь с б а л а н с и р о в а н ы п о в с е м п и щ е в ы м 

к о м п о н е н т а м а н а л о г и ч н о д е т с к и м с м е с я м , 

ч т о б ы р а ц и о н ы б о л ь н ы х д е т е й о т в е ч а л и 

ф и з и о л о г и ч е с к и м п о т р е б н о с т я м п о с о д е р 

ж а н и ю о с н о в н ы х п и щ е в ы х в е щ е с т в и э н е р 

г и и . Д л я д е т е й с т а р ш е г о д а у к а з а н н ы е п р о 

д у к т ы в о с н о в н о м с о д е р ж а т б е л к о в ы й к о м 

п о н е н т , м и н е р а л ь н ы е в е щ е с т в а , в и т а м и 

н ы . В о т д е л ь н ы х п р о д у к т а х ч а с т и ч н о о г р а 

н и ч и в а ю т с я у г л е в о д ы , ж и р ы , ч т о д а е т в о з 

м о ж н о с т ь р а с ш и р я т ь р а ц и о н з а с ч е т е с т е 

с т в е н н ы х п р о д у к т о в . 

О б щ е е к о л и ч е с т в о б е л к а р а с ч и т ы в а ю т с 

о р и е н т а ц и е й н а н и ж н ю ю г р а н и ц у в о з р а с 

т н о й н о р м ы с у ч е т о м и н д и в и д у а л ь н о й т о 

л е р а н т н о с т и к с о о т в е т с т в у ю щ е й а м и н о к и с 

л о т е . К о л и ч е с т в о ж и р а н е д о л ж н о б ы т ь 

м е н ь ш е 3 5 % , у г л е в о д о в 5 0 - 5 5 % о т о б щ е й 

э н е р г е т и ч е с к о й ц е н н о с т и . 
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Н е з а м е н и м ы е М и н и м а л ь н а я 

а м и н о к и с л о т ы п о т р е б н о с т ь , мг/кг/сут 

Гистидин 16-34 

Лейцин 79-229 

Валин 80-105 

Метионин 33-45 

Фенилаланин 47-90 

Триптофан 15-22 

Треонин 45-87 

Лизин 88-103 

В н а с т о я щ е е в р е м я с о з д а н а с е р и я о т е ч е 

с т в е н н ы х с п е ц и а л и з и р о в а н н ы х п р о д у к т о в 

д л я д е т е й р а з н о г о в о з р а с т а , с т р а д а ю щ и х 

Ф К У : « А ф е н и л а к 0 - 1 2 » , « А ф е н и л а к 1-3», 

« Т е т р а ф е н - 3 0 » , « Т е т р а ф е н - 4 0 » , « Т е т р а -

ф е н - 7 0 » [4, 5 ] . П л а н и р у е т с я в ы п у с к п р о д у к 

т о в д л я б о л ь н ы х д е т е й с д р у г и м и н а с л е д с т 

в е н н ы м и э н з и м о п а т и я м и . 

С р е д и н а с л е д с т в е н н ы х н а р у ш е н и й д р у 

г и х в и д о в о б м е н а н а и б о л е е ч а с т о в с т р е 

ч а е т с я г а л а к т о з е м и я . В о с н о в е з а б о л е в а 

н и я л е ж и т в р о ж д е н н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь 

ф е р м е н т а , п о с л е д о в а т е л ь н о р а с щ е п л я ю 

щ е г о г а л а к т о з у ( о д и н и з к о м п о н е н т о в м о 

л о ч н о г о с а х а р а ) . Н а к о п л е н и е в к р о в и г а 

л а к т о з ы и г а л а к т о з и д о в в б о л ь ш и х к о н 

ц е н т р а ц и я х п р и в о д и т к р а з в и т и ю э н д о г е н 

н о й и н т о к с и к а ц и и , п о р а ж е н и ю в н у т р е н н и х 

о р г а н о в , ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й с и с т е м ы . 

К л и н и ч е с к и е п р и з н а к и г а л а к т о з е м и и в о з 

н и к а ю т р а н о - ч е р е з 1-2 н е д п о с л е р о ж д е 

н и я р е б е н к а . П р и н е с в о е в р е м е н н о й д и а г 

н о с т и к е и о т с у т с т в и и л е ч е б н ы х м е р о п р и я 

т и й з а б о л е в а н и е б ы с т р о п р о г р е с с и р у е т и 

в т я ж е л ы х с л у ч а я х м о ж е т п р и в е с т и к л е 

т а л ь н о м у и с х о д у . 

Е д и н с т в е н н ы м м е т о д о м л е ч е н и я г а л а к 

т о з е м и и я в л я е т с я п а т о г е н е т и ч е с к и о б о с н о 

в а н н а я д и е т о т е р а п и я [ 4 ] . Д л я в с к а р м л и в а 

н и я р е б е н к а п р и м е н я ю т с м е с и , л и ш е н н ы е 

л а к т о з ы . И з п и т а н и я и с к л ю ч а ю т г р у д н о е и 

к о р о в ь е м о л о к о , с о д е р ж а щ е е м н о г о л а к т о 

з ы . В д а л ь н е й ш е м и з - з а п р и с у т с т в и я в п р о 

д у к т а х г а л а к т о з и д о в н е р е к о м е н д у ю т г о 

рох, ф а с о л ь , ч е ч е в и ц у , к а к а о , ш о к о л а д , 

м о л о д о й к а р т о ф е л ь , п е ч е н ь и д р у г и е с у б 

п р о д у к т ы . 

Д л я п и т а н и я д е т е й п е р в о г о г о д а ж и з н и , 

с т р а д а ю щ и х г а л а к т о з е м и е й , и с п о л ь з у ю т 

д е т с к и е б е з л а к т о з н ы е с м е с и н а о с н о в е к а 

з е и н а ( « Н у т р и л а к б е з л а к т о з н ы й » , Р о с с и я , 

« Н а н б е з л а к т о з н ы й » , Ш в е й ц а р и я ) , а т а к ж е 

н а о с н о в е и з о л я т а с о е в о г о б е л к а ( « Н у т р и 

л а к с о я » , Р о с с и я , ж и д к а я с м е с ь « С о я 

С э м п » , Ш в е ц и я , « Ф р и с о с о й » , Н и д е р л а н д ы , 

« Х у м а н а С П » , Г е р м а н и я и д р . ) . В с о с т а в 

б е з л а к т о з н ы х п р о д у к т о в , п о м и м о б е л к а , 

в х о д я т м о л о ч н ы й и р а с т и т е л ь н ы й ж и р ы , 

о б е с п е ч и в а ю щ и е о п т и м а л ь н о е с о д е р ж а н и е 

п о л и н е н а с ы щ е н н ы х ж и р н ы х к и с л о т . У г л е 

в о д н ы й к о м п о н е н т п р е д с т а в л е н в о с н о в н о м 

д е к с т р и н - м а л ь т о з о й . Ш и р о к и й с п е к т р в и т а 

м и н о в и м и н е р а л ь н ы х в е щ е с т в п о в ы ш а е т 

б и о л о г и ч е с к у ю ц е н н о с т ь с м е с е й . Б о л ь ш и н 

с т в о б е з л а к т о з н ы х п р о д у к т о в о б о г а щ е н ы 

т а у р и н о м , L - к а р н и т и н о м . В с е п и щ е в ы е к о м 

п о н е н т ы в с м е с я х с б а л а н с и р о в а н ы по о с 

н о в н ы м п и щ е в ы м в е щ е с т в а м в с о о т в е т с т 

в и и с ф и з и о л о г и ч е с к и м и п о т р е б н о с т я м и 

д е т е й п е р в о г о г о д а ж и з н и . 

Ч и с л о к о р м л е н и й , о б ъ е м п и щ и , а т а к ж е 

с р о к и д о к о р м а и п р и к о р м а о с т а ю т с я т а к и 

м и ж е , к а к и п р и в с к а р м л и в а н и и з д о р о в ы х 

д е т е й . П р и н е о б х о д и м о с т и р а з р е ш а е т с я 

б о л е е р а н н е е в в е д е н и е м я с н о г о п ю р е 

( с 5 - 5 , 5 м е с ) . Р а ц и о н б о л ь н ы х д е т е й в в о з 

р а с т е с т а р ш е г о д а д о с т а т о ч н о р а з н о о б р а 

з е н , и з н е г о и с к л ю ч а ю т с я т о л ь к о м о л о ч н ы е 

и у к а з а н н ы е в ы ш е п р о д у к т ы . Д л я п р и г о т о 

в л е н и я б л ю д п р и к о р м а д е т я м с г а л а к т о з е 

м и е й в м е с т о к о р о в ь е г о м о л о к а и с п о л ь з у ю т 

б е з л а к т о з н ы е п р о д у к т ы . 

К р и т е р и я м и э ф ф е к т и в н о с т и п р о в о д и 

м о й т е р а п и и я в л я ю т с я : п о л о ж и т е л ь н а я д и 

н а м и к а к л и н и ч е с к и х с и м п т о м о в , с т о й к о е 

н о р м а л ь н о е с о д е р ж а н и е г а л а к т о з ы и е е 

п р о и з в о д н ы х в с ы в о р о т к е к р о в и и м о ч е , а 

т а к ж е е е о т с у т с т в и е и л и д о п у с т и м ы е с л е 

д ы в р е з у л ь т а т а х х р о м а т о г р а ф и ч е с к и х и с 

с л е д о в а н и й у г л е в о д о в в к а л е п р и н о р м а л ь 

н о й р Н к а л а ( 6 - 6 , 5 ) . 

Н а з н а ч е н и е д и е т ы д о н а с т у п л е н и я в ы 

р а ж е н н ы х к л и н и ч е с к и х п р о я в л е н и й з а б о 

л е в а н и я п о з в о л я е т п р е д о т в р а т и т ь т я ж е л ы е 

м е т а б о л и ч е с к и е р а с с т р о й с т в а . 
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Т а б л и ц а 9 . 4 . 1 Минимальная потребность детей ранне

го возраста в незаменимых аминокислотах [3] 



9 . 4 . 1 . Д и е т о т е р а п и я 

п р и ф е н и л к е т о н у р и и 

Д и е т о т е р а п и я я в л я е т с я е д и н с т в е н н ы м 

м е т о д о м л е ч е н и я ф е н и л к е т о н у р и и . О с н о в 

ная ц е л ь д и е т ы - с н и ж е н и е у р о в н я ф е н и л 

а л а н и н а , с о х р а н я я е г о в р е к о м е н д о в а н н ы х 

п р е д е л а х , а т а к ж е п о д д е р ж а н и е н о р м а л ь 

н о й к о н ц е н т р а ц и и т и р о з и н а в к р о в и . С в о е в 

р е м е н н о о р г а н и з о в а н н а я с п е ц и а л и з и р о в а н 

ная д и е т а ( с п е р в ы х д н е й ж и з н и ) с п о с о б н а 

п р е д о т в р а т и т ь и л и у м е н ь ш и т ь р а з в и т и е т я 

ж е л ы х н а р у ш е н и й Ц Н С , у м с т в е н н ы х д е ф е к 

т о в , и н в а л и д и з а ц и ю б о л ь н ы х . 

Д и е т а с т р о и т с я п о п р и н ц и п у р е з к о г о о г 

р а н и ч е н и я ф е н и л а л а н и н а , п о с т у п а ю щ е г о с 

п и щ е й . С э т о й ц е л ь ю и з р а ц и о н а и с к л ю ч а 

ю т с я п р о д у к т ы с в ы с о к и м с о д е р ж а н и е м 

б е л к а ( м я с о , р ы б а , к о л б а с ы , я й ц а , т в о р о г , 

х л е б о б у л о ч н ы е и з д е л и я , к р у п ы , б о б о в ы е , 

о р е х и , ш о к о л а д и д р . ) . М о л о к о , о в о щ и , ф р у 

к т ы в в о д я т с я в д и е т у н а о с н о в а н и и п о д с ч е 

та с о д е р ж а щ е г о с я в н и х ф е н и л а л а н и н а (из

в е с т н о , что 1 г б е л к а с о д е р ж и т п р и б л и з и 

т е л ь н о 5 0 м г ф е н и л а л а н и н а ) . Ф е н и л а л а н и н 

я в л я е т с я н е з а м е н и м о й а м и н о к и с л о т о й , м и 

н и м а л ь н а я п о т р е б н о с т ь в н е й д о л ж н а б ы т ь 

у д о в л е т в о р е н а д л я о б е с п е ч е н и я н о р м а л ь 

н о г о р о с т а и р а з в и т и я р е б е н к а . Ч е м м е н ь 

ш е в о з р а с т р е б е н к а , т е м в б о л ь ш е м п о с т у 

п л е н и и ф е н и л а л а н и н а о н н у ж д а е т с я . Д о п у 

с т и м о е к о л и ч е с т в о ф е н и л а л а н и н а в с у т к и 

д л я б о л ь н ы х Ф К У в з а в и с и м о с т и о т в о з р а с 

та п р е д с т а в л е н о в т а б л . 9.4.2. 

П р и н а з н а ч е н и и д и е т ы н е о б х о д и м о у ч и 

т ы в а т ь и н д и в и д у а л ь н у ю т о л е р а н т н о с т ь 

б о л ь н о г о к ф е н и л а л а н и н у , к о т о р а я о п р е д е 

л я е т с я в п р о ц е с с е л е ч е н и я . Д и е т а д о л ж н а 

б ы т ь с т р о г о д и ф ф е р е н ц и р о в а н а в з а в и с и 

м о с т и о т в о з р а с т а б о л ь н ы х д е т е й . Д л я д е 

т е й п е р в о г о г о д а ж и з н и е д и н с т в е н н ы м ис

т о ч н и к о м е с т е с т в е н н о г о б е л к а с л у ж а т груд

н о е м о л о к о и л и д е т с к и е м о л о ч н ы е с м е с и 

( р е к о м е н д о в а н о и с п о л ь з о в а т ь с м е с и с н а и 

м е н ь ш и м к о л и ч е с т в о м б е л к а : в 100 мл с м е 

си д о л ж н о с о д е р ж а т ь с я 1,2-1,5 г б е л к а ) . 

Д л я д е т е й в т о р о г о п о л у г о д и я и с т а р ш е 

1 г о д а д и е т а с о с т о и т , г л а в н ы м о б р а з о м , и з 

о в о щ е й , ф р у к т о в , с п е ц и а л ь н ы х п р о д у к т о в 

н а о с н о в е к р а х м а л а . О с н о в н ы м и с т о ч н и к о м 

б е л к а , в и т а м и н о в и м и н е р а л ь н ы х в е щ е с т в 

в р а ц и о н е я в л я ю т с я с п е ц и а л и з и р о в а н н ы е 

п р о д у к т ы н а о с н о в е с м е с и а м и н о к и с л о т 

и л и г и д р о л и з а т ы б е л к а б е з ф е н и л а л а н и н а 

и л и с н е з н а ч и т е л ь н ы м е г о с о д е р ж а н и е м . 

Д л я д е т е й п е р в о г о г о д а ж и з н и с п е ц и а 

л и з и р о в а н н ы е п р о д у к т ы д о л ж н ы б ы т ь с б а 

л а н с и р о в а н ы п о в с е м п и щ е в ы м и н г р е д и е н 

т а м , а н а л о г и ч н о д е т с к и м с м е с я м . В у к а 

з а н н ы х п р о д у к т а х д л я д е т е й о т 1 г о д а д о 

3 л е т у г л е в о д ы и ж и р ч а с т и ч н о о г р а н и ч и 

в а ю т с я , с м е с и д л я д е т е й б о л е е с т а р ш е г о 

в о з р а с т а в о с н о в н о м с о д е р ж а т б е л к о в ы й 

к о м п о н е н т , м и н е р а л ь н ы е в е щ е с т в а и в и т а 

м и н ы , б л а г о д а р я э т о м у и м е е т с я в о з м о ж 

н о с т ь р а с ш и р я т ь р а ц и о н з а с ч е т е с т е с т 

в е н н ы х п р о д у к т о в . 

В н а ш е й с т р а н е и с п о л ь з у ю т с я з а р у б е ж 

н ы е с м е с и - « А п о н т и » , « Н о ф е л а н » , «Ло-

ф е н а л а к » , « Ф е н и л - Ф р и » и д р . , а т а к ж е 

с п е ц и а л и з и р о в а н н ы е п р о д у к т ы д л я д е т е й 

р а з н о г о в о з р а с т а , с т р а д а ю щ и х Ф К У : 

« А ф е н и л а к 0 - 1 2 » , « А ф е н и л а к 1-3», «Тет-

р а ф е н - 3 0 » , « Т е т р а ф е н - 4 0 » и « Т е т р а -

ф е н - 7 0 » . С о с т а в п р о д у к т о в п р е д с т а в л е н в 

т а б л . 9.4.3. 

В с е п р о д у к т ы с о з д а н ы н а о с н о в е а м и н о 

к и с л о т и н е с о д е р ж а т ф е н и л а л а н и н а . 

Д л я д е т е й 1 г о д а ж и з н и п р е д н а з н а ч е н 

с п е ц и а л и з и р о в а н н ы й п р о д у к т « А ф е н и л а к 

0 - 1 2 » , с б а л а н с и р о в а н н ы й п о в с е м п и щ е 

в ы м и н г р е д и е н т а м . П р и н а з н а ч е н и и д и е 

т ы д е т я м э т о г о в о з р а с т а о р и е н т и р у ю т с я 

н а н о р м ы ф и з и о л о г и ч е с к и х п о т р е б н о с т е й 

Возраст ребенка Количество фенилаланина, 

мг/кг массы тела 

С п е р в ы х д н е й ж и з н и д о 2 м е с 6 0 - 8 0 

О т 2 д о 3 м е с 5 5 - 5 0 

О т 3 д о 6 м е с 5 0 - 4 5 

О т 6 м е с д о 1 г. 4 5 - 4 0 

О т 1 г. д о 1,5 л е т 3 5 - 3 0 

О т 1,5 д о 3 л е т 3 0 - 2 5 

О т 3 д о 5 л е т 2 5 - 2 0 

О т 6 д о 11 л е т 2 0 - 1 5 

1 1 л е т и с т а р ш е 1 5 - 1 0 
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Т а б л и ц а 9 . 4 . 2 . Допустимое суточное количество фенил

аланина для детей различных возрастных групп 



Показатели Афенилак 0-12 Афенилак 1-3 Тетрафен-30 Тетрафен-40 Тетрафен-70 

Белок, г 13 20 30 40 70 

Фенилаланин, мг 0 0 0 0 0 
Ж и р ы , г 25 18 0 0 0 

Углеводы, г 55 50 45 38 2 

Калорийность, ккал 497 442 299 312 280 

Т а б л и ц а 9 . 4 . 4 . Ф и з и о л о г и ч е с к и е потребности детей первого года ж и з н и в основных пищевых веществах и энер

гии (нормы суточной потребности) 

д л я з д о р о в ы х д е т е й , о д н а к о , к о л и ч е с т в о 

б е л к а в р а ц и о н е м о ж е т б ы т ь н е с к о л ь к о 

у в е л и ч е н о и с о с т а в л я т ь 2 , 5 - 3 г на кг м а с 

с ы т е л а . Ф и з и о л о г и ч е с к и е п о т р е б н о с т и 

д е т е й п е р в о г о г о д а ж и з н и п р е д с т а в л е н ы в 

т а б л . 9 .4.4. 

П р и м е н е н и е д и е т ы п р е д п о л а г а е т с т р о г о 

д о з и р о в а н н о е п и т а н и е . С п е ц и а л и з и р о в а н 

н ы й п р о д у к т « А ф е н и л а к 0 - 1 2 » в в о д я т в р а 

ц и о н б о л ь н о г о р е б е н к а п о с т е п е н н о . Н а 

ч а л ь н ы е д о з ы с о с т а в л я ю т 7 1 0 - 7 5 о т с у т о ч 

н о г о к о л и ч е с т в а п р о д у к т а . О д н о в р е м е н н о 

в р а ц и о н е у м е н ь ш а ю т д о л ю б е л к а е с т е с т 

в е н н ы х п р о д у к т о в ( с ц е ж е н н о е г р у д н о е м о 

л о к о и л и д е т с к у ю м о л о ч н у ю с м е с ь ) , к о л и 

ч е с т в о к о т о р ы х р а с ч и т ы в а ю т с у ч е т о м д о 

п у с т и м о й с у т о ч н о й н о р м ы ф е н и л а л а н и н а . 

Д е т я м п е р в о г о г о д а ж и з н и с п е ц и а л и з и р о 

в а н н ы й п р о д у к т д о б а в л я ю т в к а ж д ы й п р и 

е м п и щ и . 

С ц е ж е н н о е грудное молоко и л и м о л о ч н у ю 

с м е с ь с о е д и н я ю т с н е о б х о д и м ы м количест

в о м с п е ц и а л и з и р о в а н н о г о п р о д у к т а , разве

д е н н о г о к и п я ч е н о й в о д о й , о б щ и й о б ъ е м с м е 

си з а в и с и т от в е с а и в о з р а с т а р е б е н к а . Пос

т е п е н н о р а ц и о н б о л ь н о г о р а с ш и р я ю т : с трех

м е с я ч н о г о в о з р а с т а н а з н а ч а ю т ф р у к т о в ы е и 

я г о д н ы е с о к и ( я б л о ч н ы й , г р у ш е в ы й , с л и в о 

в ы й и др.), с 3,5 мес д о б а в л я ю т ф р у к т о в о е 

п ю р е . В 4 - 4 , 5 мес вводят п е р в ы й п р и к о р м в 

виде о в о щ н о г о п ю р е и л и п л о д о о в о щ н ы х кон

с е р в о в без д о б а в л е н и я м о л о к а , в ы п у с к а е 

м ы х с п е ц и а л ь н о д л я д е т с к о г о п и т а н и я . В 5 

мес д е т и н а ч и н а ю т получать к а ш у из протер

т о г о с а г о или б е з б е л к о в о й к р у п к и и к и с е л и . 

С 6 - 7 мес в п и т а н и е р е б е н к а в в о д я т м у с с ы , 

к о т о р ы е готовятся с и с п о л ь з о в а н и е м а м и л о -

п е к т и н о в о г о н а б у х а ю щ е г о к р а х м а л а и фрук

т о в о г о с о к а . С р о к и в в е д е н и я п р и к о р м а з д о 

р о в ы м д е т я м и д е т я м , б о л ь н ы м Ф К У , пред

с т а в л е н ы в т а б л . 9.4.5. 

В д и е т е д е т е й с т а р ш е 1 г о д а и с п о л ь з у ю т 

с п е ц и а л и з и р о в а н н ы е п р о д у к т ы в з а в и с и 

м о с т и от в о з р а с т а : д л я б о л ь н ы х от 1 г до 

3 л е т - « А ф е н и л а к 1-3» и « Т е т р а ф е н - 3 0 » , 

от 3 до 6 л е т - « Т е т р а ф е н - 4 0 » , от 6 и с т а р 

ш е - « Т е т р а ф е н - 7 0 » . П е р е в о д д е т е й н а 

д и е т у с и с п о л ь з о в а н и е м у к а з а н н ы х п р о д у 

к т о в д о л ж е н о с у щ е с т в л я т ь с я в т е ч е н и е 

2 - 3 н е д с у ч е т о м и н д и в и д у а л ь н о й п е р е н о 

с и м о с т и и в к у с о в р е б е н к а . П р и м е н я в ш и й 

с я р а н е е с п е ц и а л и з и р о в а н н ы й п р д у к т к а ж 

д у ю н е д е л ю у м е н ь ш а ю т н а 7 4 - 7 5 ч а с т ь и 

д о б а в л я ю т э к в и в а л е н т н о е п о б е л к у к о л и 

ч е с т в о н о в о г о п и т а т е л ь н о г о с р е д с т в а . О б а 

п р о д у к т а с м е ш и в а ю т , д е л я т н а к о л и ч е с т в о 

п р и е м о в , р а з в о д я т к и п я ч е н о й в о д о й , т щ а 

т е л ь н о р а з м е ш и в а я . Г о т о в я т н е п о с р е д с т 

в е н н о п е р е д п р и е м о м п и щ и . М о ж н о з а п и 

в а т ь с о к о м и л и в о д о й , п о в к у с у р е б е н к а . 

Р е к о м е н д о в а н о д а в а т ь п р о д у к т ы д р о б н о , 

3 - 4 р а з а в д е н ь , в н е к о т о р ы х с л у ч а я х д о п у 

с к а е т с я д в у х р а з о в ы й п р и е м . 

О б щ е е к о л и ч е с т в о б е л к а в р а ц и о н е д е 

т е й с т а р ш е 1 г о д а р а с с ч и т ы в а ю т с о р и е н 

т а ц и е й н а н и ж н ю ю г р а н и ц у в о з р а с т н о й 

н о р м ы , с у ч е т о м и н д и в и д у а л ь н о й т о л е 

р а н т н о с т и к ф е н и л а л а н и н у . К о л и ч е с т в о 
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Т а б л и ц а 9 . 4 . 3 . Состав специализированных продуктов для детей, больных фенилкетонурией 

Возраст Основные пищевые вещества, Энергетическая ценность, ккал/кг 
ребенка, мес мг/кг массы тела белки, г жиры, г углеводы, г 

О д о З 2,2 6,5 13 115 
4 до 6 2,5 6,0 13 115 
7 до 12 2,9 5,5 13 110 



Наименование п р о д у к т а С р о к и введения 
п р и к о р м а , мес 

б о л ь н ы е з д о р о в ы е 
Ф К У д е т и 

Сок фруктовый 3 3 
Фруктовое пюре 3,5 3,5 
Овощное пюре 4,0-4,5 4,5 
Каши безбелковые 5 -
Кисель б/б 6 -
Вермишель б/б 7 -
Хлеб б/б 8 -
Каши молочные - 5 
Творог - 5 
Яйцо - 6 
Мясо - 7 
Кефир - 7 
Сухари, печенье - 6 
Растительное масло 4 4 
Сливочное масло 5 5 

б е л к а в р а ц и о н е з а с ч е т а м и н о к и с л о т н о й 

с м е с и с о с т а в л я е т р а з н и ц у м е ж д у о б щ и м 

б е л к о м и б е л к о м е с т е с т в е н н ы х п р о д у к т о в . 

К о л и ч е с т в о ж и р а в р а ц и о н е д о л ж н о б ы т ь 

н е м е н е е 3 5 % , у г л е в о д о в - 5 0 - 5 5 % о т о б 

щ е й э н е р г е т и ч е с к о й ц е н н о с т и . Д л я д е т е й 

с т а р ш е 1 г о д а с у т о ч н у ю п о т р е б н о с т ь в п и 

щ е в ы х в е щ е с т в а х и э н е р г и и у д о б н е е р а с 

с ч и т ы в а т ь в з а в и с и м о с т и о т м а с с ы т е л а 

( т а б л . 9.4.6 и 9.4.7) . 

Н а б о р п р о д у к т о в и в ы б о р б л ю д д л я д е 

т е й с т а р ш е г о в о з р а с т а о т л и ч а ю т с я о т 

о б ы ч н о г о р а ц и о н а з д о р о в ы х д е т е й . Б л а г о 

д а р я н и з к о м у с о д е р ж а н и ю ф е н и л а л а н и н а , 

в п и т а н и и п р е о б л а д а ю т о в о щ и и ф р у к т ы . 

О т к а з о т н е к о т о р ы х в ы с о к о б е л к о в ы х п р о 

д у к т о в , в т о м ч и с л е к р у п я н ы х , м а к а р о н н ы х , 

х л е б о б у л о ч н ы х и з д е л и й о б е д н я е т р а ц и о н , 

з а т р у д н я е т о б е с п е ч е н и е д о с т а т о ч н о г о о б ъ 

е м а б л ю д и н е о б х о д и м о й э н е р г е т и ч е с к о й 

ц е н н о с т и . В с в я з и с э т и м ц е л е с о о б р а з н о 

и с п о л ь з о в а т ь с п е ц и а л ь н ы е б е з б е л к о в ы е 

п р о д у к т ы , с о з д а н н ы е н а о с н о в е п ш е н и ч н о 

г о , к у к у р у з н о г о к р а х м а л а : б е з б е л к о в ы е 

м а к а р о н н ы е и з д е л и я , с а г о , б е з б е л к о в ы й 

х л е б , к о н д и т е р с к и е и з д е л и я и п о л у ф а б р и 

к а т ы н а о с н о в е э т и х п р о д у к т о в . 

Д и е т и ч е с к о е л е ч е н и е б о л ь н ы х Ф К У не

о б х о д и м о п р о в о д и т ь п о д с т р о г и м к о н т р о 

л е м с о д е р ж а н и я ф е н и л а л а н и н а в с ы в о р о т 

к е к р о в и . Э т о т п о к а з а т е л ь я в л я е т с я г л а в 

н ы м к р и т е р и е м э ф ф е к т и в н о с т и д и е т о т е р а 

п и и . Д л я б о л ь н ы х Ф К У о н д о л ж е н н а х о 

д и т ь с я в с р е д н и х п р е д е л а х - 3 - 4 м г % 

( 3 0 0 - 6 0 0 м м о л ь / л ) . Е с л и у р о в е н ь ф е н и л 

а л а н и н а н и ж е 2 мг % ( 2 0 0 ммоль/л) и л и 

п р е в ы ш а е т 8 мг % ( 8 0 0 м м о л ь / л ) , н е о б х о 

д и м а к о р р е к ц и я б е л к а в р а ц и о н е р е б е н к а , 

Масса тела О с н о в н ы е п и щ е в ы е в е щ е с т в а Э н е р г е т и ч е с к а я К о л и ч е с т в о 
ребенка, кг б е л к и , г ж и р ы , г у г л е в о д ы , г ценность, ккал Т е т р а ф е н - 4 0 

14 35 57 204 1471 70 
16 40 62 220 1600 75 
18 40 63 223 1620 77 
20 42 70 251 1800 85 
25 48 78 278 2000 87 
30 54 93 330 2400 112 
35 54 97 344 2500 117 
40 60 101 357 2600 126 
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Т а б л и ц а 9 . 4 . 5 . Сроки введения прикорма больным фе-
нилкетонурией 

Т а б л и ц а 9 . 4 . 6 . Ориентировочное количество основных пищевых веществ, энергетическая ценность и количество 
продукта Тетрафен-40 для детей, больных ФКУ, 3 - 1 2 лет 

Т а б л и ц а 9 . 4 . 7 . Ориентировочное количество основных пищевых веществ, энергетическая ценность и количество 

продукта Тетрафен-70 д л я детей, больных ФКУ, старше 12 лет 

М а с с а тела 
ребенка, кг 

О с н о в н ы е п и щ е в ы е в е щ е с т в а 
белки, г ж и р ы , г у г л е в о д ы , г 

Э н е р г е т и ч е к а я 
ценность, ккал 

К о л и ч е с т в о 
Т е т р а ф е н - 7 0 

45 45 97 344 2500 48 
50 50 101 357 2600 57 
55 55 105 371 2700 63 
60 60 109 385 2800 68 



к о т о р а я м о ж е т б ы т ь о с у щ е с т в л е н а т о л ь к о 

п о р е к о м е н д а ц и и в р а ч а . 

К о н т р о л ь н ы е и с с л е д о в а н и я с о д е р ж а н и я 

ф е н и л а л а н и н а в с ы в о р о т к е к р о в и п р о в о 

д я т в н а ч а л е л е ч е н и я - о д и н р а з в н е д е л ю 

д о д о с т и ж е н и я р е к о м е н д у е м ы х с т а б и л ь 

н ы х п о к а з а т е л е й ; не м е н е е 2 р а з в м е с до 

3 - м е с я ч н о г о в о з р а с т а ; с 3 м е с до 1 г о д а -

1 р а з в м е с , п р и н е о б х о д и м о с т и - 2 р а з а в 

м е с ; с 1 г о д а до 3 л е т - не м е н е е 1 р а з а в 

2 м е с ; п о с л е 3-х л е т - 1 р а з в 3 м е с . Не р е 

к о м е н д у е т с я и с с л е д о в а т ь с о д е р ж а н и е ф е 

н и л а л а н и н а в с ы в о р о т к е к р о в и , е с л и р е б е 

н о к б о л е н и л и н е с ъ е л н а к а н у н е п о л н о с т ь ю 

н а з н а ч е н н у ю д и е т у , т а к к а к в э т и х с л у ч а я х 

р е з у л ь т а т ы м о г у т б ы т ь и с к а ж е н ы . 
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9.5. М е т о д ы м е д и к а м е н т о з н о й 
б о л е з н е й 

П р о г р е с с в о б л а с т и и с с л е д о в а н и я н а 

с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и ч е л о в е к а з а п о с 

л е д н и е г о д ы д а е т в с е б о л ь ш е о с н о в а н и й 

д л я п е р е с м о т р а м н е н и я о ф а т а л ь н о с т и г е 

н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н ы х с о с т о я н и й 

и б е з у с п е ш н о с т и и х л е ч е н и я . П о д т в е р 

ж д а е т с я в ы с к а з ы в а н и е о с н о в а т е л я к л и н и 

ч е с к о й г е н е т и к и в Р о с с и и С . Н . Д а в и д е н к о -

в а о т о м , ч т о н е д о с т а т о ч н ы й у с п е х т е р а 

п и и м н о г и х н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й з а 

в и с и т н е о т и х н е и з л е ч и м о с т и , а о т н е д о с 

т а т к а з н а н и й о б о л ь ш и н с т в е и з н и х . Л и ш ь 

г л у б о к о и з у ч и в м е х а н и з м ы р а з в и т и я н а 

с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й , м о ж н о у с 

п е ш н о н а х о д и т ь п у т и и х п а т о г е н е т и ч е с к о й 

т е р а п и и . 

В н а с т о я щ е е в р е м я с т а н о в и т с я о ч е в и д 

н ы м , что и с п о л ь з у я м о щ н ы е л е к а р с т в е н 

н ы е с р е д с т в а , в л и я ю щ и е н а г е н е т и ч е с к и е 

с т р у к т у р ы , м ы в с т у п а е м в э п о х у а к т и в н о г о 

в м е ш а т е л ь с т в а в б и о л о г и ч е с к у ю с у щ н о с т ь 

5. Ладодо К.С., Рыбакова Е.П., Бушуева Т.В. и др. 

Результаты клинической апробации новых оте

чественных продуктов для лечения больных фе

нилкетонурией. Педиатрия 1999; (6): 51-5. 

6. Prince А.Р., McMurry М.Р., Buist N.R.M. J Inherited 

Metab Dis 1997; 20(4): 486-98. 

7. Schuett V.E. The Low Protein Food List for PKU, 

Hemlock Printers, Ltd. for National PKU News, 

1995. 

8. Schuett V.E., Taylor M.E. You and PKU, second edi

tion, National PKU News, 1998. 

т е р а п и и н а с л е д с т в е н н ы х 

ч е л о в е к а и п р о т и в о б о р с т в о с н а с л е д с т в е н 

н ы м и б о л е з н я м и . 

О д н о й и з в а ж н е й ш и х п р о б л е м к л и н и ч е 

с к о й г е н е т и к и и п е д и а т р и и я в л я е т с я п р о б 

л е м а л е ч е н и я н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а 

н и й у д е т е й . В ы д е л я ю т т р и у р о в н я к о р р и г и 

р у ю щ е й т е р а п и и : э т и о л о г и ч е с к и й , п а т о г е 

н е т и ч е с к и й и с и м п т о м а т и ч е с к и й . 

Н а и б о л е е р а д и к а л ь н ы м с п о с о б о м л е ч е 

н и я б о л е з н и я в л я е т с я в о з д е й с т в и е н а э т и о 

л о г и ч е с к и й ф а к т о р , в ы з ы в а ю щ и й п а т о л о 

г и ч е с к и й п р о ц е с с ( э т и о т р о п н о е л е ч е н и е ) . 

В о с н о в е м н о г и х н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е 

в а н и й л е ж а т д е ф е к т ы г е н е т и ч е с к о г о а п п а 

р а т а к л е т к и , о д н а к о с п о с о б ы и х у с т р а н е 

н и я ( г е н о т е р а п и я ) п о к а н а х о д я т с я н а с т а 

д и и н а у ч н ы х р а з р а б о т о к и л и ф о р м и р о в а 

н и я к л и н и ч е с к и х п р о т о к о л о в л е ч е н и я . В 

с в я з и с э т и м н а п е р в ы й п л а н в ы х о д я т с р е д 

с т в а п а т о г е н е т и ч е с к о й т е р а п и и , к о т о р ы е 

в о м н о г и х с л у ч а я х с у с п е х о м п р и м е н я ю т с я 
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в м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й к л и н и ч е с к о й п р а к 

т и к е [ 1 , 2 ] . 

О т с у т с т в и е э т и о т р о п н о й т е р а п и и н е 

о з н а ч а е т б е с п о л е з н о с т и и м а л о й э ф ф е к 

т и в н о с т и п а т о г е н е т и ч е с к и х п у т е й к о р р е к 

ц и и р а з н о о б р а з н ы х г е н е т и ч е с к и о б у с л о в 

л е н н ы х н а р у ш е н и й . П р а в и л ь н о п о д о б р а н 

н а я п а т о г е н е т и ч е с к а я т е р а п и я м о ж е т 

о б е с п е ч и т ь э ф ф е к т и в н о е в о з д е й с т в и е н а 

ф е н о т и п и ч е с к и е п р о я в л е н и я н а с л е д с т 

в е н н о г о з а б о л е в а н и я и о к а з а т ь э ф ф е к т 

н о р м о к о п и р о в а н и я б е з в о з д е й с т в и я н а 

м у т а н т н ы й г е н . 

