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Абрукова А.В., Будылина М.В., Егорова И.Н., 
Максимова Т.Ю.

ФГБОУ ВО «Чувашский государственный университет 
им.bИ.Н.Ульянова», г. Чебоксары, Россия

ГАУ ДПО «Институт усовершенствования врачей» МЗ ЧР, 
г.bЧебоксары, Россия

БУ «Республиканская детская клиническая больница» МЗ ЧР, 
г. Чебоксары, Россия

БУ «Президентский перинатальный центр» МЗ ЧР, 
г.bЧебоксары, Россия

Цель
Изучить динамику патологических показате-

лей тиреотропного гормона (ТТГ), 17-гидрокси-
прогестерона (17-ОНП) иb заболеваемость врож-
денным гипотиреозом (ВГ) иb адреногенитальным 
синдромом (АГС) по результатам неонатального 
скрининга (НС) вbЧувашской Республике (ЧР). 
Материалы иbметоды
Изучены результаты НС на ВГ сb1995bпо 2021bго  ды 

иbна АГСb— сb2006bпо 2021bгоды, проводимые вbМедико-
генетической консультации БУ «Пре    зидентский пе-
ринатальный центр» МЗ ЧР. Оценивалось количество 
новорожденных всего по годам, количество обследо-
ванных новорожденных, процент охвата скринингом, 
количество положительных результатов ТТГ, 17-ОНП 
вbпроцессе скрининга иbколичество выявленных но-
ворожденных сbВГ, АГС. Оценивалась заболеваемость 
ВГ, АГС по годам.
Результаты
НС на ВГ вbЧР проводится сb1995bг. Вb1995bг. ро-

дилось 13618bдетей. Максимальное количество но-
ворожденных детей отмечено в 2012b г.b— 17523. 
Вb дальнейшем, количество новорожденных еже-
годно уменьшается сb минимальным количеством 
вb2021bг.b— 11159. Вb1995bг. охват новорожденных 
скринингом на ВГ составил 57,5 %, заболевае-
мость среди обследованныхb— 1b на 1959b ново-
рожденных. Вb 2001b г. охват скринингом достиг 
91,2 %, частота ВГ составила 1bна 1816. Вb2001bг. 
на базе БУ «Президентский перинатальный центр» 
МЗ ЧР открыта централизованная лаборатория 
НС. Сb2003bг. охват скринингом на ВГ достиг 98 % 
иb выше. Вb течение 5b лет (2003–2007b гг.) частота 
ВГ составила 1b на 3028, вb течение последующих 
5bлет (2008–2012b гг.) ВГ выявлен сbчастотой 1bна 
3507b обследованных новорожденных. Вb течение 
последних 5bлет (2017–2021bгг.) охват НС составил 
от 98,3bдо 99,9 %, заболеваемость ВГ за последние 

5b летb— 1b на 5077. Вb2021b г. частота ВГ по дан-
ным скрининга составила 1bна 5536bноворожден-
ных. Количество результатов ТТГ выше 20bмкМЕ/
мл вbсухом пятне крови из года вb год снижается. 
Так, вb 2000b г. выявлено 124b результата повыше-
ния ТТГ, среди них подтверждение ВГ было уb4bде-
тей. Вb2021b г. первично определено 10b результа-
тов ТТГ выше 20bмкМЕ/мл, ВГ диагностирован уb2. 
НС на АГС вbЧР проводится сb2006bгода. Доступные 

ежегодные данные сb2013bпо 2021bгод демонстриру-
ют выявление новорожденных сbАГС от 0bдо 2bчело-
век вbгод, при этом определяется значительное ко-
личество повышенных результатов 17-ОНП вbсухом 
пятне крови при первичной диагностике, вbдинами-
ке данный показатель снижается. Так, вb2017bгоду 
выявлено 265b результатов повышенного 17-ОНП 
(1,9 % от обследованных), при этом АГС не уста-
новлен, аbв 2021bгоду определено 10 (0,09 %) соот-
ветственно, при этом АГС подтвержден уb1bребенка. 
За 9bлет (2013–2021bгг.) при проведении скрининга 
диагноз врожденной дисфункции коры надпочечни-
ков установлен уb7bноворожденных, что составляет 
1b на 18443b новорожденных. За последние 3b года 
(2019–2021) выявлено 3bребенка сbврожденной дис-
функцией коры надпочечников (ВДКН), частота за-
болевания составила 1bна 11309. Вb2021bг. скрининг 
проведен уb11072bноворожденных, выявлен 1bпаци-
ент сbВДКН. 
Выводы

1. Охват новорожденных НС вbЧР за последние 
5bлет составил от 98,3bдо 99,9 %.

2. Частота ВГ по данным НС снизилась сb 1b на 
1959bноворожденных вb1995bгоду до 1bна 5536b— 
вb2021bгоду. За последние 5bлет ВГ выявлен сbча-
стотой 1bна 5077bноворожденных.

3. Частота обнаружения АГС вbЧР по данным НС 
за последние 3b года составила 1b на 11309b ново-
рожденных.

4. Повысилось качество диагностики при лабо-
раторных исследованиях, оb чем свидетельствует 
снижение количества ложноположительных ре-
зультатов.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-2
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Азовцева И.А., Колбасина Е.В., Кнутова В.С, 
РодинаbН.В.

ГБУЗ НО «Нижегородская областная детская 
клиническая больница», г. Нижний Новгород, Россия

Врожденная гипоплазия надпочечниковb— ред-
кий клинический вариант первичной надпочечни-
ковой недостаточности. Известно две формы этого 
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заболевания, одна из которых наследуется по ау-
тосомно-рецессивному типу (в том числе синдром 
IMAGeb — сочетание гипоплазии надпочечников 
сbвнутриутробной задержкой роста, метафизарной 
дисплазией иb аномальным строением гениталий, 
OMIM 300290), аb другая имеет Х-сцепленный ха-
рактер наследования (дефект гена DAX-1). 
Мальчик К., 2017b года рождения. Из анамне-

за: ребенок от 1b беременности, протекавшей на 
фоне анемии легкой степени, отеков вb третьем 
триместре (лечения не проводилось), срочных, 
самостоятельных родов. Закричал сразу. Вес при 
рождении 3790г, рост 57bсм. Вскармливание груд-
ное. Сbчетвертых суток жизни появление желтухи. 
Вbкрови гипербилирубинемия (общий билирубин 
150b мкмоль/л, прямой 7b мкмоль/л). Из роддома 
выписан домой. Сbдвухнедельного возраста поя-
вились ежедневные повторные срыгивания, ребе-
нок перестал набирать вес. Вbвозрасте 1bмесяца 
амбулаторно проведено обследование, по резуль-
татам которого общий билирубин 288.9bмкмоль/л, 
прямой 121bмкмоль/л. Ребенок госпитализирован 
вb отделение патологии детей раннего возрас-
та ГБУЗ НО НОДКБ. При поступлении масса тела 
3580г (дефицит веса 6 %). Срыгивает до 2–4bраз/
сутки. Кожные покровы иктеричные. Большой 
родничок 1,5×1,5см, не западает. При пальпа-
ции печень +0,5b см из-под края реберной дуги. 
Селезенка не пальпируется. Физиологические 
отправления не нарушены. Вbанализах крови ги-
погликемия 0.5–1.17–2.5bммоль/л при титровании 
10 % раствора глюкозы. Ребенок консультирован 
эндокринологом. На фоне гипогликемии иссле-
дованы показатели: инсулинb— 1,5b Ме/мл (N до 
2b при гипогликемии), С-пептид менее 0,1b нг/мл, 
ТТГb— 4,21bмМе/л (N 0,34–4,94), Т4свb— 1,15bнг/
дл (Nb0,7–1,48), кортизол 0,6bмкг/дл (N 3,7–19,4)., 
ИФРb— 1–16,7b нг/мл (N 15–189). СТГb— 9,54b нг/
мл, лактатb— 3,3bммоль/л, кетонурия отрицатель-
ная. Вb динамике на фоне усиления срыгивания 
выявлены гиперкалиемия 6,0–6,05ммоль/л, ги-
понатриемия 120–115ммоль/л. Результаты ННС, 
сывороточный 17-ОН-прогестерон исходно иb в 
контроле вb норме (1,19–4,8 (N 0–8) пмоль/л). 
Заподозрена надпочечниковая недостаточность. 
Получены результаты, подтверждающие наличие 
уbребенка первичной надпочечниковой недоста-
точности. АКТГ > 2000bпг/мл (норма 5–60), ренин 
> 500b мкМЕ/мл. Начата заместительная терапия 
глюко- иb минералокортикоидами. Вb рамках про-
граммы Альфа-Эндо выполнен молекулярно-ге-
нетический анализ методом ПЦР, прямое сек-
венирование. Ген: NR0B1 (DAX1), Референсная 
последовательность NCBI: NM_000475.4. Область 
исследования: экзоны 1–2, прилежащие кb эк-
зонам фрагменты интрона (минимум 20b п.н.). 
Вb результате: выявлена гемизиготная мутация 
c.1230_1233delACTC p.L411VfsX6.

В мае 2020b года вb семье рождается второй 
мальчик, уbкоторого вbвозрасте 1bмесяца начина-
ет разворачиваться аналогичная клиника сольте-
ряющего криза. Учитывая Х-сцепленный характер 
наследования мутации вb гене DAX-1, ребенку на-
чата заместительная терапия глюко- иbминерало-
кортикоидами сbположительным эффектом. 
Заключение
Мутации гена DAX-1b являются причиной врож-

денной Х-сцепленной гипоплазии надпочечников 
иb относятся кb редкой генетической патологии. 
Характерно проявление уbмальчиков вbнеонаталь-
ном периоде сb симптомами сольтеряющего криза 
иbгипогликемии.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-3
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1Аксянова Х.Ф., 1Колбасина Е.В., 2Новопольцева Е.Г., 
2Квасова М.А., 2Базаева А.М. 

¹ ГБУЗ НО «НОДКБ», г. Нижний Новгород, Россия
2bФГБОУ ВО «ПИМУ» Минздрава России, 

г. Нижний Новгород, Россия 

Актуальность неонатального скрининга на ряд 
врожденных заболеваний заключается вb раннем 
выявлении, до развития выраженной клинической 
симптоматики, иbсвоевременной терапии сbцелью 
профилактики инвалидизации иb тяжелых послед-
ствий для жизни иbздоровья ребенка иbснижения 
летальности. 
Цель
Провести ретроспективный анализ результатов 

неонатального скрининга на врожденный гипоти-
реоз (ВГ) за 2002–2021bгг. иbна врожденную дис-
функцию коры надпочечников (ВДКН) за период 
2006–2021b гг. на территории Нижегородской об-
ласти. 
Материалы иbметоды
Скрининг на ВГ иb фенилкетонурию проводил-

ся медико-генетической консультацией ГБУЗ НО 
НОДКБ сb 1993b года. Перво  начально вместе сb об-
следованием новорожденных Нижегородской об-
ласти вb консультации производилась обработка 
образцов, присылаемых из Чувашской республи-
ки иbМордовии, Кировской иbПензенской области. 
Постепенно количество лабораторий, осущест-
вляющих анализы, увеличивалось, расширялся 
скрининг, иb с 2006b года вb медико-генетической 
консультации НОДКБ проводится скрининг на пять 
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нозологий для новорожденных Нижегородской об-
ласти. Вbпериод сb2002bпо 2021bгод на ВГ обследо-
вано 672008bноворожденных, вbпериод сb2006bпо 
2021b гг. на ВГКНb — 548528b новорожденных 
вb рамках Федеральной программы скрининга. 
Содержание ТТГ иb17 (ОН)-прогестерона (17bОНП) 
определяется вbсухих пятнах крови сbпомощью набо-
ров «Auto Delfi a Neonatal ТТГ иb17bОНП», Финляндия, 
методом иммунофлюоресцентного анализа сb вре-
менным разрешением люминесценции. Забор крови 
для обследования производится на 4–5bдень жизни 
уbдоношенных иbна 7–14bдень жизни уbнедоношен-
ных новорожденных. Интерпретацию значений, по-
лученных при неонатальном скрининге, проводят 
вb соответствии сb методическими рекомендация-
ми Минздрава РФ иbфирмы-производителя диагно-
стических наборов.
Результаты иbих обсуждение
Вb 2002b году процедуру неонатального скри-

нинга прошли 78,5 % новорожденных. Вb после-
дующие годы процент новорожденных, вовле-
ченных вb скрининг, увеличивался до 97–99 %, 
за исключением периодов, когда отмечались не-
достаточные поставки реактивов (только 48,6 % 
вb 2004b году иb 37 % вb 2007b году – наименьший 
процент охвата, эти годы вb дальнейшем анализе 
данных не учитывались). За 2021b год обследова-
но 25776b новорожденных, что составило 99,8 % 
от числа родившихся живыми вb Нижегородской 
области вb году. Относительно небольшое число 
не прошедших скрининг новорожденныхb — это 
дети, умершие вb раннем неонатальном периоде, 
до сроков проведения скрининга, дети, родите-
ли которых отказались от процедуры или уехали 
вbдругую область, иbконтакты были потеряны. Вbце-
лом, по Нижегородской области регистрируется 
высокий процент обследования.
Количество детей, которым был поставлен 

диагноз ВГ (с учетом транзиторного гипотирео-
за иb перманентных форм ВГ) составило 214b слу-
чаев за 2002–2021b годы. Частота выявления ВГ 
вb Нижегородской области по результатам неона-
тального скрининга составила 1bслучай на 3140bно-
ворожденных (максимум 1:1945, минимум 1:5150). 
Средний возраст при постановке диагноза ВГ со-
ставил 2,17±0,38b недели, что позволило начать 
своевременную заместительную терапию левоти-
роксином. Случаев инвалидизации вbданной груп-
пе пациентов не отмечено.
ВДКН выявлялась сbчастотой 1:7514bноворожден-

ных (максимум 1:3500, минимум 1:17613). Средний 
возраст при постановке диагноза составил 2b не-
дели. При скрининге на ВДКН повышенный уровень 
17-ОНП регистрировался достаточно часто при пер-
вом исследовании. Кbложноположительным резуль-
татам приводят забор крови раньше установленных 
сроков, что особенно актуально вbусловиях ранней 
выписки из родильных домов, иbцелый ряд состоя-
ний иbзаболеваний новорожденных. Кbним относят 

недоношенность, задержку внутриутробного раз-
вития, морфо-функциональную незрелость, гипер-
билирубинемию иbдругие «стрессовые состояния» 
вследствие болезни новорожденного, что ведет 
кbувеличению уровня АКТГ, замедлению инволюции 
фетальной коры иbповышению синтеза корой над-
почечников гормонов-предшественников 17-ОНП. 
Так, по результатам 2021bгода количество образцов 
сbповышенным уровнем 17-ОНП составило 145bслу-
чаев, диагноз ВДКН был выставлен при дальнейшем 
обследовании уb 2b пациентов. Вb виду сложности 
диагностики ВДКН иbналичия ложноположительных 
иbложноотрицательных результатов активно ведет-
ся исследование молекулярной природы данного 
заболевания. Идентификация мутаций гена 21-ги-
дроксилазы иb последующая оценка необходимы 
для постановки диагноза иb назначения терапии, 
что особенно важно вbслучае сольтеряющей формы 
для предупреждения развития криза надпочечни-
ковой недостаточности. Молекулярно-генетическое 
исследование гена CYP21 (образцы отправлялись 
вb ФГБУ «НМИЦ эндокринологии») было проведе-
но уb18bпациентов (67 %) вbпериод сb2014–2021bгг. 
Классические формы заболевания имели 13 (72 %) 
детей, среди них сbсольтеряющей формой заболева-
нияb— 75 %, сbпростой вирильнойb— 25 %. Уbвсех ис-
следуемых были идентифицированы мутации гена 
СУР21b иb выявлены следующие соответствия фе-
нотипу: при сольтеряющей форме – делеция гена 
вbгомозиготном состоянии, при простой вирильной 
форме – i2splice/I172N вb транс-положении. Сb не-
классической формой заболевания, было 5 (28 %) 
детей, генетический дефектb— гетерозиготная му-
тация V281L/delA2b вb транс-положении. Самой ча-
стой мутацией уb пациентов Нижегородской об-
ласти являлась мутация сплайсинга во 2b интроне 
(i2splice)b— 33 % аллелей.
Заключение
Проведение неонатального скрининга явля-

ется ключевым моментом для своевременной 
диагностики иb терапии ВГ иb ВДКН. Охват неона-
тальным скринингом вb Нижегородской области 
возрос иbсоставил 99,8 % вb2021b году. За период 
2002b— 2021b годов вb области выявлено 214b де-
тей сb ВГ по результатам неонатального скринин-
га, заболеваемость составила 1bна 3140bноворож-
денных. ВДКН была диагностирована уb 73b детей 
за период 2006 – 2021b гг., что соответствовало 
частоте выявления 1:7514bноворожденных. По со-
временным рекомендациям на втором этапе не-
онатального скрининга части пациентов сb ВДКН 
проводились молекулярно-генетические исследо-
вания вbкачестве подтверждающей диагностики.
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1Алимова И.Л., 2Романкова Т.М., 2Лукина Н.В. 

1ФГБОУ ВО СГМУ Минздрава России, г. Смоленск, Россия
2ОГБУЗ Клиническая больница №1, Перинатальный центр

В Смоленской области неонатальный скрининг 
проводится на 5b основных генетических заболе-
ваний. Вb организации неонатального скрининга 
вb Смоленской области можно выделить 2b этапа. 
1-йb этап, 1994–2006b гг.,b — обследование ново-
рожденных осуществлялось на базе медико-ге-
нетической консультации Брянского областного 
диагностического центра. 2-й этап, сb2007bг. по на-
стоящее время- неонатальный скрининг прово-
дится на базе медико-генетической консультации 
одного из лечебно-профилактических учрежде-
ний Смоленской области (в настоящее времяb— 
ОГБУЗ КБ №1, Перинатальный центр). 
Анализ результатов 1-го этапа неонатального 

скрининга показал его недостаточную эффектив-
ность (низкий % охвата новорожденных скри-
нингом, поздние сроки постановки диагноза) 
иb приказом Департамента Смоленской области 
по здравоохранению сb2007bг. неонатальный скри-
нинг стал проводиться на базе лаборатории ме-
дико-генетической консультации вb Смоленской 
области. Данное решение было принято сbцелью 
улучшения качества проведения неонатального 
скрининга, оперативной связи сbрайонами обла-
сти, взаимной координации действий родовспо-
могательных учреждений иbмедико-генетической 
консультации. 
В настоящее время лабораторный этап не-

онатального скрининга проводится сbприменени-
ем многофункциональной автоматизированной 
иммунологической лаборатории «DELFIA», состо-
ящей из анализатора VICTOR-2D фирмы «Wallac» 
иb комплекта вспомогательного оборудования. 
Следует отметить, что данное оборудование на-
ходится вbэксплуатации 15bлет иbимеет высокий % 
изношенности. Определение уровня ТТГ вbобраз-
це цельной крови новорожденных проводится 
сb использованием реактивов «ДЕЛФИЯ Neonatal 
hTSH», 17-ОПb— «17α-ОН-прогестерон-неоскрин». 
Пороговым значением для выявления врожденно-
го гипотиреоза считается уровень ТТГ ≥ 9,0bмкЕд/
мл, адреногенитального синдромаb — доношен-
ные новорожденные 17-ОП ≥ 30,0bнмоль/л, недо-
ношенные новорожденные иbвесом менее 2000bгр 
17-ОП ≥ 60,0bнмоль/л. 

Всего за 2007–2021b гг. обследовано на врож-
денный гипотиреоз (ВГ) 130440b детей, адрено-
генитальный синдром (АГС)b— 122440bноворож-
денных, соответственно охват новорожденных 
скринингом на ВГ составил 98,6 %, аb АГСb — 
89,7 %. Обследование новорожденных на АГС 
вb2009bи 2011bгг. было осуществлено не вbполном 
объеме вb связи сb несвоевременностью постав-
ки реактивов. Начиная сb2012b г. охват новорож-
денных скринингом на ВГ иbАГС составил практи-
чески 100 %. 
Нуждались вb проведении ретеста после по-

вторного исследования из первичного тест-
бланка 247bноворожденных на ВГ иb122b— на АГС. 
Соответственно ретест прошли 220bпациентов сbпо-
дозрением на ВГ (89,1 %) иb117b— на АГС (95,9 %). 
Причем уb8bпациентов сbподозрением на ВГ было 
проведено исследование содержания гормонов 
вbвенозной крови без проведения ретеста. Уbболь-
шинства детей уровни ТТГ иb17-ОП по результа-
там ретеста не превышали нормальных значений. 
Всего вb 2007b — 2021b гг. по результатам не-

онатального скрининга выявлено 34b пациента 
сbврожденным гипотиреозом иbчастота заболева-
ния среди новорожденных Смоленской области 
составила 1:3836, также выявлено 14b пациентов 
сbАГС иbчастота заболевания среди новорожден-
ных Смоленской области составила 1:8745.
Соответственно диагнозы ВГ иbАГС устанавли-

вались после осмотра детского эндокринолога 
по месту проживания пациентов вb оптимальные 
сроки (19bи 17-й день постнатальной жизни) иbсво-
евременно назначалось лечение.
Молекулярная диагностика АГС проведена уb6bпа  -

циентов. Уb4-х из них обнаружена мутацияbEb3bdel 
вb определяемых положениях гена CYP 21b и кли-
нически диагностирована сольтеряющая форма. 
Уb2bпациентов наиболее часто встречающиеся мута-
ции гена CYP 21bне обнаружены, клинических про-
явлений заболевания уbпациентов на момент диа-
гностики не выявлено, что позволило установить 
диагноз неклассической формы АГС.
Таким образом, неонатальный скрининг на врож-

денный гипотиреоз иbадреногенитальный синдром 
вb Смоленской области характеризуется высоким 
процентом первичного обследования новорожден-
ных, охвата по показаниям ретестом, что приводит 
кbсвоевременной постановке диагноза иbначала за-
местительной терапии. Вb настоящее время необ-
ходимо расширить молекулярно-генетические ис-
следования уbпациентов сbАГС, особенно вbслучаях 
отсутствия клинических проявлений заболевания, 
иb рассмотреть вопрос оb закупке нового оборудо-
вания для лабораторного этапа проведения неона-
тального скрининга.
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1Астафьева Л.И., 1,2Сиднева Ю.Г., 1Бадмаева И.Н., 
1Калинин П.Л., 2Маршинцев А.В. 