М е т о д ы п а т о г е н е т и ч е с к и о б о с н о в а н н о й 

т е р а п и и б о л ь н ы х с н а с л е д с т в е н н ы м и б о 

л е з н я м и м о г у т б ы т ь р а з н о о б р а з н ы м и и, в 

о с н о в н о м , и м е ю т ч е т ы р е г л а в н ы х н а п р а в 

л е н и я : э л и м и н а ц и я и з п и щ и п р о д у к т о в , в 

п р о ц е с с е п р е о б р а з о в а н и я к о т о р ы х в о р г а 

н и з м е о б р а з у ю т с я т о к с и ч е с к и е с о е д и н е 

н и я ; з а м е щ е н и е н е д о с т а ю щ и х в е щ е с т в 

( н а п р и м е р , т и р о к с и н а п р и в р о ж д е н н о м г и 

п о т и р е о з е ) ; в ы в е д е н и е и з о р г а н и з м а п р о 

м е ж у т о ч н ы х а н о м а л ь н ы х с о е д и н е н и й ( н а 

п р и м е р , м е д и и л и ж е л е з а с п о м о щ ь ю к о м -

п л е к с о н о в ) и с о ч е т а н и е м е т о д о в д и е т и ч е 

с к о й к о р р е к ц и и и з а м е с т и т е л ь н о й т е р а п и и 

( к о м б и н и р о в а н н о е л е ч е н и е ) . Э ф ф е к т и в 

н о с т ь т е р а п и и о п р е д е л я е т с я р а н н и м н а 

з н а ч е н и е м в ы б р а н н о г о с п о с о б а л е ч е н и я , 

что з а в и с и т , в с в о ю о ч е р е д ь , о т т о ч н о й д и 

а г н о с т и к и н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и . Э т о 

о с о б е н н о в а ж н о д л я п е д и а т р и ч е с к о й п р а к 

т и к и , т а к к а к б о л ь ш и н с т в о н а с л е д с т в е н н ы х 

б о л е з н е й п р о я в л я е т с я в д е т с к о м в о з р а с т е . 

В т е х ж е с и т у а ц и я х , к о г д а п а т о г е н е з з а б о 

л е в а н и я н е и з в е с т е н и л и м а л о и з у ч е н , в р я 

д е с л у ч а е в у с п е х м о ж е т б ы т ь д о с т и г н у т 

п р и и с п о л ь з о в а н и и с и м п т о м а т и ч е с к о й т е 

р а п и и ( к о р р е к ц и я п и т а н и я , п о в е д е н и я , с т и 

м у л и р у ю щ а я и о б щ е у к р е п л я ю щ а я т е р а 

п и я , х и р у р г и ч е с к о е л е ч е н и е в р о ж д е н н ы х 

д е ф е к т о в и д р . ) . 

Н а и б о л ь ш и й у с п е х д о с т и г н у т в т е р а п и и 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й о б м е н а в е щ е с т в 

( ф е н и л к е т о н у р и я , г а л а к т о з е м и я , н а р у ш е 

н и я м и н е р а л ь н о г о о б м е н а , д е ф е к т ы м е т а 

б о л и з м а т р и п т о ф а н а и др.) [ 3 ] . З а п о с л е д 

н и е г о д ы в ы д е л е н ы « н о в ы е » к л а с с ы б о 

л е з н е й - н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и к л е т о ч 

н ы х о р г а н е л л ( л и з о с о м н ы е , п е р о к с и с о м 

н ы е и м и т о х о н д р и а л ь н ы е б о л е з н и ) , ф а р м а 

к о т е р а п и я к о т о р ы х о с т а е т с я д о с и х п о р н е 

р а з р а б о т а н н о й [ 4 ] . 

В у с л о в и я х с п е ц и а л и з и р о в а н н о й г е н е т и 

ч е с к о й к л и н и к и н а и б о л ь ш и й у д е л ь н ы й в е с 

в с т р у к т у р е з а б о л е в а н и й у д е т е й п р и н а д 

л е ж и т н а с л е д с т в е н н ы м д е ф е к т а м о б м е н а 

а м и н о к и с л о т , д е ф е к т а м с о е д и н и т е л ь н о й 

т к а н и , н а с л е д с т в е н н ы м р а х и т о п о д о б н ы м 

з а б о л е в а н и я м , м и т о х о н д р и а л ь н ы м д и с 

ф у н к ц и я м , р а з л и ч н ы м ф о р м а м н и з к о р о с 

л о е ™ , г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н ы м 

с и н д р о м а м и д р . [ 2 ] . 

Б о л е е 9 0 % п о с т у п а ю щ и х в г е н е т и ч е 

с к у ю к л и н и к у б о л ь н ы х д е т е й и м е ю т с у щ е 

с т в е н н ы е о т к л о н е н и я в н е р в н о - п с и х и ч е 

с к о м и ф и з и ч е с к о м р а з в и т и и х р о м о с о м н о 

г о и л и м е т а б о л и ч е с к о г о г е н е з а . П о э т о м у 

р а з р а б о т к а п р и н ц и п о в ф а р м а к о т е р а п и и 

д е т е й с н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и е й и т а к 

т и к а т е р а п е в т и ч е с к и х п о д х о д о в к л е ч е н и ю 

н а с л е д с т в е н н ы х н а р у ш е н и й у д е т е й б а з и 

р у е т с я н а т о ч н о й н о з о л о г и ч е с к о й в е р и ф и 

к а ц и и п а т о л о г и и , о ц е н к е х а р а к т е р а м е т а 

б о л и ч е с к и х р а с с т р о й с т в и и н д и в и д у а л ь н о 

г о г е н е т и ч е с к о г о с т а т у с а р е б е н к а . 

О б щ е й ч е р т о й н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з 

н е й о б м е н а в е щ е с т в , п р о т е к а ю щ и х с п о р а 

ж е н и е м н е р в н о й с и с т е м ы , я в л я е т с я и х не

у к л о н н о е п р о г р е с с и р у ю щ е е т е ч е н и е , п о э 

т о м у д а ж е з а м е д л е н и е т е м п а п а т о л о г и ч е 

с к о г о п р о ц е с с а с п о м о щ ь ю ф а р м а к о л о г и 

ч е с к и х с р е д с т в р а с с м а т р и в а е т с я к а к о п р е 

д е л е н н ы й т е р а п е в т и ч е с к и й у с п е х . 

В ы б о р ф а р м а к о т е р а п е в т и ч е с к и х с р е д с т в , 

п р и м е н я е м ы х д л я к о р р е к ц и и о т к л о н е н и й в 

н е р в н о - п с и х и ч е с к о м и ф и з и ч е с к о м р а з в и 

т и и д е т е й н а с л е д с т в е н н о г о г е н е з а , д о в о л ь 

н о р а з н о о б р а з е н . Н а м и в ы д е л е н о н е с к о л ь 

к о г р у п п ф а р м а к о л о г и ч е с к и х п р е п а р а т о в , 

н а п р а в л е н н ы х н а н о р м а л и з а ц и ю о п р е д е 

л е н н ы х с и с т е м о р г а н и з м а ( т а б л . 9 . 5 . 1 ) . 

П р и в ы р а б о т к е с т р а т е г и и и т а к т и к и т е 

р а п е в т и ч е с к и х п о д х о д о в л е ч е н и я н а с л е д 

с т в е н н ы х б о л е з н е й у д е т е й д о л ж н ы у ч и т ы -
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Фармакологические группы Нозологические формы 

Стимуляторы нервно-психического развития: 
• пирацетам Аминоацидопатии 

• пиковит Болезни накопления 

• церебролизин Наследственные синдромы с задержкой 

• пантогам нервно-психического развития 

Болезни соединительной ткани 

Препараты, улучшающие мозговое кровообращение: 
• циннаризин Болезни аминокислотного обмена 

•кавинтон Наследственные болезни соединительной ткани 

Витамины и их активные метаболиты: 
• пиридоксин (В6) Гомоцистинурия 

• витамины D2 и D, Наследственные рахитоподобные заболевания 
• оксидевит Синдром умственной отсталости, 

• 1 -альфа-TEVA Ds сцепленной с ломкой хромосомой X 

• фолиевая кислота Митохондриальные энцефалопатии 
• никотинамид 

• тиамин 

• рибофлавин 

• витамин Е 

• витамин С 

• липоевая кислота 

Минеральные вещества: Наследственные рахитоподобные заболевания 

• неорганические фосфаты Остеопороз при наследственных синдромах 

• препараты кальция 

Корректоры клеточной биоэнергетики: Митохондриальные дисфункции 

• коэнзим Q,„ (митохондриальные энцефалопатии, синдромы 
• L-карнитин Кернса-Сейра, MERF, MELAS и др.) 

2 0 % раствор Элькара 

Гормоны: Наследственные формы низкорослости 

• соматотропины Болезни соединительной ткани 

•кальцитрины Наследственные болезни аминокислотного 

Диетическая коррекция обмена (ФКУ, лейциноз, гомоцистинурия, 

гистидинемия) 

Болезни углеводного обмена (галактоземия) 

в а т ь с я с р о к и м а н и ф е с т а ц и и п а т о л о г и и , х а 

р а к т е р м е т а б о л и ч е с к и х н а р у ш е н и й п р и н а 

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н я х о б м е н а в е щ е с т в , 

в о з р а с т н ы е о с о б е н н о с т и ф а р м а к о д и н а м и -

к и л е к а р с т в , в з а и м о д е й с т в и е м е т а б о л и т о в 

и л е к а р с т в е н н ы х с р е д с т в , н а с л е д с т в е н н ы е 

р а з л и ч и я в с к о р о с т и в ы в е д е н и я л е к а р с т 

в е н н ы х в е щ е с т в и д р . О с о б о е в н и м а н и е 

у д е л я е т с я о ц е н к е г е н е т и ч е с к о г о п о л и м о р 

ф и з м а , л е ж а щ е г о в о с н о в е ф а р м а к о г е н е -

т и ч е с к и х р е а к ц и й и о п р е д е л я ю щ е г о р а з л и 

ч и я о р г а н о в - м и ш е н е й , к л е т о к и л и р е ц е п т о 

р о в т к а н е й р а з в и в а ю щ е г о с я о р г а н и з м а д е 

т е й н а в в о д и м ы е ф а р м а к о л о г и ч е с к и е с о 

е д и н е н и я . 

Р а з р а б о т а н н ы й к о м п л е к с л е ч е б н ы х 

с р е д с т в д о п о л н я е т с я м е т о д а м и д и е т и ч е 

с к о й к о р р е к ц и и , ф и з и о л е ч е н и я , и с п о л ь з о 

в а н и е м с и м п т о м а т и ч е с к и х с р е д с т в . П р и 

м е н е н и е р я д а п р е п а р а т о в ф о с ф о н о в о г о 

р я д а ( д и м е ф о с ф о н ) д л я н о р м а л и з а ц и и 

ф у н к ц и й п р и м и т о х о н д р и а л ь н о й п а т о л о г и и 

п р о в о д и т с я н а о с н о в е и с с л е д о в а н и я ф а р -

м а к о к и н е т и ч е с к и х х а р а к т е р и с т и к э т и х с о 

е д и н е н и й . 

А н а л и з д и н а м и к и т е ч е н и я о с н о в н о г о п а 

т о л о г и ч е с к о г о п р о ц е с с а н а о с н о в е о б ъ е к 

т и в н ы х к р и т е р и е в п о к а з ы в а е т , что н а и л у ч 

ш и й э ф ф е к т о т т е р а п е в т и ч е с к и х м е р о п р и 

я т и й н а с т у п а л п р и у ч е т е ф е н о т и п о в б о л ь 

н ы х д е т е й , о с о б е н н о с т е й м е т а б о л и ч е с к и х 

р а с с т р о й с т в и а д е к в а т н ы х м е т о д о в о ц е н к и 

и н д и в и д у а л ь н ы х ф а р м а к о г е н е т и ч е с к и х р е 

а к ц и й . 

Э ф ф е к т и в н о с т ь л е ч е н и я о п р е д е л я е т с я 

г л а в н ы м о б р а з о м д в у м я ф а к т о р а м и : с в е -
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Таблица 9 . 5 . 1 . Ф а р м а к о л о г и ч е с к и е средства и другие методы коррекции, используемые для терапевтической 

коррекции отдельных классов наследственных заболеваний у детей 



Показатели Оценка эффекта 

Коэффициент нервно-психического Полная нормализация, положительная динамика, 

развития детей (IQ) отсутствие динамики, отрицательная динамика 

Психоречевое развитие Возрастная норма, позитивные сдвиги в отдельных сферах, 

отсутствие динамики 

Динамика ростовесовых параметров Высокая, средняя, отсутствие динамики 

Регресс основных признаков Полный, отдельных параметров, отсутствие сдвигов 

заболевания 

Показатели нарушенного Стойкая нормализация, позитивные сдвиги, отсутствие эффекта 

обмена веществ 

Социальная адаптация Полная, частичная, временная 

д е н и я м и о б и з м е н е н и я х о б м е н а в е щ е с т в 

п р и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н я х и н а л и ч и е м 

с р е д с т в , с п о с о б н ы х к о р р и г и р о в а т ь н а р у 

ш е н н ы е п р о ц е с с ы м е т а б о л и з м а . В с в я з и с 

э т и м н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и п о с у т и м о 

г у т б ы т ь у с л о в н о р а з д е л е н ы н а д в е г р у п 

п ы : з а б о л е в а н и я , п р и к о т о р ы х в о з м о ж н а 

п а т о г е н е т и ч е с к а я т е р а п и я , и з а б о л е в а 

н и я , п р и к о т о р ы х т е р а п е в т и ч е с к и е м е р о 

п р и я т и я о г р а н и ч е н ы с и м п т о м а т и ч е с к и м и 

с р е д с т в а м и . 

Д л я о ц е н к и т е р а п е в т и ч е с к о г о э ф ф е к т а 

н а м и р а з р а б о т а н ы и и с п о л ь з о в а н ы с о о т 

в е т с т в у ю щ и е к р и т е р и и . О н и в к л ю ч а ю т о п 

р е д е л е н и е к о э ф ф и ц и е н т а и н т е л л е к т у а л ь 

н о г о р а з в и т и я д е т е й ( IQ), о ц е н к у п с и х о р е 

ч е в о г о р а з в и т и я , а н а л и з д и н а м и к и м а с с о -

р о с т о в ы х п а р а м е т р о в , о с н о в н ы х к л и н и ч е 

с к и х п р и з н а к о в з а б о л е в а н и я , п о к а з а т е л е й 

н а р у ш е н н о г о о б м е н а , с о ц и а л ь н о й а д а п т а 

ц и и ( т а б л . 9.5.2) . 

П р и а н а л и з е э ф ф е к т и в н о с т и ф а р м а к о 

т е р а п и и п р и н и м а ю т с я в о в н и м а н и е : 1 ) х а 

р а к т е р м е т а б о л и ч е с к о г о б л о к а , 2 ) у р о в е н ь 

м е т а б о л и ч е с к о г о б л о к а , 3 ) с р о к и м а н и ф е 

с т а ц и и з а б о л е в а н и я , 4 ) д л и т е л ь н о с т ь т е ч е 

ния п а т о л о г и ч е с к о г о п р о ц е с с а , 5 ) с р о к и д и 

а г н о с т и к и з а б о л е в а н и я , 6 ) с т е п е н ь ф у н к 

ц и о н а л ь н ы х р а с с т р о й с т в о р г а н о в и с и с т е м 

о р г а н и з м а . 

О ц е н к а п р о в е д е н н о г о л е ч е н и я п о о т н о 

ш е н и ю к к о н к р е т н о й г р у п п е н а с л е д с т в е н 

н ы х з а б о л е в а н и й д о л ж н а н е и з м е н н о п р о 

в о д и т ь с я с у ч е т о м в е д у щ е г о к л и н и ч е с к о г о 

д е ф е к т а . Так, и с п о л ь з о в а н и е к о э ф ф и ц и 

е н т а и н т е л л е к т у а л ь н о г о р а з в и т и я и д и н а 

м и к и п с и х о р е ч е в о г о р а з в и т и я я в л я е т с я 

н е о б х о д и м ы м у д е т е й , и м е ю щ и х з а д е р ж к у 

н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я , и н о с и т 

в т о р о с т е п е н н ы й х а р а к т е р , н а п р и м е р , у 

д е т е й с н а с л е д с т в е н н ы м и т у б у л о п а т и я м и , 

у к о т о р ы х и н т е л л е к т , к а к п р а в и л о , н е 

с т р а д а е т . 

П р и п о р а ж е н и и ц е н т р а л ь н о й н е р в н о й 

с и с т е м ы о ц е н к а д и н а м и к и н е р в н о - п с и х и 

ч е с к о г о р а з в и т и я р е б е н к а п р и и с п о л ь з о в а 

н и и ф а р м а к о л о г и ч е с к и х с р е д с т в п р о в о д и т 

с я с у ч е т о м и с с л е д о в а н и я н е в р о л о г и ч е с к о 

г о с т а т у с а , о п р е д е л е н и я п с и х о л о г и ч е с к о г о 

п р о ф и л я р е б е н к а , в ы ч и с л е н и я к о э ф ф и ц и 

е н т а IQ, а т а к ж е и с п о л ь з о в а н и я с о в р е м е н 

н ы х м е т о д о в и с с л е д о в а н и я с т р у к т у р г о л о в 

н о г о м о з г а (КТ, М Р Т ) . 

П р и о ц е н к е э ф ф е к т и в н о с т и ф а р м а к о 

т е р а п и и б о л ь н ы х д е т е й с з а д е р ж к о й р о с 

т а и н и з к о р о с л о с т ь ю д и н а м и к у ф и з и ч е 

с к о г о р а з в и т и я о п р е д е л я ю т с и с п о л ь з о в а 

н и е м р а з н о о б р а з н ы х к о э ф ф и ц и е н т о в 

( К о у л я , д ю Р а н т а - Л а й н е р а , В е р в е к а и 

д р . ) , п о з в о л я ю щ и х н а и б о л е е п о л н о о ц е 

н и т ь д и н а м и к у п о к а з а т е л е й ф и з и ч е с к о г о 

р а з в и т и я д е т е й . 

Т а к и м о б р а з о м , в е д у щ и м п р и н ц и п о м 

ф а р м а к о т е р а п и и н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з 

н е й у д е т е й я в л я е т с я д и ф ф е р е н ц и р о в а н 

н ы й п о д х о д к в ы б о р у с р е д с т в в з а в и с и м о 

с т и о т х а р а к т е р а п о р а ж е н и я в е д у щ и х о р г а 

н о в и с и с т е м о р г а н и з м а : ц е н т р а л ь н о й н е р 

в н о й с и с т е м ы , о п о р н о - д в и г а т е л ь н о г о а п п а 

р а т а , м ы ш е ч н о й с и с т е м ы и д р . 

В с т р у к т у р е л е ч е б н ы х м е р о п р и я т и й п о 

н о р м а л и з а ц и и с о с т о я н и я з д о р о в ь я д е т е й , 

с т р а д а ю щ и х н а с л е д с т в е н н ы м и з а б о л е в а 

н и я м и , в е д у щ е е м е с т о п р и н а д л е ж и т с л е д у -
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ю щ и м г р у п п а м с р е д с т в в о з д е й с т в и я н а о с 

н о в н о й п а т о л о г и ч е с к и й п р о ц е с с : д и е т и ч е 

с к о й к о р р е к ц и и , к о т о р а я н о с и т п а т о г е н е т и 

ч е с к и о б о с н о в а н н ы й х а р а к т е р и о к а з ы в а е т 

н о р м о к о п и р у ю щ и й э ф ф е к т н а н е р в н о - п с и 

х и ч е с к и й с т а т у с б о л ь н ы х д е т е й ; в и т а м и 

н а м и их м е т а б о л и т а м , м и н е р а л ь н ы м в е 

щ е с т в а м , с т и м у л я т о р а м н е р в н о - п с и х и ч е 

с к о г о р а з в и т и я , п р е п а р а т а м , у л у ч ш а ю щ и м 

м о з г о в о е к р о в о о б р а щ е н и е , с т и м у л я т о р а м 

к л е т о ч н о й б и о э н е р г е т и к и , г о р м о н а л ь н ы м 

с о е д и н е н и я м . 

Н а с о в р е м е н н о м э т а п е н а ш и х п р е д с т а в 

л е н и й о п а т о г е н е т и ч е с к и х м е х а н и з м а х н а 

с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и т е р а п е в т и ч е с к и е 

в о з м о ж н о с т и п р и р а з л и ч н ы х г р у п п а х н а 

с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й х а р а к т е р и з у ю т с я 

ш и р о к о й в а р и а б е л ь н о с т ь ю . 

Наследственные нарушения 
аминокислотного обмена 

П р и л е ч е н и и н а с л е д с т в е н н ы х н а р у ш е 

н и й о б м е н а а м и н о к и с л о т с и з в е с т н ы м 

у р о в н е м и х а р а к т е р о м м е т а б о л и ч е с к о г о 

б л о к а ш и р о к о и с п о л ь з у е т с я д и е т и ч е с к а я 

к о р р е к ц и я , к о т о р а я п о с у щ е с т в у я в л я е т с я 

л е ч е б н ы м с р е д с т в о м . Я р к и м п р и м е р о м 

э ф ф е к т а д и е т о т е р а п и и с л у ж и т ф е н и л к е -

т о н у р и я ( Ф К У ) , п р и н ц и п ы л е ч е н и я к о т о р о й 

п о д р о б н о п р е д с т а в л е н ы в с о о т в е т с т в у ю 

щ е м р а з д е л е . З д е с ь с л е д у е т л и ш ь у к а 

з а т ь , ч т о р а н н е е в в е д е н и е б е л к о в ы х г и д -

р о л и з а т о в , л и ш е н н ы х ф е н и л а л а н и н а , о к а 

з ы в а е т в ы р а ж е н н о е п о л о ж и т е л ь н о е в о з 

д е й с т в и е н а н е р в н о - п с и х и ч е с к о е р а з в и т и е 

б о л ь н ы х - у м с т в е н н а я н е д о с т а т о ч н о с т ь у 

д е т е й н е р а з в и в а е т с я . О д н а к о , к с о ж а л е 

н и ю , в Р о с с и и е щ е н е м а л о д е т е й с Ф К У , 

и м е ю щ и х г л у б о к и й д е ф е к т у м с т в е н н о г о 

р а з в и т и я , с в я з а н н ы й с п о з д н е й д и а г н о с т и 

к о й и п о з д н и м н а ч а л о м д и е т и ч е с к о г о л е 

ч е н и я . В э т и х с и т у а ц и я х п о д х о д к к о м п 

л е к с н о м у л е ч е н и ю б о л ь н ы х д р у г о й - д и е 

т и ч е с к а я к о р р е к ц и я о б я з а т е л ь н о д о п о л н я 

е т с я н а з н а ч е н и е м к о р р е к т о р о в н е й р о м е -

д и а т о р н о г о о б м е н а ( н а к о м а 1 0 - 1 5 мг/кг и 

п и р а ц е т а м а 2 0 - 4 0 мг/кг, к а р н и т и н а 3 0 - 5 0 

м г / к г / с у т ) . У к а з а н н о е л е ч е н и е п о з в о л я е т 

д о б и т ь с я у л у ч ш е н и я п о к а з а т е л е й н е р в н о -

п с и х и ч е с к о г о р а з в и т и я у 8 5 % д е т е й . П р и 

т и р о з и н е м и и l l-го т и п а л е ч е н и е с п р и м е н е 

н и е м м а л о б е л к о в о й д и е т ы и д о б а в л е н и е м 

с п е ц и а л ь н о г о б е л к о в о г о г и д р о л и з а т а , л и 

ш е н н о г о ф е н и л а л а н и н а и т и р о з и н а , у ж е 

ч е р е з н е д е л ю в ы з ы в а е т з н а ч и т е л ь н о е 

у л у ч ш е н и е о б щ е г о с о с т о я н и я р е б е н к а ( и с 

ч е з н о в е н и е р а з д р а ж и т е л ь н о с т и , п л а к с и 

в о с т и , к е р а т о к о н ъ ю н к т и в и т а , с в е т о б о я з 

н и , с л е з о т е ч е н и я ) , а т а к ж е р е з к о е с н и ж е 

н и е у р о в н е й т и р о з и н а в к р о в и и н о р м а л и 

з а ц и ю э к с к р е ц и и с м о ч о й п р о и з в о д н ы х т и 

р о з и н а . Д и е т а с о г р а н и ч е н и е м м е т и о н и н а 

в ы з ы в а е т н о р м а л и з а ц и ю у р о в н я с е р о с о 

д е р ж а щ и х а м и н о к и с л о т . Н а р я д у с д и е т о й , 

с о д е р ж а щ е й о г р а н и ч е н н о е к о л и ч е с т в о м е 

т и о н и н а и п о в ы ш е н н о е ц и с т и н а , п р и л е ч е 

н и и г о м о ц и с т и н у р и и р е к о м е н д у е т с я п р и 

м е н е н и е п и р и д о к с и н а п о 2 0 - 3 0 м г / с у т , а 

т а к ж е п р е п а р а т о в к а л ь ц и я , в и т а м и н а С , 

с е д а т и в н ы х с р е д с т в . П о д в л и я н и е м л е ч е 

н и я о т м е ч а е т с я с т а б и л и з а ц и я с о с т о я н и я 

б о л ь н ы х , у л у ч ш а е т с я у м с т в е н н о е р а з в и 

т и е , с н и ж а е т с я э к с к р е ц и я г о м о ц и с т и н а с 

м о ч о й . О т м е ч е н о , ч т о в и т а м и н В 6 с п о с о 

б е н с т и м у л и р о в а т ь о с т а т о ч н у ю а к т и в н о с т ь 

ц и с т а т и о н и н с и н т а з ы в с л е д с т в и е б о л ь ш о й 

р е з е р в н о й а к т и в н о с т и п о с л е д н е й . Д а ж е 

н е с к о л ь к и х п р о ц е н т о в о с т а т о ч н о й а к т и в 

н о с т и д о с т а т о ч н о д л я и с п о л ь з о в а н и я м е 

т и о н и н а , п о с т у п а ю щ е г о с п и щ е й . В о з м о ж 

н о , в и т а м и н В 6 в с о с т о я н и и с т и м у л и р о в а т ь 

и д р у г и е п у т и м е т а б о л и з м а с е р о с о д е р ж а 

щ и х а м и н о к и с л о т . 

К р и т е р и я м и о ц е н к и к о м п л е к с н о й ф а р 

м а к о т е р а п и и и д и е т и ч е с к о й к о р р е к ц и и н а 

с л е д с т в е н н ы х д е ф е к т о в а м и н о к и с л о т н о г о 

о б м е н а м о г у т с л у ж и т ь : д и н а м и к а к о э ф ф и 

ц и е н т а н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о ( Ю ) и п с и х о 

р е ч е в о г о р а з в и т и я , м а с с о р о с т о в ы х п а р а 

м е т р о в , о с н о в н ы х к л и н и ч е с к и х п р и з н а к о в 

з а б о л е в а н и я , п о к а з а т е л е й н а р у ш е н н о г о 

о б м е н а , с о ц и а л ь н а я а д а п т а ц и я п а ц и е н т о в . 

В п р о ц е с с е ф а р м а к о л о г и ч е с к о г о и д и е 

т и ч е с к о г о л е ч е н и я м е т а б о л и ч е с к и х р а с 

с т р о й с т в п р и н а с л е д с т в е н н ы х а м и н о а ц и -
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Фармакологические средства Средние дозы 

Коэнзим Q10 90-200 мг/сут 

L-карнитин 30-100 мг/кг 

Цитохром С 4,0 в/м или в/в 

Димефосфон 30 мг/кг/сут 

Никотинамид до 150 мг/сут 

Тиамин до 100 мг/сут 

Рибофлавин до 100 мг/сут 

Витамин Е 100-200 мг/сут 

Витамин С до 1 г/сут 

Липоевая кислота до 200 мг/сут 

д о п а т и я х , к а к п р а в и л о , в о з н и к а е т у г р о з а 

в т о р и ч н о г о д е ф и ц и т а н е к о т о р ы х п и щ е в ы х 

и н г р е д и е н т о в и о с о б е н н о в и т а м и н о в , к о т о 

р ы е н е т о л ь к о с а м и у ч а с т в у ю т в о б м е н е в е 

щ е с т в , н о и я в л я ю т с я к о ф а к т о р а м и , п р и н и 

м а я у ч а с т и е в о в з а и м о д е й с т в и и к о ф а к т о 

р а с а п о э н з и м о м . Т а к и м о б р а з о м , с т а н о 

в и т с я в п о л н е о б о с н о в а н н ы м и ц е л е с о о б 

р а з н ы м д о п о л н и т е л ь н о е н а з н а ч е н и е в и т а 

м и н о в , к о т о р ы е м о г л и б ы н а д е ж н о к у п и р о 

в а т ь м е т а б о л и ч е с к и е д е ф е к т ы . Н а р у ш е 

н и е с и с т е м ы с в е р т ы в а н и я к р о в и у б о л ь н ы х 

г о м о ц и с т и н у р и е й о б у с л о в л и в а е т н е о б х о 

д и м о с т ь а к т и в н о г о п о д к л ю ч е н и я к б а з и с 

н о й т е р а п и и у э т и х п р о б а н д о в а н т и к о а г у 

л я н т о в ( н а п р и м е р , а ц е т и л с а л и ц и л о в о й к и 

с л о т ы ) . 

В р е з у л ь т а т е п р о в о д и м о г о к о м п л е к с н о 

г о л е ч е н и я н а с л е д с т в е н н ы х а м и н о а ц и д о -

п а т и й п о з и т и в н ы е и з м е н е н и я н е р в н о - п с и 

х и ч е с к о г о р а з в и т и я н а б л ю д а л и с о с т о р о н ы 

и н т е л л е к т а у 3 5 , 2 % , м о т о р и к и - у 3 5 , 7 и 

п о в е д е н и я - у 4 9 , 3 % . 

М и т о х о н д р и а л ь н а я п а т о л о г и я 

М и т о х о н д р и а л ь н ы е б о л е з н и - б о л ь ш а я 

г р у п п а з а б о л е в а н и й , с в я з а н н ы х с о с т р у к 

т у р н ы м и и б и о х и м и ч е с к и м и д е ф е к т а м и 

м и т о х о н д р и й . П а т о г е н е з э т и х п а т о л о г и ч е 

с к и х с о с т о я н и й о б у с л о в л е н н а р у ш е н и е м 

ф у н к ц и и м и т о х о н д р и й п о в ы с в о б о ж д е н и ю 

и н а к о п л е н и ю э н е р г и и о р г а н и ч е с к и х в е 

щ е с т в . 

М и т о х о н д р и а л ь н а я п а т о л о г и я о т л и ч а е т 

с я и с к л ю ч и т е л ь н о й г е н е т и ч е с к о й г е т е р о 

г е н н о с т ь ю в с л е д с т в и е д в о й н о г о к о д и р о в а 

н и я э т а п о в б и о л о г и ч е с к о г о о к и с л е н и я и 

п р о ц е с с о в т к а н е в о г о д ы х а н и я ( я д е р н о й и 

м и т о х о н д р и а л ь н о й Д Н К ) . В с в я з и с р а з л и ч 

н о й с т е п е н ь ю з а в и с и м о с т и т к а н е й о т ак

т и в н о с т и б и о л о г и ч е с к о г о о к и с л е н и я в п е р 

в у ю о ч е р е д ь с т р а д а ю т б о г а т ы е м и т о х о н д 

р и я м и т к а н е в ы е с т р у к т у р ы и ж и з н е н н о 

в а ж н ы е с и с т е м ы - ц е н т р а л ь н а я и п е р и ф е 

р и ч е с к а я н е р в н ы е с и с т е м ы , м и о к а р д и с к е 

л е т н ы е м ы ш ц ы , г л а д к а я м у с к у л а т у р а , э п и 

т е л и й п о ч е ч н ы х к а н а л ь ц е в и д р . 

Х а р а к т е р н о й к л и н и ч е с к о й о с о б е н н о 

с т ь ю м и т о х о н д р и а л ь н ы х б о л е з н е й я в л я е т 

с я с о ч е т а н и е п о р а ж е н и я ц е н т р а л ь н о й н е р 

в н о й с и с т е м ы ( э н ц е ф а л о п а т и я , с у д о р о ж 

н ы й с и н д р о м ) , б ы с т р о й у т о м л я е м о с т и , м ы 

ш е ч н о й с л а б о с т и , р е з к о н а р у ш е н н о г о м ы 

ш е ч н о г о т о н у с а . 

П о д н а б л ю д е н и е м г е н е т и ч е с к о й к л и н и 

к и ф а р м а к о т е р а п и ю п о л у ч и л и б о л е е 

100 д е т е й с р а з л и ч н ы м и ч е т к о о ч е р ч е н н ы 

м и ф о р м а м и п а т о л о г и и - м и т о х о н д р и а л ь 

н ы е э н ц е ф а л о м и о п а т и и , с и н д р о м ы К е р н -

с а - С е й р а ( п и г м е н т н ы й р е т и н и т , н а р у ж н а я 

о ф т а л ь м о п л е г и я , а т р и о в е н т р и к у л я р н а я 

б л о к а д а ) , M E L A S ( м и т о х о н д р и а л ь н а я э н ц е 

ф а л о п а т и я , л а к т а т - а ц и д о з , и н с у л ь т о п о д о б -

н ы е э п и з о д ы ) , M E R F ( м и о к л о н у с - э п и л е п -

с и я , р а з о р в а н н ы е к р а с н ы е в о л о к н а ) , N A R P 

( н е й р о п а т и я , а т а к с и я , п и г м е н т н ы й р е т и 

н и т ) , п о д о с т р а я н е к р о т и з и р у ю щ а я э н ц е ф а 

л о п а т и я Л е я и д р . 

В ы я в л е н и е п р и з н а к о в м и т о х о н д р и а л ь 

н о й н е д о с т а т о ч н о с т и у д е т е й о б о с н о в ы в а 

е т н е о б х о д и м о с т ь ц е л е н а п р а в л е н н о г о п р о 

в е д е н и я с п е ц и а л и з и р о в а н н о й т е р а п и и , п о 

л о ж и т е л ь н о в л и я ю щ и й н а э н е р г е т и ч е с к и й 

о б м е н и у л у ч ш а ю щ и й м е д и к о - с о ц и а л ь н у ю 

а д а п т а ц и ю б о л ь н о г о р е б е н к а . К р и т е р и е м 

в ы б о р а л е ч е б н ы х п р е п а р а т о в с л у ж а т д а н 

н ы е о м е х а н и з м а х и х д е й с т в и я , б и о л о г и ч е 

с к о й р о л и в м е т а б о л и ч е с к и х п р о ц е с с а х и 

р е г у л я ц и и э н е р г е т и ч е с к о г о о б м е н а , х а р а к 

т е р а п е р е н о с и м о с т и л е ч е б н ы х с р е д с т в и 

о ц е н к е в ы з ы в а е м ы х п о б о ч н ы х э ф ф е к т о в . 

У ч и т ы в а я м у л ь т и с и с т е м н о с т ь п о р а ж е 

н и я о т д е л ь н ы х о р г а н о в и в е д у щ и х с и с т е м 
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о р г а н и з м а , т р у д н о с т и д о с т и ж е н и я т е р а 

п е в т и ч е с к о г о э ф ф е к т а п р и м и т о х о н д р и 

а л ь н о й п а т о л о г и и , ц е л е с о о б р а з н о и с 

п о л ь з о в а т ь с о ч е т а н и я л е к а р с т в е н н ы х 

п р е п а р а т о в , в л и я ю щ и х н а р а з н ы е у р о в н и 

к л е т о ч н о й б и о э н е р г е т и к и . В б о л ь ш и н с т в е 

с л у ч а е в ф а р м а к о т е р а п е в т и ч е с к и е с р е д 

с т в а н а з н а ч а ю т с я н а ф о н е д и е т ы . П а т о г е 

н е т и ч е с к и о б о с н о в а н н ы м я в л я е т с я и с 

п о л ь з о в а н и е п р е п а р а т о в , с п о с о б н ы х о с у 

щ е с т в и т ь ф у н к ц и ю п е р е н о с а э л е к т р о н о в 

в д ы х а т е л ь н о й ц е п и ( к о э н з и м Q 1 0 , ц и т о -

х р о м С , а с к о р б и н о в а я к и с л о т а , я н т а р н а я 

к и с л о т а ) ; п р и м е н е н и е к о ф а к т о р н ы х п р е 

п а р а т о в , о б е с п е ч и в а ю щ и х д о с т а т о ч н ы й 

п о т е н ц и а л э н з и м н ы х р е а к ц и й э н е р г е т и ч е 

с к о г о о б м е н а ( р и б о ф л а в и н , т и а м и н , н и к о -

т и н а м и д , л и п о е в а я к и с л о т а , к а р н и т и н ) ; 

н а з н а ч е н и е с р е д с т в , н а п р а в л е н н ы х н а л и 

к в и д а ц и ю л а к т а т - а ц и д о з а ( д и м е ф о с ф о н ) 

и а н т и о к с и д а н т н ы х п р е п а р а т о в , о б е с п е 

ч и в а ю щ и х з а щ и т у м е м б р а н о т т о к с и ч е 

с к и х р а д и к а л о в к и с л о р о д а ( т о к о ф е р о л ы , 

д и м е ф о с ф о н , в и т а м и н С ) [ 5 , 6 ] . С р е д н и е 

т е р а п е в т и ч е с к и е д о з ы л е к а р с т в е н н ы х 

п р е п а р а т о в , и с п о л ь з у е м ы х в л е ч е н и и м и -

т о х о н д р и а л ь н ы х з а б о л е в а н и й п р е д с т а в 

л е н ы в т а б л . 9 . 5 . 3 . 

Д и ф ф е р е н ц и р о в а н н ы е п о д х о д ы к л е ч е 

н и ю о т д е л ь н ы х ф о р м м и т о х о н д р и а л ь н о й 

п а т о л о г и и п р е д с т а в л е н ы в с о о т в е т с т в у ю 

щ е м р а з д е л е . 

П р и п р о в е д е н и и ф а р м а к о т е р а п и и м и т о 

х о н д р и а л ь н о й п а т о л о г и и р е к о м е н д у е т с я 

и с п о л ь з о в а т ь о б ъ е к т и в н ы е к л и н и ч е с к и е и 

б и о х и м и ч е с к и е к р и т е р и и . С р е д и н и х к л и 

н и ч е с к и м и к р и т е р и я м и м о г у т с л у ж и т ь : 

• д и н а м и к а м а с с о р о с т о в ы х п о к а з а т е 

л е й ; 

• у л у ч ш е н и е п е р е н о с и м о с т и ф и з и ч е 

с к о й н а г р у з к и ; 

• у м е н ь ш е н и е т я ж е с т и м и о п а т и ч е с к о г о 

с и н д р о м а , п о р а ж е н и я с е р д ц а и э н д о к р и н 

н о й с и с т е м ы ; 

• и с ч е з н о в е н и е и л и у м е н ь ш е н и е ч а с т о 

т ы с у д о р о ж н о г о с и н д р о м а ; 

• у л у ч ш е н и е н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о р а з 

в и т и я . 

К б и о х и м и ч е с к и м к р и т е р и я м о т н о с я т с я : 

• л и к в и д а ц и я к е т о а ц и д о з а ; 

• п о в ы ш е н и е у р о в н я г л ю к о з ы в к р о в и ; 

• с н и ж е н и е с о д е р ж а н и я в к р о в и м о л о ч 

н о й и п и р о в и н о г р а д н о й к и с л о т ; 

• у м е н ь ш е н и е с о о т н о ш е н и я пируват/лак-

тат; 

• с н и ж е н и е п о к а з а т е л е й п е р е к и с н о г о 

о к и с л е н и я л и п и д о в ; 

• и с ч е з н о в е н и е о р г а н и ч е с к о й а ц и д у р и и . 

И с п о л ь з у я о б ъ е к т и в н ы е к р и т е р и и о ц е н 

к и э ф ф е к т и в н о с т и ф а р м а к о л о г и ч е с к и х 

с р е д с т в , м о ж н о о т м е т и т ь п о л о ж и т е л ь н ы й 

э ф ф е к т т е р а п и и п о ч т и у 6 0 - 7 0 % б о л ь н ы х 

д е т е й . Н а с о в р е м е н н о м э т а п е н а и б о л е е 

н и з к а я э ф ф е к т и в н о с т ь т е р а п и и н а б л ю д а 

е т с я п р и т я ж е л ы х ф о р м а х с и н д р о м а К е р н -

с а - С е й р а , б о л е з н и Л е я и ф у м а р о в о й а ц и 

д у р и и , н а и б о л ь ш а я - п р и б о л е з н я х о к и с л е 

н и я ж и р н ы х к и с л о т . 

Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и 

с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и 

П р о б л е м а т е р а п е в т и ч е с к о й к о р р е к ц и и 

н а р у ш е н и й в о б ш и р н о й г р у п п е н а с л е д с т 

в е н н ы х б о л е з н е й с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и 

( с и н д р о м ы М а р ф а н а , Э л е р с а - Д а н л о с а , 

н е с о в е р ш е н н ы й о с т е о г е н е з , г о м о ц и с т и н у 

р и я и д р . ) с т о ч к и з р е н и я л е к а р с т в е н н о г о 

л е ч е н и я о с т а е т с я м а л о р а з р а б о т а н н о й [ 7 ] . 

В п о с л е д н и е г о д ы о б р а щ а е т с я в н и м а н и е 

н а и з у ч е н и е п а т о г е н е т и ч е с к и х м е х а н и з 

м о в т а к и х к л и н и ч е с к и х п р и з н а к о в п а т о л о 

г и и , к а к б ы с т р а я у т о м л я е м о с т ь б о л ь н ы х , 

с л а б о с т ь , м ы ш е ч н а я г и п о т о н и я и г и п о п л а 

з и я м ы ш е ч н о й т к а н и , о т к л о н е н и я в ф и з и 

ч е с к о м р а з в и т и и . В ы с к а з ы в а е т с я г и п о т е з а 

о р о л и в т о р и ч н о й м и т о х о н д р и а л ь н о й н е д о 

с т а т о ч н о с т и п р и б о л е з н я х с о е д и н и т е л ь н о й 

т к а н и и н а р у ш е н и я х э н е р г е т и ч е с к о г о о б 

м е н а . О б н а р у ж е н н ы е б и о х и м и ч е с к и е н а 

р у ш е н и я в к р о в и ( у в е л и ч е н и е л а к т а т а , п и 

р у в а т а , н а р у ш е н и е т о л е р а н т н о с т и к г л ю к о 

з е ) и м о р ф о л о г и ч е с к и е и з м е н е н и я м ы ш ц , 

п о д а н н ы м и с с л е д о в а н и й м ы ш е ч н ы х б и о 

п т а т о в ( ф е н о м е н р в а н ы х в о л о к о н , у л ь т р а 

с т р у к т у р н ы е п о в р е ж д е н и я м и т о х о н д р и й , 
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г и с т о х и м и ч е с к и е н а р у ш е н и я в н у т р и м ы 

ш е ч н о г о р а с п р е д е л е н и я г л и к о г е н а , к а л ь 

ц и я , л и п и д о в ) , д и к т у ю т н е о б х о д и м о с т ь , 

н а р я д у с т р а д и ц и о н н ы м и м е т о д а м и л е ч е н и я 

( д и е т о т е р а п и я с н и з к и м с о д е р ж а н и е м м е т и -

о н и н а п р и г о м о ц и с т и н у р и и ) , п р и м е н е н и я 

м е д и к а м е н т о з н ы х с р е д с т в : к а р д и о п р о т е к -

т о р о в ( б е т а - а д р е н о б л о к а т о р ы - о б з и д а н , 

а т е н о л о л и д р . ) п р и с и н д р о м е М а р ф а н а , 

в и т а м и н о в в б о л ь ш и х д о з а х ( п и р и д о к с и н -

в и т а м и н В 6 в д о з е 1 0 0 - 5 0 0 м г / с у т и а н т и 

к о а г у л я н т ы ) п р и г о м о ц и с т и н у р и и , н о о т р о п -

н ы х с р е д с т в ( а м и н а л о н , н о о т р о п и л , п а н т о -

г а м ) , п р е п а р а т о в , у л у ч ш а ю щ и х т р о ф и к у 

с о с у д и с т о й с т е н к и ( а с к о р у т и н ) п р и с и н 

д р о м е Э л е р с а - Д а н л о с а , а т а к ж е д о п о л н и 

т е л ь н о г о н а з н а ч е н и я э н е р г о т р о п н ы х п р е 

п а р а т о в ( к о э н з и м Qio, к а р н и т и н , р и б о ф л а 

в и н , н и к о т и н а м и д ) , и с п о л ь з у е м ы х п р и л е 

ч е н и и м и т о х о н д р и а л ь н о й п а т о л о г и и , 

с р е д с т в д л я с т и м у л я ц и и о к и с л и т е л ь н о -

в о с с т а н о в и т е л ь н ы х п р о ц е с с о в , п о в ы ш е 

н и я а к т и в н о с т и ф е р м е н т о в ц и к л а К р е б с а 

( р и б о к с и н и д р . ) . 

В к л ю ч е н и е к а р н и т и н а в к о м п л е к с т е р а 

п и и , п р и м е н я е м о й п р и з а б о л е в а н и я х с о 

е д и н и т е л ь н о й т к а н и , б а з и р у е т с я н а е г о 

с п о с о б н о с т и а к т и в и з и р о в а т ь э н е р г е т и ч е 

с к и й о б м е н з а с ч е т р е г у л я ц и и о т н о ш е н и я 

а ц и л к о э н з и м / с в о б о д н ы й к о э н з и м А в н у т р и 

м и т о х о н д р и й . П р и м е н е н и е ф о с ф о н е р г и ч е -

с к о г о с о е д и н е н и я - д и м е ф о с ф о н а - о с н о 

в а н о н а е г о с п о с о б н о с т и у с и л и в а т ь т к а н е 

в о е д ы х а н и е и с т а б и л и з и р о в а т ь с о с т о я н и е 

к л е т о ч н ы х м е м б р а н . К р о м е э т о г о , д и м е -

ф о с ф о н а к т и в и р у е т п и р у в а т к а р б о к с и л а з у , 

с м е щ а я р а в н о в е с и е м е ж д у л а к т а т о м и п и -

р у в а т о м в с т о р о н у п о с л е д н е г о , у с и л и в а е т 

у т и л и з а ц и ю п и р у в а т а в ц и к л е К р е б с а . 

П р е п а р а т т а к ж е п о в ы ш а е т а к т и в н о с т ь а н -

т и о к с и д а н т н ы х ф е р м е н т о в и п р е д о т в р а 

щ а е т о б р а з о в а н и е и з б ы т к а с в о б о д н ы х р а 

д и к а л о в . 

Э ф ф е к т о т т е р а п е в т и ч е с к о й к о р р е к ц и и 

п р о я в л я л с я в п о л о ж и т е л ь н о й д и н а м и к е как 

к л и н и ч е с к о й с и м п т о м а т и к и , т а к и б и о х и м и 

ч е с к и х п о к а з а т е л е й ( с н и ж е н и е у р о в н е й м о 

л о ч н о й и п и р о в и н о г р а д н о й к и с л о т в к р о в и , 

н а р а с т а н и е ф р а к ц и й а д е н о з и н т р и ф о с ф о р -

н о й к и с л о т ы , у л у ч ш е н и е п о к а з а т е л е й пе-

р е к и с н о г о о к и с л е н и я л и п и д о в ) . Н а р я д у с 

о б щ и м и п р и н ц и п а м и ф а р м а к о т е р а п и и , у 

д е т е й с н а с л е д с т в е н н ы м и з а б о л е в а н и я м и 

с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и в л е ч е н и и о т д е л ь 

н ы х ф о р м э т о й п а т о л о г и и п р и м е н я л а с ь и 

и н д и в и д у а л ь н а я л е ч е б н а я т а к т и к а . В ч а с т 

н о с т и , у д е т е й с с и н д р о м о м М а р ф а н а п р и 

н а л и ч и и в ы р а ж е н н о й д и л я т а ц и и а о р т ы с 

ц е л ь ю с т а б и л и з а ц и и д и а м е т р а а о р т ы д л и 

т е л ь н о (в т е ч е н и е 6 - 1 2 м е с ) и в н е б о л ь ш о й 

д о з и р о в к е ( 1 0 мг/сут) н а з н а ч а л и с ь б е т а -

а д р е н о б л о к а т о р ы . 

О ц е н к а э ф ф е к т и в н о с т и л е ч е н и я б о л ь 

н ы х с н а с л е д с т в е н н ы м и м о н о г е н н ы м и з а 

б о л е в а н и я м и с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и п о к а 

з а л а п о л о ж и т е л ь н у ю д и н а м и к у в с о с т о я 

н и и з д о р о в ь я п о ч т и у 6 9 % б о л ь н ы х [ 7 ] . 

П р о в е д е н н о е л е ч е н и е с п о с о б с т в о в а л о 

у л у ч ш е н и ю п о к а з а т е л е й ф и з и ч е с к о г о р а з 

в и т и я ( у м е н ь ш е н и е д и с с о ц и а ц и и р о с т о в е -

с о в ы х п а р а м е т р о в ) , н е р в н о - п с и х и ч е с к о г о 

с т а т у с а ( у л у ч ш е н и е п а м я т и , в н и м а н и я , 

ш к о л ь н о й у с п е в а е м о с т и ) , а т а к ж е с т а б и л и 

з а ц и и о с н о в н о г о п а т о л о г и ч е с к о г о п р о ц е с 

с а , о ч е м с в и д е т е л ь с т в о в а л о с о с т о я н и е 

с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й и ц е н т р а л ь н о й н е р в 

н о й с и с т е м , о п о р н о - д в и г а т е л ь н о г о а п п а р а 

та и о р г а н а з р е н и я - с т а б и л и з а ц и я д и а м е т 

р а а о р т ы , п о в ы ш е н и е т о л е р а н т н о с т и к ф и 

з и ч е с к о й н а г р у з к е , с н и ж е н и е в н у т р и г л а з 

н о г о д а в л е н и я , р а з д р а ж и т е л ь н о с т и , п л а к 

с и в о с т и , а г р е с с и в н о с т и . 

Наследственные рахитоподобные 
заболевания 

О б щ и м и п р и з н а к а м и в к л и н и ч е с к о й к а р 

т и н е н а с л е д с т в е н н ы х р а х и т о п о д о б н ы х з а 

б о л е в а н и й ( ф о с ф а т - д и а б е т , в и т а м и н D-за-

в и с и м ы й р а х и т , п о ч е ч н ы й к а н а л ь ц е в ы й 

а ц и о з , б о л е з н ь д е Т о н и - Д е б р е - Ф а н к о н и ) 

я в л я ю т с я т я ж е л ы е п о р а ж е н и я к о с т н о й с и с 

т е м ы и р а с с т р о й с т в о ф о с ф о р н о - к а л ь ц и е -

в о г о о б м е н а . П о э т о м у о с н о в н о й т а к т и к о й в 

л е ч е н и и н а с л е д с т в е н н ы х р а х и т о п о д о б н ы х 

з а б о л е в а н и й , я в л я е т с я и с п о л ь з о в а н и е 
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с р е д с т в , к о р р и г и р у ю щ и х , в п е р в у ю о ч е 

р е д ь , б а л а н с к а л ь ц и я и ф о с ф о р а в о р г а 

н и з м е . К э т и м с р е д с т в а м о т н о с я т с я в и т а 

м и н D и г р у п п а с и н т е з и р о в а н н ы х а н а л о г о в 

е с т е с т в е н н ы х а к т и в н ы х м е т а б о л и т о в э т о г о 

в и т а м и н а , в к л ю ч а ю щ а я о к с и д е в и т , а л ь ф а -

х о л е к а л ь ц и ф е р о л . П е р е ч и с л е н н ы е с р е д с т 

ва н а з н а ч а ю т с я в с о ч е т а н и и с п р е п а р а т а м и 

к а л ь ц и я и ф о с ф о р а [8, 9 ] . О д н а к о т е р а п е в 

т и ч е с к а я т а к т и к а п р и н а с л е д с т в е н н ы х р а -

х и т о п о д о б н ы х з а б о л е в а н и я х д о л ж н а т а к ж е 

п р е д у с м а т р и в а т ь в в е д е н и е д о п о л н и т е л ь 

н ы х с р е д с т в , н а п р а в л е н н ы х н а в о с с т а н о в 

л е н и е к и с л о т н о - щ е л о ч н о г о р а в н о в е с и я 

( п р и п о ч е ч н о м к а н а л ь ц е в о м а ц и д о з е , с и н 

д р о м е Ф а н к о н и ) , у с т р а н е н и е д е ф и ц и т а к а 

л и я ( б о л е з н ь д е Т о н и - Д е б р е - Ф а н к о н и ) . 

Л и к в и д а ц и я п р о я в л е н и й м е т а б о л и ч е с к о г о 

а ц и д о з а д о с т и г а е т с я с п о м о щ ь ю о щ е л а ч и -

в а ю щ е й т е р а п и и ( щ е л о ч н ы е м и н е р а л ь н ы е 

в о д ы , г и д р о к а р б о н а т н а т р и я , ц и т р а т н а 

т р и я , ц и т р а т к а л и я , д и м е ф о с ф о н , п а н а н -

г и н , а с п а р к а м ) . Д л я у л у ч ш е н и я п р о ц е с с о в 

м и н е р а л и з а ц и и к о с т н о й т к а н и п р и н а с л е д 

с т в е н н ы х р а х и т о п о д о б н ы х з а б о л е в а н и я х с 

у с п е х о м м о г у т б ы т ь и с п о л ь з о в а н ы д и ф о с -

ф о н а т ы ( т р и х л о р м е т и л е н б и ф о с ф о н а т и 

о к с и п р о п и л е н д и ф о с ф о н а т ) . С ц е л ь ю у с к о 

р е н и я п р о ц е с с о в р о с т а б о л ь н ы х п о к а з а н о 

и с п о л ь з о в а н и е с о м а т о т р о п и н о в ( х у м а т р о п , 

с а й з е н , г е н о т р о п и н , н о р д и т р о п и н ) - с р е д 

н я я д о з а 0,1 МЕ/кг/нед. У ч и т ы в а я в ы р а ж е н 

н ы е п р о о к с и д а н т н ы е с в о й с т в а п р и м е н я е 

м ы х л е к а р с т в е н н ы х п р е п а р а т о в в и т а м и н а 

D, о с о б е н н о е г о а к т и в н ы х м е т а б о л и т о в , а 

т а к ж е н е о б х о д и м о с т ь д л и т е л ь н о г о ( г о д а 

м и ) п р и м е н е н и я в и т а м и н а D и е г о а н а л о 

г о в , л е ч е б н ы й к о м п л е к с д о л ж е н в к л ю ч а т ь 

п р и м е н е н и е а н т и о к с и д а н т н ы х п р е п а р а т о в 

( п о в т о р н ы е к у р с ы т о к о ф е р о л а , б е т а - к а р о 

т и н а , р е т и н о л а ) , к о т о р ы е д о л ж н ы о с у щ е с т 

в л я т ь с я д в а - т р и р а з а в г о д . Н е о б х о д и м о 

п о д ч е р к н у т ь , что п р и м е н е н и е м е д и к а м е н 

т о з н ы х с р е д с т в п р и н а с л е д с т в е н н ы х р а х и 

т о п о д о б н ы х з а б о л е в а н и я х с л е д у е т п р о в о 

д и т ь п о д к о н т р о л е м п о к а з а т е л е й ф о с ф о р -

н о - к а л ь ц и е в о г о о б м е н а и р а в н о в е с и я к и с 

л о т и о с н о в а н и й . Т е р а п е в т и ч е с к и й э ф ф е к т 

а к т и в н ы х м е т а б о л и т о в в и т а м и н а D п р и н а 

с л е д с т в е н н ы х р а х и т о п о д о б н ы х з а б о л е в а 

н и я х о ц е н и в а е т с я с и с п о л ь з о в а н и е м и н д и 

в и д у а л ь н ы х р е а к ц и й к л е т о ч н ы х р е ц е п т о 

р о в к в и т а м и н у D л и м ф о ц и т о в п е р и ф е р и 

ч е с к о й к р о в и . 

К р и т е р и я м и э ф ф е к т и в н о с т и п р о в о д и 

м о й т е р а п и и м о г у т с л у ж и т ь : 

• п о л о ж и т е л ь н а я д и н а м и к а к л и н и ч е с к и х 

п р о я в л е н и й з а б о л е в а н и й ( у м е н ь ш е н и е 

с т е п е н и к о с т н ы х д е ф о р м а ц и й , у с к о р е н и е 

т е м п о в р о с т а б о л ь н ы х , и с ч е з н о в е н и е ж а 

л о б на б о л и в к о с т я х ) ; 

• у л у ч ш е н и е п о к а з а т е л е й ф о с ф о р н о -

к а л ь ц и е в о г о о б м е н а ; 

• в о с с т а н о в л е н и е р а в н о в е с и я к и с л о т и 

щ е л о ч е й ; 

• с н и ж е н и е а к т и в н о с т и щ е л о ч н о й ф о с 

ф а т а з ы к р о в и ; 

• у м е н ь ш е н и е с т р у к т у р н ы х н а р у ш е н и й 

к о с т н о й т к а н и (по д а н н ы м р е н т г е н о л о г и ч е 

с к о г о и с с л е д о в а н и я т р у б ч а т ы х к о с т е й ) . 

Э ф ф е к т и в н о с т ь м е д и к а м е н т о з н о й т е р а 

п и и в ы ш е у б о л ь н ы х с р а н о у с т а н о в л е н н ы м 

д и а г н о з о м и , с о о т в е т с т в е н н о , р а н о н а ч а 

т ы м а д е к в а т н ы м л е ч е н и е м . В г р у п п е д е т е й 

с ф о с ф а т - д и а б е т о м и б о л е з н ь ю де То

н и - Д е б р е - Ф а н к о н и н а ф о н е п а т о г е н е т и ч е 

с к о й т е р а п и и , в п е р в у ю о ч е р е д ь , в о з р а с т а 

л и у р о в н и н е о р г а н и ч е с к и х ф о с ф а т о в в 

к р о в и , в то в р е м я к а к у д е т е й с в и т а м и н 

D - з а в и с и м ы м р а х и т о м т е р а п е в т и ч е с к и й 

э ф ф е к т в и т а м и н а D и е г о м е т а б о л и т о в 

п р о я в л я л с я , п р е ж д е в с е г о , в н о р м а л и з а 

ц и и с о д е р ж а н и я к а л ь ц и я с ы в о р о т к и к р о в и . 

О б щ а я э ф ф е к т и в н о с т ь ф а р м а к о т е р а п и и 

н а с л е д с т в е н н ы х р а х и т о п о д о б н ы х з а б о л е 

в а н и й с о с т а в л я е т 7 0 , 6 % . 

П а т о г е н е т и ч е с к о е л е ч е н и е с и с п о л ь з о 

в а н и е м к о м п л е к с н о й т е р а п и и , в к л ю ч а ю 

щ е й п р е п а р а т ы в и т а м и н а D , е г о а к т и в н ы е 

ф о р м ы , с о е д и н е н и я к а л ь ц и я , ф о с ф о р а , в и 

т а м и н ы с а н т и о к с и д а н т н ы м и с в о й с т в а м и 

(А, Е, С) и д р у г и е м е д и к а м е н т о з н ы е с р е д 

с т в а с л у ж а т н е о б х о д и м о й б а з о й д л я п о с л е 

д у ю щ е г о х и р у р г и ч е с к о г о л е ч е н и я в с л у ч а е 

н е о б х о д и м о й к о р р е к ц и и т я ж е л ы х к о с т н ы х 

д е ф о р м а ц и й н и ж н и х к о н е ч н о с т е й . 
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Наследственные синдромы 
с низкорослостью 

В п е д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к е н а с л е д с т 

в е н н а я п а т о л о г и я н е р е д к о п р о я в л я е т с я н а 

р у ш е н и я м и р о с т а и ф и з и ч е с к о г о р а з в и т и я 

д е т е й . О т к л о н е н и я п о к а з а т е л е й р о с т а ч а 

щ е х а р а к т е р и з у ю т с я с н и ж е н и е м р о с т а д е 

т е й и н е р е д к о с о ч е т а ю т с я с з а д е р ж к о й у м 

с т в е н н о г о р а з в и т и я . 

С у щ е с т в у е т б о л ь ш о е к о л и ч е с т в о н а 

с л е д с т в е н н ы х с и н д р о м о в ( б о л е е 5 0 0 ) , с о 

п р о в о ж д а ю щ и х с я н и з к о р о с л о с т ь ю ( с и н 

д р о м ы Р а с с е л а - С и л ь в е р а , Н у н а н , Д у б о в и 

ц а , С е к к е л я , К о р н е л и и д е Л а н г е , В и л ь я м 

с а , К о ф ф и н а - Л о у р и , Р у б и н ш т е й н а - Т е й б и 

и д р . ) . П р и р а з р а б о т к е с п о с о б о в т е р а п е в 

т и ч е с к о й к о р р е к ц и и з а д е р ж к и р о с т а д е т е й 

у ч и т ы в а ю т с я , в п е р в у ю о ч е р е д ь , о с о б е н н о 

с т и п а т о г е н е з а и в о з м о ж н ы е п у т и н о р м а 

л и з а ц и и н а р у ш е н н ы х п а т о г е н е т и ч е с к и х 

з в е н ь е в , а т а к ж е о б р а щ а е т с я в н и м а н и е н а 

н а л и ч и е с о п у т с т в у ю щ е й п а т о л о г и и - п о р а 

ж е н и й н е р в н о й с и с т е м ы , к о с т н о - м ы ш е ч -

н о й , э н д о к р и н н о й и д р . П р о в е д е н н ы е и с 

с л е д о в а н и я п о к а з а л и , что у т р е т и б о л ь н ы х 

с н а с л е д с т в е н н ы м и с и н д р о м а м и , с о ч е т а ю 

щ и м и с я с н и з к и м р о с т о м , в ы я в л я ю т с я с н и 

ж е н и е с е к р е ц и и с о м а т о т р о п н о г о г о р м о н а и 

н и з к и е у р о в н и с о м а т о т р о п н о г о г о р м о н а в 

с ы в о р о т к е к р о в и . 

И с п о л ь з о в а н и е к о м п л е к с н о й т е р а п и и 

д о л ж н о п р о в о д и т ь с я д и ф ф е р е н ц и р о в а н н о , 

с у ч е т о м с у щ е с т в у ю щ и х з н а н и й п а т о г е н е з а 

о т д е л ь н ы х н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м [ 1 0 , 11]. 
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9.6. Х и р у р г и ч е с к а я к о р р е к ц и я в р о ж д е н н ы х 
и н а с л е д с т в е н н ы х д е ф е к т о в 

9 . 6 . 1 . А н о м а л и и и п о р о к и р а з в и т и я 

ч е р е п а и л и ц а 

А н о м а л и и и п о р о к и р а з в и т и я ч е р е п а и 

л и ц а в с т р е ч а ю т с я д о в о л ь н о ч а с т о и с т о я т 

н а 3-м м е с т е с р е д и в с е х п о р о к о в р а з в и т и я . 

И з н и х п о ч т и 7 0 % - э т о п а т о л о г и и л и ц е в о 

го с к е л е т а , в ч а с т н о с т и , т а к н а з ы в а е м о й 

« с р е д н е й з о н ы л и ц а » , - р а с и д е л и н ы в е р х 

н е й г у б ы и н ё б а , в с т р е ч а е м о с т ь к о т о р ы х 

с о с т а в л я е т 1 : 1 ООО н о в о р о ж д е н н ы х . 3 0 % 

п р е д с т а в л е н ы к р а н и о с и н о с т о з а м и и д и з о -

с т о з а м и , ч а с т о т а в с т р е ч а е м о с т и к о т о р ы х -

1 : 2 0 0 0 - 4 ООО н о в о р о ж д е н н ы х д е т е й [ 1 , 2 ] . 

9.6.1.1. Краниосиностоз 
икраниостеноз 

К р а н и о с и н о с т о з - п а т о л о г и ч е с к о е 

п р е ж д е в р е м е н н о е з а к р ы т и е ш в о в ч е р е п а . 

К р а н и о с т е н о з - д е ф о р м а ц и я ч е р е п а , 

о б у с л о в л е н н а я к р а н и о с и н о с т о з о м ш в о в 

о с н о в а н и я и с в о д а ч е р е п а . 

В э т и о л о г и и к р а н и о с и н о с т о з о в с е м е й 

н ы й х а р а к т е р п а т о л о г и и д о к а з а н в н а с т о я 

щ е е в р е м я т о л ь к о д л я 1 0 - 2 0 % с л у ч а е в 

[ 3 - 5 ] . О с т а л ь н ы е с ч и т а ю т с я с п о р а д и ч е с к и 

м и ( о к о л о 8 5 % ) . С р е д и с е м е й н ы х с л у ч а е в 

н а м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы е ф о р м ы п р и х о 

д и т с я 6 2 % , м о н о г е н н ы е - 1 8 % , с н е у с т а н о 

в л е н н ы м т и п о м н а с л е д о в а н и я - 1 2 % и х р о 

м о с о м н ы е - 7 , 5 % [ 6 - 8 ] . П о с к о л ь к у к р а н и о 

с и н о с т о з я в л я е т с я э м б р и о п а т и е й , ч а с т о 

в с т р е ч а ю т с я и п о р а ж е н и я д р у г и х о р г а н о в и 

с и с т е м . Э т и о с о б е н н о с т и к р а н и о с т е н о з о в 

о т р а ж е н ы в э т и о л о г и ч е с к о й к л а с с и ф и к а 

ц и и М . C o h e n ( 1 9 8 6 ) [ 9 ] . 

Э т и о л о г и ч е с к а я к л а с с и ф и к а ц и я к р а 

н и о с и н о с т о з о в п о М . C o h e n . 

I. Н е с и н д р о м а л ь н ы е ( и з о л и р о в а н н ы е -

м е н е е 4 0 % ) . 

II. С и н д р о м а л ь н ы е ( б о л е е 6 0 % , о к о л о 

100 с и н д р о м о в ) : 

1 . М о н о г е н н ы е 

• с а у т о с о м н о - д о м и н а н т н ы м т и п о м н а 

с л е д о в а н и я ( с и н д р о м А п е р т а , К р у з о н а , 

П ф а й ф ф е р а и д р . ) ; 

• с а у т о с о м н о - р е ц е с с и в н ы м т и п о м н а 

с л е д о в а н и я ( т р и г о н о ц е ф а л и я О п и т ц а , К а р 

п е н т е р а , А н т л е р - Б и к с л е р а , и н о г д а м у к о л и 

п и д о з и м у к о п о л и с а х а р и д о з III т и п а и д р . ) ; 
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• Х - с ц е п л е н н ы е ( F G - с и н д р о м , т р и г о н о -

ц е ф а л и я С е й - М а й е р а ) ; 

• с н е у с т а н о в л е н н ы м т и п о м н а с л е д о в а 

н и я ( к р а н и о ф р о н т о н а з а л ь н а я д и с п л а з и я , 

д и с п л а з и я ч е р е п а в ф о р м е к л е в е р н о г о л и 

с т а , с и н д р о м А р м е н д е р а ) ; 

• х р о м о с о м н ы е (del ( lg), d u p ( 7 р ) , 4 5 Х , 

t e t r a s o m y 1 4 q и д р . ) . 

2 . Н е п о л н ы е с и н д р о м а л ь н ы е ( 2 - 4 п р и 

з н а к а ) . 

3 . С и н д р о м ы , д е т е р м и н и р о в а н н ы е в о з 

д е й с т в и е м о к р у ж а ю щ е й с р е д ы . 

П р и с и н д р о м а л ь н ы х ф о р м а х с о п у т с т в у 

ю щ а я п а т о л о г и я т а к ж е м о ж е т б ы т ь в к о м 

п е т е н ц и и х и р у р г о в ( т а б л . 9.6.1) . 

В п а т о г е н е з е в р о ж д е н н ы х ч е р е п н о - л и ц е -

в ы х м а л ь ф о р м а ц и й , и к р а н и о с и н о с т о з а в 

ч а с т н о с т и , с у щ е с т в е н н у ю р о л ь и г р а ю т му

т а ц и и в г е н а х , о т в е ч а ю щ и х з а с и н т е з ре

ц е п т о р о в к ф а к т о р а м р о с т а ф и б р о б л а с т о в 

и и х с п е ц и ф и ч е с к о г о л и г а н д а ( F G F R , 

M S X 2 , T W I S T , F G F ) . Х а р а к т е р н о п р и э т о м 

п о в ы ш е н и е а к т и в н о с т и ф и б р о б л а с т о в и о с 

т е о б л а с т о в , у с и л е н и е с и н т е з а к о л л а г е н а , 

н е к о л л а г е н о в ы х б е л к о в м а т р и к с а , о с т е о -

к а л ь ц и н а и к а л ь ц и т о н и н а [ 1 0 , 1 1 , 2 ] . Н е ис

к л ю ч е н о п а т о л о г и ч е с к и с т и м у л и р у ю щ е е 

п а р а к р и н н о е в л и я н и е н а о с т е о б л а с т ы че

р е п н ы х ш в о в с о с т о р о н ы т в е р д о й м о з г о в о й 

о б о л о ч к и . 

С у щ е с т в е н н о е з н а ч е н и е и м е е т п а т о л о 

г и ч е с к о е и н д у ц и р о в а н и е а с т р о ц и т о в в э м б 

р и о н а л ь н о м п е р и о д е [ 1 2 - 1 4 ] . П о м и м о а н о 

м а л ь н о г о ф о р м и р о в а н и я м о з г а , п а т о л о г и 

ч е с к и и н д у ц и р о в а н н ы е а с т р о ц и т ы , м и г р и 

р у я е с т е с т в е н н ы м и п у т я м и и з р о м б э н ц е -

ф а л о н а к ж а б е р н ы м к а р м а н а м 2-го, 3-го и 

4 - г о п о р я д к а , м о г у т д е т е р м и н и р о в а т ь п а т о 

л о г и ч е с к у ю н а п р а в л е н н о с т ь р а з в и т и я т а 

к и х о р г а н о в , как к р у п н ы е с о с у д ы , к а л ь ц и -

т о н и н о в ы е к л е т к и и с т р о м а щ и т о в и д н о й , 

о к о л о щ и т о в и д н о й и в и л о ч к о в о й ж е л е з и 

в л и я т ь о п о с р е д о в а н н о н а у с к о р е н и е о с с и 

ф и к а ц и и ш в о в с в о д а и о с н о в а н и я ч е р е п а . 

Э т а к о н ц е п ц и я н е й р о к р и п т о п а т и и о б ъ я с н я 

е т ч а с т о е , б о л е е 6 0 % , с о ч е т а н и е ч е р е п н о -

л и ц е в о г о д и с м о р ф и з м а с д р у г и м и э м б р и о -

п а т и я м и , а т а к ж е о с о б у ю с к л о н н о с т ь к и м -

м у н о д е ф и ц и т н ы м с о с т о я н и я м п р а к т и ч е с к и 

у в с е х б о л ь н ы х с э т о й п а т о л о г и е й [ 2 , 1 5 ] . 

Н а ф о р м и р о в а н и и п о р о к о в р а з в и т и я че-

р е п н о - л и ц е в о й о б л а с т и с к а з ы в а е т с я 

т р а н с п л а ц е н т а р н о е в л и я н и е н е б л а г о п р и я т 

н ы х э к з о г е н н ы х ф а к т о р о в . И м е ю т с я с в е д е 

н и я о п а т о л о г и ч е с к о м в о з д е й с т в и и р е т и н о -

и д о в , и м м у н о с у п р е с с о р о в , и о н и з и р у ю щ е й 

р а д и а ц и и , х р о н и ч е с к о й а л к о г о л ь н о й и н т о к 

с и к а ц и и р о д и т е л е й , ц и к л и ч е с к и х у г л е в о д о 

р о д о в , г и п о т е н з и в н ы х п р е п а р а т о в в к р и т и 

ч е с к и е м о м е н т ы к р а н и о ф а ц и а л ь н о г о э м б 

р и о г е н е з а [8, 1 6 - 1 8 ] . 

К о с л о ж н е н и я м к р а н и о с и н о с т о з а о т н о 

с и т с я к р а н и о с т е н о з - н е с о о т в е т с т в и е объе

ма п о л о с т и ч е р е п а и р а с т у щ е г о м о з г а . Раз

л и ч а ю т к о м п е н с и р о в а н н ы й и д е к о м п е н с и р о -

в а н н ы й к р а н и о с т е н о з . К о м п е н с а ц и я м о ж е т 

д л и т ь с я д о л г о и п р о и с х о д и т за с ч е т в ы т е с н е 

ния л и к в о р а и з в н у т р е н н и х л и к в о р н ы х п р о 

с т р а н с т в г о л о в н о г о м о з г а в с у б а р а х н о и -

д а л ь н о е п р о с т р а н с т в о с п и н н о г о м о з г а и у с и 

л е н и я р е з о р б ц и и л и к в о р а . И м е ю т з н а ч е н и е 

т а к ж е у с к о р е н и е о т т о к а к р о в и и з г о л о в н о г о 

м о з г а , д е п о н и р о в а н и е ее в с и н у с а х , у в е л и 

ч е н и е о б ъ е м а к р о в е н о с н о г о р у с л а м о з г а з а 

с ч е т и с т о н ч е н и я к о с т е й с в о д а ч е р е п а , у с и 

л е н и я ф у н к ц и о н и р о в а н и я с о с у д и с т ы х в ы п у 

с к н и к о в , с в я з а н н ы х с galea aponeurotica. 

Д е к о м п е н с а ц и я р а з в и в а е т с я в с л е д с т в и е 

п р о д о л ж а ю щ е г о с я р о с т а м о з г а в р и г и д н о м 

Синдром Сопутствующая патология, 
предполагающая коррекцию 

Аперта Частые респираторные 
заболевания, связанные 
с изменениями 
назофарингеальной архитектуры. 
Расщелина мягкого нёба. 
Синдактилия кистей и стоп 

Пфайффера Синдактилия кистей и стоп. 
Пупочная грыжа. 
Пилоростеноз 

Сетре-Хотцена Вертебральная патология. 
Пороки сердца. 
Гиперплазия надпочечников. 
Склонность к злокачественным 
новообразованиям. 
Синдактилия кистей и стоп 
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п р о с т р а н с т в е и/или из-за о т е к а м о з г а и ве

н о з н о г о з а с т о я п р и п р и с о е д и н е н и и и н т е р -

к у р р е н т н о г о , ч а щ е в и р у с н о г о , з а б о л е в а н и я . 

К л и н и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а д е к о м п е н с а ц и и 

п р о я в л я е т с я с и м п т о м а м и п о в ы ш е н н о г о вну

т р и ч е р е п н о г о д а в л е н и я ( р а з д р а ж и т е л ь н а я 

у т о м л я е м о с т ь , г о л о в н ы е б о л и , р в о т а , и з м е 

н е н и е м ы ш е ч н о г о т о н у с а , в п о с л е д с т в и и -

с у д о р о г и и а т р о ф и я з р и т е л ь н ы х н е р в о в ) . 

К л и н и ч е с к и е п р о я в л е н и я к р а н и о с и н о с т о -

з а з а в и с я т о т т о п о г р а ф и и к о с т н ы х ш в о в , сте

п е н и их в о в л е ч е н н о с т и в п а т о л о г и ч е с к и й 

п р о ц е с с (полная и л и частичная) и количест

в а о с с и ф и ц и р о в а н н ы х ш в о в . Р а з л и ч а ю т : 

с к а ф о ц е ф а л и ю ( 5 0 - 6 0 % от всех б о л ь н ы х с 

к р а н и о д и з о с т о з о м ) - « л а д ь е в и д н ы й че

реп» - результат р а н н е г о с и н о с т о з а с а г и т 

т а л ь н о г о ш в а , п р о я в л я е т с я у д л и н е н и е м ф о р 

мы г о л о в ы в п е р е д н е з а д н е м н а п р а в л е н и и в 

с о ч е т а н и и с с у ж е н и е м п о п е р е ч н ы х разме

ров. П р и н а л и ч и и г и д р о ц е ф а л и и л о б н а я об

л а с т ь н а д в и г а е т с я над о р б и т а м и , с г л а ж и в а 

ется у г о л м е ж д у л б о м и с п и н к о й н о с а и 

у м е н ь ш а е т с я з а т ы л о ч н о - ш е й н ы й угол. 