1ФГАУ «НИИ НХ» Минздрава России, г. Москва, Россия
2«НИИ НДХиТ», г. Москва, Россия

Клинический случай развития постоянной формы 
центрального несахарного диабета (ЦНД) уbпациен-
та после тяжелой черепно-мозговой травмы (ТЧМТ) 
вb результате дорожно-транспортного происше-
ствия. Подросток 16b лет поступил вb лечебное уч-
реждение вbсостоянии комы (по шкале комы Глазго 
(GCS) 6b баллов) сb диагнозом: сочетанная травма; 
острая ТЧМТ; ушиб головного мозга тяжелой сте-
пени; cубарахноидальное кровоизлияние; вдавлен-
ный многооскольчатый перелом свода черепа спра-
ва; протяженный перелом основания черепа; ушиб 
внутренних органов. На 3-и сутки развилась поли-
урия, гипернатриемия (155bммоль/л); диагностиро-
ван ЦНД иbначата терапия десмопрессином вbтабле-
тированной форме через зонд. При выходе из комы 
(21-е сутки) появление жажды на фоне продол-
жения терапии. Вbсвязи сbсохраняющейся жаждой 
иbполиурией перевод на терапию десмопрессином 
вb виде спрея, на этом фоне уменьшение выделе-
ния мочи до 3–3,5bл вbсутки. Симптоматика ЦНД на-
блюдалась иbчерез два года после ТЧМТ, при этом 
функция аденогипофиза оставалась сохранной.
Представленный случай демонстрирует редкий 

пример развития постоянного несахарного диабе-
та уbподростка сbТЧМТ. Клиническая картина ЦНД 
проявлялась только полиурией иb гипернатриеми-
ей вbсостоянии комы, аbпо мере повышения уров-
ня сознания присоединилась жажда. Вероятными 
причинами развития ЦНД явились повреждение 
нейрогипофиза иb его тракта вb результате протя-
жённого перелома основания черепа и/или необ-
ратимого вторичного повреждения гипоталамуса 
вследствие диффузного аксонального поврежде-
ния головного мозга после ТЧМТ.
Контактное лицо
Астафьева Людмила Игоревна, ведущий научный 

сотрудник ФГАУ «Национальный медицинский ис-
следовательский центр нейрохирургии имени ака-
демика Н.Н. Бурденко» Минздрава России, Москва
Телефон: +7 (903)6846907
E-mail: Last@nsi.ru
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1Барбакова Л.М., 1Суетина И.Г., 2Зорина С.А., 

3Жгулева Т.В.

1ФГБОУ ВО Кировский ГМУ Минздрава России, 
г. Киров, Россия

2КОГБУЗ «Кировская областная детская 
клиническая больница», г. Киров, Россия

3КОГБУЗ «Сунская ЦРБ», пгт. Суна, Россия

Актуальность
Вb настоящее время ожирение уb детей иb под-

ростков является серьезной медико-социальной 
проблемой, что связано сb его широким распро-
странением. По данным Всемирной организации 
здравоохранения (ВОЗ), на сегодняшний день избы-
точный вес имеют более миллиарда человек, более 
30bмлн. детей иbподростков Европейского региона 
характеризуются наличием избыточной массы тела 
иb 15b млн. имеют ожирение. По прогнозам ВОЗ, 
при сохраняющихся темпах распространения ожи-
рения кb 2025b году уb 70b млн. детей вb возрасте 
до 5bлет разовьется ожирение.
Ключевые слова: Ожирение, индекс массы тела, 

избыточная масса тела. 
Цель
Проанализировать индекс массы тела и распро-

страненность детского ожирения среди школьников, 
проживающих вb Сунском районе Кировской обла-
сти, сравнить со средними показателями по области 
иbРоссийской Федерации.
Материалы иbметоды
Сбор информации проводился путем измерения 

антропометрических показателей (масса тела, рост) 
уbдетей 2004, 2005, 2006b годов рождения. Расчет 
индекса массы тела (ИМТ, индекс Кетле) проводился 
по формуле вес (кг)/(рост (м))2. Вbходе работы были 
собраны иbпроанализированы антропометрические 
показатели 132b детей. Интерпретация полученных 
при подсчетах данных проводилась вbсоответствии 
сbнормативами ВОЗ уbдетей 2011b года. Результаты 
анализа представлены качественными данными 
вbвиде относительных величин (%). Статистическая 
обработка данных выполнена сb помощью пакета 
программ Microsoft Offi  ce.
Результаты
По результатам расчета индекса массы тела 

(ИМТ) уbдетей, ИМТ был вbпределах нормы уb104bде-
тей (78,79 %), избыток веса отмечался уb17bдетей 
(12,88 %), ожирение уb 7b детей (5,30 %), уb 4b де-
тей (3,03 %) была выявлена недостаточность пи -
тания.
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Табл. Результаты расчета  индекса массы 
тела уbдетей

Показатель Количество 
человек, (n)

Процентное 
соотношение, (%)

ИМТ* вbпределах 
нормы 104 78,79

Избыточная 
масса тела 17 12,88

Ожирение 7 5,30
Недостаточность 

питания 4 3,03

*bИндекс массы тела

Выводы
Вb результате работы была выявлена высо-

кая распространенность детского ожирения 
в Сунском районе Кировской области. Полученные 
данные оказались выше по сравнению сb данны-
ми официальной статистики Кировской области, 
но несколько ниже данных общей статистики 
по Российской Федерации. Распространенность 
детского ожирения вbКировской области по данным 
службы эндокринологической помощи на 2019bгод 
составила 2,5 %. По данным эпидемиологических 
исследований, вb Российской Федерации распро-
страненность ожирения составила 5,5 % детей, 
проживающих вbсельской местности, иb8,5 % сре-
ди городских детей.
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Безрукова Ж.Г.

 Консультативно-диагностическая поликлиника БУЗ 
Вологодской области «Вологодская областная детская 

клиническая больница», главный внештатный специалист 
(Вологодская область)

Детское население Вологодской области со-
ставляет 250347bчеловек.
По скринингу на ВДКН выявлено 15b человек, 

из них уb14bэто обусловлено дефицитом 21- гидро-
силазы, аbу 1bребенкаb— 11β-гидроксилазы.
Таким образом частота ВДКН составляет 

1:17000bдетского населения.
За 2021г. было выполнено анализов на скрининг 

ВДКН 10405.
Трудность интерпретации результатов при скри-

нинге на ВДКН заключается вb достаточно часто 
встречающихся случаях сb ложноположительны-
ми результатами, особенно уbнедоношенных детей. 
Вторая проблемаb— это отсутствие повышения 

уровня 17-ОHРrg на скрининге иb позже, уb одно-
го ребенка выявлен ВДКН простая вирильная  фор-
ма, аbу второгоb— ВДКН, обусловленный недоста-
точностью 11β-гидроксилазы.

Скрининг на врожденный гипотериоз (ВГ) на ко-
нец 2021bгода составляет 52bребенка до 18bлет, ко-
торые состоят на учете, то есть общая заболевае-
мость составляет 1: 5000bдетского населения.
Первичная заболеваемость 1:100b000–1:25000 дет-

ского населения.
Проблемы организации скрининга:

1. Недостаточно качественный забор крови.
2. Несоблюдение сроков доставки образцов, 

это касается отдаленных районов.
3.bНедопонимание родителями важности обсле-

дования иb начале лечения, когда уb ребенка нет 
симптомов заболевания.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-8
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Бойко Ю.Н.

Детская областная больница, г. Калининград, 
Россия

Под постоянным наблюдением детского эндо-
кринолога в Калининградской области состоит 
45bдетей с врожденным гипотериозом (ВГ)
Таким образом, общая заболеваемость (распро-

страненность) составляет 1:4500bдетского населе-
ния, а первичная заболеваемость 1:250b000b дет-
ского населения.
Число положительных результатов скринин-

га без последующего болезни- 93, таким образом, 
ложно положительных результатов оказывается 
92:1bподтвержденным. 
Скрининг на ВДКН
Общая заболеваемость ВДКН в Калининградской 

области составляет 1:10b800bдетского населения, 
первичная заболеваемость 1:205b000bдетского на-
селения. Охват скринингом в последние годы со-
ставляет 100%.
Число анализов за 2020bгод был 8988.
Таким образом выявляемость в 2021bгоду по скри-

нингу составила 1:8988bВДКН и 1:8988bВГ.
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Болотова Н.В., Райгородская Н.Ю., 
Орешкина Е.М., Свенцицкая И.А. 

ФГБОУ ВО Саратовский ГМУ им.bВ.И.bРазумовского
 Минздрава России, г. Саратов, Россия

Классическая врожденная гиперплазия надпо-
чечников, обусловленная дефицитом 21-гидрок-
силазыb— потенциально летальное заболевание. 
По данным Американской академии педиатрии 
1996b г, адреналовый криз новорожденных закан-
чивался смертельным исходом вb9b% случаев. Кbна-
чалу 2000-х годов, после введения неонатально-
го скрининга, данная частота снизилась до 0–4 % 
вb различных странах [SD Grosse, GV Vliet, 2007]. 
Неонатальный скрининг направлен на раннее, 
вbтечение первой недели жизни, выявление иbран-
нее лечение дефицита 21-гидроксилазы сb целью 
предотвращения сольтеряющего криза. Нами 
представлен недиагностированный случай дефи-
цита 21-гидроксилазы уbноворожденного мальчи-
ка сbлетальным исходом вb1bмесяц иb3bнедели.
Ребенок Р. госпитализирован вbЦРБ вbвозрасте 

28bдней сbжалобами на частые срыгивания, недо-
статочную прибавку массы тела. Из анамнеза из-
вестно, что мальчик родился от первой беремен-
ности, вb срок, сb ростом 56b см иb массой 3900b г., 
7–9bбаллов по шкале Апгар. На 4bсутки жизни вbро-
дильном доме взято пятно крови для неонатально-
го скрининга, однако скрининг не был проведен 
из-за временного отсутствия реактивов. Выписан 
из родильного дома вbобычные сроки, на грудном 
вскармливании. 
На 3b неделе жизни ребенка мать обратилась 

кb педиатру сb жалобами на частые срыгивания. 
Введен докорм адаптированной молочной сме-
сью, направлен на лечение вbЦРБ. При поступле-
нии ребенок вялый, крик слабый, рефлексы угнете-
ны. Ростb— 57bсм, массаb— 3b536bг (–364bг от массы 
при рождении). Нормосомия, гипотрофия II ст. 
Кожные покровы смуглые, акроцианоз. Тургор мяг-
ких тканей снижен, подкожно-жировой слой раз-
вит слабо. Тоны сердца ритмичные, приглуше-
ны. Вbлегких пуэрильное дыхание. Живот мягкий. 
Срыгивания после каждого кормления, отсутствие 
прибавки массы тела, вb связи сb чем было выска-
зано предположение оb наличии пилороспаз-
ма или пилоростеноза. Неврологом установле-
но гипоксически-ишемическое поражение ЦНС, 

натальная травма шейного отдела позвоночника. 
Вbвозрасте 1,5bмесяцев сbдиагнозом Гипоксически-
травматическое поражение ЦНС. Синдром привыч-
ной рвоты. Пилоростеноз? Постнатальная гипотро-
фия II-III ст. переведен вbдетскую хирургическую 
клинику сb целью исключения пилоростеноза. 
Проведено обследование, врожденный пилоросте-
ноз исключен. Ребенок переведен вbбольницу пато-
логии новорожденных сbдиагнозом: Перинатальное 
поражение ЦНС. Гастро-эзофагальный рефлюкс. 
Гипотрофия II ст. При поступлении состояние 
оценено как средней степени тяжести за счет ги-
потрофии II-III ст. Ростb— 58bсм, Массаb— 3570bг, 
дефицит массы 22,4 % Вbтечение 5bдней прибавил 
вb массе 30b г, однако срыгивания продолжались, 
состояние ребенка ухудшалось. На основании 
клинической картины высказано предположение 
оbлактазной недостаточности.
На 6-й день переведен вbреанимационное отделе-

ние вbсвязи сbрезким ухудшением состояния: сbдиа-
гнозом: полиорганная недостаточность, ОПН, ану-
рия, декомпенсированный метаболический ацидоз 
(рНb— 7,2, Nаb— 131b ммоль/л, Кb— 7,6b ммоль/л). 
Питание парентеральное вbсвязи сbпарезом кишеч-
ника. Лечениеb— инфузионная терапия глюкозо-со-
левыми растворами; антибактериальная терапия; 
ИВЛ. Несмотря на проведенные реанимацион-
ные мероприятия, вbвозрасте 1bмес. 3bнедель ребе-
нок умер. При патологоанатомическом исследова-
нииb— множественный эндокринный аденоматоз: 
гиперплазия иb микроаденоматоз надпочечни-
ков, гиперплазия параганглионарной системы. 
Серозно-десквомативный энтероколит. Отёк иbве-
нозное полнокровие вещества головного мозга. 
Отёк иb кровоизлияния вb лёгких. Гипотрофия 3b ст. 
Паренхиматозная дистрофия внутренних органов. 
Результат скрининга на АГС проведен после смер-
ти ребенка по запросу комиссии, организован-
ной вbсвязи сbразбором случая смерти. Результат 
скринига: уровень 17-ОН прогестерона составил 
487bнмоль/л, что вbсочетании сbклинической кар-
тиной, данными патологоанатомического иссле-
дования свидетельствовало вb пользу диагноза 
врожденная дисфункция коры надпочечников, 
сольтеряющий вариант. 
Таким образом, представленный случай свиде-

тельствует оb значимости проведения неонаталь-
ного скрининга, об отсутствии знаний уbпедиатров 
клинических проявлений врожденной дисфункции 
коры надпочечников, оb необходимости проведе-
ния консилиумов сbпривлечением эндокринологов.
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1Будылина М.В., 2Максимова Т.Ю., 

3Егорова И.Н., 2Контаурова А.В.

1ФГБОУ ВО «ЧГУ им. И.Н. Ульянова», г. Чебоксары, Россия
3ГАУ ДПО «Институт усовершенствования врачей» 

Минздрава Чувашии, г. Чебоксары, Россия
2БУ «Республиканская детская клиническая больница» 

Минздрава Чувашии, г. Чебоксары, Россия

Введение
Известно, что аутоиммунные заболевания щи-

товидной железы часто сочетаются сb сахарным 
диабетом 1b типа (СД 1) вbсилу генетических при-
чин. Сочетание врожденного гипотиреоза (ВГ) 
иbСДb1bне является частым. Интерес данного клини-
ческого случая заключается вbтом, что аутоиммун-
ный тиреоидит уbребенка манифестировал до года 
яркими клиническими иbлабораторными данными, 
характерными для ВГ.  
Клинический случай
Девочка П. от 2b беременности, протекавшей 

на фоне анемии, уреаплазмоза, хронического пи-
елонефрита. Родыb2b самопроизвольные, вb39b не-
дель, воды зеленые. Мр-3020г, Др-52см. Оценка 
по шкале Апгар 8/9b б. Неонатальный скрининг 
на врожденный гипотиреоз проведен на 4-й 
день жизни: ТТГ = 1,8bмкМЕ/мл. Наследственность 
по эндокринопатиям не отягощена. Сb рождения 
отмечается синдром мышечной дистонии, задерж-
ка психомоторного развития, сb 2b месяцев жиз-
ни наблюдаются запоры, вb 7b месяцев выявлена 
анемия легкой степени. Вb 10b месяцев находится 
на стационарном лечении сb диагнозом: экссу-
дативный перикардит, тубулоинтерстициальный 
нефрит, гепатит, левосторонняя пневмония (рас-
ценено как как острая генерализованная инфек-
ция, вирусно-бактериальная). Вb анализах от-
мечались: анемия легкой степени, тромбоцитоз, 
повышение СОЭ до 40bмм/час, повышение мочеви-
ны до 10,5bммоль/л, креатинина до 101bмкмоль/л, 
синдром цитолиза (повышение АСТ иb АЛТb — 
2–3bнормы), повышение ЛДГ до 983,0bЕд/л. Вbвоз-
расте 1b года 1b месяца госпитализируется вb БУ 
«Республиканская детская клиническая больни-
ца» Минздрава Чувашии сb жалобами на запо-
ры, сухость иb шелушение кожи, отечность век, 
мышечную слабость. Особенности объективного 
статуса: голос грубый, плач монотонный, ФРb — 
масса тела 9,9b кг, рост 76b см. SDS роста = -0,06, 
ИМТ = 17,4, SDS имт = -0,17. Стигмы дизэмбрио-
генезаb — готическое нёбо, гипертелоризм глаз, 

сосков, эпикант, низко расположенное пупочное 
кольцо. Кожа бледная, сухая, шелушится, мрамор-
ность, цианоз носогубного треугольника иb пери-
орбитальных областей. Тургор мягких тканей сни-
жен. Макроглоссия. Большой родничок 1.0×1.0bсм. 
Мышечная гипотония. Щитовидная железа 0b сте-
пени. Вbбиохимических анализах кровиb— синдром 
цитолиза до двух норм, повышение кретинкиназы 
до 567bЕд/л, холестерин: 8.51bммоль/л, триглици-
риды: 2.20b ммоль/л, ЛПОНП: 1.00b ммоль/л, ЛПНП: 
5.63bммоль/л, ЛПВП: 1.76bммоль/л. Тиреоидные гор-
моны: Св. Т3: 1.99 (3,8–6) пмоль/л, св. Т4: 0.01 
(7,9–14,4) пмоль/л, Тиреотропный гормон (ТТГ): 
>100.00 (0,34–5,6) мкМЕ/мл. По данным УЗИ 
сердцаb— выпот вbперикарде, нарушение диасто-
лической функции обоих желудочков, щитовид-
ной железыb — неоднородность структуры, сни-
жение эхогенности, тиреоидный объем 3,64b мл. 
Сbучетом раннего возраста, ЗНПР, выраженных кли-
нико-лабораторных проявлений, состояние расце-
нено как «поздняя форма» гипотиреоза, выставлен 
диагноз Врожденный гипотиреоз, тяжелое те-
чение. На фоне терапии левотироксином натрия 
достигнут эутиреоз, явления гидроперикарда ку-
пированы, лабораторные показатели нормализо-
вались, речевое развитие сbулучшением. Костный 
возраст по рентгенограмме левой кисти вb3,5bгода 
соответствует 2,5b годам. Тиреоидные гормоны 
на заместительной терапии вbнорме.
В возрасте 3bлет стала отмечаться поллакиурия 

(мочеиспускание до 20b раз вb сутки небольшими 
порциями), выявлена глюкозурия. Вbгликемическом 
профилеb— гликемия от 3,3bдо 8,9bммоль/л, вbоснов-
ном нормогликемия. Гликированный гемоглобин 
А1с: 6.00 %. С-пептид: 189b пмоль/л (норма 260–
1730). Стандартный глюкозо-толерантный тест: 
гликемия натощак: 5.3bммоль/л, через 2bчаса после 
еды: 12,1bммоль/л. Выявлены положительные анти-
тела кbGADb— 190,28bМЕ/мл (норма 0–5), кb тиро-
зинфосфатазе 69,11bМЕ/мл (норма 0–10), кbостров-
ковым клеткам 64bед (норма менее 4). Выставлен 
диагноз сахарного диабета 1b типа. Через 5bмеся-
цев после установки диагноза инициирована ин-
сулинотерапия (лизпро иbдетемир) вbсвязи сbпро-
грессированием гипергликемии. 
В возрасте 5bлет: рост 108см, SDSр= -0,04, вес 19кг, 

ИМТ=16,3, SDSимт=+0,54, скорость роста=6,78см 
вbгод. Щитовидная железа 1bстепени. УЗИ щитовид-
ной железы: тиреоидный объем 5,6bмл, гипоэхоген-
на, неоднородна. Впервые исследован иb выявлен 
высокий титр антител кb тиреоидной пероксидазе: 
>950.00 (0–9) Meд/мл, вbсвязи сbчем выставлен диа-
гноз аутоиммунный тиреоидит.
Обсуждение
Вbданном клиническом случае отсутствует под-

тверждение ВГ неонатальным скринингом. Вb лю-
бых нетипичных случаях необходимо проводить 
полное обследование для поиска этиологическо-
го фактораb— определение антител кbтиреоидной 
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пероксидазе, тиреоглобулину как маркеров ауто-
иммунных процессов при первичной диагностике, 
генетического обследования при необходимости.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-11

+������
����
� ���
��� 
���� TPO � ������� 

� ��	��
�� /
���
���� 
��	��
 
 ���
���
��
�  

�������	��
� ����� � �����

1Вадина Т.А., 1Захарова С.М., 1Ширяева Т.Ю., 

2Конюхова М.Б., 1Солодовникова Е.Н., 1Богданов В.П., 
1Дегтярев М.В., 1Шредер Е.В., 1Безлепкина О.Б.

1ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 
г. Москва, Россия

2 ГБУЗ «Морозовская ДГКБ ДЗМ», г. Москва, Россия

Введение
Патогенные варианты вb гене TPO являются наи-

более частой причиной врожденного гипотиреоза 
(ВГ), вызванного дисгормоногенезом. Заболевание 
связано сb дефицитом фермента тиреопероксида-
зы, участвующего вbорганификации йода из тирео-
глобулина (ТГ), вследствие чего возникает полный 
или парциальный дефект органификации йода. Путь 
наследования заболевания аутосомно-рецессив-
ный. Наиболее часто описываются случаи заболева-
ния, вызванные компаундными гетерозиготными ва-
риантами, режеb— одним гомозиготным вариантом.
Материалы иbметоды
Молекулярно-генетическое исследование про-

банду выполнено методом массового параллель-
ного секвенирования (МПС, NGS) на платформе 
Illumina (метод парно-концевого чтения (150×2) 
со средней глубиной иbшириной покрытия вbсоот-
ветствии со стандартами исследования), матери 
пробанда проведено секвенирование фрагмента 
ДНК (600b п.н.) при известной мутации методом 
Сэнгер. Исследование неонатального ТТГ иb ре-
тестирование проводились методом флуориме-
трического анализа, оценка тиреоидного про-
филя (ТТГ, свТ4), уровня ТГ выполнена методом 

хемилюминисцентного иммунноанализа. При уль-
тразвуковой визуализации щитовидной железы 
(ЩЖ) использован линейный датчик 11L-D на ап-
парате УЗИ Voluson Е8. Сцинтиграфия ЩЖ сbTc-
99m проведена на оборудовании системы ОФЭКТ/
КТ Discovery NM/CT 670.
Результаты
Приводим описание семьи сbодинаковым гетеро-

зиготным вариантом гена TPO иbразличными кли-
ническими проявлениями. Девочка, 5bлет сbврож-
денным гипотиреозом. Неонатальный ТТГ был 
256,5b мЕд/л, ТТГ (ретест)b — 403,2b мЕд/л, ТТГ 
вbвенозной кровиb— 751,9bмЕд/л. Сb9-го дня жизни 
начата заместительная терапия левотироксином 
натрия. Вb возрасте 5b лет, после двух недельной 
отмены заместительной терапии проведена ги-
бридная анатомо-функциональная визуализация 
(УЗИ иbсцинтиграфия)b— тиреоидная ткань не вы-
явлена. 
Молекулярно-генетическое исследование вbгене 

TPO (NM 000547.5) вb12b экзоне выявлена замена 
одного нуклеотида вb гетерозиготном состоянии 
с.2017G>A, приводящая кb замене глутаминовой 
аминокислоты на лизин p.E673K (rs201193196). 
Вариант очень редко встречается вbмеждународ-
ных базах данных аллельных вариантов человека 
(24bиз 250b378). По классификации ACMG расценен 
как вариант сbнеясной клинической значимостью. 
Секвенирование 12-го экзона ДНК матери выявило 
аналогичный вариант вbгетерозиготном состоянии 
с.2017G>A p.E673K (rs201193196). 
У матери выявлен многоузловой эутиреоидный 

зоб, объем ЩЖ 54,8bсм3, значительное повышение 
захвата РФП диффузно-неоднородного характера 
до 10 % (при норме до 0,1) иb повышение уровня 
сывороточного тиреоглобулина до 122,3b нг/мл 
(3,5–77). Полученные данные свидетельствовали 
вb пользу парциального дефекта органификации 
йода. Вbтаблице приведены результаты обследова-
ния девочки иbмамы.
Выводы
Таким образом, вb одной семье уb пробанда 

иbматери выявлен один гетерозиготный вариант 
вb гене TPO сb неясной клинической значимостью 
с.2017G>A p.E673K. 

Табл. Результаты лабораторно-инструментального обследования 
Пациенты ТТГ, мЕд/л без 

лечения
ТГ, нг/мл без 
лечения

УЗИ ЩЖ Сцинтиграфия 
ЩЖ

Вариант гена 

Девочка, 5bлет 94,1 0,47 аплазия аплазия с.2017G>A p.E673K
Мать, 35bлет 0,45 122,3 много-узловой 

зоб 
захват РФП 
значительно 
повышен 

с.2017G>A p.E673K
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Варламова Т.В.

ФГБОУ ВО «Петрозаводский государственный университет», 
г. Петрозаводск, Россия

Общая заболеваемость ВДКН составляет 
1:15.500bдетского населения.
Общая заболеваемость ВГ 1:7000b детского на-

селения, первичная заболеваемость 1:80b000bдет-
ского населения.
Лабораторные исследования крови всех ново-

рожденных республики проводится вb медико-ге-
нетической консультации республиканской боль-
ницы имени В.А.Баранова.
Ежегодно число анализов составляет около 

5000 (в 2020bи 2021bгоду 5025b— 5052).
При скрининге на ВДКН не было повышения 

17-ОН-Prg уbдвух детей, уbкоторых вbпоследующем, 
вb6bи 7bлет была выявлена простая вирильная фор-
ма заболеваемости.
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Вельмякина И.М., Бойко Ю.Н.

Детская областная больница, г. Калининград, Россия

Сочетание гипогликемии иb синдрома холеста-
за может быть одним из ранним признаком эндо-
кринных нарушений, вbтом числе гипопитуитаризма. 
Врожденный гипопитуитаризмb— множественный 
дефицит гормонов гипофиза (соматотропного, ти-
реотропного, кортикотропного иbгонадотропинов). 
Частота встречаемости врожденной формы гипо-
питуитаризма колеблется от 1:3000bдо 1:8000bно-
ворожденных, вbнеонатальном периоде данное за-
болевание диагностируется только вb23% случаев. 
Частота неонатальной манифестации гипопиту-
итаризма синдромом холестаза иb гипогликеми-
ей точно не определена. Впервые Blizzard иbAlberts 
вb1956г. описали пациента сb гипопитуитаризмом, 
одним из первых проявлений которого были холе-
стаз иbгипогликемия. Патогенетический механизм 
холестаза при гипопитуитаризме обусловлен, 

прежде всего, дефицитом кортизола, который сни-
жает экспрессию канальцев транспортных протеи-
нов, ответственных за секрецию желчи вbжелчных 
канальцах.
Клиническое наблюдение
Мальчик Л., рожден 06.08.2021г. Ребенок от 2bбе-

ременности (1-ая беременностьb— родыb— ребенок 
здоров), настоящая беременность сb угрозой пре-
рывания, вb16bн.гb— бессимптомная бактериурия, 
ВПР лицевого скелета на 16bн.г. Роды 2bна 41bн.г., 
самостоятельные, вес при рожденииb— 3070b гр, 
длина телаb— 53см.
Сb первых суток жизни находился вb ОПН РПЦ 

сbВПР (расщелина верхней губы, твердого иbмягко-
го неба). На 4-е сутки жизниb— ухудшение состо-
янияb— акроцианоз, клонико-тонические судороги, 
брадикардия, гипогликемия до 0.3bммоль/л, синдром 
холестаза (гипербилирубинемияb — 232b мкмоль/л 
за счет непрямого билирубина), СРБb— 26,9, про-
кальцитониновый тестb— 6,64, синдром цитолиза 
умеренный (АСТb— 92, АЛТb— 38). 
Выписан из ОПН РПЦ вbвозрасте 14bдней, при вы-

писке уb ребенка сохранялся синдром холестаза 
(гипербилирубинемия 190b мкмоль/л), низко-нор-
мальный уровень гликемииb— 3,6bммоль/л. Далее 
вbдинамике нарастал синдром холестаза (желтуш-
ность кожных покровов иbсклер), появились обиль-
ные иbчастые срыгивания, адинамичность. 
В возрасте 1bмесяца 10bдней, вbсвязи сbрезким 

отказом от еды, нарастающим синдромом холе-
стаза, кратковременными эпизодами замирания, 
ребенок госпитализирован вbреанимационное от-
деление ДОБ Калининградской области вb тяже-
лом состоянии. Тяжесть состояния при поступле-
нии была обусловлена, тяжелой гипогликемией 
(0.5b ммоль/л), синдромом холестаза (гипербили-
рубинемия 250bмкмоль/л, за счет прямого билиру-
бина (190b мкмоль/л), электролитными нарушени-
ями (гипонатриемияb— 126b ммоль/л), эксикозом, 
цитолизом (АСТb— 103, АЛТb— 170), синдромом 
воспалительного ответа (СРБb— 29, прокальцито-
нин более 10), дыхательной недостаточностью (за-
регистрирована аспирационная пневмония). Была 
начата интенсивная терапия: инфузионная тера-
пия (растворы глюкозы 10%, коррекция электро-
литного баланса), фототерапия, антибактериаль-
ная терапия. 
В динамике состояние ухудшалось, срыгивания 

сохранялись, наросла картина дыхательной недо-
статочности, на 2-е сутки нахождения вb стацио-
наре ребенок переведен на ИВЛ, кb лечению под-
ключен дексаметазон по 1.0b мг хb 2b раза вb сутки 
в/в. До начала гормонотерапии проведен профиль 
кортизола. На 3-е сутки госпитализации ввиду 
повторной гипогликемии (0,5b ммол/л вb БАК), на-
личия низкого уровня кортизола вbранние утрен-
ние часы (14,8b нмоль/л), электролитных нару-
шений (низкий уровень натрияb — 128b ммоль/л, 
однократно высокий уровень калияb— 6,7bммоль/л), 
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на консультацию был приглашен эндокринолог, 
иb установлен предварительный диагноз надпо-
чечниковой недостаточности (глюкокортикоидной 
и, сb большой вероятностью, минералокортикоид-
ной), не уточненного генеза. Проведена коррек-
ция глюкокортикоидной терапии: ввиду отсутствия 
парентерального гидрокортизонаb — оставлен 
дексаметазон в/м вb дозе 1b мг/кг/сут по схеме: 
утроb— 1мг, деньb— 1bмг, вечерb— 2bмг, кbлечению 
подключены минералокортикоидыb — кортинефф 
0.1bмг по 1bтабл 2bраза вbсутки; даны рекомендации 
по дальнейшему обследованию. 
Начиная сb третьих суток заместительной тера-

пии глюкокортикоидами (парентерально) иb ми-
нералокортикоидами внутрь, состояние значи-
тельно улучшилось, ребенок был экстубирован 
(переведен на кислородную палатку) иbпереведен 
на гидрокортизон per os вbдозе 25b мг/м2/сутки = 
6,25b мг/сут: кортеф 10b мг по схеме: утром ¼ таб 
(2,5мг), день 1/8bтаб (1,25bмг), вечер ¼ таб (2.5bмг). 
Доза кортинеффа снижена до ¼ таб утром (в связи 
со уровня калия менее 2.8bммоль/л, требующей по-
стоянной дотации вbинфузионной терапии). 
Для дальнейшего обследования иb уточнения 

диагноза ребенок переведен вbпедиатрическое от-
деление №1 (эндокринологические койки). Оценен 
физиологический статус: ПВ-2bмес, весb— 3636bгр 
(-3,5bSDS), ростb— 54b см (-3.0bSDS), скорость ли-
нейного роста составила 1b см/2b мес, Sb поверх-
ности тела= 0.24b м2. Половые органы развиты 
по мужскому типу, микропения, двусторонний 
крипторхизм, атрезия кавернозных тел, мошонка 
сформирована правильно, гиперпигментации нет.
Линейный порок развития: расщелина верх-

ней губы иb неба. На фоне заместительной гормо-
нальной терапии (глюкокортикоиды иb минерало-
кортикоиды), состояние ребенка сb положительной 
динамикой, стал прибавлять вbвесе по 10–15bгр/сут, 
при этом, не срыгивал, синдром холестаза был ку-
пирован, однако синдром цитолиза сохранялся, ка-
лий вbнорме, натрий оставался на нижней границе 
нормыb— 130bммоль/л. По данным тиреоидного ста-
туса, аbименно, низкого уровня Т4свb— 10,2bпмоль/л, 
при относительно низком уровне ТГГb— 1.1bмМЕ/мл, 
кbтерапии был подключен L-тироксин вbдозе 25bмкг/
сутки.
По результатам дополнительного гормонального 

обследования, вbсовокупности сbданными анамне-
за, аbименно, тяжелой гипогликемией при рождении 
иbсиндромом холестаза, прогрессирующего вbдина-
мике, аb также, вb совокупности сbполученными ре-
зультатами низких уровней гипофизарных гормонов 
(ТТГb— 1,1bмМЕ/мл, АКТГ менее 5bнг/мл, ИФР-1b— 
14,6b нг/мл), наличием надпочечниковой недоста-
точности, выраженной задержкой роста, наличи-
ем множественных пороков развития лицевого 
черепа, микропении иb двустороннего крипторхиз-
ма, сbбольшой вероятностью был предположен диа-
гноз врожденного гипопитуитаризма (СТГ-дефицит, 