Плагиоцефалия - « с к о ш е н н ы й ч е р е п » (у 

1 0 - 2 0 % б о л ь н ы х ) я в л я е т с я с л е д с т в и е м 

д в у с т о р о н н е г о и л и о д н о с т о р о н н е г о р а н н е 

г о к о р о н а р н о г о с и н о с т о з а - п е р е д н и й в а р и 

а н т - и л и л я м б д о в и д н о г о с и н о с т о з а - з а д 

н и й в а р и а н т . П е р е д н и й в а р и а н т х а р а к т е р и 

з у е т с я с к о ш е н н о с т ь ю л о б н о - в е р х н е г л а з -

н и ч н о г о к о м п л е к с а н а с т о р о н е п о р а ж е н и я . 

Ч а с т о с х о д я щ е е с я к о с о г л а з и е . З а д н и й в а 

р и а н т п р е д с т а в л е н с к о ш е н н о с т ь ю з а т ы л к а 

с о д н о й с т о р о н ы и в ы б у х а н и е м т е м е н н о - в и -

с о ч н о й о б л а с т и н а с т о р о н е п о р а ж е н и я с 

т р а н с л о к а ц и е й у ш н о й р а к о в и н ы к п е р е д и . 

Оксицефалия - н а и б о л е е в ы р а ж е н н ы й 

в а р и а н т д в у с т о р о н н е г о к о р о н а р н о г о с и н о 

с т о з а , п р и к о т о р о м в е р т и к а л ь н ы й р а з м е р 

ч е р е п а ч р е з в ы ч а й н о у в е л и ч е н с п о с т е п е н 

н ы м с у ж е н и е м в в и д е п и р а м и д ы . 

М е т о н и ч е с к и й р а н н и й с и н о с т о з п р о я в 

л я е т с я т р и г о н о ц е ф а л и е й ( у 5 - 1 0 % б о л ь 

н ы х ) - н а л и ч и е м л о б н о г о « к и л я » , г и п о т е л о -

р и з м а и з а п а д е н и е м в и с о ч н ы х о б л а с т е й . 

Брахицефалия - « б а ш е н н ы й ч е р е п » -

п р е д с т а в л е н а у в е л и ч е н и е м б о к о в ы х и в е р 

т и к а л ь н ы х р а з м е р о в ч е р е п а п р и у м е н ь ш е 

н и и е г о п е р е д н е з а д н и х р а з м е р о в , у п л о щ е 

н и и л и ц а и л б а , г и п е р т е л о р и з м о м с л о ж 

н ы м э к з о ф т а л ь м о м . 

С у щ е с т в у е т н е к о т о р а я « п р е д п о ч т и т е л ь 

н о с т ь » с и н о с т о з и р о в а н и я ш в о в в с в я з и с 

т е м и л и и н ы м с и н д р о м о м и л и в н е с и н д р о -

м а л ь н ы м и ф о р м а м и п а т о л о г и и , ч т о в а ж н о 

д л я с к р и н и н г о в о й д и а г н о с т и к и . С э т о й т о ч 

к и з р е н и я н а и б о л ь ш и й и н т е р е с п р е д с т а в 

л я е т к л и н и ч е с к а я к л а с с и ф и к а ц и я ( т а б л . 

9 . 6 . 2 ) , п р е д л о ж е н н а я А . В . Л о п а т и н ы м [ 2 ] . 

Лечение к р а н и о с т е н о з о в х и р у р г и ч е 

с к о е . У ч и т ы в а я н а л и ч и е с о ч е т а н н ы х э м б -

р и о п а т и й , о п т и м а л ь н ы м д л я х и р у р г и ч е с к о 

г о в м е ш а т е л ь с т в а с ч и т а е т с я в о з р а с т ре

б е н к а о т 5 д о 1 8 м е с [ 2 ] . П р и н а р а с т а н и и 

с и м п т о м о в о с л о ж н е н н о г о к р а н и о с т е н о з а 

о п е р а т и в н о е л е ч е н и е д о л ж н о б ы т ь у с к о р е 

но. В а ж н у ю р о л ь и г р а е т п р е д о п е р а ц и о н н а я 

и п о с л е о п е р а ц и о н н а я к о р р е к ц и я о с н о в н о й 

с о п у т с т в у ю щ е й п а т о л о г и и с п р и м е н е н и е м 

и м м у н о м о д у л я т о р о в , к а р д и о т р о п н о й т е р а 

п и и и с у с т р а н е н и е м и н ф е к ц и и н о с о г л о т к и . 
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О с н о в н а я ц е л ь х и р у р г и ч е с к о г о л е ч е н и я 

з а к л ю ч а е т с я в н о р м а л и з а ц и и в н у т р и ч е 

р е п н о г о д а в л е н и я и с о з д а н и и у с л о в и й д л я 

р о с т а м о з г а . Э т о д о с т и г а е т с я с п о м о щ ь ю 

д о в о л ь н о о б ш и р н о й к р а н и о т о м и и в о б л а с 

т и с т е н о з и р у ю щ и х ш в о в с п о с л е д у ю щ е й 

к р а н и о п л а с т и к о й и с у ч е т о м у с т р а н е н и я 

к о с м е т и ч е с к о г о д е ф е к т а . 

9.6.1.2. Гидроцефалия 

Г и д р о ц е н ф а л и я - у в е л и ч е н и е о б ъ е м а 

г о л о в ы в с л е д с т в и е в н у т р и ч е р е п н о г о с к о п 

л е н и я л и к в о р а - м о ж е т б ы т ь н а с л е д с т в е н 

н о й , в р о ж д е н н о й и п р и о б р е т е н н о й . П о п у 

л я ц и о н н а я ч а с т о т а 1 : 2 ООО. П р е о б л а д а ю т 

м а л ь ч и к и . Т и п н а с л е д о в а н и я п р и с е м е й 

н ы х ф о р м а х ( с и н д р о м Д е н д и - У о к е р а , н а 

с л е д с т в е н н ы й с т е н о з с и л ь в и е в о г о в о д о 

п р о в о д а ) р е ц е с с и в н ы й , с ц е п л е н н ы й с X-

х р о м о с о м о й . П р е о б л а д а ю т э м б р и о - и ф е -

т о п а т и и , с в я з а н н ы е с в н у т р и у т р о б н о й и н 

ф е к ц и е й ( т о к с о п л а з м о з , ц и т о м е г а л о в и р у с , 

л и с т е р е о з ) , а т а к ж е о б у с л о в л е н н ы е в н у т 

р и у т р о б н о й и л и и н т р а н а т а л ь н о й г е м о р р а 

г и е й с п о с л е д у ю щ е й з а к у п о р к о й д р е н а ж 

н ы х л и к в о р н ы х о т в е р с т и й с г у с т к а м и к р о в и . 

Г и д р о ц е ф а л и я м о ж е т б ы т ь в н у т р е н н е й , 

п р и с к о п л е н и и л и к в о р а в ж е л у д о ч к а х и л и 

к и с т а х , и н а р у ж н о й , е с л и р е т е н ц и я п р о и с 

х о д и т в с у б а р а х н о и д а л ь н о м и с у б д у р а л ь -

н о м п р о с т р а н с т в а х . К р о м е т о г о , р а з л и ч а ю т 

г и д р о ц е ф а л и ю г и п е р с е к р е т о р н у ю , н о р м о -

с е к р е т о р н у ю и г и п о р е з о р б т и в н у ю . П о м и м о 

м е х а н и ч е с к и х ф а к т о р о в , в п а т о л о г и ч е с к и х 

у с л о в и я х н а р у ш е н и ю л и к в о р о ц и р к у л я ц и и 

с п о с о б с т в у е т в о з р а с т н а я о с о б е н н о с т ь -

н е д о р а з в и т и е в е н о з н ы х с п л е т е н и й м о з г а , 

к о т о р ы е и м о р ф о л о г и ч е с к и , и в ф у н к ц и о 

н а л ь н о м п л а н е с т а н о в я т с я п о л н о ц е н н ы м и 

л и ш ь к 3 - 4 г о д а м ж и з н и р е б е н к а . 

П а т о г е н е з г и д р о ц е ф а л и и с в я з а н с нару

ш е н и е м л и к в о р о д и н а м и к и , о б у с л о в л е н н ы м 

а т р е з и е й с и л ь в и е в о г о в о д о п р о в о д а , а т а к ж е 

о т в е р с т и й Л ю ш к а и М а ж а н д и п р и н а с л е д с т 

в е н н ы х ф о р м а х г и д р о ц е ф а л и и . Н е н а с л е д с т 

в е н н ы е в р о ж д е н н ы е ф о р м ы г и д р о ц е ф а л и и 

с в я з а н ы с з а к у п о р к о й э т и х о т в е р с т и й п р о д у 

к т а м и в о с п а л е н и я , д е с т р у к ц и и м о з г о в о й 

т к а н и и/или т р о м б о т и ч е с к и м и м а с с а м и как 

с л е д с т в и е в н у т р и у т р о б н о й и н ф е к ц и и и кро

в о и з л и я н и й . С у щ е с т в е н н ы т а к ж е р о л и с д а в -

л е н и я д р е н а ж н ы х о т в е р с т и й в р о ж д е н н ы м и 

к и с т а м и и о т е к а м о з г о в о й т к а н и . 

С о п у т с т в у ю щ а я п а т о л о г и я п р и н е н а 

с л е д с т в е н н ы х ф о р м а х в ы р а ж а е т с я в в и д е 

ф е т о - и э м б р и о п а т и й , с о о т в е т с т в е н н ы х 

в о з д е й с т в и ю п о в р е ж д а ю щ и х ф а к т о р о в в 

о п р е д е л е н н ы е п е р и о д ы г е с т а ц и и . 

Д л я с и н д р о м а Д е н д и - У о к е р а п а т о г н о м о -

н и ч н о с о ч е т а н и е а т р е з и и о т в е р с т и й Л ю ш к а 

и М а ж а н д и с к и с т о з н о й т р а н с ф о р м а ц и е й 

м о з г о в о г о в е щ е с т в а з а д н е й ч е р е п н о й я м 

к и , к и с т о й I V ж е л у д о ч к а , р а с ш и р е н и е м в с е х 

ж е л у д о ч к о в м о з г а , г и п о - и л и а п л а з и е й ч е р 

вя м о з ж е ч к а и м о з о л и с т о г о т е л а . Х а р а к т е р 

но с о ч е т а н и е с п о л и к и с т о з о м п о ч е к . 

С е м е й н а я ф о р м а г и д р о ц е ф а л и и , о б у 

с л о в л е н н а я с т е н о з о м с и л ь в и е в о г о в о д о 

п р о в о д а , с о ч е т а е т с я с я в л е н и я м и д и з о с т о -

з а о с н о в а н и я ч е р е п а и , к а к с л е д с т в и е , к о м 

п р е с с и е й м о з ж е ч к а , I V ж е л у д о ч к а , с т в о л а 

м о з г а и в е р х н е й ч а с т и с п и н н о г о м о з г а . 

К р о м е т о г о , х а р а к т е р н ы н а р у ш е н и я п и г 

м е н т а ц и и к о ж и . 

О с л о ж н е н и я г и д р о ц е ф а л и и с в я з а н ы с 

ее п р о г р е с с и р о в а н и е м и с д а в л е н и е м м о з 

ж е ч к а , с т в о л а м о з г а . Э т о о с л о ж н е н и е н а и 

б о л е е ч а с т о в с т р е ч а е т с я п р и с е м е й н ы х 

с и н д р о м а л ь н ы х ф о р м а х . И з д р у г и х о с л о ж 

н е н и й с л е д у е т о т м е т и т ь а т р о ф и ю у ч а с т к о в 

м о з г а , в е г е т а т и в н ы е р а с с т р о й с т в а и и н ф и 

ц и р о в а н и е ( в е н т р и к у л и т ) . 

К л и н и ч е с к и е п р и з н а к и в р о ж д е н н о й гид

р о ц е ф а л и и у т р е т и б о л ь н ы х п р о я в л я ю т с я 

у ж е в п е р и о д е н о в о р о ж д е н н о с т и , у о с т а л ь 

н ы х - в п р е д е л а х т р е х м е с я ч н о г о в о з р а с т а . 

Д и а г н о с т и к а н е с л о ж н а и о с н о в ы в а е т с я на 

п р о г р е с с и р у ю щ е м у в е л и ч е н и и о б ъ е м а чере

па, о п е р е ж а ю щ е м н о р м а л ь н ы е п о к а з а т е л и , 

у с и л е н н о м р и с у н к е п о д к о ж н ы х вен г о л о в ы , 

в ы б у х а н и и и н а п р я ж е н и и р о д н и ч к о в , расхо

ж д е н и и ч е р е п н ы х ш в о в . П р и п р о г р е с с и р о в а -

н и и в н у т р и ч е р е п н о г о д а в л е н и я у с и л и в а ю т с я 

р в о т а , с т р а б и з м , п о в ы ш а ю т с я с у х о ж и л ь н ы е 
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р е ф л е к с ы , с у д о р о ж н а я г о т о в н о с т ь . П р и о ф 

т а л ь м о с к о п и и о б н а р у ж и в а ю т з а с т о й н ы е яв

л е н и я и отек з р и т е л ь н о г о н е р в а . 

У т о ч н и т ь т о п и ч е с к и й д и а г н о з п о з в о л я е т 

к о м п ь ю т е р н а я т о м о г р а ф и я . 

Х и р у р г и ч е с к о е л е ч е н и е п о к а з а н о п р и 

п р о г р е с с и р у ю щ и х , р е ф р а к т е р н ы х к к о н с е р 

в а т и в н о м у л е ч е н и ю ф о р м а х г и д р о ц е ф а 

л и и . О с н о в н о й п р и н ц и п х и р у р г и ч е с к о г о л е 

ч е н и я - с о з д а т ь э ф ф е к т и в н ы й д р е н а ж л и к -

в о р а д л я у с т р а н е н и я п а т о л о г и ч е с к о г о в л и я 

н и я п о в ы ш е н н о г о в н у т р и ч е р е п н о г о д а в л е 

н и я . В к л а с с и ч е с к о м в а р и а н т е э т о д о с т и г а 

е т с я в р е з у л ь т а т е в ж и в л е н и я в е н т р и к у л о -

п е р и т о н е а л ь н о г о ш у н т а с к л а п а н н ы м м е х а 

н и з м о м . П р и м е н я ю т т а к ж е ш у н т и р о в а н и е 

ж е л у д о ч к о в м о з г а в к р у п н ы е в е н о з н ы е с о 

с у д ы . В э к с т р е н н ы х с и т у а ц и я х , а т а к ж е п р и 

в е н т р и к у л и т а х , н а п е р в о м э т а п е и с п о л ь з у 

ю т н а р у ж н о е д р е н и р о в а н и е ж е л у д о ч к о в 

м о з г а , к о т о р о е , о д н а к о , н е д о л ж н о п р о д о л 

ж а т ь с я б о л е е 5 - 7 с у т и з - з а о п а с н о с т и вто

р и ч н о г о и н ф и ц и р о в а н и я и с у п е р и н ф и ц и р о 

в а н и я . П р и н а л и ч и и м н о ж е с т в е н н ы х к и с т и 

р а з о б щ е н н ы х л и к в о р н ы х п р о с т р а н с т в не

п о с р е д с т в е н н о п е р е д ш у н т и р о в а н и е м п о д 

к о н т р о л е м э н д о с к о п и и с о з д а ю т в е н т р и к у -

л о - ц и с т о , ц и с т о - ц и с т о и л и в е н т р и к у л о - в е н -

т р и к у л о а н а с т о м о з ы д л я п о с л е д у ю щ е г о ус

п е ш н о г о о д н о м о м е н т н о г о д р е н и р о в а н и я 

о б щ е г о л и к в о р н о г о п р о с т р а н с т в а . 

О с л о ж н е н и я п р и ш у н т и р о в а н и и с в я з а н ы 

с н е у п р а в л я е м ы м и з л и ш н и м о т т о к о м л и к в о -

р а и з п о л о с т и ч е р е п а (так н а з ы в а е м ы й « г и 

п е р д р е н а ж » ) , с о п р о в о ж д а ю щ и м с я к о л л а п 

с о м , т я ж е л ы м и в е г е т а т и в н ы м и н а р у ш е н и я 

м и , с у д о р о г а м и . П р о ф и л а к т и к а э т о г о о с 

л о ж н е н и я з а к л ю ч а е т с я в и с п о л ь з о в а н и и 

ш у н т о в с п р о г р а м м и р у е м ы м д а в л е н и е м в 

них. Л е ч е н и е п р е д п о л а г а е т в р е м е н н у ю ок

к л ю з и ю ш у н т а и г и д р а т а ц и о н н у ю и н ф у з и -

о н н у ю т е р а п и ю . К в о з м о ж н ы м о с л о ж н е н и я м 

о т н о с я т с я н а р у ш е н и я д р е н а ж н о й ф у н к ц и и и 

п о в ы ш е н и е в н у т р и ч е р е п н о г о д а в л е н и я . Э т а 

с и т у а ц и я о б у с л о в л е н а п р е к р а щ е н и е м 

ф у н к ц и о н и р о в а н и я к л а п а н а и л и з а к у п о р к о й 

п е р и т о н е а л ь н о г о ( д и с т а л ь н о г о ) о т в е р с т и я 

ш у н т а ф и б р и н о м в с л е д с т в и е в е н т р и к у л и т а 

и л и п о в ы ш е н н о г о с о д е р ж а н и я б е л к а в л и к -

в о р е . В э т и х с л у ч а я х п о к а з а н о п р о в е д е н и е 

к о н с е р в а т и в н ы х м е р о п р и я т и й п о с н и ж е н и ю 

в н у т р и ч е р е п н о г о д а в л е н и я , а к т и в н а я «про

качка» ш у н т о в о г о к л а п а н а , п р о т и в о в о с п а 

л и т е л ь н о е л е ч е н и е . П р и з а к у п о р к е п е р и т о 

н е а л ь н о г о о т в е р с т и я ш у н т а н е о б х о д и м а е г о 

л а п а р о с к о п и ч е с к а я р е к о н с т р у к ц и я . 

П р о г н о з з а в и с и т о т с о п у т с т в у ю щ и х э м б -

рио- и ф е т о п а т и й , с в о е в р е м е н н о с т и и у с п е ш 

н о с т и ш у н т и р у ю щ е й о п е р а ц и и и н а л и ч и я м и 

к р о б н о г о в е н т р и к у л и т а . В и д е а л ь н о й с и т у а 

ции к о в р е м е н и р а з в и т и я с и с т е м ы в е н о з н ы х 

с п л е т е н и й г о л о в н о г о м о з г а ( 3 - 4 г о д а ж и з н и 

ребенка) в о з м о ж н о в о с с т а н о в л е н и е процес

с о в р а з в и т и я м о з г а , а н а д о б н о с т ь в и с к у с с т 

в е н н о м о т в е д е н и и л и к в о р а отпадает. 

9.6.1.3. Расщелины губы и нёба. 

Р а з л и ч а ю т р а с щ е п л е н и е ( п р а в и л ь н е е , 

« н е з а р а щ е н и е » ) в е р х н е й г у б ы н е п о л н о е , 

к о г д а н е с р а щ е н ы т о л ь к о м я г к и е т к а н и , и 

п о л н о е , п р и к о т о р о м д е ф е к т з а х в а т ы в а е т 

а л ь в е о л я р н ы й о т р о с т о к и н о с о в ы е х о д ы . 

П о л н а я р а с щ е л и н а в е р х н е й г у б ы ч а щ е 

в с е г о п е р е х о д и т н а т в е р д о е и м я г к о е н ё б о . 

Н е п р е м е н н о й с о с т а в л я ю щ е й э т о й п а т о л о 

г и и я в л я е т с я а н о м а л ь н а я т о п о г р а ф и я н о 

с о в ы х х р я щ е й и х р я щ е в о й ч а с т и н о с о в о й 

п е р е г о р о д к и : о д н о - и л и д в у х с т о р о н н е е у п 

л о щ е н и е и л а т е р а л и з а ц и я к р ы л ь е в н о с а , 

у п л о щ е н и е к о н ч и к а н о с а , а т а к ж е г и п о п л а 

з и я м ы ш ц н а с т о р о н е д е ф е к т а . 

Р а с щ е л и н а н ё б а т а к ж е б ы в а е т н е п о л 

н о й и п о л н о й . В п е р в о м с л у ч а е р а з л и ч а ю т 

н е з а р а щ е н и е т о л ь к о м я г к о г о , а т а к ж е мяг

к о г о и т в е р д о г о н ё б а н а в с е м п р о т я ж е н и и 

и л и ч а с т и ч н о е . П о л н а я р а с щ е л и н а з а х в а 

т ы в а е т а л ь в е о л я р н ы й о т р о с т о к и п р а к т и ч е 

с к и в с е г д а п е р е х о д и т н а в е р х н ю ю г у б у . Н е 

з а р а щ е н и е н ё б а с о п р о в о ж д а е т с я н е с м ы к а 

н и е м г л о т о ч н о г о к о л ь ц а и н е с о с т о я т е л ь н о 

с т ь ю н о с о г л о т о ч н о г о к о м п л е к с а . 

П а т о л о г и я о т н о с и т с я к э м р и о п а т и я м и 

с в я з а н а с н е с р а с т а н и е м п е р в и ч н ы х п а р н ы х 

о т р о с т к о в ( л о б н о г о , в е р х н е ч е л ю с т н ы х , н о -
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с о в ы х ) , ф о р м и р у ю щ и х с р е д н ю ю з о н у л и ц а 

и в п р о ц е с с е э м б р и о г е н е з а м и г р и р у ю щ и х к 

с р е д и н н о й л и н и и л и ц а . В с т р е ч а е м о с т ь д о 

в о л ь н о в ы с о к а я - 1 : 7 0 0 - 1 ООО н о в о р о ж 

д е н н ы х . Н а с л е д с т в е н н ы е ф о р м ы с о с т а в л я 

ю т д о 3 0 % . Н а с л е д с т в е н н ы е ф о р м ы р а с 

щ е л и н ы г у б ы и н ё б а , к а к п р а в и л о , я в л я ю т 

с я с о с т а в л я ю щ е й р а з л и ч н ы х с и н д р о м о в . 

К н и м о т н о с я т с я с и н д р о м н е з а р а щ е н и я гу

бы и н ё б а с к и с т о й н и ж н е й г у б ы ; э к т о д е р -

м а л ь н а я д и с п л а з и я и э к т р о д а к т и л и я ; о т о -

п а л а т о д и г и т а л ь н ы й с и н д р о м , с и н д р о м ы 

Л а р с е н а , П ь е р а - Р о б е н а и д р . Т и п н а с л е д о 

в а н и я п р и э т о м р а з л и ч е н , н о р и с к д л я по

т о м с т в а б о л ь ш е , е с л и п р о б а н д ж е н с к о г о 

п о л а . В э т о м с л у ч а е р и с к с о с т а в л я е т д л я 

с и б с о в 2 - 6 % , а е с л и к р о м е п р о б а н д а ж е н 

с к о г о п о л а п о р а ж е н о д и н и з р о д и т е л е й , -

р и с к п о в ы ш а е т с я д о 1 5 % . 

Д л я р а с щ е л и н ы г у б ы и н ё б а х а р а к т е р н о 

н а л и ч и е с о п у т с т в у ю щ е й п а т о л о г и и , к о т о 

р а я с в я з а н а к а к с н а с л е д с т в е н н ы м и ф а к т о 

р а м и , т а к и , п р и с п о н т а н н ы х ф о р м а х , с с о 

п у т с т в у ю щ и м и э м б р и о п а т и я м и , х а р а к т е р 

н ы м и д л я в т о р о г о м е с я ц а г е с т а ц и и . 

Д а н н а я п а т о л о г и я о т н о с и т с я к к р и п т о п а -

т и я м , д е т е р м и н и р о в а н н ы м п а т о л о г и ч е 

с к и м и н д у ц и р о в а н и е м м и г р и р у ю щ и х а с т -

Т а б л и ц а 9 . 6 . 3 . Клиническая симптоматика и патогенез типичных осложнений расщелин верхней губы и нёба 

Аномалии Механизм развития осложнений Клиническая симптоматика осложнений 

Незаращение верхней губы Отсутствие физиологического Выдвижение вперед срединного 
давления на срединный костного фрагмента и сошника; 
комплекс верхней челюсти деформация верхней челюсти с нарушением 

формирования нормального прикуса; 
аномальное прорезывание зубов 

Дефект альвеолярного Нарушение формирования Деформация челюсти с формированием 
отростка замкнутой альвеолярной дуги патологического прикуса; 

верхней челюсти. Нарушение отсутствие формирования нормального 
герметичности преддверия рта зубного ряда и прорезывания 

молочных зубов; 
постоянное подтекание слюны 
и поддержание инфицированное™ 
носовой полости и полости рта; 
неполноценный акт сосания; 
задержка веса 

Дефект твердого нёба Отсутствие разграничения «Заваливание» нижних отделов 
между полостью носа обоих фрагментов верхней челюсти 
и полостью рта. Нарушение к срединной линии; 
вектора роста и формирования сужение верхней челюсти; 
верхней челюсти нарушение формирования 

альвеолярной дуги; 
формирование патологического прикуса; 
задержка прорезывания молочных зубов 
и изменение вектора их роста; 
затруднение акта сосания; 
постоянный заброс содержимого 
ротовой полости в носовую полость; 
инфицирование носоротоглотки; 
патологическое формирование 
фонетического аппарата; 
«назолизация» фонетики 

Дефект мягкого нёба Отсутствие функционального Постоянное инфицирование носоротоглотки; 
разграничения полости носа «назолизация» фонетики; 
от ротоглотки патологическое формирование 

фонетического аппарата; 
затруднение акта сосания; 
задержка веса 

Незамыкание мышц Отсутствие функциональной Незамыкание мышц глоточного кольца; 
глоточного кольца носоротоглоточной постоянное инфицирование лимфоидного 

диафрагмы глоточного кольца и евстахиевой трубы; 
хронический средний отит 
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р о ц и т о в и в л и я н и е м и х н а р а з в и т и е о р г а 

н о в , о б р а з у ю щ и х с я из 2-го, 3-го и 4-го ж а 

б е р н ы х к а р м а н о в ( с м . р а з д е л « К р а н и о с и -

н о с т о з ы » ) . П р и н а с л е д с т в е н н ы х и с п о н т а н 

н ы х ф о р м а х с э т и м ф а к т о р о м в о м н о г о м 

с в я з а н а в ы с о к а я ч а с т о т а (до 8 0 % ) с о п у т с т 

в у ю щ е й п а т о л о г и и : а н о м а л и и р а з в и т и я 

с е р д ц а и к р у п н ы х с о с у д о в , в о с о б е н н о с т и , 

п р о в о д я щ е й с и с т е м ы с е р д ц а , и м м у н о д е -

ф и ц и т н ы е с о с т о я н и я , к и с т ы г о л о в н о г о 

м о з г а . П р и с п о н т а н н ы х ф о р м а х ч а с т о н а 

б л ю д а е т с я т р а н с п л а ц е н т а р н о е в л и я н и е эк

з о г е н н ы х ф а к т о р о в , а н а л о г и ч н ы х п е р е ч и с 

л е н н ы м в р а з д е л е « К р а н и о с и н о с т о з ы » . 

О с л о ж н е н и я о с н о в н о й п а т о л о г и и п р о я в 

л я ю т с я у ж е с м о м е н т а н о в о р о ж д е н н о с т и и 

н е у к л о н н о п р о г р е с с и р у ю т ( т а б л . 9.6.3) . 

Д и а г н о с т и к а н е с л о ж н а , о д н а к о п р е д п о 

л а г а е т о б я з а т е л ь н о е г е н е т и ч е с к о е и с с л е 

д о в а н и е н а п р е д м е т в ы я в л е н и я н а с л е д с т 

в е н н ы х с и н д р о м а л ь н ы х ф о р м , а т а к ж е п р и 

с п о н т а н н ы х ф о р м а х с о п у т с т в у ю щ и х з а б о 

л е в а н и й , что в а ж н о д л я т а к т и к и х и р у р г и ч е 

с к о г о л е ч е н и я , д о - и п о с л е о п е р а ц и о н н о й 

т е р а п и и . К н а и б о л е е с у щ е с т в е н н о й с о п у т 

с т в у ю щ е й п а т о л о г и и , т р е б у ю щ е й о б я з а 

т е л ь н о й к о р р е к ц и и н а в с е х э т а п а х л е ч е н и я , 

о т н о с я т с я и м м у н о д е ф и ц и т н о е с о с т о я н и е и 

и н ф е к ц и и в е р х н и х д ы х а т е л ь н ы х п у т е й , с р е 

д н е г о у х а , е в с т а х и и т , н а р у ш е н и я п р о в о д я 

щ е й с и с т е м ы с е р д ц а , п а т о л о г и я Ц Н С . О б я 

з а т е л ь н а т а к ж е к о н с у л ь т а ц и я о р т о д о н т а , 

с т о м а т о л о г а , а в д а л ь н е й ш е м и л о г о п е д а . 

Л е ч е н и е р а с щ е л и н ы г у б ы , м я г к о г о и 

т в е р д о г о н ё б а - т о л ь к о х и р у р г и ч е с к о е . 

С р о к и о п е р а т и в н о г о в м е ш а т е л ь с т в а ( п о 

Г . В . Г о н ч а к о в у ) : 

• п л а с т и к а в е р х н е й г у б ы - в м е с я ч н о м 

в о з р а с т е ; 

• п л а с т и к а м я г к о г о н ё б а - в 6 м е с ; 

• п л а с т и к а т в е р д о г о н ё б а - в в о з р а с т е 

1 г о д а ; 

• а у т о о с т е о п л а с т и к а д е ф е к т а а л ь в е о 

л я р н о г о о т р о с т к а - в 7 - 8 - л е т н е м в о з р а с т е . 

Д о п о л н о г о з а к р ы т и я н ё б н ы х д е ф е к т о в 

н е о б х о д и м о н о ш е н и е с п е ц и а л ь н ы х о б т у р а 

т о р о в , р а з о б щ а ю щ и х п о л о с т и н о с а и р т а . 

С у щ е с т в о в а в ш а я п р е ж д е т е н д е н ц и я к п р и 

м е н е н и ю х е й л о п л а с т и к и е щ е в п е р и о д е не

с к о л ь к и х д н е й ж и з н и р е б е н к а о к а з а л а с ь 

н е о п р а в д а н н о й в с л е д с т в и е р е ц и д и в о в и 

ч а с т о г о ф о р м и р о в а н и я к о с м е т и ч е с к и х д е 

ф е к т о в в е р х н е й г у б ы и з - з а н е з р е л о с т и 

т к а н е й , о с о б е н н о м ы ш ц , и у щ е р б н о й л о 

к а л ь н о й г е м о д и н а м и к и в з о н е и н т е р е с а . 

Р а н н е е , в 6 м е с , з а к р ы т и е д е ф е к т а м я г к о 

г о н ё б а с п о с о б с т в у е т л и к в и д а ц и и х р о н и ч е 

с к о й и н ф е к ц и и л и м ф о и д н о г о а п п а р а т а 

г л о т о ч н о г о к о л ь ц а , е в с т а х и е в о й т р у б ы и 

с р е д н е г о у х а ; о б е с п е ч и в а е т н о р м а л ь н о е 

ф о р м и р о в а н и е а к т а г л о т а н и я и ф о н е т и ч е 

с к о г о а п п а р а т а . Б л а г о д а р я н о в о й м е т о д и к е 

у р а н о п л а с т и к и в м о д и ф и к а ц и и Г.В.Гонча-

к о в а с т а л о в о з м о ж н ы м р а н н е е ( в 1 г о д ) з а 

к р ы т и е д е ф е к т а т в е р д о г о н ё б а б е з н а р у 

ш е н и я с о с у д и с т о й т р о ф и к и и в т о р и ч н о й 

д е ф о р м а ц и и . 

У п у щ е н и е о п т и м а л ь н ы х с р о к о в п л а с т и 

к и р а с щ е л и н г у б ы и н ё б а о б р е к а е т б о л ь 

н ы х н а р а з в и т и е т я ж е л ы х в т о р и ч н ы х д е 

ф о р м а ц и й , х р о н и ч е с к о е и н ф и ц и р о в а н и е , 

р е ч е в ы е д е ф е к т ы . В э т о й с и т у а ц и и т р е б у 

ю т с я т я ж е л ы е м н о г о э т а п н ы е к о с т н о - п л а -

с т и ч е с к и е о п е р а ц и и , м н о г о м е с я ч н ы е о р т о -

д о н т и ч е с к и е м е р о п р и я т и я и м н о г о л е т н и е 

з а н я т и я с л о г о п е д о м . 

Д а ж е п р и с в о е в р е м е н н о м о п е р а т и в н о м 

в м е ш а т е л ь с т в е б о л ь н ы е н у ж д а ю т с я в к о н 

с е р в а т и в н о м о р т о д о н т и ч е с к о м л е ч е н и и 

д л я ф о р м и р о в а н и я п р а в и л ь н о г о п р и к у с а и 

в е к т о р а р о с т а з у б о в . О б я з а т е л ь н ы з а н я т и я 

с л о г о п е д о м п о д к о н т р о л е м п о к а з а т е л е й 

р а с п р е д е л е н и я в о з д у ш н ы х п о т о к о в в о в р е 

м я ф о н а ц и и д л я п р а в и л ь н о г о ф о р м и р о в а 

н и я р е ч и . 

9 . 6 . 2 . В р о ж д е н н ы е д е ф о р м а ц и и 

г р у д н о й к л е т к и 

Н а и б о л е е ч а с т о в с т р е ч а ю т с я в о р о н к о 

о б р а з н а я и к и л е в и д н а я д е ф о р м а ц и и , ч а щ е 

у м а л ь ч и к о в ( 7 2 - 7 5 % ) . В с т р е ч а е м о с т ь с о 

с т а в л я е т 1 : 1 0 0 . Т и п н а с л е д о в а н и я не у с 

т а н о в л е н , о д н а к о , з а м е ч е н о , ч т о п р и с е 

м е й н ы х ф о р м а х п а т о л о г и я п е р е д а е т с я п о 

м у ж с к о й л и н и и . В 7 5 % с л у ч а е в о т м е ч е н о 
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с о ч е т а н и е с б о л е е и л и м е н е е в ы р а ж е н н ы 

м и д и с п л а с т и ч е с к и м и с и н д р о м а м и : М а р 

ф а н а , Э л е р с а - Д а н л о , Б е к в и т а - В и д е м а н а , 

Ш е й е р м а н - М а у . Ч а с т о и м е ю т с я л и ш ь не

п о л н ы е п р о я в л е н и я э т и х с и н д р о м о в , о т л и 

ч а ю щ и е с я о т к л а с с и ч е с к о г о о п и с а н и я ; т е м 

н е м е н е е , п р а к т и ч е с к и в с е г д а п р о с л е ж и в а 

ю т с я т е и л и и н ы е п р и з н а к и в р о ж д е н н о й п а 

т о л о г и и с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и . 

П р и т и п и р о в а н и и п о H L A - с и с т е м е о т м е 

ч е н р и с к в о з н и к н о в е н и я з а б о л е в а н и я п р и 

н а л и ч и и а н т и г е н о в : А 2 , АЗО, А 3 1 , В 2 2 , 

В 4 1 , В 5 2 , D R 3 . И н т е р е с н о , ч т о м о р ф о л о 

г и ч е с к а я о с н о в а к а к и з о л и р о в а н н о й ф о р 

м ы , т а к и в с о ч е т а н и и с с и н д р о м о м М а р 

ф а н а о д и н а к о в а и з а к л ю ч а е т с я в н а л и ч и и 

х о н д р о д и с п л а з и и г и а л и н о в о г о х р я щ а , 

в к л ю ч а я х о н д р о ц и т ы и м а т р и к с . С у щ е с т 

в у ю т д а н н ы е о г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о 

в а н н о м д е ф е к т е г л ю к о к о р т и к о и д н ы х р е 

ц е п т о р о в х р я щ а , ч т о о б у с л о в л и в а е т е щ е в 

э м б р и о н а л ь н о м п е р и о д е и з в р а щ е н и е 

ф е р м е н т а т и в н о й а к т и в н о с т и х о н д р о ц и -

т о в , п р е о б л а д а н и е с в о б о д н о р а д и к а л ь н о г о 

о к и с л е н и я и у с и л е н и е г и д р о л и т и ч е с к о й 

а к т и в н о с т и . М о р ф о л о г и ч е с к и е и з м е н е н и я 

в э т и х с л у ч а я х п р о я в л я ю т с я в п о л и м о р 

ф и з м е х р я щ е в о й т к а н и , п р и к о т о р о й , н а 

р я д у с э м б р и о н а л ь н ы м и с т р у к т у р а м и , 

и м е ю т с я с о е д и н и т е л ь н о - т к а н н ы е э л е м е н 

т ы , в а к у о л и , ж и р о в а я д и с т р о ф и я х о н д р о -

ц и т о в , с к о п л е н и е в н и х г л и к о г е н а и к а р и о -

п и к н о з , а т а к ж е д и с т р о ф и ч е с к и е п р о ц е с 

с ы в м е ж к л е т о ч н о м п р о с т р а н с т в е . Н а р я д у 

с э м б р и о н а л ь н ы м и с т р у к т у р а м и , н а б л ю 

д а е т с я к а р т и н а , н а п о м и н а ю щ а я п р о ц е с с 

р а н н е г о м е т а б о л и ч е с к о г о « с т а р е н и я » х р я 

щ а с п о т е р е й е г о м е х а н и ч е с к и х с в о й с т в 

[ 1 9 , 2 0 ] . 