вторичный гипокортицизм, вторичный гипотире-
оз, вторичный гипогонадотропный гипогонадизм). 
Ввиду наличия стойкой гипонатриемии без гипер-
калиемии, нормального уровня ренина плазмы 
(10,5bмкЕд/мл), наличие минералокортикоидной не-
достаточности было сомнительно. 
К лечению был подключен рекомбинантный гор-

мон роста вbдозе 0.03bмг/кг/сут, который был вклю-
чен вb терапию через 2b недели после выписки 
из стационара (в возрасте 2,5bмес).
В возрасте 5bмес, ребенок повторно осмотрен эн-

докринологом на амбулаторном приеме вbДОБ КО. 
На фоне заместительной терапии (гидрокортизон 
21,5bмг/м2/сут= 6,25bмг/сут вb3bприема, L-тироксин 
25b мкг/сут, соматотропин 0.03b мг/кг/сут), состоя-
ние ребенка со значительной положительной ди-
намикой: гипогликемии не повторялись, синдром 
холестаза купирован (в первый месяц терапии), 
синдром цитолиза купирован (ч/з 3bмесяца), линей-
ный рост ускорен (дельта роста +1,0bSDS/2,5мес), 
вb весе прибавляет (без избыточной прибавки), 
активный, неврологический статус соответствует 
возрасту (голову держит, пытается садиться, пол-
зает), прорезывание зубов сb4,5bмесяцев. 
Заключение
У новорожденных иbдетей первых месяцев жиз-

ни синдром холестаза является ранним признаком 
заболеваний гепатобилиарной системы, но требует 
дифференциальной диагностики сbобширной груп-
пой метаболических иb эндокринных нарушений. 
Характерной особенностью гипопитуитаризма яв-
ляется сочетание холестаза сbгипогликемией. Таким 
пациентам вb неонатальном периоде необходимо 
проводить гормональное обследование (кортизол, 
АКТГ, ТТГ, Т4св, ИФР-1) сb целью своевременной 
диагностики иbраннего начала заместительной те-
рапии.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-14
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Адреногенитальный синдром (АГС; врожденная 
дисфункция коры надпочечниковb— ВДКН)b— груп-
па заболеваний сb аутосомно-рецессивным типом 
наследования, вb основе которых лежит дефект 
одного из ферментов стероидогенеза. Кb клини-
ческим проявлениям АГС относятся симптомы 
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надпочечниковой недостаточности, нарушения 
формирования пола или преждевременное поло-
вое развитие. Своевременная диагностика иb со-
ответствующая заместительная терапия позво-
ляют обеспечить пациенту иb его семье хорошее 
качество жизни иb социальную адаптацию. Самой 
частой формой ВДКН, на которую приходится бо-
лее 90 % больных, является дефицит 21-гидрок-
силазы. Распространенность дефицита 21-ги-
дроксилазы вb мире, рассчитанная по данным 
неонатального скрининга, составляет 1b случай 
на 14b000bживых новорожденных. Неонатальный 
скрининг на адреногенитальный синдром (АГС; 
врожденная дисфункция коры надпочечников, 
ВДКН) вb рамках реализации национального про-
екта «Здоровье» проводится сb01bиюня 2006bгода, 
вbтом числе иbв Омской области.
По данным областного управления здравоох-

ранения Омской области, вb2006bгоду полнота ох-
вата неонатальным скринингом составила 59,2 %. 
Начиная сb 2010г. полнота охвата неонатальным 
скринингом составляла 91,9- 99,9 %. Вb течение 
последних 2bлет диагностика АГС проводится ме-
тодом флуоресцентного лантанидного иммуноана-
лиза сb использованием современного полуавто-
матического флюорометрического анализатора 
AutoDELFIA. 
До начала скрининга на АГС вb БУЗОО ОДКБ 

сb1993b по 2005b годы данный диагноз устанавли-
вался на основании клинической картины (вири-
лизация наружных половых органов, сольтеря-
ющий криз). Под наблюдением за данный период 
находилось 24bребенка, из них мальчики состави-
ли 37,5 % (9b человек), девочки 62,5 % (15b детей). 
Структура по форме заболевания представлена 
следующим образом: вирильная форма уb 45,8 % 
(11bпациентов, из которых 7bженского пола), соль-
теряющая форма вb 54,2 % (13b детей). Вb периоде 
новорожденности диагноз установлен уb15bдетей, 
частота встречаемости до начала скрининга со-
ставила от 1: 22919bдо 1:5300 (0–4bребенка вbгод). 
Средний возраст постановки диагноза сольтеря-
ющей формы составил 12bдней (от 1bдо 24bдней). 
Возраст постановки диагноза вирильной формы 
составил уbдевочек 3,1bгода (от 18bдней до 9bлет), 
уbмальчиковb— 1,8bгода (от 3,5bмесяцев до 4bлет).
При анализе данных за период сb2006bпо 2021bгг. 

частота встречаемости дефицита 21-гидрокси-
лазы по скринингу вb популяции новорожден-
ных вbОмской области определена как 1:7637 (от 
1:4425bдо 1:17253). По данным неонатального скри-
нинга вbРФ распространенность заболевания вbот-
дельных регионах составляет от 1:5000bдо 1:12000, 
вbцелом по странеb— 1:9638bживых новорожден-
ных. Распространенность дефицита 21-гидрокси-
лазы по скринингу вb нашем регионе составляет 
9,9 (по СФО за этот период 7,5) на 100b000bдетско-
го населения. Ежегодно при обследовании выявля-
ется от 1bдо 6bдетей, чаще 2–3bребенка.

В Омской области сb2009bгbведется регистр боль-
ных сbХНН, на начало 2022bгода на учете уbэндокри-
нологов вbОмской области состоит 50bдетей: три ре-
бенка сbХНН, 47bдетей сbдиагнозом ВДКН. Средний 
возраст детей сb ВДКН, находящихся под наблю-
дением на сегодняшний день 9,45b лет (от 1мес. 
до 17bлет 11bмес.). Преобладают пациенты мужско-
го полаb— 65,9 % (31bчеловек), девочек вbрегистре 
-34,1 % (16bчеловек). Вbструктуре заболевания пре-
обладают дети сbсольтеряющей формойb— 78,7 % 
(37bдетей), вирильная форма встречается вb21,3 % 
(у 10b пациентов). Обращает на себя внимание, 
что вb97,0 % уbмальчиков диагностирована сольте-
ряющая форма (30bчеловек), вирильная форма вы-
явлена уb1bпациента (3,0 %). Среди лиц женского 
пола, по нашим данным, преобладала вирильная 
форма заболеванияb— 56,0 % (9bслучаев), девочек 
сbсольтеряющей формой было 44,0 % (7bчеловек). 
Хотелось бы отметить, что под нашим наблюдени-
ем находится три семейных случая ВДКН, при этом 
вbодной семье два мальчика, во второй две девоч-
ки, аb в третьей семье мальчик иb девочка. Кроме 
этого, вbдвух семьях пациентов сbВДКН есть сибсы 
сbсахарным диабетом 1bтипа.
Все дети, сb подтвержденной ВДКН, находятся 

на заместительной терапии глюкокортикоидами 
(гидрокортизон (Кортеф®) иb минералокортикоида-
ми (флудрокортизон (Кортинефф®) вb зависимости 
от формы заболевания. Основные задачи терапии 
заместить дефицит стероидов, секреция которых 
снижена вb результате ферментативного дефекта, 
снизить уровень стероидов, секреция которых по-
вышена вbрезультате ферментативного дефекта, по-
давить избыточную секрецию АКТГ при минимально 
эффективных дозах глюкокортикоидов. Цели тера-
пииb— оптимизировать рост больных, обеспечить 
нормальное половое созревание иbфертильность.
ВДКН уbдевочек вbбольшинстве случаев сопрово-

ждается вирилизацией наружных гениталий III-V 
степени по шкале Pradera, что, безусловно, тре-
бует хирургической коррекции сbцелью благопри-
ятной их социальной адаптации. Вbнашем регио-
не квалифицированная помощь таким пациенткам 
оказывается на базе многопрофильного стацио-
нара 3bуровняb— БУЗОО «Областная детская кли-
ническая больница» (БУЗОО ОДКБ), где успешно 
совместно работает мультидисциплинарная ко-
манда детских специалистов: хирурги, анестези-
ологи-реаниматологи, эндокринологи, андрологи 
иb акушеры-гинекологи. Учитывая достаточный 
опыт междисциплинарной реабилитации (20b де-
тей), положительные отдаленные результаты, 
двухэтапная феминизация остается предпочти-
тельной тактикой хирургического лечения девочек 
сbВДКН. Ibэтапb— пластическая резекция клитора 
сbсохранением головки клитора, питающих ее сосу-
дов иbуздечки проводится вbвозрасте 1bгода. Сbце-
лью благоприятной адаптации таких пациенток 
вbженском поле особенно важно начать коррекцию 
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наружных гениталий вbвозрасте до 2bлет. II этапb— 
пластика урогенитального синуса, лабиопластика 
выполняется вb12–14bлет, что позволяет благопри-
ятно для пациентки осуществить послеопераци-
онный уход иb реабилитацию. Ежегодно вb Центре 
патологии тазовых органов иbрепродуктивной хи-
рургии, функционирующем на базе БУЗОО ОДКБ 
сb2008bгода, выполняется от 2bдо 5bтаких пластиче-
ских операций. 
Однако, по ведению пациентов сb ВДКН остает-

ся иb ряд нерешенных проблем. Хочется отметить, 
что по нашим наблюдениям мальчики сbВДКН более 
компенсированы, чем девочки: 87 % пациентов муж-
ского пола достигают целевого роста. Недостижение 
целевых значений связано сbпогрешностями вbпри-
еме препаратов заместительной терапии (пропуск 
препарата или самостоятельное неконтролируемое 
повышение дозировки ГКС), сложностью коррек-
ции заместительной терапии вbпубертатный период 
уbдевочек. При анализе клинических иbлаборатор-
ных показателей девочек сbВДКН, несмотря на про-
водимую терапию, имеются признаки маскулиниза-
ции, задержка роста, нарушение менструального 
цикла, низкий грубый голос. На территории Омской 
области, эндокринологическое отделение БУЗОО 
ОДКБb — единственное профильное отделение, 
куда госпитализируются пациенты сbострой деком-
пенсацией ВДКН. Частота Аддисонического кри-
за составляет 4,2 % (1–2bслучая) вbгод. Причинами 
острой декомпенсации являются перенесенные тя-
желые инфекционные заболевания, неотложные хи-
рургические вмешательства, незапланированная 
экстракция зуба.
Заключение
До использования скрининга вbструктуре ВДКН 

преобладали лица женского пола. Вирильная 
иbсольтеряющая форма выявлялись сbодинаковой 
частотой. Диагностика заболевания уb мальчиков 
при развитии сольтеряющего криза. После внедре-
ния неонатального скрининга на АГС отмечается 
преобладание пациентов мужского пола, причем 
сb заметным преобладанием сольтеряющей фор-
мы. До внедрения неонатального скрининга часть 
пациентовb— мальчиков сbсольтеряющей формой, 
вероятно не были вовремя диагностированы иbпо-
гибали. 
Выводы

1. Метод неонатального скрининга способствует 
оптимальному решению вопроса оbсвоевременной 
диагностике ВДКН. 

2. Своевременная адекватная терапия возмож-
на благодаря совместной работе неонатологов ро-
дильных домов, перинатального центра, врачей 
детского эндокринологического центра иb специ-
алистов медико-генетической консультации сbопе-
ративным проведением уточняющей диагностики 
АГС.

3. Важная роль вbдальнейшем ведении пациен-
тов сb ВДКН принадлежит мультидисциплинарной 

команде специалистовb— хирургов, эндокриноло-
гов, урологов иbгинекологов, проводящих коррек-
цию отклонений вbполовом развитии, обеспечивая 
пациенту высокое качество жизни, фертильность 
иbделая его полноценным членом общества.

4. Ведение регистра пациентов сb ВДКН, прове-
дение молекулярно-генетического тестирования 
иbконсультирования пациентов сbВДКН иbих семей, 
информирование оb необходимости непрерывной 
заместительной терапии, обучение пациентов, пре-
емственность вbведении данных пациентов при пе-
реходе во взрослую сетьb— важные составляющие 
успешной компенсации.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-15

&������	��
� ���
�
�� 
� ������ ��	���
. 3�
� 15 	��

1Власенко Н.Ю., 1Павлинова Е.Б., 2Юдицкая Т.А., 
2Щукина Е.О., 3Герасименко Н.Ю.

1ФГБОУ ВО ОмГМУ Минздрава России, г. Омск, Россия
2БУЗОО «ОДКБ», г. Омск, Россия

3БУЗОО «ОКБ», г. Омск, Россия

Неонатальный скринингb— массовое обследо-
вание новорожденных детей на наследственные 
заболевания, которое проводится вb родильных 
домах иbпозволяет обеспечить своевременное вы-
явление иbначало лечения больных детей сbцелью 
предотвращения их инвалидизации. 
В Омске иbОмской области сb1988b г. проводит-

ся скрининг новорожденных на фенилкетонурию 
(ФКУ), сb1993b г. на врожденный гипотиреоз (ВГ), 
аb с 01b июня 2006b года вb рамках реализации на-
ционального проекта «Здоровье» вb программу 
включены еще 3bзаболевания: муковисцидоз (МВ), 
галактоземия иbадреногенитальный синдром (АГС; 
врожденная дисфункция коры надпочечников, 
ВДКН).
По данным областного управления здравоох-

ранения Омской области, вb 2006b году родилось 
21419b детей, полнота охвата неонатальным скри-
нингом составила 59,2 %, такой процент охва-
та был обусловлен началом скрининга сb июня 
2006b года. Далее вb 2008–2009b обследованию 
по скринингу подверглись 54,0 % иb 60,3 % мла-
денцев, что было связано сbотсутствием реактивов. 
Все остальные годы полнота охвата неонатальным 
скринингом составляла 91,9–99,9 %. 
В течение последних 2b лет диагностика ВГ, 

АГС иb МВ вb лаборатории медико-генетической 
консультации БУЗОО ОКБ проводится методом 
флуоресцентного лантанидного иммуноанали-
за сb использованием современного полуавто-
матического флюорометрического анализатора 
AutoDELFIA. Исследование на ФКУ иb галактозу 
проводится флуоресцентным методом сb2008bгода 
на аппарате Victor.
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При анализе результатов неонатального скри-
нинга на врожденный гипотиреоз сb2006bпо 2020bгг. 
выявлена средняя для российской популяции ча-
стота встречаемостиb— 1:2905 (от 1:1648bдо 1:6318). 
Ежегодно за период наблюдения по скринингу вы-
являлось от 3bдо 8bдетей сbврожденным гипотире-
озом (в среднем 5–7b человек). Вbнастоящее время 
вbкатамнезе мы не видим тяжелого декомпенсиро-
ванного течения врожденного гипотиреоза.
Самой частой формой ВДКН, на которую прихо-

дится более 90 % больных, является дефицит 21-ги-
дроксилазы. Частота дефицита 21-гидроксилазы 
по скринингу вbпопуляции новорожденных вbОмской 
области за этот период определена как 1:7637 (от 
1:4425bдо 1:17253), распространенность составляет 
9,9 (по СФО за этот период 7,5) на 100b000bдетского 
населения. Ежегодно при обследовании выявляет-
ся от 1bдо 6bдетей, чаще 2–3bребенка.
Неонатальный скрининг на муковисцидоз за 15- 

летний период наблюдения показал частоту встре-
чаемостиb— 1:9208 (от 1:5310bдо 1:26306). При этом 
ежегодно выявляется от 1bдо 7bдетей вbпериоде но-
ворожденности.
Фенилкетонурия по результатам неонатально-

го скрининга встречается вbОмской области сbча-
стотой 1:5044 (от 1:3616b до 1:10702), выявляется 
от 2bдо 8bдетей вbгод.
Галактоземия за период наблюдения встреча-

лась сb частотой 1:14852 (от 1:6318b до 1:29644), 
вb2014bи вb2020bгг. больных сbданным заболевани-
ем не выявлялось.
Метод неонатального скрининга позволяет диа-

гностировать врожденные эндокринопатии на пер-
вом месяце жизни ребенка. По результатам неона-
тального скрининга вb Омской области за период 
сb2006bпо 2020bгг. популяционная частота врожден-
ного гипотиреоза составляет 1:2905b новорожден-
ных, частота дефицита 21-гидроксилазыb— 1:7637. 
Кроме того, неонатальный скрининг позволяет 

выявлять иbдругие наследственные, часто орфан-
ные заболевания вbраннем неонатальном периоде 
при отсутствии клинических симптомов, вовремя 
назначать адекватную заместительную терапию, 
что дает шанс ребенку полноценно расти иbразви-
ваться наравне со сверстниками.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-16
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Галкина Г.А., Черняк И.Ю., Дивинская В.А., Абросимова 
И.В., Бондаренко Т.В., Васильева К.Н., Кочарян Л.Ж., 

Марченко Е.П., Машкова Л.П.

ГБОУ ВПО РостГМУ Минздрава России, 
г. Ростов-на-Дону, Россия

ГБУЗ ДККБ, г. Краснодар, Россия
ГБУЗ РК «ОДКБ им. Н.Н. Синищевой», г. Астрахань, Россия

ГБУЗ «ВОДКБ», г. Волгоград, Россия
БУ РК «РДМЦ им. Маджиевой В.Д.», г. Элиста, Россия

ГБУЗРА «ЦРБ Майкопского района», п. Тульский, Россия

Цель исследования
Анализ динамики показателей неонатального 

скрининга на врожденный гипотиреоз (ВГ) вbЮжном 
Федеральном округе (ЮФО) за 2017–2021bгг. 
Материал иbметоды
Проанализированы данные отчетов террито-

риальных органов управления здравоохранени-
ем субъектов ЮФО оb результатах неонатального 
скрининга за последние 5bлет, вbтом числе оbколи-
честве родившихся детей, обследованных ново-
рожденных иbвновь выявленных случаев ВГ. 
Результаты
Проведен сравнительный анализ показателей 

неонатального скринига на ВГ вb регионах ЮФО 
за последние пять лет. Всего за пять лет вbЮФО было 
обследовано 771b975bноворожденных. По резуль-
татам неонатального скрининга было выявлено 
219b детей сb ВГ. Охват неонатальным скринингом 
на ВГ на протяжении пяти лет находился на высо-
ком уровне иbсоставлял 98,5–99 % по всему ЮФО. 
Средняя частота выявления ВГ вbЮФО по резуль-

татам неонатального скрининга вb2021bг. состави-
ла 1b случай на 4027b новорожденных (максимум 
1:1292b— вbреспублике Адыгея, минимум 1:11190b— 
вbРостовской области (см.bтаблицу), вbреспублике 
Калмыкияb— не выявлено случаев заболевания).
За истекшие пять по результатам скрининга вы-

явление ВГ уbноворожденных вbЮФО уменьшилось 
(средняя частота выявления ВГ по результатам не-
онатального скрининга вb2017bг. составляла 1bслу-
чай на 3546bноворожденных).
Наибольшая частота выявляемости ВГ была 

отмечена вb2019b г. иb составила вb среднем 1b слу-
чай на 2624b новорожденных, наименьшаяb — 
вb 2020b году, когда частота ВГ составила 1:4779. 
Вbсреднем за пять лет данный показатель составил 
1b случай на 3525b новорожденных, что соответ-
ствует показателям средней частоты встречаемо-
сти данной патологии вbРоссии. 
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Заключение
Проведенный анализ свидетельствует оbнеобхо-

димости дальнейшего совершенствования процес-
сов организации неонатального скрининга на ВГ 
вbсубъектах Южно-федерального округа, что будет 
способствовать раннему выявлению иb своевре-
менному началу терапии новорожденных сbврож-
денным гипотиреозом. 

Список использованной литературы
1. Дедов И.И., Безлепкина О.Б., Вадина Т.А., 

Байбарина Е.Н., Чумакова О.В., Караваева Л.В. 
Безлепкин А.С., Петеркова В.А. Скрининг на врож-
денный гипотиреоз вb Российской Федерации. //
Проблемы эндокринологии.b— 2018.b— Т. 64.b— 
№b1.b— С. 14–20.

2. Вадина Т.А. Врожденный гипотиреоз: эпиде-
миология, структура иb социальная адаптация. // 
автореф. канд. диссертацииb— М., 2011b— 26bс.

3. Клинические рекомендации Диагностика иbле-
чение врожденного гипотиреоза, Москва 2020bг.

Табл. Показатели неонатального скрининга на ВДКН вbрегионах ЮФО вb2021bг.
Регион Число 

живорож-
денных 

Количество 
обследованных 

детей

Количество 
выявленных 
случаев 

врожденного 
гипотиреоза

Охват 
неонатальным 
скринингом

Частота 
встречаемости

Ростовская область 34082 33571 3 98,5 % 1:11190

Краснодарский край 57113 56477 17 98,9 % 1:3322

Республика Крым 18749 18514 5 98,7 % 1:3702

Республика Калмыкия 2520 2515 Не выявлено 99,8 %

Волгоградская область 19723 19684 3 99,8 % 1:6561

Астраханская область 10686 10331 5 96,6 % 1:2066

Республика Адыгея 3903 3875 3 99,3 % 1:1292
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Галкина Г.А., Черняк И.Ю., Дивинская В.А., Абросимова 
И.В., Бондаренко Т.В., Васильева К.Н., Кочарян Л.Ж., 

Марченко Е.П., Машкова Л.П.

ГБОУ ВПО РостГМУ Минздрава России, 
г. Ростов-на-Дону, Россия

ГБУЗ ДККБ, г. Краснодар, Россия
ГБУЗ РК «ОДКБ им. Н.Н. Синищевой», г. Астрахань, Россия

ГБУЗ «ВОДКБ», г. Волгоград, Россия
БУ РК «РДМЦ им. Маджиевой В.Д.», г. Элиста, Россия

ГБУЗРА «ЦРБ Майкопского района», п. Тульский, Россия

Цель исследования
Анализ динамики показателей неонатального 

скрининга на врожденную дисфункцию коры над-
почечников (ВДКН) вbЮжном Федеральном округе 
(ЮФО) за пять лет. 