Д е ф о р м а ц и я в о з н и к а е т в о в н у т р и у т р о б 

н о м п е р и о д е и з - з а п а т о л о г и ч е с к и у с к о р е н 

н о г о р о с т а р е б е р [21] и л и т о л ь к о р е б е р н ы х 

х р я щ е й [ 2 0 ] . В о б о и х с л у ч а я х , в с л е д с т в и е 

и з м е н е н и я у п р у г и х с в о й с т в х р я щ е в о й час

т и р е б е р п р о и с х о д и т з а п а д е н и е ( в о р о н к о 

о б р а з н а я г р у д н а я к л е т к а ) и л и в ы п я ч и в а 

н и е ( к и л е в и д н а я г р у д н а я к л е т к а ) г р у д о р е -

б е р н о г о к о м п л е к с а . В п е р в о м с л у ч а е в а ж 

н у ю р о л ь и г р а е т т а к ж е и с т и н н о е и л и о т н о 

с и т е л ь н о е у к о р о ч е н и е г р у д и н о - д и а ф р а г -

м а л ь н о й с в я з к и , п р е п я т с т в у ю щ е е р а с п р а в 

л е н и ю н и ж н е й ч а с т и г р у д н о й с т е н к и в пе

р е д н е м н а п р а в л е н и и . 

Р а с с м а т р и в а е м ы е д е ф о р м а ц и и г р у д 

н о й к л е т к и в с е г д а с о п р о в о ж д а ю т с я п а т о 

л о г и е й п о з в о н о ч н и к а ( в 1 0 0 % с л у ч а е в ) , 

с е р д е ч н о - с о с у д и с т о й с и с т е м ы ( 1 0 0 % ) , 

р е с п и р а т о р н ы м и р а с с т р о й с т в а м и ( 3 2 % ) и 

о т с т а в а н и е м в ф и з и ч е с к о м р а з в и т и и 

( 6 0 % ) [ 1 9 - 2 1 ] . С р е д и д е ф о р м а ц и й п о з в о 

н о ч н и к а 8 4 % з а н и м а е т с к о л и о з , 1 0 % - н а 

р у ш е н и я о с а н к и , в 6 % - о с т е о х о н д р о п а -

т и я , и н о г д а к а к п р о я в л е н и е с и н д р о м а 

Ш е й е р м а н - М а у , и у с и л е н н ы й г р у д н о й к и 

ф о з и л и « с и н д р о м п л о с к о й с п и н ы » . П о с л е 

т о р о к о п л а с т и к и п а т о л о г и я п о з в о н о ч н и к а 

п р о г р е с с и р у е т , о с о б е н н о в в о з р а с т н о м 

п е р и о д е о т 9 д о 1 6 л е т . С о с т о р о н ы с е р 

д е ч н о - с о с у д и с т о й с и с т е м ы п р а к т и ч е с к и у 

в с е х б о л ь н ы х о т м е ч а ю т с я н а р у ш е н и я п р о 

в о д и м о с т и и у 5 5 % б о л ь н ы х - н а р у ш е н и я 

р и т м а . У 4 0 % б о л ь н ы х с с и н д р о м о м М а р 

ф а н а н а б л ю д а е т с я д и л а т а ц и я а о р т ы с н а 

ч а л ь н ы м и п р и з н а к а м и р а с с л о е н и я е е 

с т е н к и . П р и в о р о н к о о б р а з н о й , о с о б е н н о 

п л о с к о в о р о н о ч н о й , д е ф о р м а ц и и в ы с о к о й 

с т е п е н и в о з м о ж н ы н е т о л ь к о з н а ч и т е л ь 

н о е с м е щ е н и е п е р е д н е г о с р е д о с т е н и я , н о 

т а к ж е с д а в л е н и е с е р д ц а , п е р е к р у т к р у п 

н ы х с о с у д о в и г и п е р т р о ф и я п р а в ы х о т д е 

л о в с е р д ц а . П о с л е д н е е с в я з а н о с р е с т р и -

к т и в н ы м м е х а н и з м о м с к р ы т о й и л и к л и н и 

ч е с к и я в н о й д ы х а т е л ь н о й н е д о с т а т о ч н о 

с т и , у с и л е н и е м , в с л е д с т в и е э т о г о , л е г о ч 

н о й п е р ф у з и и и р а с к р ы т и е м л е г о ч н ы х 

ш у н т о в . Х р о н и ч е с к и е в о с п а л и т е л ь н ы е 

р е с п и р а т о р н ы е з а б о л е в а н и я о т м е ч а ю т с я 

у т р е т и б о л ь н ы х . С о п у т с т в у ю щ и е н а р у ш е 

н и я о б у с л о в л е н ы , в о с н о в н о м , п а т о л о г и е й 

с о е д и н и т е л ь н о й т к а н и . К а к у ж е у п о м и н а 

л о с ь , с у щ е с т в е н н о е в л и я н и е с а м о й д е 

ф о р м а ц и и н а ф у н к ц и ю о р г а н о в г р у д н о й 

п о л о с т и п р о и с х о д и т т о л ь к о п р и е е к р а й 

н е й с т е п е н и в ы р а ж е н н о с т и и з н а ч и т е л ь 

н о м и з м е н е н и и в н у т р и г р у д н о й т о п о г р а 

ф и и о р г а н о в . 
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Критерий Значение Примечания 

Вид деформации а) Воронкообразная 

б) Килевидная 

Форма а) Симметричная 

б) Асимметричная 

в) Плосковороночная (для воронкообразной деформации) 

Характер глубины или а) Для воронкообразной деформации индекс Гижицкой: Индексы вычисляются 

выбухания деформации 1 ст. 0,9-0,7 по боковой рентгено

II ст. 0,7-0,5 грамме или на КТ и от

III ст. < 0,5 ражают соотношение 

IV ст. приближается к 0 между наибольшим 

б) Для килевидной деформации индекс Шамика: стерновертебральным 

1 ст. 1,01-1,10 расстоянием к наимень

Нет. 11,11-1,20 шему (от внутренней 

III ст. более 1,20 поверхности грудины 

до передней поверх

ности позвоночника) 

Степень компенсации а)компенсированная По функции 

б)декомпенсированная сердечно-сосудистой 

и дыхательной систем 

Сопутствующая а)изолированная 

патология б)синдромальная 

в) сочетание с другими заболеваниями 

Осложнения I. Со стороны сердечно-сосудистой системы: 

а) степень смещения средостения и перекрута 

крупных сосудов 

б) нарушение проводимости 

в) перегрузка правых отделов сердца 

II. Со стороны дыхательной системы: 

а) снижение ФВД и 

б) функциональной остаточной емкости легких (ФОЕЛ); 

в) частые бронхиты 

К л а с с и ф и к а ц и я ( т а б л . 9.6.4) в р о ж д е н 

н ы х д е ф о р м а ц и й г р у д н о й к л е т к и и м е е т 

б о л ь ш о е п р а к т и ч е с к о е з н а ч е н и е и в о м н о 

г о м о п р е д е л я е т п о к а з а н и я к х и р у р г и ч е с к о 

м у л е ч е н и ю и т а к т и к у к о н с е р в а т и в н о й т е 

р а п и и . 

Д и а г н о с т и к а н е с л о ж н а . У г р у д н ы х 

д е т е й , к о г д а д е ф о р м а ц и я е щ е м а л о в ы р а -

ж е н а , п а т о г н о м о н и ч н ы м я в л я е т с я с и м п т о м 

« п а р а д о к с а л ь н о г о в д о х а » - з а п а д е н и е г р у 

д и н ы и р е б е р на в д о х е . 

Х и р у р г и ч е с к о е л е ч е н и е в р о ж д е н н ы х д е 

ф о р м а ц и й г р у д н о й к л е т к и к о м п л е к с н о е и 

с о с т о и т и з с о б с т в е н н о о п е р а т и в н о г о и с 

п р а в л е н и я д е ф е к т а и о р т о п е д и ч е с к о й к о р 

р е к ц и и д е ф о р м а ц и й п о з в о н о ч н и к а . П о с 

л е д н е е о с о б е н н о в а ж н о , т а к к а к п о с л е т о 

р а к о п л а с т и к и д е ф о р м а ц и и п о з в о н о ч н и к а 

и м е ю т т е н д е н ц и ю к п р о г р е с с и р о в а н и ю , п о 

э т о м у к а к д о , т а к и п о с л е о п е р а ц и и п р о в о 

д я т м е р о п р и я т и я п о у к р е п л е н и ю м ы ш ц 

с п и н ы и т р е н и р о в к е л о к о м о ц и и , у л у ч ш е 

н и ю р е с п и р а т о р н о й ф у н к ц и и ( м а с с а ж г р у д 

н о й к л е т к и и с п и н ы , Л Ф К , г и д р о к и н е з и т е -

р а п и я , д ы х а т е л ь н ы е у п р а ж н е н и я ) . П р о в о 

д и т с я т а к ж е л е ч е н и е к а р д и о т р о п н ы м и 

с р е д с т в а м и . 

П о м е д и ц и н с к и м п о к а з а н и я м в х и р у р 

г и ч е с к о м л е ч е н и и н у ж д а ю т с я о к о л о 2 0 % 

б о л ь н ы х . О п т и м а л ь н ы й в о з р а с т б о л ь н ы х 

д л я о п е р а т и в н о г о л е ч е н и я о т 4 д о 9 л е т 

п р и в о р о н к о о б р а з н о й д е ф о р м а ц и и и о к о 

л о 9 и л и с т а р ш е 1 6 л е т в с л у ч а я х к и л е 

в и д н о й д е ф о р м а ц и и г р у д н о й к л е т к и . Д л я 

о п р е д е л е н и я п о к а з а н и й к о п е р а ц и и о с у 

щ е с т в л я е т с я к о м п л е к с н а я о ц е н к а п а т о л о 

г и и . О п е р а ц и я п о к а з а н а б о л ь н ы м с д е 

ф о р м а ц и е й II-III с т е п е н и , е с л и и н д е к с Ги

ж и ц к о й < 0,5 и д е ф и ц и т м а с с ы до 2 0 % , и 

в с л у ч а я х д е ф о р м а ц и и I-II с т е п е н и , е с л и 
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и м е ю т с я о т ч е т л и в ы е п р и з н а к и п е р е г р у з 

к и п р а в ы х о т д е л о в с е р д ц а , с н и ж е н и е 

Ф В Д б о л е е ч е м н а 3 0 % , п р и д е ф и ц и т е 

м а с с ы т е л а н а 2 0 % и б о л е е , п о в ы ш е н и е 

у р о в н я г е м о г л о б и н а и э р и т р о ц и т о в б о л е е 

ч е м н а 2 0 % . О с т а л ь н ы е п о к а з а н и я н о с я т 

к о с м е т и ч е с к и й и л и п с и х о л о г и ч е с к и й х а 

р а к т е р . 

П р и н ц и п ы о п е р а т и в н о г о в м е ш а т е л ь с т в а : 

I . П о д н а д х р я щ н и ч н о е и с с е ч е н и е п а т о л о 

г и ч е с к и и з м е н е н н о й х р я щ е в о й ч а с т и р е б е р 

в з о н е д е ф о р м а ц и и с о б я з а т е л ь н ы м о с т а в 

л е н и е м п е р и х о н д р и у м а . 

II. П о п е р е ч н а я к о р р и г и р у ю щ а я о с т е о т о 

м и я г р у д и н ы . 

III. В ы д в и ж е н и е в п е р е д г р у д и н о - к л ю ч и ч -

н о г о к о м п л е к с а в у м е р е н н о й г и п е р к о р р е к 

ц и и . 

IV. Д л и т е л ь н а я ф и к с а ц и я к о м п л е к с а д о 

п о л н о г о е г о с р а щ е н и я ( о т п о л у г о д а д о 

12 м е с , в з а в и с и м о с т и от в о з р а с т а р е б е н к а 

и м е т о д и к и о п е р а ц и и ) . 

Р е ц и д и в ы н а б л ю д а ю т с я у 2 - 3 % б о л ь н ы х 

и о б у с л о в л е н ы с т е п е н ь ю н е з р е л о с т и с о 

е д и н и т е л ь н о й т к а н и и в м е н ь ш е й с т е п е н и 

н а р у ш е н и е м т е х н и к и о п е р а т и в н о г о в м е ш а 

т е л ь с т в а . 

9 . 6 . 3 . П е р в и ч н ы й л и м ф о с т а з 

( 1 - г о т и п а , с и н д р о м М и л ь р о я ) 

П о п у л я ц и о н н а я ч а с т о т а н е и з в е с т н а . Т и п 

н а с л е д о в а н и я ч а щ е а у т о с о м н о - д о м и н а н т 

н ы й . 

П е р в и ч н ы й л и м ф о с т а з м о ж е т п р о я в 

л я т ь с я у ж е п р и р о ж д е н и и и о б у с л о в л е н 

в р о ж д е н н о й п а т о л о г и е й л и м ф а т и ч е с к и х 

с о с у д о в , з а к л ю ч а ю щ е й с я в и х г и п о п л а 

з и и , о б е д н е н и и л и м ф а т и ч е с к о й с е т и , н е 

д о р а з в и т и и и л и д е ф о р м а ц и и к л а п а н о в . 

Ч а с т о в с т р е ч а ю т с я р а з л и ч н ы е с о ч е т а н и я 

э т и х и з м е н е н и й . П о л н а я а п л а з и я м е с т н о й 

л и м ф а т и ч е с к о й с и с т е м ы н а б л ю д а е т с я 

р е д к о . 

П р и о т с у т с т в и и с в о е в р е м е н н о г о и п р а 

в и л ь н о г о л е ч е н и я п е р в и ч н ы й л и м ф о с т а з 

и м е е т в ы р а ж е н н у ю т е н д е н ц и ю к п р о г р е с -

с и р о в а н и ю . Н а р а с т а е т с к о п л е н и е л и м ф ы , 

п р о и с х о д я т п р о ц е с с ы н е р а в н о м е р н о г о ф и б -

р о з и р о в а н и я п о д к о ж н о - ж и р о в о й к л е т ч а т к и 

с о б р а з о в а н и е м з а м к н у т ы х л а к у н , н а п о л 

н е н н ы х б о л ь ш и м к о л и ч е с т в о м и з м е н е н н ы х 

л и м ф о ц и т о в и п р о д у к т о в и х р а с п а д а . К о ж а 

у п л о т н я е т с я , п о я в л я ю т с я т р е щ и н ы и л и м -

ф о р е я , м н о ж е с т в е н н ы е м е л к и е л и м ф а т и 

ч е с к и е с в и щ и в в и д е с т е к л о в и д н ы х с о с о ч 

ков н а к о ж е . О ч е н ь ч а с т о п о в т о р я ю т с я р е 

ц и д и в ы р о ж и с т о г о в о с п а л е н и я . Х а р а к т е р 

н о и м м у н о д е ф и ц и т н о е с о с т о я н и е ( н а п о м и 

н а ю щ е е и м м у н о д е ф и ц и т в т о р о г о т и п а ) , 

о с о б е н н о п р и н а л и ч и и л а к у н в п о д к о ж н о й 

к л е т ч а т к е . 

В с о о т в е т с т в и и с п р и н я т о й к л а с с и ф и к а 

ц и е й р а з л и ч а ю т м я г к у ю , т в е р д у ю и с м е 

ш а н н у ю ф о р м ы п е р в и ч н о г о л и м ф о с т а з а . 

М я г к а я ф о р м а ч а щ е в с е г о с о в р е м е н е м 

п р о г р е с с и р у е т , п е р е х о д я в т в е р д у ю . И н о г 

д а э т о т п р о ц е с с п р о и с х о д и т о ч е н ь б ы с т р о , 

о с о б е н н о п р и ч а с т ы х р е ц и д и в а х р о ж и с т о г о 

в о с п а л е н и я . 

Н а р а н н и х с т а д и я х ж а л о б ы б о л ь н ы х о г 

р а н и ч и в а ю т с я к о с м е т и ч е с к и м д е ф е к т о м , 

н о в п о с л е д с т в и и п о я в л я е т с я ч у в с т в о т я ж е 

с т и , у т о м л я е м о с т и и д и с к о м ф о р т а в к о н е ч 

н о с т и , о с о б е н н о к в е ч е р у . 

К л и н и ч е с к а я с и м п т о м а т и к а о б ы ч н о 

д е м о н с т р а т и в н а , а д и а г н о с т и к а , к а к п р а 

в и л о , н е п р е д с т а в л я е т б о л ь ш и х т р у д н о 

с т е й . П о м и м о у в е л и ч е н и я о б ъ е м а к о н е ч 

н о с т и ( и н о г д а т а к ж е м о ш о н к и и б о л ь ш о й 

п о л о в о й г у б ы ) , н а и б о л е е п а т о г н о м о н и ч -

н ы м я в л я е т с я е е о т е к с д л и т е л ь н о с у щ е 

с т в у ю щ и м и я м к а м и о т д а в л е н и я и л о с н е -

н и е к о ж и . У с т а н о в и т ь ф о р м у л и м ф о с т а з а 

п о м о г а ю т т р и о с н о в н ы х п р и з н а к а : х а р а к 

т е р с к л а д к и к о ж и , в ы р а ж е н н о с т ь и н д у р а -

т и в н о г о п р о ц е с с а с т р о ф и ч е с к и м и и з м е 

н е н и я м и и н а л и ч и е л и м ф а т и ч е с к и х с в и 

щ е й . П р и м я г к о й ф о р м е с к л а д к а , х о т я и 

у т о л щ е н а , н о м о ж е т б ы т ь с о б р а н а , и н д у -

р а т и в н ы е и т р о ф и ч е с к и е и з м е н е н и я о т 

с у т с т в у ю т и л и н е з н а ч и т е л ь н ы , л и м ф а т и 

ч е с к и е с в и щ и п р е д с т а в л я ю т б о л ь ш у ю 

р е д к о с т ь . 

Т в е р д а я ф о р м а х а р а к т е р и з у е т с я н е в о з 

м о ж н о с т ь ю с о б р а т ь к о ж н у ю с к л а д к у и з - з а 
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Дифференциально- Патология 
диагностический признак лимфостаз парциальный 

гигантизм 
сочетание 

с синдромом 
Клиппель-Треноннэ 

врожденный 
гипотиреоз 

Отек подкожной клетчатки выражен нет есть есть 
Уплотнение кожи есть нет есть нет 
Сосудистые пятна нет нет есть нет 
Прогрессирование индуративного процесса есть нет может быть нет 
Удлинение конечности нет есть есть нет 
Рожистое воспаление часто нет нечасто нет 
Обзорная рентгенограмма 

• утолщение кожи есть нет есть нет 
• ячеистость п/ж клетчатки есть нет ? нет 

Флебограмма равномерная 
компрессия вен 

норма преобладает 
сужение 

глубоких вен 

норма 

Микседема (общая) нет нет нет есть 

б о л ь ш о г о н а п р я ж е н и я т к а н е й и в ы р а ж е н 

н о г о п р о ц е с с а у п л о т н е н и я к о ж и . 

П о с л е д н я я п р и о б р е т а е т м е с т а м и л е г к и й 

к о р и ч н е в а т о - с е р ы й о т т е н о к с у ч а с т к а м и 

п о в ы ш е н н о г о ш е л у ш е н и я . Ч а с т ы л и м ф а 

т и ч е с к и е с в и щ и . 

О б ы ч н о д о п о л н и т е л ь н ы х и н в а з и в н ы х ме

т о д о в и с с л е д о в а н и я д л я у с т а н о в л е н и я д и а г 

н о з а п е р в и ч н о г о л и м ф о с т а з а н е т р е б у е т с я . 

И с к л ю ч е н и е с о с т а в л я е т с о ч е т а н и е л и м ф о 

с т а з а с с и н д р о м о м К л и п п е л я - Т р е н о н н э , ко

г д а д л я у т о ч н е н и я д и а г н о з а н у ж н а ф л е б о 

г р а ф и я , н о и н о г д а м о ж н о о г р а н и ч и т ь с я вазо-

д о п п л е р о в с к и м и с с л е д о в а н и е м глубоких вен 

к о н е ч н о с т и . Д и ф ф е р е н ц и а л ь н у ю д и а г н о с т и 

ку п р и х о д и т с я п р о в о д и т ь н е ч а с т о и, в о с н о в 

н о м , с п а р ц и а л ь н ы м г и г а н т и з м о м , с о ч е т а н и 

ем с с и н д р о м о м К л и п п е л я - Т р е н о н н э и врож

д е н н ы м г и п о т и р е о з о м (см. т а б л . 9.6.5). 

Л е ч е н и е п е р в и ч н о г о л и м ф о с т а з а з а в и 

с и т о т ф о р м ы з а б о л е в а н и я , о д н а к о , б а з о 

в у ю т е р а п и ю , о с н о в н у ю и л и в с п о м о г а т е л ь 

н у ю , н е о б х о д и м о о с у щ е с т в л я т ь в с е м б о л ь 

н ы м . Б а з о в а я т е р а п и я п р и м я г к о й ф о р м е 

п р о в о д и т с я по т р и к у р с а в г о д в т е ч е н и е 

в с е й ж и з н и . О н а в к л ю ч а е т : 

• в а з о п р о т е к т и в н о е л е ч е н и е ( а с к о р у -

т и н , п и р и д о к с и н , Г Б О № 1 0 ) ; 

• в о з д е й с т в и е н а р е о л о г и ч е с к и е с в о й 

с т в а л и м ф ы и к р о в и ( а с п и р и н , н и к о т и н о в а я 

к и с л о т а , б р о м г е к с и н , п р и м е н е н и е п о с т о я н 

н ы х м а г н и т о в № 1 0 ) ; 

• и м м у н о м о д у л и р о в а н и е ( Т а к т и в и н и л и 

д р у г и е и м м у н о м о д у л я т о р ы в т е ч е н и е 

1 4 д н е й ) ; 

• л и м ф о д р е н а ж ( п е р е м е н н ы й м а с с а ж с 

п о м о щ ь ю м а с с а ж е р а с к а с к а д н ы м в о л н о 

о б р а з н ы м д а в л е н и е м , ч е р е д у ю щ и й с я с 

т р а н с п о р т н ы м р у ч н ы м м а с с а ж е м о т п е р и 

ф е р и и к ц е н т р у , Л Ф К с с а м о м а с с а ж е м , 

в о з в ы ш е н н о е п о л о ж е н и е к о н е ч н о с т и н а 

н о ч ь ) ; 

• п о с т о я н н о е н о ш е н и е к о м п р е с с и о н н ы х 

ч у л о к с р е д н е й с и л ы к о м п р е с с и и . 

Т о ж е л е ч е н и е п р о в о д я т и п р и с м е ш а н 

н о й ф о р м е п е р в и ч н о г о л и м ф о с т а з а . Е с л и 

в т е ч е н и е о д н о г о г о д а т р е х к р а т н ы е к у р с ы 

н е д а ю т з а м е т н о г о у л у ч ш е н и я , н е о б х о д и м о 

х и р у р г и ч е с к о е в м е ш а т е л ь с т в о , к о т о р о е 

п р е д у с м а т р и в а е т п о л н о е у д а л е н и е п о д 

к о ж н о - ж и р о в о й к л е т ч а т к и и п о в е р х н о с т н о й 

ф а с ц и и с а у т о т р а н с п л а н т а ц и е й р а с щ е п 

л е н н ы х к о ж н ы х л о с к у т о в н е п о с р е д с т в е н н о 

н а м ы ш ц ы к о н е ч н о с т и . Т в е р д а я ф о р м а 

п е р в и ч н о г о л и м ф о с т а з а л е ч и т с я т о л ь к о 

х и р у р г и ч е с к и п о с л е п р о в е д е н и я о д н о г о 

к у р с а к о н с е р в а т и в н о й т е р а п и и . 

9 . 6 . 4 . С и н д р о м К л и п п е л я - Т р е н о н н э 

П р о я в л я е т с я т р и а д о й : н а л и ч и е м с о с у 

д и с т ы х п я т е н , в а р и к о з о м п о в е р х н о с т н ы х 

в е н и г и п е р т р о ф и е й п о р а ж е н н о й к о н е ч н о 

с т и . В с т р е ч а е т с я ч а щ е у м а л ь ч и к о в ( 6 2 % ) 
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и н а н и ж н е й к о н е ч н о с т и ( 5 5 % ) ; п а т о л о г и я 

о д н о с т о р о н н я я . Г е н е т и ч е с к и е а с п е к т ы 

у т о ч н я ю т с я , о д н а к о , з а м е ч е н о , ч т о п р и с е 

м е й н ы х с л у ч а я х м о ж е т и г р а т ь р о л ь с к л о н 

н о с т ь к г и п е р э с т р о г е н е м и и м а т е р и , о с о 

б е н н о в о в р е м я б е р е м е н н о с т и . И н о г д а 

с и н д р о м К л и п п е л я - Т р е н о н н э в х о д и т в с о 

с т а в д р у г о г о , г е н е т и ч е с к и о б у с л о в л е н н о 

г о с и н д р о м а ( н а п р и м е р , р а с щ е л и н ы г у б ы 

и н ё б а ) . 

А в т о р ы , в п е р в ы е о п и с а в ш и е с и н д р о м , 

с в я з ы в а л и е г о с г и п о п л а з и е й и л и к о м п р е с 

с и е й г л у б о к и х в е н к о н е ч н о с т и и , в с л е д с т 

в и е э т о г о , о с у щ е с т в л е н и е м в е н о з н о г о к р о 

в о т о к а и с к л ю ч и т е л ь н о п о п о д к о ж н о й с и с 

т е м е , к л а п а н ы к о т о р о й м о г у т б ы т ь н е с о 

с т о я т е л ь н ы . 

И с т и н н а я г и п о п л а з и я г л у б о к и х в е н 

в с т р е ч а е т с я р е д к о , н е б о л е е ч е м у 3 - 5 % 

б о л ь н ы х , а п а т о г е н е т и ч е с к и й с м ы с л с и н 

д р о м а з а к л ю ч а е т с я в с о х р а н е н и и э м б р и о 

н а л ь н ы х п о в е р х н о с т н ы х в е н (для н и ж н е й 

к о н е ч н о с т и - в с и с т е м е м а л о й п о д к о ж н о й 

в е н ы ) , « н е з а м ы к а н и и » п е р ф о р а н т о в м е ж д у 

г л у б о к и м и и п о в е р х н о с т н ы м и э м б р и о н а л ь 

н ы м и в е н а м и и , в с л е д с т в и е э т о г о , о с у щ е с т 

в л е н и и в е н о з н о г о о т т о к а п р е и м у щ е с т в е н н о 

п о э м б р и о н а л ь н ы м п о в е р х н о с т н ы м в е н а м ; 

т о е с т ь с о х р а н е н и е м э м б р и о н а л ь н о г о т и п а 

в е н о з н о г о д р е н а ж а . У ч и т ы в а я , что э м б р и о 

н а л ь н ы е в е н ы н е и м е ю т п о л н о ц е н н о г о к л а 

п а н н о г о а п п а р а т а , а с т е н к а и х р и г и д н а , с о 

з д а ю т с я у с л о в и я д л я п о с т о я н н о й р е г у р г и -

т а ц и и к р о в и с о в с е м и п о с л е д с т в и я м и , х а р а 

к т е р н ы м и д л я х р о н и ч е с к о й в е н о з н о й н е д о 

с т а т о ч н о с т и . В ы я с н и л о с ь т а к ж е , что г л у б о 

кие в е н ы к о н е ч н о с т и э м б р и о н а л ь н о з а л о 

ж е н ы и р а з в и т ы п р а в и л ь н о , и м е ю т п о л н о 

ц е н н ы й к л а п а н н ы й а п п а р а т , но, в с л е д с т в и е 

р е з к о г о у м е н ь ш е н и я в е н о з н о г о п о т о к а п о 

н и м , н а х о д я т с я в « с п а в ш е м с я » с о с т о я н и и , 

что и д а е т о с н о в а н и е п р е д п о л а г а т ь об их 

г и п о п л а з и и . 

С о с у д и с т ы е п я т н а п р е д с т а в л я ю т с о б о й 

п р е и м у щ е с т в е н н о в е н о з н у ю д и с п л а з и ю , 

и н о г д а с м е ш а н н у ю . Ц в е т и х о т р о з о в о г о 

д о б а г р о в о - ф и о л е т о в о г о , н е р е д к о в с т р е 

ч а ю т с я в е р р у к о з н ы е р а з р а с т а н и я и г и п е р 

т р и х о з . С о с у д и с т ы е п я т н а с к л о н н ы к к о н 

т а к т н о м у к р о в о т е ч е н и ю . Г и п е р т р о ф и я ко

н е ч н о с т и с в я з а н а с у т о л щ е н и е м м я г к и х 

т к а н е й , ч а с т и ч н о с в т о р и ч н ы м л и м ф о с т а -

з о м , р а с ш и р е н и е м о б щ е г о о б ъ е м а и д л и 

н ы к о с т и п р и и с т о н ч е н и и е е к о р т и к а л ь н о г о 

с л о я . С л е д о в а т е л ь н о у д л и н е н и е к о н е ч н о 

с т и н о с и т и с т и н н ы й х а р а к т е р . И з с о п у т с т 

в у ю щ е й п а т о л о г и и н а б л ю д а ю т с я р а с с е я н 

н ы е с о с у д и с т ы е н е в у с ы , а н г и э к т а з и и , г е -

м а н г и о м ы ж е л у д о ч н о - к и ш е ч н о г о и м о ч е 

в о г о т р а к т а , л и м ф а н г и о м ы , р а с щ е л и н ы 

г у б ы и н ё б а , в р о ж д е н н ы й в ы в и х б е д р а , 

п а р ц и а л ь н ы й г и г а н т и з м . 

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й д и а г н о з в р е д к и х 

с л у ч а я х п р и х о д и т с я п р о в о д и т ь с в р о ж д е н 

н ы м и а р т е р и о в е н о з н ы м и с в и щ а м и ( с и н 

д р о м П а р к с а - В е б е р а ) . В о т л и ч и е о т п о с 

л е д н е г о , п р и с и н д р о м е К л и п п е л я - Т р е н о н 

н э о т с у т с т в у ю т с о с у д и с т ы е ш у м ы н а д з о 

н о й п о р а ж е н и я , в е н о з н а я к р о в ь с н о р м а л ь 

н ы м н а п р я ж е н и е м к и с л о р о д а , г и п е р т р о 

ф и я л е в ы х о т д е л о в с е р д ц а н а с т у п а е т з н а 

ч и т е л ь н о п о з ж е . 

Л е ч е н и е р а з д е л я е т с я н а д в а э т а п а : 

I э т а п - т р е н и р о в к а с и с т е м ы г л у б о к и х 

в е н . Б о л ь н о й в т е ч е н и е 2 м е с п р и м е н я е т 

п о с т о я н н о е б и н т о в а н и е к о н е ч н о с т и э л а 

с т и ч н ы м б и н т о м и п о д д е р ж и в а е т о б ы ч н у ю 

ф у н к ц и о н а л ь н у ю н а г р у з к у . Е с л и п о и с т е 

ч е н и и у к а з а н н о г о в р е м е н и и л и в х о д е л е 

ч е н и я н е п р о я в л я ю т с я п р и з н а к и в е н о з н о й 

н е д о с т а т о ч н о с т и , т о п о с л е ф л е б о г р а ф и и 

г л у б о к о й в е н о з н о й с и с т е м ы п р и с т у п а ю т к о 

I I э т а п у : п о л н о м у у д а л е н и ю э м б р и о н а л ь 

н ы х в е н с о б я з а т е л ь н о й с у б ф а с ц и а л ь н о й 

п е р е в я з к о й в е н - п е р ф о р а н т о в . В р е д к и х 

с л у ч а я х к о м п р е с с и и г л у б о к и х в е н в н а ч а л е 

п р о и з в о д я т и х р е в и з и ю , у с т р а н е н и е к о м 

п р е с с и и , а п р и н е о б х о д и м о с т и и з а м е н у 

а у т о в е н о й с п о м о щ ь ю м и к р о х и р у р г и ч е 

с к о й т е х н и к и . 
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ГЛАВА 10. 
Организация и принципы оказания 
медико-генетической помощи детям 
в России 

Р е ш е н и е в о п р о с о в п р о ф и л а к т и к и , р а н 

н е й д и а г н о с т и к и и т е р а п и и в р о ж д е н н ы х и 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й у д е т е й н е в о з 

м о ж н о б е з р а з в и т и я с п е ц и а л и з и р о в а н н о й 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и д е т я м в Р о с 

с и й с к о й Ф е д е р а ц и и [ 1 - 4 ] . 

О с н о в о п о л о ж н и к к л и н и ч е с к о й г е н е т и к и 

в Р о с с и и п р о ф . С . Н . Д а в и д е н к о в о р г а н и з о 

в а л п е р в у ю в м и р е м е д и к о - г е н е т и ч е с к у ю 

к о н с у л ь т а ц и ю в 1 9 2 9 г. в М о с к в е . 

Р е а л ь н ы е р е з у л ь т а т ы п о с н и ж е н и ю час

т о т ы н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и м о г у т 

б ы т ь д о с т и г н у т ы , л и ш ь к о г д а к а ж д а я с е 

мья б у д е т и м е т ь в о з м о ж н о с т ь п о л у ч и т ь 

к в а л и ф и ц и р о в а н н у ю м е д и к о - г е н е т и ч е с к у ю 

п о м о щ ь . Д о с т у п н о с т ь , п о л н о т у и в ы с о к и й 

у р о в е н ь т а к о й п о м о щ и о б е с п е ч и в а е т ш и 

р о к а я с е т ь у ч р е ж д е н и й м е д и к о - г е н е т и ч е 

с к о г о п р о ф и л я , п р е ж д е в с е г о , н а т е р р и т о 

р и а л ь н о м у р о в н е , ф у н к ц и о н и р у ю щ и х в 

т е с н о й в з а и м о с в я з и с н а у ч н ы м и п о д р а з д е 

л е н и я м и с в о е г о р е г и о н а . 

Б о л ь ш о й в к л а д в р а з в и т и е м е д и к о - г е 

н е т и ч е с к о й п о м о щ и д е т я м в н е с л и о т е ч е 

с т в е н н ы е у ч е н ы е - а к а д е м и к и Л . О . Б а д а -

л я н , Ю . Е . В е л ь т и щ е в , В . А . Т а б о л и н , Е.И.Гу

с е в , п р о ф е с с о р а - Б . В . Л е б е д е в , Ю . И . Б а 

р а ш н е в , Л . З . К а з а н ц е в а , В . П . В е т р о в и 

м н о г и е д р у г и е , о б о с н о в а в ш и е в а ж н о с т ь и 

н е о б х о д и м о с т ь к л и н и к о - г е н е т и ч е с к о г о н а 

п р а в л е н и я в п е д и а т р и и в к а ч е с т в е п р и 

о р и т е т н о г о [ 5 - 8 ] . 

С у щ е с т в у ю щ и е т р у д н о с т и в р а с ш и р е 

н и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и с в я з а н ы 

в з н а ч и т е л ь н о й м е р е с т е м , что в э т о й п р о 

б л е м е о с т а е т с я м н о г о н е р е ш е н н ы х , к а к 

т е о р е т и ч е с к и х в о п р о с о в , т а к и п р и к л а д н ы х 

п р о г р а м м г е н е т и к и [ 9 ] . П р е ж д е в с е г о о с т а 

ю т с я м а л о р а з р а б о т а н н ы м и н а у ч н ы е о с н о 

в ы о р г а н и з а ц и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й 

с л у ж б ы , с п е ц и ф и к а е е ф о р м и р о в а н и я в 

з а в и с и м о с т и о т р е а л ь н ы х о с о б е н н о с т е й , 

г е н о г е о г р а ф и и в р о ж д е н н о й и н а с л е д с т 

в е н н о й п а т о л о г и и , э т н и ч е с к и х ф а к т о р о в , 

с и с т е м ы д и с п а н с е р н о г о н а б л ю д е н и я з а по

р а ж е н н ы м и д е т ь м и , п р е е м с т в е н н о с т и м е 

д и к о - г е н е т и ч е с к и х у ч р е ж д е н и й и д р . [ 5 ] . 

Т р е б у ю т н а у ч н о г о р а з р е ш е н и я в о п р о с ы 

у н и ф и к а ц и и о б с л е д о в а н и я б о л ь н ы х с п р и 

м е н е н и е м к л и н и ч е с к и х и л а б о р а т о р н ы х 

м е т о д о в , ч т о п о з в о л и л о б ы о б ъ е д и н и т ь м а 

т е р и а л ы р а з н ы х и с с л е д о в а т е л е й д л я р а с 

ш и ф р о в к и п р и ч и н п о л и м о р ф и з м а к о н к р е т 

н ы х н о з о л о г и ч е с к и х ф о р м , с о з д а н и я р е г и 

о н а л ь н ы х р е г и с т р о в в р о ж д е н н о й и н а с л е д 

с т в е н н о й п а т о л о г и и , р а з в е р т ы в а н и я л а б о 

р а т о р и й м о л е к у л я р н о й д и а г н о с т и к и и т.д. 

[ 1 0 , 1 1 ] . Д о с и х п о р п о ч т и н е з а т р о н у т ы м и 

о с т а ю т с я в о п р о с ы о к а з а н и я м е д и к о - г е н е 

т и ч е с к о й п о м о щ и л и ц а м с м у л ь т и ф а к т о р и -

а л ь н ы м и ( п о л и г е н н ы м и ) з а б о л е в а н и я м и , 

п р о б л е м ы о р г а н и з а ц и и в о с с т а н о в и т е л ь н о 

го л е ч е н и я и р е а б и л и т а ц и и д е т е й с н а с л е д 

с т в е н н о й п а т о л о г и е й , с о ц и а л ь н о й а д а п т а 

ц и и , п р о ф о р и е н т а ц и и и м н о г и е д р у г и е [ 1 2 ] . 

Н е м а л о в а ж н ы м п р е п я т с т в и е м д л я р а з в и 

т и я м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й с л у ж б ы я в л я е т с я 

с у щ е с т в у ю щ е е м н е н и е в р а ч е й о р е д к о с т и 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й и б е с п е р с п е к 

т и в н о с т и и х л е ч е н и я . 
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1 0 . 1 . П р и н ц и п ы о р г а н и з а ц и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и 
детям с н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и е й 

К о н ц е п т у а л ь н о й о с н о в о й о р г а н и з а ц и и 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й с л у ж б ы д е т я м с л е д у 

е т с ч и т а т ь м а к с и м а л ь н о е и с п о л ь з о в а н и е 

д о с т и г н у т ы х в о з м о ж н о с т е й д и а г н о с т и к и , 

л е ч е н и я и п р е д у п р е ж д е н и я н а с л е д с т в е н 

н о й п а т о л о г и и . М е д и к о - г е н е т и ч е с к а я п о 

м о щ ь д е т я м д о л ж н а б ы т ь о б е с п е ч е н а н а 

в с е х э т а п а х - о т в ы я в л е н и я н а с л е д с т в е н 

н ы х б о л е з н е й ( а н о м а л и й ) до их л е ч е н и я в 

с п е ц и а л и з и р о в а н н о й к л и н и к е , п о с л е д у ю 

щ е г о с и с т е м а т и ч е с к о г о д и с п а н с е р н о г о н а 

б л ю д е н и я и п р о в е д е н и я г е н е т и ч е с к о г о 

( п р о с п е к т и в н о г о и л и р е т р о с п е к т и в н о г о ) 

к о н с у л ь т и р о в а н и я с е м е й [ 1 3 , 1 4 ] . С л е д о в а 

т е л ь н о , п р и о к а з а н и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й 

п о м о щ и д е т я м в о з н и к а е т н е о б х о д и м о с т ь в 

р е ш е н и и р я д а т р у д н ы х п р о б л е м , с в я з а н 

н ы х с д и ф ф е р е н ц и а л ь н о й д и а г н о с т и к о й , 

в ы б о р о м о б о с н о в а н н о й а д е к в а т н о й т е р а 

п и и и о р г а н и з а ц и е й с и с т е м ы д и с п а н с е р и 

з а ц и и б о л ь н ы х и ч л е н о в и х с е м е й . 

Э ф ф е к т и в н о с т ь п р о ф и л а к т и к и н а с л е д 

с т в е н н ы х б о л е з н е й и г е н е т и ч е с к и д е т е р м и 

н и р о в а н н ы х с и н д р о м о в б а з и р у е т с я н а д в у х 

в з а и м о с в я з а н н ы х п р и н ц и п а х : з н а н и и г е н е 

т и ч е с к и х о с н о в в р о ж д е н н о й и н а с л е д с т 

в е н н о й п а т о л о г и и и р а з в е т в л е н н о й с е т и 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х у ч р е ж д е н и й , о с у щ е 

с т в л я ю щ и х п р а к т и ч е с к у ю р а б о т у п о о к а з а 

н и ю м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и н а с е л е 

н и ю . И г н о р и р о в а н и е п е р в о г о п р и н ц и п а 

п р и в о д и т к т о м у , что н и к а к а я с е т ь г е н е т и 

ч е с к и х у ч р е ж д е н и й н е с м о ж е т у с п е ш н о 

ф у н к ц и о н и р о в а т ь б е з н а у ч н о - о б о с н о в а н 

н ы х п у т е й п р о ф и л а к т и к и ; н е о б х о д и м о с т ь 

в ы п о л н е н и я в т о р о г о п р и н ц и п а с о с т о и т в 

т о м , что б е з в н е д р е н и я в п р а к т и к у н а у ч н ы е 

д о с т и ж е н и я н е д о с т и г н у т ц е л и . К р о м е т о г о , 

ш и р о к а я с е т ь м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х у ч р е ж 

д е н и й н е о б х о д и м а д л я о б е с п е ч е н и я п о с т о 

я н н о й в з а и м о с в я з и м е ж д у в р а ч о м - г е н е т и 

к о м и д р у г и м и в р а ч а м и л е ч е б н о - п р о ф и л а 

к т и ч е с к и х у ч р е ж д е н и й , о с о б е н н о м е ж д у 

п е д и а т р а м и и а к у ш е р а м и - г и н е к о л о г а м и . 

К р о м е т о г о , р а з в и т и я и с о в е р ш е н с т в о в а 

н и я м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й с л у ж б ы т р е б у е т 

с к л а д ы в а ю щ а я с я э к о л о г и ч е с к а я о б с т а н о в 

ка в с т р а н е . 

10.2. С и с т е м а о р г а н и з а ц и и м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и 

В о с н о в е ф о р м и р о в а н и я м е д и к о - г е н е т и 

ч е с к о й с л у ж б ы д о л ж е н л е ж а т ь д и ф ф е р е н 

ц и р о в а н н ы й п о д х о д к с о з д а н и ю е е о т д е л ь 

н ы х з в е н ь е в [ 4 , 1 5 ] . П р и э т о м м о ж н о в ы д е 

л и т ь н е с к о л ь к о у р о в н е й , к а ж д ы й и з к о т о 

р ы х д о л ж е н в к л ю ч а т ь н е о б х о д и м ы й о б ъ е м 

к л и н и к о - л а б о р а т о р н ы х и с с л е д о в а н и й . 

П е р в ы й у р о в е н ь - э т о о б щ а я с е т ь л е 

ч е б н о - п р о ф и л а к т и ч е с к и х у ч р е ж д е н и й . 

О с н о в н а я з а д а ч а н а э т о м у р о в н е с в о 

д и т с я к в ы я в л е н и ю в р о ж д е н н ы х п о р о к о в 

р а з в и т и я и н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й с 

в ы р а ж е н н ы м к л и н и ч е с к и м ф е н о т и п о м ( б о 

л е з н ь Д а у н а , п о л и д а к т и л и я , а д р е н о г е н и -

т а л ь н ы й с и н д р о м , р а с щ е п л е н и е г у б ы и 

н ё б а и д р . ) . Р е ш е н и е э т о й з а д а ч и о с у щ е с т 

в л я е т с я в р а ч а м и р о д и л ь н ы х д о м о в , д е т 

с к и х п о л и к л и н и к и с т а ц и о н а р о в . О т ч а с т и 

э т у з а д а ч у п о м о г а ю т р е ш а т ь г и н е к о л о г и в 

ж е н с к и х к о н с у л ь т а ц и я х п у т е м в ы я в л е н и я 

ж е н щ и н в ы с о к о г о р и с к а и о т б о р а н а п р е н а -

т а л ь н у ю д и а г н о с т и к у . 

В т о р о й у р о в е н ь - о т н о с и т с я к о б л а с т 

н ы м л е ч е б н о - п р о ф и л а к т и ч е с к и м у ч р е ж д е 

н и я м , где в р а ч а м и - с п е ц и а л и с т а м и р а з л и ч 

н о г о п р о ф и л я в ы я в л я е т с я о с н о в н а я м а с с а 

в р о ж д е н н ы х и н а с л е д с т в е н н ы х д е ф е к т о в 

п у т е м и с п о л ь з о в а н и я б и о х и м и ч е с к и х м е т о 

д о в , с е л е к т и в н о г о с к р и н и н г а , а т а к ж е б о 

л е е ш и р о к о г о с п е к т р а ф у н к ц и о н а л ь н ы х 

м е т о д о в и с с л е д о в а н и я . 

Т р е т и й у р о в е н ь - э т о о б л а с т н ы е ( к р а е 

в ы е , р е с п у б л и к а н с к и е ) м е д и к о - г е н е т и ч е 

с к и е к о н с у л ь т а ц и и ( М Г К ) , р а с п о л а г а ю щ и е 
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к л и н и к о - л а б о р а т о р н ы м и в о з м о ж н о с т я м и 

д л я и д е н т и ф и к а ц и и н а с л е д с т в е н н ы х ф о р м 

п а т о л о г и и с п о м о щ ь ю м е т о д о в б и о х и м и ч е 

с к о г о а н а л и з а , и с с л е д о в а н и я с т р у к т у р ы 

х р о м о с о м ( к а р и о т и п и р о в а н и е ) . Н а э т о м 

у р о в н е в ы я в л я е т с я о с н о в н а я м а с с а х р о м о 

с о м н о й п а т о л о г и и и ч а с т ь м о н о г е н н ы х б о 

л е з н е й . О б л а с т н ы е М Г К о б е с п е ч и в а ю т ме

д и к о - г е н е т и ч е с к у ю п о м о щ ь н а т е р р и т о р и 

ях с ч и с л о м р о ж д е н и й 50 0 0 0 - 1 0 0 0 0 0 в г о д 

( п р и м е р н о 3 , 5 - 7 м л н ж и т е л е й ) . В Р о с с и и 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к а я п о м о щ ь д е т я м о б е с 

п е ч и в а е т с я 8 4 о б л а с т н ы м и м е д и к о - г е н е т и 

ч е с к и м и к о н с у л ь т а ц и я м и . 

О с н о в н ы м и з а д а ч а м и М Г К я в л я ю т с я : 

• в н е д р е н и е м а с с о в о г о с к р и н и н г а н о в о 

р о ж д е н н ы х н а Ф К У и в р о ж д е н н ы й г и п о т и 

р е о з с о х в а т о м н е м е н е е 9 5 % р о д и в ш и х с я 

и о б е с п е ч е н и е в ы я в л е н н ы х б о л ь н ы х л е ч е 

н и е м ; 

• д и а г н о с т и к а б о л е з н и Д а у н а и д р у г и х 

х р о м о с о м н ы х б о л е з н е й в г р у п п а х в ы с о к о г о 

р и с к а ; 

• в н е д р е н и е м е т о д о в У З И п л о д а , о п р е 

д е л е н и е а л ь ф а - ф е т о п р о т е и н а в с ы в о р о т к е 

к р о в и б е р е м е н н ы х ; 

• м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а 

н и е с е м е й ; 

• в н е д р е н и е м е т о д о в с е л е к т и в н о г о 

с к р и н и н г а в г р у п п а х р и с к а ; 

• п о д г о т о в к а к а д р о в с п е ц и а л и с т о в п о 

м е д и ц и н с к о й г е н е т и к е ; 

• п р о п а г а н д а м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х з н а 

н и й ; 

• р а з в и т и е м е д и к о - с о ц и а л ь н о й р е а б и 

л и т а ц и и с е м е й , и м е ю щ и х б о л ь н ы х д е т е й . 

М е ж о б л а с т н ы е М Г К в ы п о л н я ю т , н а р я д у 

с з а д а ч а м и о б л а с т н о й М Г К , д о п о л н и т е л ь 

н ы е з а д а ч и : д и а г н о с т и к у и л е ч е н и е н е к о 

т о р ы х б о л е е с л о ж н ы х ф о р м н а с л е д с т в е н 

н о й п а т о л о г и и , п р е н а т а л ь н у ю д и а г н о с т и к у 

р я д а ф о р м н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й , 

и с п ы т а н и е и в н е д р е н и е н о в ы х м е т о д о в д и 

а г н о с т и к и , п р и б о р о в , л е к а р с т в е н н ы х 

с р е д с т в ; м е т о д и ч е с к о е р у к о в о д с т в о и п р а к 

т и ч е с к у ю п о м о щ ь М Г К п р и к р е п л е н н ы х т е р 

р и т о р и й ; о б о б щ е н и е о п ы т а м е д и к о - г е н е т и 

ч е с к о й р а б о т ы в р е г и о н е . В н а с т о я щ е е в р е 

мя в Р о с с и и ф у н к ц и о н и р у ю т 10 м е ж о б л а с т 

н ы х м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х к о н с у л ь т а ц и й . 

Ч е т в е р т ы й у р о в е н ь - ф е д е р а л ь н ы й -

с п е ц и а л и з и р о в а н н ы е м е д и к о - г е н е т и ч е с к и е 

ц е н т р ы ( М Г Ц ) , и м е ю щ и е м о щ н о е л а б о р а 

т о р н о е о б о р у д о в а н и е и р а с п о л а г а ю щ и е г е 

н е т и ч е с к и м с т а ц и о н а р о м . Н а э т о м у р о в н е 

М Г Ц д о л ж н ы р а с п о л а г а т ь к о м п л е к с о м с о в 

р е м е н н ы х м е т о д о в д и а г н о с т и к и ( а в т о м а т и 

з и р о в а н н а я б и о х и м и ч е с к а я д и а г н о с т и к а , 

м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и е , ц и т о л о г и ч е 

с к и е , и м м у н о л о г и ч е с к и е , и н с т р у м е н т а л ь 

н ы е и д р у г и е м е т о д ы и с с л е д о в а н и я ) . 

В с о о т в е т с т в и и с э т и м и у р о в н я м и о с у 

щ е с т в л я е т с я т а к ж е д и ф ф е р е н ц и р о в а н н о е 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о е к о н с у л ь т и р о в а н и е . 

М е д и к о - г е н е т и ч е с к и е ц е н т р ы р а с п о л а 

г а ю т с я н а б а з е к р у п н ы х д е т с к и х б о л ь н и ц , 

к у р и р у ю т с я к а ф е д р а м и в у з о в и н а у ч н о - и с 

с л е д о в а т е л ь с к и м и и н с т и т у т а м и . В н а с т о я 

щ е е в р е м я в Р о с с и и ф у н к ц и о н и р у ю т 7 ф е 

д е р а л ь н ы х ц е н т р о в . 

О с н о в н а я д е я т е л ь н о с т ь ц е н т р а н а п р а в 

л е н а н а а к т и в н о е в ы я в л е н и е д е т е й с з а б о 

л е в а н и я м и н а с л е д с т в е н н о г о г е н е з а п у т е м 

и с п о л ь з о в а н и я т е с т - с и с т е м , п р о г р а м м б и о 

х и м и ч е с к о й д и а г н о с т и к и , с е л е к т и в н о г о 

с к р и н и н г а , п р о в е д е н и я д и ф ф е р е н ц и а л ь н о -

д и а г н о с т и ч е с к и х м е р о п р и я т и й п о в с е м у 

с п е к т р у н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и . 

Т а к и м о б р а з о м , о с н о в н ы м и з а д а ч а м и 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о ц е н т р а я в л я ю т с я : 

• к о о р д и н а ц и я д е я т е л ь н о с т и в с е х у ч р е 

ж д е н и й , у ч а с т в у ю щ и х в о к а з а н и и м е д и к о -

г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и ; 

Р и с . 1 0 . 1 Структура м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й с л у ж б ы 

Р о с с и й с к о й Ф е д е р а ц и и . 
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• в н е д р е н и е в п р а к т и к у с о в р е м е н н ы х 

м е т о д о в л е ч е б н о - п р о ф и л а к т и ч е с к о й п о м о 

щ и д е т я м ; 

• о р г а н и з а ц и я а к т и в н о г о в ы я в л е н и я 

д е т е й с з а б о л е в а н и я м и н а с л е д с т в е н н о г о 

г е н е з а ; 

• о р г а н и з а ц и я и п р о в е д е н и е э п и д е м и о 

л о г и ч е с к и х и с с л е д о в а н и й д л я о п р е д е л е 

н и я ч а с т о т ы и р а с п р о с т р а н е н н о с т и н а с л е д 

с т в е н н ы х з а б о л е в а н и й ; 

• с о з д а н и е м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х р е г и 

с т р о в с и с п о л ь з о в а н и е м к о м п ь ю т е р н ы х 

т е х н о л о г и й д л я э ф ф е к т и в н о г о м е д и к о - г е 

н е т и ч е с к о г о н а б л ю д е н и я з а с е м ь я м и с в ы 

с о к о й с т е п е н ь ю г е н е т и ч е с к о г о р и с к а ; 

• п о в ы ш е н и е к в а л и ф и к а ц и и м е д и ц и н 

с к и х р а б о т н и к о в и п р о п а г а н д а м е д и к о - г е 

н е т и ч е с к и х з н а н и й . 

К о с н о в н ы м с т р у к т у р н ы м п о д р а з д е л е 

н и я м ц е н т р а о т н о с я т с я к о н с у л ь т а т и в н а я 

п о л и к л и н и к а , с п е ц и а л и з и р о в а н н ы й с т а ц и 

о н а р , л а б о р а т о р н ы й к о м п л е к с . К а ж д о е и з 

п о д р а з д е л е н и й и м е е т с в о и з а д а ч и и в ы 

п о л н я е т с в о и ф у н к ц и и . О с о б о е в н и м а н и е 

д о л ж н о б ы т ь о б р а щ е н о н а ф о р м и р о в а н и е 

м о щ н о й л а б о р а т о р н о й б а з ы , о б е с п е ч и в а 

ю щ е й с о в р е м е н н ы й у р о в е н ь д и а г н о с т и к и 

н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й у д е т е й . Ц е н т р 

д о л ж е н р а с п о л а г а т ь в о з м о ж н о с т я м и 

и д е н т и ф и к а ц и и к а к м о н о г е н н ы х б о л е з 

н е й , т а к и х р о м о с о м н о й п а т о л о г и и , о с о 

б е н н о п р и о с у щ е с т в л е н и и п р е н а т а л ь н о й 

д и а г н о с т и к и . 

В Р о с с и й с к о й Ф е д е р а ц и и ф о р м и р о в а 

н и е м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й с л у ж б ы н о с и т 

м н о г о у р о в н е в ы й х а р а к т е р - о т о б л а с т н ы х 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к и х к о н с у л ь т а ц и й д о ф е 

д е р а л ь н ы х ц е н т р о в . 

С т р у к т у р а м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й с л у ж б ы 

Р Ф и с и с т е м а о р г а н и з а ц и и м а с с о в о г о 

с к р и н и н г а в Р о с с и й с к о й Ф е д е р а ц и и п р е д 

с т а в л е н ы н а р и с . 1 0 . 1 . 

Ф у н к ц и о н а л ь н ы е в з а и м о с в я з и м е д и 

к о - г е н е т и ч е с к о й с л у ж б ы 

• С п е ц и а л и з и р о в а н н ы е Н И И ( г л а з н ы х 

б о л е з н е й , э н д о к р и н о л о г и и , х и р у р г и и , м о л е 

к у л я р н о й г е н е т и к и , Л О Р - п а т о л о г и и и д р . ) . 

• К а ф е д р ы м е д и ц и н с к о й г е н е т и к и . 

• Н а у ч н ы е у ч р е ж д е н и я с м е ж н о г о п р о 

ф и л я ( б и о х и м и и , э н з и м о л о г и и , и м м у н о л о 

г и и , ц и т о л о г и и и д р . ) . 

Как б ы л о о т м е ч е н о в ы ш е , 4-й у р о в е н ь 

о к а з а н и я м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и д е 

т я м - ф е д е р а л ь н ы й . В Р о с с и и ф у н к ц и о н и р у 

ю т в с о о т в е т с т в и и с п р и к а з о м М З Р Ф № 3 1 6 

с е м ь Ф е д е р а л ь н ы х ц е н т р о в ( Р е с п у б л и к а н 

с к и й центр н а с л е д с т в е н н ы х б о л е з н е й у д е 

т е й ( М о с к о в с к и й Н И И п е д и а т р и и и д е т с к о й 

х и р у р г и и ) , Н а у ч н ы й м е д и к о - г е н е т и ч е с к и й 

центр Р А М Н ( М о с к в а ) , Н И И м е д и ц и н с к о й ге

н е т и к и С О Р А М Н (Томск), Р е с п у б л и к а н с к и й 

ц е н т р н е о н а т а л ь н о г о с к р и н и н г а М о с к в а ) , 

Ц е н т р а к у ш е р с т в а , г и н е к о л о г и и и п е р и н а т а -

л о г и и Р А М Н ( М о с к в а ) , Н а у ч н о - п р а к т и ч е с к и й 

ц е н т р м е д и к о - с о ц и а л ь н о й р е а б и л и т а ц и и 

б о л ь н ы х с в р о ж д е н н о й и н а с л е д с т в е н н о й па

т о л о г и е й ( М о с к о в с к и й с т о м а т о л о г и ч е с к и й 

и н с т и т у т ) , Н И И а к у ш е р с т в а и г и н е к о л о г и и 

и м . О т т а (С.-Петербург) . В э т и х ц е н т р а х о к а 

з ы в а е т с я с п е ц и а л и з и р о в а н н а я п о м о щ ь п о 

с о о т в е т с т в у ю щ и м р а з д е л а м ( д и а г н о с т и к а 

н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о г и и , п р е н а т а л ь н а я 

д и а г н о с т и к а , м а с с о в ы й с к р и н и н г и др.) . 

М н о г о у р о в н е в а я с и с т е м а о р г а н и з а ц и и 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к о й с л у ж б ы в Р о с с и и н а 

п р а в л е н а н а и е р а р х и ч е с к о е в о з р а с т а н и е 

(от н и з ш е г о к в ы с ш е м у ) г л у б и н ы о б с л е д о 

в а н и я р е б е н к а и в к о н е ч н о м и т о г е у с т а н о в 

л е н и е т о ч н о й н о з о л о г и ч е с к о й п р и н а д л е ж 

н о с т и п а т о л о г и и . С т а н о в и т с я о ч е в и д н ы м , 

что д и ф ф е р е н ц и а л ь н у ю д и а г н о с т и к у н а 

с л е д с т в е н н о й и н е н а с л е д с т в е н н о й п а т о л о 

г и и м о г у т п р о в о д и т ь м е д и к о - г е н е т и ч е с к и е 

у ч р е ж д е н и я , р а с п о л а г а ю щ и е с я н а б а з е 

к р у п н ы х м н о г о п р о ф и л ь н ы х б о л ь н и ц и л и 

н а у ч н о - и с с л е д о в а т е л ь с к и х и н с т и т у т о в к л и 

н и ч е с к о г о п р о ф и л я , и м е ю щ и е с п е ц и а л и 

с т о в р а з л и ч н ы х п р о ф и л е й и м о щ н ы е л а б о -

р а т о р н о - ф у н к ц и о н а л ь н ы е п о д р а з д е л е н и я . 

У с п е ш н о с т ь и х р а б о т ы з н а ч и т е л ь н о п о в ы 

ш а е т с я п р и т е с н о м в з а и м о д е й с т в и и с н а у ч 

н ы м и п о д р а з д е л е н и я м и с п е ц и а л и з и р о в а н 

н о г о т и п а ( и н с т и т у т ы и к а ф е д р ы г л а з н ы х 

б о л е з н е й , Л О Р - п а т о л о г и и , х и р у р г и и и т.п.) . 

О д н а к о с л е д у е т о т м е т и т ь , ч т о д а н н а я 

м о д е л ь ( и е р а р х и ч е с к о й л е с т н и ц ы ) - не 
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д о г м а , о н а м о ж е т и з м е н я т ь с я в з а в и с и м о 

с т и о т м е д и к о - д е м о г р а ф и ч е с к и х п о к а з а т е 

л е й , э т н и ч е с к и х о с о б е н н о с т е й р е г и о н о в , 

в о з м о ж н о с т е й к а д р о в о г о и ф и н а н с о в о г о 

о б е с п е ч е н и я и т.д. 

Т а к и м о б р а з о м , с у щ е с т в е н н а я р о л ь н а 

с л е д с т в е н н ы х ф а к т о р о в в р а з в и т и и п а т о л о 

г и ч е с к и х с о с т о я н и й у д е т е й не в ы з ы в а е т 

с о м н е н и я . Э ф ф е к т и в н о с т ь о к а з а н и я м е д и 

к о - г е н е т и ч е с к о й п о м о щ и д е т я м и с е м ь е м о 

ж е т б ы т ь у с п е ш н о й п р и в з а и м н о м т е с н о м 

к о н т а к т е н а у ч н ы х у ч р е ж д е н и й г е н е т и ч е с к о 

го п р о ф и л я и п р а к т и ч е с к и х л е ч е б н о - п р о 

ф и л а к т и ч е с к и х у ч р е ж д е н и й , о к а з ы в а ю щ и х 

м е д и к о - г е н е т и ч е с к у ю п о м о щ ь д е т я м . 

М е т о д ы г е н е т и ч е с к о г о а н а л и з а , и с п о л ь 

з у е м ы е в к л и н и ч е с к о й г е н е т и к е , н а х о д я т 

в с е б о л ь ш е е п р и м е н е н и е в д р у г и х р а з д е 

л а х м е д и ц и н ы и к л и н и ч е с к о й п р а к т и к и . Н е 

в ы з ы в а е т с о м н е н и я , ч т о в б л и ж а й ш и е г о 

д ы з н а ч е н и е к л и н и ч е с к о й г е н е т и к и к а к и н 

т е г р и р у ю щ е й д и с ц и п л и н ы б у д е т в о з р а с 

т а т ь , а с о б л ю д е н и е м о р а л ь н о - э т и ч е с к и х 

н о р м б у д е т с п о с о б с т в о в а т ь д е л у с о х р а н е 

н и я о п т и м а л ь н о г о з д о р о в ь я н а с т о я щ и х и 

б у д у щ и х п о к о л е н и й [ 1 6 ] . 
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Этические и социальные проблемы 
клинической генетики 

Д о с т и ж е н и я с о в р е м е н н о й г е н е т и к и , 

р а с ш и ф р о в к а а н а т о м и и г е н о м а ч е л о в е к а , 

р а с ш и р е н и е о б ъ е м а к л о н и р о в а н и я г е н о в 

п о к а з а л и , н а с к о л ь к о с л о ж н а о р г а н и з а ц и я 

н а с л е д с т в е н н о г о а п п а р а т а в н о р м а л ь н о 

ф у н к ц и о н и р у ю щ е й к л е т к е и к а к и е б о л ь 

ш и е т р у д н о с т и с у щ е с т в у ю т в о ц е н к е д е я 

т е л ь н о с т и г е н о м а в у с л о в и я х п а т о л о г и и . 

Д л я п е д и а т р и ч е с к о й п р а к т и к и в а ж н ы н а 

к а п л и в а ю щ и е с я т е н д е н ц и и п о с л и я н и ю р а 

н е е с а м о с т о я т е л ь н ы х н а с л е д с т в е н н ы х 

с и н д р о м о в в о д н у н о з о л о г и ю и , н а о б о р о т , 

р а з д е л е н и е к а з а л о с ь б ы е д и н ы х н о з о л о г и 

ч е с к и х ф о р м н а р я д н о в ы х н о з о л о г и ч е с к и х 

е д и н и ц . П р о и с х о д и т п р о ц е с с п е р е с м о т р а 

в с е г о к л а с с а н а с л е д с т в е н н ы х з а б о л е в а 

н и й . Н а о с н о в е р а з р а б о т к и к о н ц е п ц и и о 

м о н о г е н н ы х б о л е з н я х с т а л о о ч е в и д н ы м 

с у щ е с т в о в а н и е в ы р а ж е н н о й а л л е л ь н о й и 

н е а л л е л ь н о й г е н е т и ч е с к о й г е т е р о г е н н о с т и 

г е н е т и ч е с к и д е т е р м и н и р о в а н н о й п а т о л о 

г и и . Д л я в р а ч е й - п е д и а т р о в и в р а ч е й - г е н е 

т и к о в в о з н и к л и н о в ы е т р у д н о с т и к л и н и ч е 

с к о й д и а г н о с т и к и , с в я з а н н ы е с и з м е н е н и 

е м с о д е р ж а т е л ь н о й ч а с т и о т д е л ь н ы х к л а с 

с о в з а б о л е в а н и й , о п р е д е л е н и е м м е д и к о -

г е н е т и ч е с к о г о п р о г н о з а и р и с к а в о з н и к н о 

в е н и я п о в т о р н ы х с л у ч а е в н а с л е д с т в е н н ы х 

з а б о л е в а н и й в с е м ь е , а т а к ж е с п р о б л е 

м о й л е ч е н и я б о л ь н ы х д е т е й . Н а р а с т а ю 

щ и й о б ъ е м н о в ы х з н а н и й о н а с л е д с т в е н 

н о й п а т о л о г и и д и к т у е т н е о б х о д и м о с т ь о б 

щ е й о р и е н т а ц и и в р а ч а - п е д и а т р а в о б л а с 

ти г е н е т и к и , и в о с о б е н н о с т и в о б л а с т и 

к л и н и ч е с к о й г е н е т и к и . 

В м е с т е с т е м б у р н о е в н е д р е н и е м о щ н ы х 

и т о ч н ы х м е т о д о в в н у т р и у т р о б н о й д и а г н о 

с т и к и и к о р р е к ц и и о т к л о н е н и й во в н у т р и у т 

р о б н о м р а з в и т и и п л о д а о с т р о п о с т а в и л о пе

р е д и с с л е д о в а т е л я м и в о п р о с ы м о р а л ь н о -

э т и ч е с к о г о п л а н а - п р а в а ч е л о в е к а н а с а м о 

с т о я т е л ь н ы й в ы б о р р е п р о д у к т и в н о г о п о в е 

д е н и я , о ц е н н о с т и ч е л о в е ч е с к о й ж и з н и , с о 

х р а н е н и я в р а ч е б н о й т а й н ы . Б и о э т и ч е с к и е 

п р о б л е м ы с в н е д р е н и е м в с е б о л е е с о в е р 

ш е н н ы х м е т о д о в в н у т р и у т р о б н о г о и с с л е д о 

в а н и я п л о д а с к а ж д ы м г о д о м в с е о с т р е е 

в с т а ю т в п р о ц е с с е м е д и к о - г е н е т и ч е с к о г о 

к о н с у л ь т и р о в а н и я и п е р е д о б щ е с т в о м в ц е 

л о м . П р и э т о м м о р а л ь н о - э т и ч е с к и е п р о б л е 

мы в о з н и к а ю т с н е и з б е ж н о с т ь ю в п р а к т и к е 

в р а ч е й м н о г и х с п е ц и а л ь н о с т е й ( п е д и а т р ы , 

а к у ш е р ы - г и н е к о л о г и и др.) и о с о б е н н о в р а 

ч е й - г е н е т и к о в , в ы н у ж д е н н ы х в м е ш и в а т ь с я 

в и н т и м н ы е в о п р о с ы ж и з н и с е м ь и и о т д е л ь 

н о г о л и ц а . С о с т а в л е н и е р о д о с л о в н о й и е е 

а н а л и з с в я з а н ы с р и с к о м н а р у ш и т ь э т и ч е 

с к и е н о р м ы . П о э т о м у в п р о ц е с с е с б о р а и н 

ф о р м а ц и и н е о б х о д и м ы о с о б ы й т а к т и из

в е с т н а я о с т о р о ж н о с т ь . В н е д р е н и е м е т о д о в 

д о р о д о в о й ( п р е н а т а л ь н о й ) д и а г н о с т и к и о с т 

ро п о с т а в и л о н о в ы е э т и ч е с к и е и д е о н т о л о -

г и ч е с к и е п р о б л е м ы - о т в е т с т в е н н о с т ь в р а 

ч а з а т о ч н о с т ь д и а г н о з а , р и с к п р е р ы в а н и я 

б е р е м е н н о с т и п р и в р а ч е б н о м в м е ш а т е л ь с т 

в е ( я т р о г е н н ы е б о л е з н и ) , о с л о ж н е н и я м и к 

р о х и р у р г и ч е с к и х д е й с т в и й ( б и о п с и я а м н и о 

н а , х о р и о н а , п л а ц е н т ы и д р . ) , р е ш е н и е в о п 

р о с а о п р е р ы в а н и и б е р е м е н н о с т и и т.д. П о 

л у ч е н и е и н ф о р м а ц и и о н а л и ч и и н а с л е д с т 

в е н н о г о з а б о л е в а н и я с о з д а е т м о р а л ь н о -

п с и х о л о г и ч е с к и е п р о б л е м ы в с е м ь е . Д а ж е 

о п р е д е л е н и е п о л а п л о д а д о л ж н о б ы т ь о б о с 

н о в а н о н е т о л ь к о м е д и ц и н с к и м и п о к а з а н и я 

м и , н о и э т и ч е с к и м и п р а в и л а м и . П р о б л е м ы 

л о ж н о г о о т ц о в с т в а , э к с т р а к о р п о р а л ь н о г о 

о п л о д о т в о р е н и я , и с п о л ь з о в а н и я э м б р и о 

н а л ь н ы х т к а н е й с л е ч е б н ы м и ц е л я м и , п р о б 

л е м ы т р а н с п л а н т а ц и и о р г а н о в и т к а н е й -

в о п р о с ы , к о т о р ы е т р е б у ю т р е ш е н и я , но, к 
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с о ж а л е н и ю , н е н а ш е д ш и е п о к а с в о е г о о с в е 

щ е н и я и ш и р о к о г о о б с у ж д е н и я в п е ч а т и . 

В н е д р е н и е о б я з а т е л ь н о г о м е д и ц и н с к о г о 

с т р а х о в а н и я р а с ш и р я е т к р у г л и ц н е м е д и 

ц и н с к о г о п р о ф и л я , к о т о р ы е п о л у ч а ю т д о с 

т у п к и н ф о р м а ц и и , с о с т а в л я ю щ е й в р а ч е б 

н у ю т а й н у . В с в я з и с э т и м м о г у т в о з н и к а т ь 

и в о з н и к а ю т н е т о л ь к о э т и ч е с к и е п р о б л е 

м ы , н о и ю р и д и ч е с к и е . С т р а х о в ы е к о м п а 

н и и м о г у т п о т р е б о в а т ь г е н е т и ч е с к о г о о б 

с л е д о в а н и я б о л ь н ы х , а э т о , п о з а р у б е ж н ы м 

д а н н ы м , п р и в о д и т п о ч т и у т р е т и б о л ь н ы х к 

с о ц и а л ь н о й д и с к р и м и н а ц и и . 

Д о н а с т о я щ е г о в р е м е н и в о м н о г и х с л у 

ч а я х и м е е т м е с т о г и п о д и а г н о с т и к а н а с л е д 

с т в е н н ы х б о л е з н е й , что п р и и з м е н е н и и д и 

а г н о з а с о з д а е т б а з у д л я к о н ф л и к т о в . В с е 

э т о д и к т у е т н е о б х о д и м о с т ь с о з д а н и я 

с о в р е м е н н о й ю р и д и ч е с к о й б а з ы и з а к о н о 

д а т е л ь н ы х а к т о в , з а щ и щ а ю щ и х п р а в а с е 

м ь и , и м е ю щ е й б о л ь н о г о с н а с л е д с т в е н н ы м 

з а б о л е в а н и е м . 

В с в я з и с з а в е р ш е н и е м п е р в о г о э т а п а 

в ы п о л н е н и я к р у п н о й м е ж д у н а р о д н о й п р о 

г р а м м ы « Г е н о м ч е л о в е к а » в о з н и к л и н е 

т о л ь к о с о ц и а л ь н ы е и э т и ч е с к и е п р о б л е м ы , 

н о т а к ж е и б о л е е ш и р о к и е п р о б л е м ы в з а и 

м о о т н о ш е н и я м е ж д у о б щ е с т в о м и у ч е н ы 

м и , з а н я т ы м и в р а б о т е н а д п р о е к т о м . В ре

з у л ь т а т е п о л у ч е н и я к л о н и р о в а н н о й о в ц ы 

Д о л л и в о з н и к л и и о с т р о о б с у ж д а ю т с я э т и 

ч е с к и е п р о б л е м ы к л о н и р о в а н и я л ю д е й . 

О д н о в р е м е н н о р а с с м а т р и в а ю т с я ю р и д и ч е 

с к и е и м о р а л ь н о - э т и ч е с к и е а с п е к т ы д а н 

н о й п р о б л е м ы . 

Н а р а с т а ю щ и й п р е с с и н г п р и н ц и п и а л ь н о 

н о в ы х м о л е к у л я р н о - г е н е т и ч е с к и х т е х н о л о 

г и й , п о з в о л я ю щ и х а к т и в н о м а н и п у л и р о 

в а т ь с г е н а м и , о к а з а л р е в о л ю ц и о н и з и р у ю 

щ е е в л и я н и е н а б и о л о г и ю и м е д и ц и н у . 

С о з д а л а с ь с и т у а ц и я , к о г д а г е н н а ч и н а е т 

в ы с т у п а т ь в к а ч е с т в е л е к а р с т в а д л я л е ч е 

н и я н е т о л ь к о г е н н ы х , н о и д р у г и х ш и р о к о 

р а с п р о с т р а н е н н ы х б о л е з н е й ( в и р у с н ы х , 

о н к о л о г и ч е с к и х ) , а в п е р с п е к т и в е и м у л ь т и 

ф а к т о р и а л ь н ы х ( п с и х и ч е с к и х , с е р д е ч н о 

с о с у д и с т ы х , э н д о к р и н н ы х и д р . ) . В о п р о с ы 

м а н и п у л и р о в а н и я с г е н а м и в н о в ь с т а н о 

в я т с я п р е д м е т о м о ж и в л е н н ы х д и с к у с с и й в 

н а у ч н о й и о б щ е й п е ч а т и . Т е м н е м е н е е 

п е р в о н а ч а л ь н ы е о п а с е н и я , с в я з а н н ы е с 

г е н н о й и н ж е н е р и е й ч е л о в е к а , о к а з а л и с ь 

п р е у в е л и ч е н н ы м и . П о с л е м н о г о ч и с л е н н ы х 

о б с у ж д е н и й д о с т и г н у т о с о г л а ш е н и е о т о м , 

что г е н о т е р а п и я м о ж е т и с п о л ь з о в а т ь с я д л я 

л е ч е н и я м н о г и х б о л е з н е й . Е д и н с т в е н н о е 

о г р а н и ч е н и е д л я г е н о т е р а п и и в с о в р е м е н 

н ы х у с л о в и я х с в я з а н о с т е м , ч т о в с е м а н и 

п у л я ц и и д о л ж н ы к а с а т ь с я т о л ь к о с о м а т и 

ч е с к и х к л е т о к . П о м н е н и ю в е д у щ и х а в т о 

р и т е т о в в о б л а с т и г е н о т е р а п и и и в с о о т 

в е т с т в и и с с у щ е с т в у ю щ и м и р е г л а м е н т а ц и -

я м и , с о в р е м е н н ы й у р о в е н ь з н а н и й н е п о з 

в о л я е т п р о в о д и т ь г е н н о - и н ж е н е р н ы е в м е 

ш а т е л ь с т в а в п о л о в ы е к л е т к и и з - з а в о з 

м о ж н о с т и н е п р е д с к а з у е м ы х п о с л е д с т в и й . 

О д н а к о с т р е м и т е л ь н ы й р о с т с в е д е н и й о 

с т р у к т у р е г е н а и е г о ф у н к ц и я х д а е т п о в о д 

р я д у и с с л е д о в а т е л е й к в о з о б н о в л е н и ю н а 

у ч н ы х д и с к у с с и й п о д а н н о й п р о б л е м е . О с 

н о в н ы м а р г у м е н т о м в п о л ь з у в м е ш а т е л ь 

с т в а н а у р о в н е п о л о в ы х к л е т о к я в л я е т с я 

в о з м о ж н о с т ь в о з н и к н о в е н и я с и т у а ц и и , ко

т о р а я м о ж е т с л о ж и т ь с я п р и э ф ф е к т и в н о й 

г е н н о й т е р а п и и н о с и т е л е й н а с л е д с т в е н н ы х 

з а б о л е в а н и й , к о г д а б о л ь н ы е ( г о м о з и г о т ы ) 

п о л е т а л ь н ы м м у т а ц и я м б у д у т н а к а п л и 

в а т ь с я в п о п у л я ц и и и в п о л н е р е а л ь н о й с т а 

н е т в с т р е ч а с у п р у г о в - г о м о з и г о т н ы х н о с и 

т е л е й м у т а н т н ы х г е н о в . В э т и х с и т у а ц и я х с 

ц е л ь ю п о л у ч е н и я з д о р о в о г о п о т о м с т в а по

т р е б у е т с я в м е ш а т е л ь с т в о н а р а н н и х с т а 

д и я х ( г а м е т а х и л и р а н н и х э м б р и о н а х ) . Ц е 

л е с о о б р а з н о с т ь т а к о г о в м е ш а т е л ь с т в а 

д о л ж н а о п р е д е л я т ь с я н е в о з м о ж н о с т я м и 

г е н е т и к и , а с о ц и а л ь н о й з н а ч и м о с т ь ю . П р и 

х о д и т с я р е ш а т ь д и л е м м у и в з в е ш и в а т ь 

р и с к г е н н о - и н ж е н е р н о г о в м е ш а т е л ь с т в а 

д л я о т д е л ь н о г о и н д и в и д у у м а с р и с к о м д л я 

г е н о ф о н д а в с е г о ч е л о в е ч е с т в а . 

П о м е р е п р о г р е с с а в о б л а с т и м о л е к у 

л я р н о й г е н е т и к и , в м е ш и в а ю щ е й с я с п о 

м о щ ь ю с в о и х т е х н о л о г и й в б и о л о г и ч е 

с к у ю с у щ н о с т ь ч е л о в е к а , а к т у а л ь н о с т ь 

п р о б л е м б и о э т и к и и д е о н т о л о г и и б у д е т 

в о з р а с т а т ь . 
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Словарь генетических терминов 

А б л е ф а р и я - о т с у т с т в и е к о н ъ ю н к т и в ы 

А б р а х и я - о т с у т с т в и е в е р х н и х к о н е ч н о 

с т е й 

А г е н е з и я - п о л н о е в р о ж д е н н о е о т с у т с т в и е 

о р г а н а и л и е г о ч а с т и 

А г и р и я ( л и с с э н ц е ф а л и я ) - о т с у т с т в и е и з 

в и л и н и б о р о з д б о л ь ш и х п о л у ш а р и й м о з г а 

А г л о с с и я - о т с у т с т в и е я з ы к а 

А г н а т и я - а п л а з и я н и ж н е й ч е л ю с т и 

А к р а н и я - о т с у т с т в и е к о с т е й с в о д а ч е р е п а 

А к р о ц е ф а л и я - в ы с о к и й ч е р е п 

А л л е л ь - о д н а и з д в у х ( и л и н е с к о л ь к и х ) 

а л ь т е р н а т и в н ы х ф о р м г е н а 

А л л е л ь н о р м а л ь н ы й ( д и к о г о т и п а ) - с о 

с т о я н и е г е н а , п р и к о т о р о м е г о ф у н к ц и я н е 

и з м е н е н а 

А л л е л ь д о м и н а н т н ы й - а л л е л ь , о д н а д о з а 

к о т о р о г о о п р е д е л я е т ф е н о т и п и ч е с к о е п р о 

я в л е н и е к о н т р о л и р у е м о г о п р и з н а к а 

А л л е л ь р е ц е с с и в н ы й - а л л е л ь , ф е н о т и 

п и ч е с к и п р о я в л я ю щ и й с я т о л ь к о в г о м о з и 

г о т н о м с о с т о я н и и 

А л о п е ц и я - с т о й к о е и л и в р е м е н н о е , п о л 

н о е и л и ч а с т и ч н о е в ы п а д е н и е в о л о с 

А м е л и я - п о л н о е о т с у т с т в и е к о н е ч н о с т и 

А м п л и ф и к а ц и я - и с к у с с т в е н н ы й с и н т е з 

б о л ь ш о г о ч и с л а к о п и й н е б о л ь ш о г о ф р а г 

м е н т а Д Н К с и с п о л ь з о в а н и е м п о л и м е р а з -

н о й ц е п н о й р е а к ц и и 

А н и р и д и я - о т с у т с т в и е р а д у ж н о й о б о л о ч 

к и 

А н о м а л а д Р о б е н а ( с и н д р о м Р о б е н а ) -

с о ч е т а н и е р е з к о й г и п о п л а з и и н и ж н е й 

ч е л ю с т и , з а п а д е н и я я з ы к а и р а с щ е л и н ы 

н ё б а 

А н о р х и з м - а г е н е з и я я и ч е к 

А н о т и я - а п л а з и я у ш н ы х р а к о в и н 

А н о ф т а л ь м и я - о т с у т с т в и е г л а з н ы х я б л о к 

А н т и к о д о н - т р и п л е т , з а н и м а ю щ и й о п р е 

д е л е н н о е и п о с т о я н н о е п о л о ж е н и е в с т р у к 

т у р е м о л е к у л ы т Р Н К и к о м п л е м е н т а р н о 

в з а и м о д е й с т в у ю щ и й с м Р Н К 

А н т и м о н г о л о и д н ы й р а з р е з г л а з - р а з р е з 

г л а з , п р и к о т о р о м о п у щ е н ы н а р у ж н ы е у г л ы 

г л а з н ы х щ е л е й 

А н э н ц е ф а л и я - о т с у т с т в и е г о л о в н о г о м о з 

г а , к о с т е й с в о д а ч е р е п а и м я г к и х т к а н е й 

А п у с - о т с у т с т в и е н и ж н и х к о н е ч н о с т е й 

А р а х н о д а к т и л и я - ч р е з м е р н о д л и н н ы е и 

т о н к и е п а л ь ц ы 

А р и н э н ц е ф а л и я - а п л а з и я о б о н я т е л ь н ы х 

л у к о в и ц , б о р о з д , т р а к т о в и п л а с т и н о к 

А р т р о г р и п о з - в р о ж д е н н ы е к о н т р а к т у р ы 

с у с т а в о в 

А т р е з и я - п о л н о е о т с у т с т в и е к а н а л а и л и 

е с т е с т в е н н о г о о т в е р с т и я 

А у т о с о м ы - 2 2 п а р ы х р о м о с о м , и с к л ю ч а я 

п о л о в ы е х р о м о с о м ы 

А ф а к и я - в р о ж д е н н о е о т с у т с т в и е х р у с т а 

л и к а 

А х е й р и я ( а п о д и я ) - н е д о р а з в и т и е и л и от

с у т с т в и е к и с т и и л и с т о п ы 

Б и б л и о т е к а к Д Н К - к о л л е к ц и я с е г м е н т о в 

к о м п л е м е н т а р н о й Д Н К ( к Д Н К ) , к л о н и р у е 

м ы х в ф а г а х и л и п л а з м и д а х 

Б л е ф а р о ф и м о з - у к о р о ч е н и е в е к п о г о р и 

з о н т а л и , с о п р о в о ж д а ю щ е е с я с у ж е н и е м 

г л а з н ы х щ е л е й 

Б л е ф а р о х а л а з и я - а т р о ф и я к о ж и в е р х н и х 

в е к 

Б л и з к о р о д с т в е н н ы й б р а к - б р а к м е ж д у 

и н д и в и д у у м а м и , я в л я ю щ и м и с я б л и з к и м и 

р о д с т в е н н и к а м и ( н а п р и м е р , д в о ю р о д н ы м и 

с и б с а м и , д я д е й и п л е м я н н и ц е й и др.) 

Б л о т т и н г - п е р е н о с р а з р е з а н н ы х ф р а г 

м е н т о в Д Н К и л и б е л к о в с г е л я н а ф и л ь т р 
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Б о л е з н и : 

• а у т о с о м н ы е - о б у с л о в л е н н ы е д е ф е к т о м 

г е н а , л о к а л и з о в а н н о г о в а у т о с о м е 

• в р о ж д е н н ы е - п р о я в л я ю щ и е с я п р и р о ж 

д е н и и р е б е н к а 

• м о н о г е н н ы е - о б у с л о в л е н н ы е д е ф е к т о м 

о д н о г о г е н а 

• д о м и н а н т н ы е - б о л е з н и , д л я р а з в и т и я кото

р ы х д о с т а т о ч н о п р и с у т с т в и я о д н о г о мутант

н о г о а л л е л я в г е т е р о з и г о т н о м с о с т о я н и и 

• р е ц е с с и в н ы е - болезни, для развития кото

рых необходимо присутствие д в у х д о з му

тантного аллеля в г о м о з и г о т н о м состоянии 

• с ц е п л е н н ы е с п о л о м - б о л е з н и , о б у с л о в 

л е н н ы е д е ф е к т о м г е н а , л о к а л и з о в а н н о г о в 

х р о м о с о м е X 

• н а с л е д с т в е н н ы е - б о л е з н и , в о с н о в е ко

т о р ы х л е ж и т г е н е т и ч е с к а я к о м п о н е н т а 

• м у л ь т и ф а к т о р и а л ь н ы е - и м е ю щ и е в с в о 

е й о с н о в е к а к г е н е т и ч е с к у ю , т а к и с р е д о -

в у ю к о м п о н е н т у 

• х р о м о с о м н ы е - п р и ч и н н о о б у с л о в л е н н ы е 

н а р у ш е н и я м и к а р и о т и п а 

Б р а х и д а к т и л и я ( к о р о т к о п а л о с т ь ) - у к о р о 

ч е н и е п а л ь ц е в 

Б р а х и ц е ф а л и я - у в е л и ч е н и е п о п е р е ч н о г о 

р а з м е р а г о л о в ы п р и о т н о с и т е л ь н о м у м е н ь 

ш е н и и е е п р о д о л ь н о г о р а з м е р а 

В е к т о р Д Н К - м о д и ф и ц и р о в а н н ы е Д Н К 

п л а з м и д , в и р у с о в , ф а г о в и л и б а к т е р и й , и с 

п о л ь з у е м ы е д л я в в е д е н и я э к з о г е н н о й Д Н К 

в к л е т к и р е ц и п и е н т а 

В и т и л и г о - о ч а г о в а я д е п и г м е н т а ц и я к о ж и 

Г а м е т а - з р е л а я п о л о в а я к л е т к а с г а п л о и д 

н ы м н а б о р о м х р о м о с о м 

Г а п л о и д ы - к л е т к и , с о д е р ж а щ и е т о л ь к о 

о д и н н а б о р х р о м о с о м ( 2 3 х р о м о с о м ы ) . Гап

л о и д н ы м и я в л я ю т с я г а м е т ы 

Г е м и з и г о т н о с т ь - п р и с у т с т в и е в о р г а н и з 

м е т о л ь к о о д н о й к о п и и г е н а . Ч а щ е в с е г о э т о 

п о н я т и и е п р и м е н я е т с я в о т н о ш е н и и г е н о в , 

л о к а л и з о в а н н ы х в х р о м о с о м е X у м у ж ч и н 

Г е н - у ч а с т о к Д Н К , с п о с о б н ы й т р а н с л и р о 

в а т ь с я с о б р а з о в а н и е м ф у н к ц и о н а л ь н о г о 

п р о д у к т а ( ч а щ е б е л к а ) 

Г е н е т и ч е с к а я г е т е р о г е н н о с т ь - о т с у т с т 

в и е п р я м о й к о р р е л я ц и и м е ж д у г е н о т и п о м 

и ф е н о т и п о м 

Г е н о м - в с я Д Н К ( я д е р н а я и м и т о х о н д р и 

а л ь н а я ) о р г а н и з м а ( к л е т к и ) 

Г е н о т е р а п и я - л е ч е н и е п у т е м в в е д е н и я в 

т к а н и и л и к л е т к и б о л ь н ы х п о с л е д о в а т е л ь 

н о с т е й Д Н К с ц е л ь ю к о р р е к ц и и г е н н ы х д е 

ф е к т о в 

Г е н о м - п о л н а я г е н е т и ч е с к а я с и с т е м а 

к л е т к и 

Г е н о м н ы й и м п р и н т и н г - р а з л и ч н о е ф е н о -

т и п и ч е с к о е п р о я в л е н и е м у т а ц и и в з а в и с и 

м о с т и о т е е п р о х о ж д е н и я ч е р е з о т ц о в с к и й 

и л и м а т е р и н с к и й г а м е т о г е н е з 

Г е т е р о з и г о т а - о с о б ь с р а з л и ч н ы м и т и 

п а м и а л л е л е й ( н о р м а л ь н ы м и и м у т а н т -

н ы м и ) 

Г е т е р о х р о м и я р а д у ж к и - н е о д и н а к о в о е 

о к р а ш и в а н и е р а з л и ч н ы х у ч а с т к о в р а д у ж к и 

Г и д р о ф т а л ь м - у в е л и ч е н и е г л а з н о г о я б 

л о к а 

Г и п е р к е р а т о з - ч р е з м е р н о е у т о л щ е н и е 

р о г о в о г о с л о я э п и д е р м и с а 

Г и п е р т е л о р и з м - у в е л и ч е н и е р а с с т о я н и я 

м е ж д у о р г а н а м и ( г л а з , с о с к о в и д р . ) . Д л я 

о б ъ е к т и в н о й о ц е н к и г и п е р т е л о р и з м а г л а з 

р а с с ч и т ы в а е т с я м е ж о р б и т а л ь н ы й и н д е к с 

( М О И ) ( в п р о ц е н т а х ) п у т е м д е л е н и я р а с 

с т о я н и я м е ж д у о р б и т а м и ( в с м ) н а у р о в н е 

в н у т р е н н и х у г л о в г л а з н ы х щ е л е й н а о к р у ж 

н о с т ь г о л о в ы (в с м ) х 100 = М О И . П р и г и -

п е р т е л о р и з м е и н д е к с 6,8 и в ы ш е , п р и г и п о -

т е л о р и з м е 3,8 и н и ж е 

Г и п е р т р и х о з - и з б ы т о ч н ы й р о с т в о л о с 

Г и п о т е л о р и з м - у м е н ь ш е н и е р а с с т о я н и я 

м е ж д у о р г а н а м и ( г л а з , с о с к о в и д р . ) 

Г и р с у т и з м - и з б ы т о ч н о е о в о л о с е н и е у д е 

в о ч е к п о м у ж с к о м у т и п у 

Г о м о з и г о т а - о с о б ь с а л л е л я м и о д и н а к о 

в о г о т и п а ( н о р м а л ь н ы м и и л и м у т а н т н ы м и ) 

Д е з о к с и р и б о н у к л е и н о в а я к и с л о т а 

( Д Н К ) - в е щ е с т в о н а с л е д с т в е н н о с т и , 

п р е д с т а в л е н н о й у н и к а л ь н о й м о л е к у л о й , 

с п о с о б н о й к с а м о в о с п р о и з в о д с т в у и к о д и 

р о в а н и ю г е н е т и ч е с к о й и н ф о р м а ц и и 

• Д Н К г е н о м н а я - т о т а л ь н а я Д Н К , в ы д е л е н 

ная и з л ю б о г о б и о л о г и ч е с к о г о и с т о ч н и к а 

• Д Н К к о м п л е м е н т а р н а я ( к Д Н К ) - о д н о ц е -

п о ч е ч н а я Д Н К , с и н т е з и р о в а н н а я in vitro пу

т е м о б р а т н о й т р а н с к р и п ц и и м Р Н К 
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Д е к с т р о к а р д и я - р а с п о л о ж е н и е с е р д ц а 

с п р а в а 

Д е л е ц и я - у д а л е н и е п о с л е д о в а т е л ь н о с т и 

Д Н К 

Д е н а т у р а ц и я Д Н К - п е р е х о д Д Н К и з д в у -

н и т и е в о й ф о р м ы в о д н о н и т и е в у ю п р и р а з 

р ы в е в о д о р о д н ы х с в я з е й ( ч а с т о п о д в о з 

д е й с т в и е м в ы с о к и х т е м п е р а т у р ) 

Д и а с т е м а - ш и р о к а я щ е л ь м е ж д у цент

р а л ь н ы м и р е з ц а м и 

Д и с к о р и я ( « к о ш а ч и й г л а з » ) - з р а ч о к в в и 

д е щ е л и 

Д и п л о и д н ы й н а б о р х р о м о с о м - с о д е р 

ж и т п о д в е к о п и и к а ж д о й а у т о с о м ы и д в е 

п о л о в ы е х р о м о с о м ы 

Д и с т и х и а з - д в о й н о й ряд р е с н и ц 

Д Н К - д и а г н о с т и к а - м о л е к у л я р н ы е м е т о 

д ы д и а г н о с т и к и м у т а ц и й 

Д Н К - з о н д - н е б о л ь ш о й ф р а г м е н т о д н о н и -

т и е в о й Д Н К , и с п о л ь з у е м ы й д л я п о и с к а 

к о м п л е м е н т а р н ы х п о с л е д о в а т е л ь н о с т е й 

р а з н о о б р а з н ы х м о л е к у л Д Н К 

Д о л и х о ц е ф а л и я - п р е о б л а д а н и е п р о 

д о л ь н ы х р а з м е р о в г о л о в ы н а д п о п е р е ч н ы 

м и 

З и г о т а - о п л о д о т в о р е н н а я я й ц е к л е т к а 

И н т р о н - н е к о д и р у ю щ а я о б л а с т ь г е н а 

К а м п о м е л и я - и с к р и в л е н и е к о н е ч н о с т е й 

К а м п т о д а к т и л и я - с г и б а т е л ь н а я к о н т р а к 

т у р а п р о к с и м а л ь н ы х м е ж ф а л а н г о в ы х с у с 

т а в о в п а л ь ц е в к и с т и 

К а р и о т и п - п о л н ы й н а б о р х р о м о с о м клет

ки (у ч е л о в е к а в н о р м е 46,XX и л и 46,XY) 

К а р т и р о в а н и е - л о к а л и з а ц и я о т д е л ь н ы х 

э л е м е н т о в г е н о м а н а г е н е т и ч е с к о й к а р т е 

К е р а т о к о н у с - к о н и ч е с к о е в ы п я ч и в а н и е 

р о г о в и ц ы 

К л и н о д а к т и л и я - л а т е р а л ь н о е и л и м е д и 

а л ь н о е и с к р и в л е н и е м и з и н ц а 

К л о н - б о л ь ш о е ч и с л о к л е т о к и л и м о л е 

к у л , и д е н т и ч н ы х о д н о й р о д о н а ч а л ь н о й 

к л е т к е и л и м о л е к у л е 

К л о н и р о в а н и е - в с т р а и в а н и е ч у ж е р о д н о й 

Д Н К в в е к т о р н у ю м о л е к у л у Д Н К и л и Р Н К и 

в в е д е н и е э т о й к о н с т р у к ц и и в к л е т к и 

К о д о н - п о с л е д о в а т е л ь н о с т ь и з т р е х нук-

л е о т и д о в в м о л е к у л е м Р Н К 

К о л о б о м а - о ч а г о в о е о т с у т с т в и е ( щ е л е -

в и д н ы й д е ф е к т ) т о й и л и и н о й о б о л о ч к и 

г л а з а 

К р а н и о с и н о с т о з - п р е ж д е в р е м е н н о е з а 

р а с т а н и е ч е р е п н ы х ш в о в 

К р а н и о с т е н о з - у м е н ь ш е н и е о б ъ е м а че

р е п н о й к о р о б к и , о б у с л о в л е н н о е р а з л и ч н ы 

м и ф о р м а м и п р е ж д е в р е м е н н о г о з а р а с т а 

н и я ш в о в 

К р и п т о ф т а л ь м - н е д о р а з в и т и е и л и от

с у т с т в и е г л а з н о г о я б л о к а , в е к и г л а з н о й 

щ е л и 

К р о с с и н г о в е р - о б м е н м а т е р и а л о м м е ж д у 

г о м о л о г и ч н ы м и х р о м о с о м а м и , п р о и с х о д я 

щ и й в п р о ц е с с е м е й о з а и л е ж а щ и й в о с н о 

в е г е н е т и ч е с к о й р е к о м б и н а ц и и 

К р ы л о в и д н а я ш е я (pterigium colli) - п р о 

д о л ь н ы е с к л а д к и н а б о к о в ы х п о в е р х н о с т я х 

ш е и 

Л а г о ф т а л ь м - н е п о л н о е с м ы к а н и е в е к 

М а к р о г л о с с и я ( п а т о л о г и ч е с к о е у в е л и ч е 

н и е я з ы к а ) - ч р е з м е р н о е у в е л и ч е н и е я з ы 

к а с в ы р а ж е н н о й с к л а д ч а т о с т ь ю с л и з и с т о й 

о б о л о ч к и 

М а к р о с т о м и я - ч р е з м е р н о у в е л и ч е н н а я 

р о т о в а я щ е л ь 

М а к р о с о м и я - ( г и г а н т и з м ) - ч р е з в ы ч а й н о 

у в е л и ч е н н ы е р а з м е р ы о т д е л ь н ы х ч а с т е й 

т е л а и л и о ч е н ь в ы с о к и й р о с т 

М а к р о т и я - у в е л и ч е н н ы е р а з м е р ы у ш н ы х 

р а к о в и н 

М а к р о ц е ф а л и я - ч р е з м е р н о б о л ь ш а я г о 

л о в а 

М е г а л о к о р н е а - у в е л и ч е н и е д и а м е т р а р о 

г о в и ц ы 

М и к р о с т о м и я ( м а л ы й р о т ) - ч р е з м е р н о 

у м е н ь ш е н н а я р о т о в а я щ е л ь 

М и к р о г н а т и я ( в е р х н я я м и к р о г н а т и я ) 

( о п и с т о г н а т и я ; л о ж н а я п р о г е н и я ) - н е д о 

р а з в и т и е ( м а л ы е р а з м е р ы ) в е р х н е й ч е л ю 

с т и 

М и к р о г н а т и я н и ж н я я ( м и к р о г е н и я ; « п т и 

чье» л и ц о ; л о ж н а я п р о г н а т и я ; о п и с т о г е -

ния) - ( м а л ы е р а з м е р ы ) н и ж н е й ч е л ю с т и и 

м о з г о в о г о ч е р е п а 

М и к р о к о р н е а - у м е н ь ш е н и е д и а м е т р а р о 

г о в и ц ы 

М и к р о т и я - у м е н ь ш е н н ы е р а з м е р ы у ш н ы х 

р а к о в и н 
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М и к р о ф т а л ь м и я - м а л ы е р а з м е р ы г л а з 

н о г о я б л о к а 

М и к р о ц е ф а л и я - у м е н ь ш е н и е м а с с ы и 

р а з м е р о в г о л о в н о г о м о з г а и м о з г о в о г о че

р е п а 

М о з а и ц и з м - с у щ е с т в о в а н и е д в у х и б о л е е 

г е н е т и ч е с к и р а з л и ч н ы х л и н и й к л е т о к у од

н о г о и н д и в и д у у м а 

М у т а ц и я - л ю б о е и з м е н е н и е в п о с л е д о в а 

т е л ь н о с т и Д Н К 

• т о ч к о в а я - и з м е н е н и е о д н о й п а р ы о с н о 

в а н и й 

• и н в е р с и я - п е р е в о р о т на 180° с е г м е н т а 

Д Н К 

• и н с е р ц и я - в с т а в к а с е г м е н т а Д Н К 

• м и с с е н с - з а м е н а н у к л е о т и д а в к о д и р у ю 

щ е й ч а с т и г е н а , п р и в о д я щ а я к з а м е н е а м и 

н о к и с л о т ы в с о о т в е т с т в у ю щ е м б е л к е 

• н о н с е н с - з а м е н а н у к л е о т и д а в к о д и р у ю 

щ е й ч а с т и г е н а , п р и в о д я щ а я к о б р а з о в а 

н и ю с т о п - к о д о н а и п р е к р а щ е н и ю т р а н с л я 

ц и и и с и н т е з а б е л к а 

« М ы с в д о в ы » - к л и н о в и д н ы й р о с т в о л о с 

н а л б у 

О б р а т н а я т р а н с к р и п ц и я - с и н т е з Д Н К н а 

м а т р и ц е Р Н К , о с у щ е с т в л я е т с я ф е р м е н т о м 

о б р а т н о й т р а н с к р и п т а з о й 

О к о л о у ш н ы е п а п и л л о м ы ( « у ш н ы е п р и 

д а т к и » ; д о п о л н и т е л ь н ы е у ш н ы е р а к о в и 

ны) - ф р а г м е н т ы н а р у ж н о г о у х а , р а с п о л о 

ж е н н ы е в п е р е д и у ш н о й р а к о в и н ы 

О м ф а л о ц е л е - г р ы ж а п у п о ч н о г о к а н а т и к а 

П а х и г е р и я ( м а к р о г и р и я ) - у т о л щ е н и е о с 

н о в н ы х и з в и л и н м о з г а 

П а х и о н и х и я - у т о л щ е н и е н о г т е й 

П Д Р Ф ( п о л и м о р ф и з м д л и н ы р е с т р и к ц и -

о н н ы х ф р а г м е н т о в ) - а н а л и з - и с с л е д о в а 

н и е м е т о д а м и б л о т т - г и б р и д и з а ц и и и л и 

п о л и м е р а з н о й ц е п н о й р е а к ц и и ч а с т о т 

р а з л и ч н ы х а л л е л е й п о л и м о р ф н ы х с а й 

т о в р е с т р и к ц и и в о п р е д е л е н н о й г р у п п е 

л ю д е й 

П л а з м и д а - к о л ь ц е в а я в н е х р о м о с о м н а я 

Д Н К , с п о с о б н а я к а в т о н о м н о й р е п л и к а 

ц и и 

П л а т и б а з и я - у п л о щ е н и е о с н о в а н и я ч е р е п а 

П л а т и с п о н д и л и я - у п л о щ е н и е о т д е л ь н ы х 

п о з в о н к о в 

П л е й о т р о п и з м - м н о ж е с т в е н н ы е ф е н о т и -

п и ч е с к и е и з м е н е н и я , в ы з в а н н ы е м у т а ц и е й 

о д н о г о г е н а 

П о л и д а к т и л и я - у в е л и ч е н и е к о л и ч е с т в а 

п а л ь ц е в н а к и с т я х и/или с т о п а х 

• п о л и д а к т и л и я п о с т а к с и а л ь н а я - п о л и д а к 

т и л и я V п а л ь ц а 

• п о л и д а к т и л и я п р е а к с и а л ь н а я - п о л и д а к 

т и л и я I-IV п а л ь ц е в 

П о л и м е р а з н а я ц е п н а я р е а к ц и я ( П Ц Р ) -

и з б и р а т е л ь н ы й с и н т е з б о л ь ш о г о ч и с л а ко

п и й н е б о л ь ш о г о ф р а г м е н т а Д Н К 

П р е а у р и к у л я р н ы е ф и с т у л ы - с л е п о з а 

к а н ч и в а ю щ и е с я х о д ы , н а р у ж н ы е о т в е р с т и я 

к о т о р ы х р а с п о л о ж е н ы у о с н о в а н и я в о с х о 

д я щ е й ч а с т и з а в и т к а у ш н о й р а к о в и н ы 

П р о г е н и я - ч р е з м е р н о е р а з в и т и е н и ж н е й 

ч е л ю с т и 

П р о г е р и я - п р е ж д е в р е м е н н о е с т а р е н и е 

о р г а н и з м а 

П р о г н а т и я ( в е р х н я я п р о г н а т и я ) - ч р е з м е р 

н о е в ы с т у п а н и е в е р х н е й ч е л ю с т и с с и л ь 

н ы м н а к л о н о м в п е р е д п е р е д н и х з у б о в 

П р о г н а т и я н и ж н я я ( и с т и н н а я п р о г е н и я ; м а -

к р о г н а т и я ) - ч р е з м е р н о е р а з в и т и е н и ж н е й 

ч е л ю с т и 

П р о з э н ц е ф а л и я - н е д о с т а т о ч н о е р а з д е 

л е н и е п е р е д н е г о м о з г о в о г о п у з ы р я н а 

б о л ь ш и е п о л у ш а р и я 

П р о м о т о р - о с н о в н о й регулятор р а б о т ы г е н а 

П т е р и г и у м - к р ы л о в и д н ы е с к л а д к и к о ж и 

Р а с щ е л и н а в е р х н е й г у б ы ( « з а я ч ь я » г у б а ; 

х е й л о с х и з ) - щ е л ь в м я г к и х т к а н я х г у б ы , 

п р о х о д я щ а я с б о к у о т ф и л ь т р у м а 

Р а с щ е л и н а н ё б а ( « в о л ч ь я п а с т ь » ; п а л а -

т о с х и з ) - п о л н а я и л и ч а с т и ч н а я щ е л ь в 

т в е р д о м и/или м я г к о м н ё б е 

Р е с т р и к т а з а - ф е р м е н т , р а з р е з а ю щ и й н а 

ф р а г м е н т ы д в у н и т и е в у ю м о л е к у л у Д Н К 

Р и б о н у к л е и н о в а я к и с л о т а ( Р Н К ) - м о л е 

к у л а , с о с т о я щ а я и з р и б о з ы , ф о с ф о р н о й 

к и с л о т ы и ч е т ы р е х п а р а з о т и с т ы х о с н о в а 

н и й ( а д е н и н , у р а ц и л , г у а н и н и ц и т о з и н ) 

• Р Н К м а т р и ч н а я ( м Р Н К ) - м о л е к у л ы Р Н К , 

с о с т о я щ и е и з п о с л е д о в а т е л ь н о с т е й к о м п 

л е м е н т а р н ы х э к з о н а м г е н о в 

Р Н К - п о л и м е р а з а - ф е р м е н т , о с у щ е с т в 

л я ю щ и й т р а н с к р и п ц и ю Д Н К 
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С а й т - о п р е д е л е н н о е м е с т о в м о л е к у л е Д Н К 

С е к в е н и р о в а н и е - о п р е д е л е н и е н у к л е о -

т и д н о й п о с л е д о в а т е л ь н о с т и м о л е к у л ы 

Д Н К 

С и н д а к т и л и я - п о л н о е и ч а с т и ч н о е с р а 

щ е н и е с о с е д н и х п а л ь ц е в к и с т и и л и с т о п ы 

в с л е д с т в и е н е п о л н о й р е д у к ц и и м е ж п а л ь 

ц е в ы х п е р е г о р о д о к 

С и н о ф р и з - с р о с ш и е с я б р о в и 

С к а ф о ц е ф а л и я - у д л и н е н н ы й ч е р е п с в ы 

с т у п а ю щ и м г р е б н е м н а м е с т е п р е ж д е в р е 

м е н н о з а р о с ш е г о с а г и т т а л ь н о г о ш в а 

С п л а й с и н г - п р о ц е с с в ы р е з а н и я п о с л е д о 

в а т е л ь н о с т е й , к о м п л е м е н т а р н ы х н и т р о 

н а м , и з м о л е к у л п е р в и ч н о й Р Н К 

С т р а б и з м - к о с о г л а з и е 

С ф е р о ф а к и я - ш а р о в и д н а я ф о р м а х р у 

с т а л и к а 

Т а н д е м н ы е п о в т о р ы - п о с л е д о в а т е л ь н о 

с т и Д Н К в в и д е м н о ж е с т в е н н ы х к о п и й , с л е 

д у ю щ и х о д н а з а д р у г о й 

Т е л е к а н т - с м е щ е н и е в н у т р е н н и х у г л о в 

г л а з н ы х щ е л е й л а т е р а л ь н о п р и н о р м а л ь н о 

р а с п о л о ж е н н ы х о р б и т а х 

Т е р а т о г е н - с у б с т а н ц и я , к о т о р а я м о ж е т 

в ы з ы в а т ь п о р о к и р а з в и т и я 

Т р а н с к р и п ц и я - п р о ц е с с с и н т е з а Р Н К н а 

Д Н К - м а т р и ц е 

Т р а н с л о к а ц и я - п е р е с т р о й к а , п р и к о т о р о й 

ч а с т ь х р о м о с о м ы о т р ы в а е т с я , а з а т е м п р и 

с о е д и н я е т с я к д р у г о й х р о м о с о м е 

Т р а н с л я ц и я - п р о ц е с с с и н т е з а п о л и п е п 

т и д н о й ц е п и п о м о л е к у л е м Р Н К 

Т р и г о н о ц е ф а л и я - р а с ш и р е н и е ч е р е п а 

в з а т ы л о ч н о й и с у ж е н и е в л о б н о й ч а с т и 

Ф а к т о р т р а н с к р и п ц и и - б е л о к , к о т о р ы й , 

с в я з ы в а я с ь с Д Н К , р е г у л и р у е т т р а н с к р и п 

ц и ю 

Ф е н о т и п - с о в о к у п н о с т ь в н е ш н и х п р и з н а 

к о в о р г а н и з м а ; о б р а з у е т с я в р е з у л ь т а т е 

в з а и м о д е й с т в и я г е н о т и п а и с р е д ы 

Ф и л ь т р - р а с с т о я н и е о т н и ж н е н о с о в о й 

т о ч к и д о к р а с н о й к а й м ы в е р х н е й г у б ы 

Ф о к о м е л и я - п о л н о е и л и ч а с т и ч н о е о т 

с у т с т в и е п р о к с и м а л ь н ы х ч а с т е й к о н е ч н о 

с т е й 

Х р о м о с о м ы - с т р у к т у р ы я д р а , с о д е р ж а 

щ и е с к р у ч е н н ы е м о л е к у л ы Д Н К 

• п о л о в ы е - Х- и Y - х р о м о с о м ы (у ж е н щ и н 

Х Х - н а б о р , у м у ж ч и н XY-набор) 

• а у т о с о м ы - н е п о л о в ы е х р о м о с о м ы 

Э к з о н - к о д и р у ю щ и й у ч а с т о к г е н а 

Э к с п р е с с и я - а к т и в н о е с о с т о я н и е г е н а , т о 

е с т ь с п о с о б н о с т ь к т р а н с к р и п ц и и и т р а н с 

л я ц и и 

Э к з о ф т а л ь м - с м е щ е н и е г л а з н о г о я б л о к а 

в п е р е д 

Э к т о п и я х р у с т а л и к а ( п о д в ы в и х и в ы 

в и х ) - с м е щ е н и е х р у с т а л и к а и з с т е к л о в и д 

н о й я м к и 

Э к т р о п и о н в е к а - в ы в о р о т к р а я в е к а 

Э п и б у л ь б а р н ы й д е р м о и д - л и п о д е р м о -

и д н ы е р а з р а с т а н и я н а п о в е р х н о с т и г л а з н о 

г о я б л о к а 

Э п и к а н т у с - в е р т и к а л ь н а я к о ж н а я с к л а д 

к а у в н у т р е н н е г о у г л а г л а з н о й щ е л и 

А д р е с а в И н т е р н е т е п о к л и н и ч е с к о й г е н е т и к е 

1) M I M ( M e n d e l i a n I n h e r i t a n c e in M a n . V . A . M c K u s i c k ) h t t p : / / w w w . n c b i . n l m . n i h . g o v / o m i m ) -

М е н д е л и р у ю щ а я н а с л е д с т в е н н о с т ь ч е л о в е к а ( в и н т е р н е т - в е р с и и O M I M ) 

2 ) O M D ( O x f o r d M e d i c a l D a t a b a s e - О к с ф о р д с к а я м е д и ц и н с к а я б а з а д а н н ы х ) 

h t t p : / / d h m h d . m d x . a c . u k / L D D B / l d d b . h t m l 

3) h t t p : / / w w w . g e n e c l i n i c s . o r g - о б з о р ы по н а с л е д с т в е н н ы м б о л е з н я м 

4 ) h t t p : / / w w w . n c h p e g . o r g - н а ц и о н а л ь н о е о б ъ е д и н е н и е о б у ч е н и я м е д и ц и н с к и х р а б о т 

н и к о в 

5 ) h t t p : / / m e d g e n . g e n e t i c s . u t a h . e d u - в о п р о с ы п о к у р с у м е д и ц и н с к о й г е н е т и к и и о т в е 

т ы н а н и х 
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Несмотря на длительную историю изучения, проблема лечения больных миомой матки про

должает оставаться в центре внимания отечественных и зарубежных исследователей. Это одна 

из проблем в гинекологии, где особо остро обнаруживается отсутствие единого, общепризнан

ного мнения. Оставаясь "любимой патологией" гинекологов, склонных к хирургической дея

тельности, миома матки практически никогда не рассматривалась как заболевание, которое 

можно вылечить консервативно. 

Практически вся история вопроса комплексного консервативного лечения миомы матки со

стоит из разработки различных методов такого решения проблемы. При этом история радика

лизма в лечении миомы матки до сих пор не окончена. Приверженцев ампутации матки по по

воду и без повода ещё достаточно. Основная причина столь длительного господства лечебно

го радикализма в лечении миомы матки заключается в том, что долгие годы миома матки пред

ставлялась хоть и доброкачественным, но опухолевым процессом, а опухоль, по канонам хирур

гии, должна быть удалена. 

И тут возникают вопросы: почему удаление матки до сих пор рассматривается как допусти

мый акт с точки зрения дальнейшей жизни женщины; почему считается, что реализовав свою 

репродуктивную функцию, женщина совершенно безболезненно может расставаться с маткой? 

Совершенно очевидно, что в организме нет лишних органов, и матка, помимо репродуктивной 

функции, также несёт и другие функции, большая часть которых до сих пор неизвестна. Буду

чи интегрированной в целостный организм, матка поддерживает естественное физиологиче

ское равновесие, а её удаление приводит к дезинтеграции в организме. 

Довольно часто приходится сталкиваться с желанием женщины любой ценой сохранить 

матку. В целом все женщины сходятся на том, что наличие матки является подсознательным 

элементом их женственности. Наличие матки даёт женщине постоянную внутреннюю уверен

ность в том, что она может родить ребёнка (даже если она точно не желает больше иметь де

тей). Ещё одной причиной, по которой женщина не хочет лишаться матки, является боязнь впо

следствии столкнуться с проблемами в интимной жизни. Хорошо известно, что у части женщин 

в процессе оргазма происходит сокращение матки, что усиливает остроту переживаемых ощу

щений. Очевидно, что удаление матки может изменить спектр сексуальных ощущений, что так

же очень пугает женщину. 

В целом можно долго продолжать приводить доводы в пользу сохранения женщине матки. 

Всё это ещё раз подчёркивает, что радикализм в лечении миомы матки в настоящее время 

неуместен. 

В последние годы развитие эндокринологии, новые теоретические концепции о причинах 

возникновения миомы матки, отказ от существовавшей ранее установки на онкологическую на

стороженность ввиду доказанной несостоятельности термина «малигнизация лейомиомы мат

ки» и крайне низкой частоты лейомиосаркомы матки, развивающейся de novo, совершенство

вание гормональных методов исследования определили консервативное направление в лече

нии миомы матки и наметили пути профилактики этого довольно часто встречающегося забо

левания. 

Современные исследования в области этиологии и патогенеза данного заболевания утвер

ждают, что при условии ранней диагностики патогенетическая терапия может полностью заме

нить хирургическое вмешательство или значительно уменьшить его объём. В настоящий мо-
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мент в подавляющем числе случаев лечение миомы матки возможно осуществлять без полной 

потери органа. Всё это позволило поставить «комплексное консервативное ведение» на первое 

место в лечении миомы матки, сократив число пациенток, подвергшихся радикальным опера

тивным вмешательствам по поводу данного заболевания. Консервативная терапия больных 

миомой матки имеет большое практическое значение, так как является органосохраняющей. 

Она предусматривает воздействие на различные звенья патогенеза миомы матки с целью тор

можения роста и усиления процессов атрофии в узлах миомы, а также уменьшения тяжести 

клинических симптомов. В результате консервативного лечения у многих больных наблюдают

ся стабилизация и уменьшение размеров миоматозных узлов, менструальной кровопотери и 

болевого синдрома. 

Выбор метода лечения миомы матки должен определяться: размерами узлов, локализаци

ей, возрастом, наличием симптомов, репродуктивными планами, наличием сопутствующих за

болеваний, благосостоянием пациентки, предпочтением того или иного вида лечения. 

Одним из наиболее значимых критериев выбора метода лечения миомы матки является 

размер миоматозных узлов. В своём развитии миома матки проходит критическую точку, после 

которой сформированные автономные механизмы (локальная продукция эстрогенов и фиброз) 

делают узел менее управляемым гормональными стимулами. Существование двух периодов 

жизни миоматозного узла - "доавтономного" и "автономного" - определяют обоснованность и 

эффективность использования тех или иных медикаментозных средств. 

Локализация миоматозных узлов также вносит вклад в выбор тактики лечения больных мио

мой матки. Совершенно очевидно, что клиническая значимость субмукозного узла и узла, рас

положенного субсерозно, просто несопоставима. Так, трёхсантиметровый узел в полости мат

ки будет требовать оперативного решения вопроса, в то время как миоматозный узел субсе

розного расположения в области дна матки таких же размеров, особенно у женщины в преме-

нопаузе, может не требовать лечения. 

Обязательно необходимо учитывать и возраст пациентки. Известно, что миома матки 

подвергается обратному развитию в период менопаузы. Поэтому в зависимости от предпо

лагаемого срока наступления менопаузы возможности использования тех или иных лечебных 

подходов может существенным образом изменяться. Например, при наличии у пациентки в 

пременопаузе миомы матки больших размеров и отсутствии клинических симптомов заболе

вания, возможно ограничиться простым наблюдением, что в более молодом возрасте было 

бы недопустимым. Однако вполне очевидно, что не возраст, а предполагаемое время, остав

шееся до менопаузы, является определяющим критерием в выборе метода лечения больных 

миомой матки. 

Приблизительно у 50% обладательниц миомы матки не наблюдается никаких клинических 

симптомов. Однако у части этих женщин отсутствие клинических проявлений этого заболева

ния носит лишь временный характер. Таким образом, случайное обнаружение миомы матки при 

отсутствии жалоб у пациентки не означает, что такая женщина должна быть оставлена без ле

чения. Не наличие или отсутствие клинических проявлений миомы матки является одним из ре

шающих моментов в лечении этого заболевания, а характер симптомов. 

Значение имеют и репродуктивные планы. Поэтому большое значение в лечении миомы 

матки имеет желание женщины в полном объеме сохранить свою репродуктивную функцию. 
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Очевидно, что это полностью исключает использование таких радикальных подходов, как ампу

тация матки. Лечение женщин с миомой матки, планирующих в будущем беременность, дол

жно быть максимально органосохраняющим. Это не означает, что во всех остальных случаях 

можно пожертвовать органом во имя выздоровления. На самом же деле отсутствие репродук

тивных планов позволяет применять несколько отличную лечебную тактику в отношении одних 

и тех же миоматозных узлов, которая при этом не будет менее эффективной. 

Говоря о влиянии сопутствующих заболеваний на выбор метода лечения миомы матки, це

лесообразнее всего было бы их разделить на гинекологические и негинекологические. Негине

кологические сопутствующие заболевания могут вносить коррективы в выбор лекарственного 

препарата или метода хирургического лечения за счёт того, что те или иные медикаментозные 

средства или вмешательства могут ухудшить течение этих параллельно текущих заболеваний. 

Сопутствующие гинекологические заболевания в большинстве случаев должны лечиться, неза

висимо от наличия или отсутствия у больной миомы матки. Миома матки не оказывает никако

го влияния на течение других гинекологических заболеваний и не может расцениваться как 

осложняющий фактор. Одним исключением из всего вышесказанного является бесплодие, где 

миома матки может играть определенную роль. 

Достаточно часто основным критерием при выборе метода лечения больных миомой матки 

является благосостояние пациентки. Большинство современных методов лечения миомы мат

ки имеют высокую стоимость. Единственной бесплатной альтернативой остаётся удаление мат

ки. А если пациентка пытается узнать у врача о существовании альтернативных методов лече

ния ей, как правило, объясняется, что медикаментозная терапия слишком дорога и неэффек

тивна, а матка ей вообще больше не нужна. 

Исторический опыт показывает, что с периодичностью раз в 10-15 лет появляется новая 

волна в обсуждении и переоценке проблем консервативного лечения больных миомой матки. 

Чаще всего это возникает либо в связи с появлением новых взглядов на этиологию и патогенез 

данного заболевания, либо в связи с разработкой новых, а также усовершенствованием уже 

имеющихся средств консервативной терапии миомы матки. В настоящее время чётко опреде

лилась возможность использования различных методов консервативно-медикаментозного ле

чения миомы матки. 

Базовыми препаратами, применяемыми в качестве консервативной терапии миомы матки 

до настоящего времени, являются: агонисты гонадотропин-рилизинг гормона (ГнРГ) и антиго-

надотропины. Агонисты ГнРГ могут наполовину уменьшать размер миомы матки и купировать 

такие симптомы, как меноррагия и боли в области малого таза. Кроме того, они угнетают ма

точный кровоток и повышают уровень гемоглобина и гематокрит. Следует отметить, что после 

лечения агонистами ГнРГ количество эстрогеновых и прогестероновых рецепторов в миоматоз

ных узлах не изменяется, препараты не влияют на апоптоз в миоме матки, то есть уменьшение 

размеров миомы матки при лечении этими препаратами обусловлено снижением циркуляции 

половых гормонов, а не изменениями в стероидных рецепторах. Базовые препараты (агонисты 

ГнРГ и антигонадотропины) используются в качестве консервативной терапии миомы матки в 

течение 6 месяцев. Приём их более 6 месяцев нецелесообразен в связи с появлением побоч

ных действий. Но доказано, что если женщина находится в репродуктивном периоде, то через 

3-12 месяцев после окончания курса этой терапии возобновляется увеличение размеров мио-
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мы матки. Возникает проблема - что делать для того, чтобы стабилизировать достигнутый эф

фект, как исключить рецидивы увеличения размеров миомы матки и как проводить профилак

тику этих рецидивов? Поэтому мы считаем, что консервативная терапия базовыми препарата

ми является только первым этапом лечения миомы матки, за которым должен последовать вто

рой этап, включающий препараты, направленные на стабилизацию достигнутого эффекта и 

профилактику рецидива роста размеров миомы матки. 

С этой целью, основываясь на последних данных литературы о возможном протективном 

эффекте комбинированных оральных контрацептивов (КОК) относительно риска развития мио

мы матки и их влиянии на блокаду прогестероновых рецепторов в матке (12), целесообразно 

разработать тактику второго поддерживающего этапа комплексного консервативного лечения 

миомы матки, включая применение микродозированных КОК. 

В литературе можно встретить лишь отрывочные сведения о влиянии ОК на риск разви

тия миомы матки, хотя эта тема чрезвычайно актуальна с точки зрения общественного здо

ровья и профилактической медицины. По данным Королевского Колледжа Врачей Общей 

Практики, относительный риск миомы матки у женщин, принимающих ОК, значительно ниже 

(ОР=0,4), чем у пациенток, никогда не использовавших этот метод контрацепции. У женщин, 

ранее применявших ОК, риск развития миомы оказался таким же, как и у женщин, никогда их 

не использовавших. Оксфордское исследование Ассоциации Планирования Семьи с участи

ем 535 женщин с миомой матки показало, что у женщин, использующих ОК, риск развития 

миомы матки ниже, а с увеличением продолжительности приёма контрацептивов риск ещё 

больше снижается. 

Однако в исследовании, проведенном в Уолнат-Крик (1981) с участием 505 женщин с мио

мой матки, ОР развития миомы матки у пациенток, когда-либо использовавших ОК, составил 

1,5, а с увеличением продолжительности приёма риск возрастал. 

Эти противоречивые данные были рассмотрены с точки зрения случайных систематических 

ошибок, ошибок диагностики и отбора пациенток. С другой стороны, пациентки, принимающие 

КОК, чаще наблюдаются у врачей, что повышает вероятность выявления миомы. 

Кроме всего, в большинстве ранних исследований по факторам риска миомы матки изуча

ли влияние высокодозированных, а не низкодозированных ОК. Исследование проводили с 1986 

года по 1997 год, то есть за этот период могли назначить как высокодозированные, так и низ-

кодозированные препараты. До 1991 года ОР миомы матки составил 0,4 (95% доверительный 

интервал (ДИ) - 0,1-1,8), а после 1992 года - 0,3 (95% ДИ - 0,2-0,7). 

Механизм, посредством которого КОК препятствуют развитию миомы матки, вероятнее 

всего связан с гестагенным компонентом. 

Вид и количество гестагенного компонента ОК также имеет значение в комплексном влия

нии на риск развития миомы матки. Иммуногистохимические исследования одного из предста

вителей третьего поколения гестагенов - дезогестрела - выявили его способность оказывать 

блокирующее действие на рецепторы прогестерона. Дезогестрел имеет выраженный аффини

тет к рецепторам прогестерона и способен конкурентно ингибировать рецепторы прогестеро

на в матке. Связываясь с рецепторами прогестерона, он не даёт эндогенному прогестерону ре

ализовать свои эффекты на ткань. Сам же дезогестрел, связавшись с рецептором, не вызыва

ет в полной мере весь спектр эффектов прогестерона и не вызывает выраженных пролифера-
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тивных процессов в миометрии. Всё это и объясняет механизм, посредством которого ОК (в 

частности содержащие дезогестрел) оказывают профилактический эффект, поскольку проге

стерон является основным гормоном, стимулирующим рост миомы матки. 

Приём ОК оказывает не только профилактическое действие. При наличии у женщины мио

мы матки ОК способны стабилизировать размеры миоматозных узлов. Однако стабилизирую

щий эффект ОК распространяется на миоматозные узлы размерами до 2 см в диаметре. Наз

начение ОК при больших размерах узлов даёт неоднозначный эффект: иногда размер узла ста

билизируется, а в ряде случаев наблюдается рост миомы. Судя по всему, это связано с тем, что 

в небольших миоматозных узлах ещё не сформированы до конца основные автономные меха

низмы (локальная продукция эстрогенов, фиброз), в связи с чем рост такого узла управляем эк

зогенным воздействием гестагена ОК, более "слабого" по сравнению с другими препаратами, 

использующимися при медикаментозном лечении миомы матки. 

При правильном использовании ОК женщина гарантированно не будет сталкиваться с та

ким явлением, как аборт. Значит, снимается еще один патогенетический фактор развития и 

роста миомы матки. Однако приём ОК не в 100% случаев позволяет избежать развития мио

мы матки. Это можно объяснить тем, что женщины, решая проблему нежелательной бе

ременности, использующие ОК и не применяющие средства защиты во время полового акта, 

могут быть заражены инфекциями, передающимися половым путем (ИППП). Таким образом, 

приём ОК не решает проблему до конца, поскольку не может нивелировать эффекты, обусло

вленные воспалительными заболеваниями женских половых органов. Часто приходится на

блюдать, как длительное время стабилизированные приёмом оральных контрацептивов мио

матозные узлы начинают расти на фоне развития у женщины воспалительных заболеваний 

половых органов. И что интересно, после антибактериальной терапии размеры узлов возвра

щаются к исходным. 

Кроме того, при использовании КОК у подавляющего большинства больных удаётся норма

лизовать клинические проявления осложнённого течения миомы матки (удаётся нормализовать 

менструальный цикл, снизить объём кровопотери, проводить профилактику гиперпластических 

процессов эндометрия, снять синдром предменструального напряжения, освободить от непри

ятных и болевых ощущений во время менструации). Часть женщин климактерического и пре-

менопаузального возрастов при приёме КОК удаётся довести до менопаузы, а у более моло

дых женщин - снизить или полностью снять тягостные симптомы заболевания на сравнитель

но длительное время. 

В последнее время в литературе появились публикации о положительном влиянии на тече

ние различных гинекологических заболеваний (в частности миома матки) ОК с продлённым ци

клом приёма препаратов (Wiegratz I, Kuhl Н., 2004). 

Целью обычной схемы приёма ОК служит моделирование естественных циклов путём ин

дукции периодических кровотечений отмены, которых можно избежать, пропуская интервалы 

отмены гормонов, продолжающиеся 7 дней. Поэтому применение схем с продлённым циклом, 

предусматривающих приём ОК в течение 3 месяцев с последующим интервалом отмены гор

монов продолжительностью 7 дней, позволяет уменьшить частоту развития менструаций и жа

лоб, связанных с менструальным циклом. Отсрочка кровотечения отмены может снизить или 

устранить клинические проявления, связанные с менструацией, например гиперменорею и 
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дисменорею, и оказывает благоприятное влияние на фоне различных гинекологических забо

леваний, в частности миомы матки. Непрерывный приём ОК предотвращает циклические коле

бания уровня этинилэстрадиола и прогестерона в сыворотке и, тем самым, циклические изме

нения метаболических показателей сыворотки. 

Было предположено, что применение ОК может маскировать наличие миомы матки, уме

ньшая выраженность их клинических проявлений, например меноррагии. При миоме матки 

лечение ОК не оказывает статистически значимого влияния на размер или объём полости 

матки, но снижает продолжительность менструальных кровотечений и повышает показатель 

гематокрита (5). 

Можно предположить, что непрерывный приём ОК может усиливать положительное влия

ние, наблюдаемое при обычных схемах лечения женщин, страдающих миомой матки. 

Необходимо отметить, что в настоящий момент уже созданы другие различные препараты: 

высокоселективные блокаторы ароматазы, блокаторы рецепторов прогестерона, селективный 

блокатор циклооксигеназы-П, антифибротики, интерферон а и р , антагонисты ГнРГ (пока про

ходят клинические испытания), способные воздействовать на звенья патогенеза, при этом не

которые из них не относятся к стероидным веществам, что значительно снижает количество по

бочных эффектов и повышает эффективность за счёт узконаправленного действия. Вероятно, 

именно они станут в ближайшем будущем основой консервативной терапии, расширив показа

ния к её применению. Поэтому такая перспектива обязывает нас создать рациональный алго

ритм комплексного консервативного лечения больных миомой матки, если, не для полного из

лечения в ряде случаев, то, по крайней мере, для обеспечения стабилизирующего эффекта у 

носительниц небольших миом. 

В лечении больных миомой матки должна существовать главная заповедь, которой необхо

димо строго придерживаться: каков бы ни был размер обнаруженной миомы матки, необходи

мо принять меры, то есть не должно быть выжидательной тактики. Из этого следует, что даже 

маленькие миоматозные узлы, случайно выявленные во время ультразвукового исследования, 

должны рассматриваться в качестве терапевтической мишени. Лечить заболевание на его ран

ней стадии гораздо легче, чем в запущенных случаях, поэтому необходимо рассматривать во

прос лечения миомы матки с маленьких узлов. 

В целом хорошо известно, что за исключением миоматозных узлов подслизистой локали

зации, миоматозные узлы размером до 2 см, как правило, не имеют никаких клинических про

явлений, не нарушают репродуктивную функцию и поэтому не имеют клинического значения. 

Беря во внимание отсутствие клинической значимости у миоматозных узлов, размер которых 

меньше 2 см, можно условно считать, что любой миоматозный узел, имеющий больший раз

мер, должен быть либо уменьшен до этого размера, либо ликвидирован вовсе, а любой мио

матозный узел, размер которого меньше 2 см, должен быть стабилизирован в своём размере. 

Поэтому миоматозные узлы до 2 см в диаметре не должны оставляться без внимания, ждать 

пока они вырастут и дадут клиническую картину. Основная задача - стабилизировать размер 

этих узлов на максимально длительный срок. 

Таким образом, комплексное консервативное лечение миомы матки можно разделить на 

2 этапа. На I этапе применяются препараты с мощным потенциалом относительно уменьше

ния размеров узлов и купирования основных симптомов. В эту группу можно включить: аго-
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нисты ГнРГ и антигонадотропины. II этап рассчитан на применение препаратов, направлен

ных на поддержание достигнутых результатов по окончании I этапа путём стабилизации раз

меров узлов миомы. В эту группу можно включить низкодозированные ОК с продлённым ци

клом приёма (в частности марвелон). Их можно применять (в зависимости от планов женщи

ны) либо до планируемой беременности, либо для профилактики миомы матки и контрацеп

ции вплоть до менопаузы, учитывая их положительный неконтрацептивный эффект на различ

ные системы организма. 

Как же предотвратить рецидивирование роста миоматозных узлов после проведённой кон

сервативной миомэктомии? После удаления всех видимых невооруженным глазом миоматоз

ных узлов в матке всё равно остаются зачатки роста или крошечные узелки, увеличение в раз

мерах которых может активизироваться вследствие операционной травмы. Учитывая тот факт, 

что эффективность агонистов ГнРГ тем выше, чем меньше размер миом, с целью подавления 

оставшихся зачатков роста и предотвращения развития новых миоматозных узлов пациенткам, 

перенесшим консервативную миомэктомию, необходим 6-месячный курс терапии агонистами 

ГнРГ. По окончании курса лечения агонистами тем женщинам, которые не планируют в ближай

шее время беременность, необходим приём монофазных низкодозированных ОК в пролонги

рованном режиме (в частности марвелон) либо до беременности, либо до периода менопаузы. 

Те же, которые планируют беременность, после окончания курса лечения агонистами ГнРГ мо

гут приступать к реализации репродуктивных планов. 

Для решения поставленных задач нами было обследовано 62 больных миомой матки репро

дуктивного возраста, в возрасте от 20 до 53 лет, с единичными или множественными миома-

тозными узлами, межмышечной, межмышечно-подбрюшинной или подбрюшинной локализа

ции, размерами от 1 до 15 см в диаметре, составляющих основную группу. Всем пациенткам 

основной группы после исключения противопоказаний проведено комплексное консервативное 

лечение миомы матки, учитывая возраст больной, сопутствующие заболевания, размеры мио

матозных узлов, репродуктивные планы. 

Основная группа содержала 3 подгруппы: IA, IB, 1С. 

В подгруппу IA входили 25 пациенток с межмышечной или межмышечно-подбрюшинной ло

кализацией узлов миомы, с максимальными размерами узлов от 1,6 см до 5,9 см в диаметре. 

Данная группа пациенток принимала в качестве I этапа лечения препарат неместран (гестри-

нон) по 2,5 мг 2 раза в неделю с 1 дня менструального цикла на протяжении 24 нед, с после

дующим II поддерживающим этапом - приёмом микродозированного КОК марвелон в выше

описанном режиме продлённого цикла. 

В подгруппу IB входили 25 пациенток с межмышечной локализацией узлов миомы, с мак

симальными размерами узлов от 1,3 см до 3,4 см в диаметре, которые не нуждались в I этапе 

комплексного консервативного лечения (включающий приём неместрана), и приступали непо

средственно к II поддерживающему этапу (с использованием марвелона) по той же схеме. 

В подгруппу 1С входили 12 пациенток с подбрюшинной или межмышечно-подбрюшинной 

локализацией узлов миомы, с размерами узлов от 3,0 см в диаметре и отсутствием абсолют

ных показаний для проведения радикальной операции. Этим пациенткам проводилась консер

вативная миомэктомия с последующим обязательным применением I этапа (приём неместра

на в течение 6 месяцев) и II поддерживающего этапа (приём марвелона в пролонгированном 
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режиме, в зависимости от дальнейших репродуктивных планов - до планируемой беременно

сти или вплоть до менопаузы). 

Контрольную группу составили 50 больных миомой матки, которым проводился раньше ли

бо только I этап консервативного лечения (включающий агонисты ГнРГ или антагонисты гона-

дотропинов), либо консервативная миомэктомия в сочетании с I этапом без последующего II 

поддерживающего этапа. 

Для решения поставленных задач в комплексе были применены клинический, биохимиче

ский, бактериологический, ультразвуковой, гормональный, морфологический, иммуногистохи-

мический и статистический методы исследования. 

Сравнительный статистический анализ данных анамнеза, клинических признаков заболева

ния и результатов обследования до проведения комплексной консервативной терапии не вы

явил достоверных различий между группами обследованных женщин, кроме исходных разме

ров миомы матки. 

При обследовании установлена высокая степень отягощенности соматического и гинеколо

гического анамнеза у больных миомой матки в исследуемых нами группах. 

При анализе основных клинических симптомов миомы матки нами было установлено, что 

ведущим признаком заболевания являлось нарушение менструального цикла у 20 (32,3%) 

больных. Обильные у 22 (35,4%), болезненные у 17 (27,4%), длительные менструации, со 

сгустками у 22 (35,4%) пациенток сопровождались анемизацией у 22 (35,4%) и появлением у 

20 (32,3%) пациенток слабости, утомляемости, снижения трудоспособности. Нарушение 

функции соседних органов отмечено у 3 (4,8%) больных. Не предъявляли жалоб лишь 4 

(6,4%) пациенток. 

Продолжительность заболевания миомой матки с момента обнаружения варьировала от 1 

нед до 9 лет и составляла: до 1 года - у 18 больных, от 1 до 5 лет - у 24 больных и свыше 5 

лет - у 20 больных. 

Размеры матки до начала лечения у большинства больных 38 (61,2%) не превышали 6-не-

дельный срок беременности, у 15 (24,1%) матка была увеличена до 8 недель, у 4 (6,4%) - до 

10 недель, у 2 (3,2%) миома матки достигала 12 недель беременности и более. 

Максимальные размеры узлов миомы матки до начала лечения у 31 (50%) больных не пре

вышали 2 см в диаметре, у 22 (35,4%) не превышали 3 см, у 6 (9,6%) не превышали 5 см, а у 

4 (6,4%) достигали 5см и более в диаметре. 

Всем пациенткам основной группы проведено комплексное консервативное лечение мио

мы матки. 

Установлено, что наибольшую эффективность I этап лечения, включающий приём неме-

страна, даёт в диапазоне начальных значений узлов до 3,1 см. При выходе за этот диапазон ре

зультаты сильно подвержены случайностям, и закономерный прогноз сформулировать затруд

нительно. 

Оптимальные результаты удалось получить при 6-месячном курсе лечения препаратом. 

После проведения лечения неместраном мы провели II поддерживающий этап консерватив

ного лечения, включающий приём микродозированного КОК марвелон в продлённом режиме. 
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Графики регрессионной зависимости конечных и начальных разме
ров узлов в ходе I и II этапов лечения с доверительным интервалом 

(На рис. 1 -4 Var 10, Newvar 12, Newvar 14, Newvar 16 - это оси изменения начальных зна

чений узлов хер; a Newvar, Newvar 13, Newvar 15, Newvar 17 - оси изменения величины уср.) 

Рис.1 

Рис.4 
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При построении регрессионных зависимостей удалось установить, что эффективность II 

этапа лечения обеспечивается при начальных размерах узлов не более 2,0 см в диаметре. 

При больших начальных значениях спрогнозировать динамику размеров узлов миомы матки 

с помощью регрессии в пределах относительно небольшой погрешности не представляется 

возможным. 

Построенные регрессионные зависимости, связывающие начальный и конечный размеры 

миоматозных узлов в ходе проведения II поддерживающего этапа лечения, подтверждают, что 

введённый II этап с использованием марвелона в пролонгированном режиме стабилизирует 

размеры узлов миомы. 

После проведения консервативной миомэктомии всем пациенткам данной подгруппы с це

лью профилактики рецидива миомы матки проводился I (обязательно) и II (в зависимости от 

репродуктивных планов) этапы лечения. 

При поддерживающей терапии во всех трёх подгруппах удалось устранить или уменьшить 

клинические проявления осложнённого течения миомы матки. Так, при использовании моно

фазного микродозированного КОК марвелон в пролонгированном режиме у 20 (32,3%) пациен

ток удалось нормализовать менструальный цикл, у 15 (24,1%) - уменьшить объём кровопоте-

ри, у 17 (27,4%) - купировать дисменорею, у 17 (27,4%) - ослабить проявления синдрома 

предменструального напряжения, всем пациенткам удалось проводить профилактику гиперпла

стических процессов эндометрия. 

Анализ результатов показал, что в ходе II поддерживающего этапа комплексного консерва

тивного лечения во всех трёх подгруппах исследуемые биохимические и гемостазиологические 

параметры у подавляющего количества пациенток (86%) находились в пределах допустимого 

диапазона. 

Контроль эффективности проводимого комплексного консервативного лечения осущест

вляли при динамическом обследовании пациенток через каждые 3 мес. 

Одним из важных показателей эффективности проведения комплексного консервативного 

лечения является частота возникновения рецидивов заболевания. 

Динамические ультразвуковые исследования позволили выявить отсутствие рецидива рос

та узлов миомы матки на фоне поддерживающей терапии у большинства пациенток во всех 

трёх подгруппах. На протяжении 12 мес наблюдения на фоне поддерживающей терапии мы от

мечали рецидив роста узлов миомы матки (через 4 мес) на 1,5 см только у 2 (3,2%) пациенток. 

У данных пациенток обнаружена вновь приобретённая контаминация возбудителями ИППП, ко

торые также могут служить триггерным фактором рецидива роста узлов миомы матки. У всех 

остальных 60 (96,7%) пациенток максимальные размеры узлов соответствовали тем размерам, 

которые были достигнуты после окончания I этапа лечения (с использованием неместрана) или 

до начала II поддерживающего этапа (включающий приём марвелона в пролонгированном ре

жиме). Необходимо отметить, что у пациенток с окончательными размерами узлов миомы мат

ки более 2 см начальные значения размеров узлов выходили за пределы рекомендуемых нами 

диапазонов, когда результаты сильно подвержены случайностям и закономерный прогноз 

сформулировать затруднительно. 

Пациентки, размеры узлов которых изначально на фоне поддерживающей терапии были 

больше 2 см, имели возраст старше 45 лет. Учитывая такой возраст пациенток, отсутствие ре-
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цидива роста узлов и клинических проявлений осложнённого течения миомы матки у данного 

контингента больных, мы рекомендовали продолжить приём поддерживающей терапии вплоть 

до менопаузы под динамическим наблюдением за размерами узлов миомы матки и контролем 

липидо- и коагулограммы. 

У пациенток контрольной группы, которым проводили только I этап либо сочетание 

консервативной миомэктомии и I этапа без последующего II поддерживающего этапа ле

чения, через 6 мес после окончания лечения у 6 (9,2%) отмечалось быстрое увеличение 

размеров матки и узлов миомы до первоначальных размеров, через 12 мес - у 22 (35,4%). 

У 22 (35,4%) пациенток через 12 мес отмечались проявления осложнённого течения мио

мы матки. 

Полученные в ходе проведённых исследований результаты являются предпосылкой для 

создания современного алгоритма комплексного консервативного лечения больных миомой 

матки. Алгоритм комплексного консервативного лечения больных миомой матки с межмышеч

ным, межмышечно-подбрюшинным или подбрюшинным расположением узлов миомы матки 

может быть представлен следующим образом. 

• Если максимальные размеры узлов миомы матки колеблются от 2,0 см до 3,0 см, то на 

I этапе больные принимают агонисты ГнРГ либо антигонадотропины (по схеме) в течение 

6 мес (регрессионные зависимости показывают, что при таких изначальных размерах 

(при отсутствии других триггерных факторов) в результате 6 мес лечения максимальные 

размеры узлов становятся < 2 см). После окончания I этапа, при достижении максималь

ных размеров узлов < 2 см, следует перейти к II поддерживающему этапу лечения, вклю

чающего КОК с продлённым циклом приёма (в частности марвелон), по схеме, под регу

лярным контролем каждые 3 мес данных липидо- и коагулограммы, общего состояния па

циентов и при отсутствии рецидива роста узлов миомы матки. Учитывая общее протек-

тивное действие КОК, их минимальное системное влияние, для длительной профилакти

ки рецидива роста узлов миомы матки их можно применять (в зависимости от репродук

тивных планов) либо до планируемой беременности, либо до менопаузы. 

• Если изначально максимальные размеры узлов миомы матки < 2 см, а также отсутству

ют клинические симптомы миомы матки, то можно сразу приступить к II поддерживаю

щему этапу лечения по тому же принципу. 

• Если изначально максимальные размеры узлов > 3,0 см, имеется нарушение функции 

смежных органов, привычное невынашивание беременности, то после полного клиниче

ского обследования (с учётом противопоказаний) этим пациенткам рекомендуется преи

мущественно органосохраняющее оперативное лечение с возможной минимизацией хи

рургической травмы, поддержанное современной антибактериальной терапией. Основ

ной задачей проведения данной операции является восстановление нормальной анато

мии матки с целью сохранения и/или восстановления менструальной и детородной функ

ции у женщин. После проведения консервативной миомэктомии в обязательном порядке 

с целью профилактики рецидива миомы матки все пациентки, начиная с раннего послео

перационного периода, должны подвергаться дальнейшему комплексному консерватив

ному лечению, включающему I (обязательно) и II (в зависимости от репродуктивных пла

нов) этапы лечения. 



Учитывая, что миома матки может формироваться в ответ на повреждение миометрия во

спалительными, эксплантными, механическими и другими факторами, которые вызывают уси

ленное функционирование клеток специализированной ткани вокруг участков повреждения (для 

компенсации функции органа) и последующую фенотипическую трансформацию гладкомышеч-

ных клеток с сократительного фенотипа в синтетический, и что применение КОК с продлённым 

циклом приёма является основным моментом в профилактике всех вышеперечисленных этио

логических «пусковых» факторов (воспалительные заболевания органов малого таза, адено-

миоз, предупреждение нежелательной беременности), использование КОК, кроме эффективно

сти во II этапе лечения, приобретает дополнительную ценность. В результате их профилактиче

ского применения предотвращаются повреждение миометрия и все сложные процессы тран

сформации гладкомышечных клеток, приводящие к развитию миомы матки. 

Схема алгоритма комплексного консервативного лечения 
больных миомой матки 

Ну а если все-таки матка была удалена? Удаление матки достаточно тяжело сказывается на 

всём организме женщины. После гистерэктомии у женщины появляются нейровегетативные 

симптомы, признаки метаболического синдрома, косметические проблемы, то есть формиру

ются клинические проявления эстрогенного дефицита, или так называемый постгистерэктоми-

ческий синдром. При этом не имеет значения, были ли удалены придатки или нет. Это связа

но с тем, что яичник получает своё кровоснабжение из 2 основных источников: яичниковой ар-
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терии и яичниковой ветви маточной артерии. В ходе гистерэктомии происходит пересечение 

яичниковой ветви маточной артерии, что вызывает острую ишемию значительной части ткани 

яичника. 

С другой стороны, по данным P.Janson (3), перевязка яичниковой ветви маточной артерии 

может повысить давление в яичниковой артерии и в ткани яичника, что также повреждает ми-

кроваскулярное снабжение яичника и может привести к некрозу его ткани. 

Операционная травма и отёк тканей вызывают редукцию яичникового кровотока, что в ито

ге приводит к падению уровня концентрации половых гормонов в периферической крови и к то

му, что вскоре после операции женщины отмечают такие клинические симптомы, как повышен

ную утомляемость, изменчивость настроения со склонностью к депрессии, чрезмерную раз

дражительность, нарушение сна, снижение либидо и сексуальной активности, а со временем 

развивается картина метаболического синдрома. 

У трети женщин репродуктивного возраста после операции выявляется увеличение уровней 

фолликулостимулируещего гормона и уменьшение эстрадиола, то есть отмечаются изменения, 

соответствующие менопаузе. Причём, поданным профессора Доброхотовой Ю.Э., выраженное 

снижение уровней эстрадиола и прогестерона в крови отмечается уже на второй день после ги

стерэктомии. 

Таким образом, всем пациенткам сразу после операции целесообразно проводить профи

лактику постгистерэктомического синдрома препаратами заместительной гормонотерапии. Це

лью назначения терапии в ранние сроки после операции является не купирование климактери

ческих симптомов, а профилактика дегенеративных изменений и сохранение функции соб

ственных яичников (8). 

Учитывая относительно молодой возраст пациенток, перенёсших гистерэктомию, и необхо

димость многолетней терапии, необходимо назначение препаратов, обладающих высокой бе

зопасностью при длительном применении. 

Одним из препаратов, отвечающих данным требованиям, является селективный регулятор 

эстрогеновой активности ливиал (тиболон). Ливиал относится к новому классу препаратов, ко

торые не просто восполняют дефицит эстрогенов в организме, а делают это избирательно и 

тканеспецифично; для определённых тканей он - эстроген, а для других - антиэстроген (в от

ношении ткани молочной железы и эндометрия). 

Назначение ливиала на 3-6 мес сразу после гистерэктомии позволяет поддержать микро

циркуляцию в яичниках и предотвратить развитие дегенеративных изменений (6). Это даёт 

возможность женщине сохранить собственный стероидогенез и предупредить развитие преж

девременной менопаузы. 

У женщин с сохранёнными придатками лечение ливиалом начинают на 2-3 день после 

операции. Длительность терапии составляет не менее 6 мес. Целью такого лечения являет

ся предупреждение преждевременного наступления климактерического периода, полно

ценная гормональная реабилитация женщины на фоне послеоперационного угнетения 

функции яичников, а также коррекция тревожно-депрессивных и сексуальных нарушений. 

Уже к 6 мес лечения отмечается достоверное улучшение кровоснабжения и трофики яич

ников. А если лечение было начато с опозданием, необходимо пролонгировать терапию на 

12 мес и более. 
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Ещё одним важным аспектом, обсуждаемым при выборе препарата для терапии климакте

рических расстройств, является его способность повышать риск венозных тромбозов. В этом 

аспекте ливиал не только не увеличивает параметры свёртывания крови, но и обладает поло

жительным влиянием на фибринолиз. 

Таким образом, в настоящее время вовремя назначенный ливиал - это надёжный спаса

тель женщин после перенесённой гистерэктомии, зная, насколько проявления постгистерэк-

томического синдрома могут усугубить психологическую травму по поводу утраты детород

ного органа. 

Но даже при наличии в арсенале ливиала всё вышеописанное ещё раз подчёркивает, что 

удаление матки по поводу миомы не решает окончательно проблему, а только усугубляет си

туацию. Поэтому предпочтение нужно отдавать преимущественно комплексному консерватив

ному лечению данного контингента гинекологических больных. 

Таким образом, результаты нашего исследования с учётом взглядов на этиологию и пато

генез миомы матки позволяют не согласиться с утверждением о неэффективности консерва

тивной терапии миомы матки. А представленный алгоритм комплексного консервативного ле

чения больных миомой матки с использованием в качестве поддерживающей терапии моно

фазного низкодозированного КОК марвелон в пролонгированном режиме способствует значи

тельному снижению количества радикальных операций по поводу миомы матки и повышению 

уровня эффективности комплексного консервативного лечения данного контингента больных. 
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