Материал иbметоды
Проведен анализ данных отчетов территори-

альных органов управления здравоохранени-
ем субъектов ЮФО оb результатах неонатального 
скрининга на ВДКН за 2017–2021b гг., вb том чис-
ле оb количестве родившихся детей, обследован-
ных новорожденных иbвновь выявленных случаев 
ВДКН. 
Результаты
Вbпериод сb2017bпо 2022bгоды вbЮФО было об-

следовано 771b975bноворожденных, охват неона-
тальным скринингом вb среднем составлял 98,5–
99 %. По результатам неонатального скрининга 
выявлено 94b ребенка сb ВДКН. Средняя частота 
выявления ВДКН вb ЮФО за 2021b год составила 
1b случай на 5087b новорожденных, чтоb— чаще 
по сравнению сb2017bг. (1:8510) иbпревышает ча-
стоту выявления ВДКН вb Российской популяции. 
Показатели неонатального скрининга на ВДКН 
по регионам ЮФО вb2021b г. представлена вb таб-
лице на следующей страницк. 
Средняя частота выявления ВДКН вbЮФО за по-

следние пять лет составила 1bслучай на 8212bново-
рожденных. Среди субъектов ЮФО за последние 
пять лет наибольшая частота ВДКН была отмече-
на на территории Ростовской области иbсоставила 



26 29–30 марта 2022 г.

СБОРНИК  ТЕЗИСОВ
�����	�

�
����		�� ������ � ������� �	����
	�
��



1bслучай на 6742bноворожденных, наименьшаяb— 
вb Республике Адыгея (1:20409)b— выявлен один 
пациент. 
Заключение
Анализ показателей неонатального скрининга 

вb регионах ЮФО выявил выраженные колебания 
частоты врожденной дисфункции коры надпо-

чечников вb разных субъектах, что актуализирует 
необходимость совершенствования преемствен-
ности работы медико-генетической иbдетской эн-
докринологической служб вb регионах ЮФО сb це-
лью своевременного выявления новорожденных 
сbэтой патологией.

Табл. Показатели неонатального скрининга на ВДКН вbрегионах ЮФО вb2021г.
Регион Число 

живорож-
денных 

Количество 
обследованных 

детей

Количество 
выявленных 
случаев 

Охват 
неонатальным 
скринингом

Частота 
встречаемости

Ростовская область 34556 34038 12 98,5 % 1:2837

Краснодарский край 57113 56477 9 98,9 % 1:6275

Республика Крым 18749 18514 2 98,75 % 1:9257

Республика Калмыкия 2518 2515 2 99,8 % 1:1257

Волгоградская область 19723 19684 2 99,8 % 1:9842

Астраханская область 10686 10331 5 96,6 % 1:2066

Республика Адыгея 3093 3875 1 99,3 % 1:3875
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1БУ ВО «Сургутский Государственный Университет», 
г. Сургут, Россия

2БУ ВО «Нефтеюганская Окружная Клиническая Больница 
имени В.И. Яцкив», г. Нефтеюганск, Россия

Гликогеновая болезньb— общее название груп-
пы наследственных нарушений углеводного обме-
на, которые связанны сb генетически детермини-
рованными дефектами ферментов, участвующих 
вb синтезе иb распаде гликогена, вследствие чего, 
последний накапливается вb избыточном количе-
стве вb различных органах иb тканях, преимуще-
ственно вb мышцах иb печени. Гликогеноз IХ типа 
является одним из редких заболеваний обмена ве-
ществ. Частота встречаемости данной патологии 
составляет 1 :100b000bслучаев.
Клинический случай
Ребенок Д., мальчик, 2012b года рождения. 

Ребенок от 3bбеременности на фоне цитомегалови-
русной инфекции, вируса простого герпеса, токсо-
плазмоза, хламидиоза, позднего гестоза. По шкале 
Апгар 8/8bбаллов. Масса при рождении: 3400bгр., 
длина телаb— 54bсм. На 4-е сутки жизни вялое со-
сание, снижение сухожильных рефлексов, гипогли-
кемияb— 0,8bммоль/л, переведён вbреанимацион-
ный блок, где развились судороги, апноэ, находился 
на ИВЛ вb течение 5b суток. Грудное вскармлива-
ниеb— до 6bмесяцев, сbпотребностью ребёнка вbча-
стом прикладывании кbгруди, вbтом силе вbночное 
время. До 5bлет рос иbразвивался без особенностей. 

Наследственность: уb дедушки, по линии матери 
эпизоды неуточненных генерализованных судорог. 
В октябре 2016b г. вb возрасте 5b лет ребенок 

поступил вb педиатрическое отделение по ме-
сту жительства сbприступами клонико-тонических 
судорог, определен уровень глюкозы кровиb — 
2,3bммоль/л. Со слов матери впервые приступ на-
рушения сознания зафиксирован 03.03.2016b г. 
вb виде потери сознания на уровне оглушенности 
вb течение 10–20b минут, заведение глаз кверху, 
сb последующей слабостью, 3-х кратной рвотой, 
купировался самостоятельно. Второй иb третий 
приступы протекали со сходной симптоматикой, 
но сbприсоединением клонических судорог, кото-
рые были купированы введением сибазона бри-
гадой скорой медицинской помощи. Сахар кро-
виb— 2,3b ммоль/л (зафиксирован после приступа 
через 1bчас), кетонурия. Вbтечение 2016bг. мальчик 
прошел обследование вbусловиях неврологическо-
го отделения Окружной детской клинической боль-
ницы. Сb июля 2016b г. получал противосудорож-
ную терапию, наблюдался неврологом по поводу 
эпилептических приступов. Во время госпитализа-
ции вbоктябре 2016bг. для уточнения диагноза про-
ведена проба сbголоданием: на 17bчасу при сниже-
нии гликемии до 2,4bммоль/л, повышение уровней 
инсулина, С-пептида не зафиксировано. Проба 
сb глюкагоном не проведена, вb виду необходимо-
сти срочного введения 20 % глюкозы (гликемия 
1,9bммоль/л пос ле забора анализов на 5bминуте). 
Для исключения нарушения углеводного обмена, 

как причины судорожного синдрома ребенок на-
правлен вbФГБУ «НМИЦ эндокринологии» (январь, 
март 2017bг.). Проведены пробы сbглюкагоном иbпро-
ба сbзавтраком. Диагноз: Гликогеноз IXа типа: выяв-
лено ранее не описанное изменение нуклеотидной 
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последовательности, РНКА2: NM 000292bexon23:с.
С2578Т (р.R860W) вbгемозиготном состоянии.
В течение 2017b г. эпизоды резкого сниже-

ния гликемии отмечались вbмае иbавгусте. Вbфев-
рале 2018bг. вbФГАУ «НМИЦ здоровья детей», про-
ведено повторное генетическое исследование 
крови ребёнка иbматери. Уbматери пациента была 
выявлена мутация с.226G>a вbгене РНКА2bв гете-
розиготном состоянии. Ребенку выставлен окон-
чательный диагноз: Гликогеноз IXа типа.
В настоящее время состояние ребенка по сома-

тическому статусу удовлетворительное. Рост 128bсм 
(SDS роста -1,06), масса тела 28bкг (SDS ИМТ +0,86), 
АД 90/50bмм рт.ст., PS 113, SpO2b97 %. Телосложение 
нормостеническое. Обращает на себя внима-
ние умеренная мышечная гипотония. По орга-
нам без особенностей.
Ребенок измеряет уровень глюкозы крови сbпо-

мощью глюкометра вbтечение дня. Отмечаются ги-
погликемии 1–2b раза вb неделю (до 1,5b ммоль/л), 
преимущественно вb вечернее время, купируются 
приемом углеводов.
Видео ЭЭГ-мониторинг: региональная эпилеп-

тиформная активность вb виде острых потенциа-
лов, комплексов острая волна-медленная волна 
вbправом затылочном отделе. МРТ головного моз-
гаb— МР картина симметричного очагового пора-
жения белого вещества затылочных долей, данных 
за объёмное образование головного мозга нет.
Пациент получает лечение: сырой кукуруз-

ный крахмал каждые 3–4bчаса сbночным приёмом 
вb2bчаса, вальпроевую кислоту 400bмг 2bраза вbдень.
Представленный клинический случай демон-

стрирует важность своевременной диагностики 
заболевания, сb учетом отдельных его симптомов, 
большой круг дифференциально-диагностическо-
го поиска: гиперинсулинизм, гипокортицизм, на-
рушения обмена углеводов иb аминокислот, раз-
личные формы болезней накопления. который 
определяет не только тактику ведения пациента, 
но иbпрогноз для его жизни.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-19
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Голихина Т.А., Григорьян В.В., Шумливая Е.О., 
Матулевич С.А.

ГБУЗ «НИИ-ККБ №1», г. Краснодар, Россия 

В Краснодарском крае массовое обследование 
новорожденных на врожденный гипотиреоз (ВГ) 
проводится сb 1994b г. на базе уже существовав-
шего скрининга на ФКУ. Благодаря сложившим-
ся взаимоотношениям сb родовспомогательными 
учреждениями края, внедрение скрининга на ВГ 
прошло без особых затруднений. Вb первый год 
скрининга на ВГ было обследовано 76 % ново-
рожденных, на ФКУ 97 %. Более низкий процент 
обследованных детей на врожденный гипотиреоз 
связан сb тем, что понадобился определенный пе-
риод времени для перехода родовспомогательных 
учреждений на новые бланки для забора крови. 
Но уже вb1995bгоду на оба заболевания было об-
следовано 98 % детей, аb с 1997г. уровень охвата 
скринингом превысил 99 %. 
С целью оптимизации неонатального скри-

нинга нами разработан программный комплекс 
«Неоскрин», состоящий из двух отдельных про-
грамм. Программа «Регистрация новорожден-
ных вb родильном доме» предназначена для вво-
да информации оb родившихся, передачи данных 
оbних вbМГК на электронном носителе, формиро-
вания территориального регистра новорожден-
ных, ежедневной оценки качества проведения 
скрининга. Данная программа была интегрирова-
на во все родовспомогательные учреждения края 
вbконце 2006г. Программа «Скрининг новорожден-
ных», установленная вbМГК, позволяет объединить 
иbпроанализировать всю информацию оbноворож-
денных, поступающую из территорий края, откор-
ректировать пороговые уровни исследуемых мета-
болитов для обследуемой популяции.
Внедрение программного комплекса «Неоскрин» 

позволило добиться стабильного забора крови 
на тест-бланки во всех родильных домах на 4-й 
день жизни, поступления бланков сbкровью вbМГК 
вbсреднем на 7-й день жизни, сообщения резуль-
татов обследования новорожденных вb ЛПУ края 
по электронной почте вb среднем на 9-й день 
жизни. 
Статистический анализ данных позволяет ав-

томатизировать выявление йоддефицитной эн-
демичности районов по частоте распространен-
ности уровней ТТГb>b 5b мкМЕ\мл при скрининге 
среди новорожденных. Вbцелом по этому крите-
рию Краснодарский край относится кb умерен-
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ной зоне йоддефицита: частота неонатального 
ТТГb>b5мкМЕ/мл составляет 21 %. Вb27b районах 
края определена легкая степень йоддефицита, 
вb18b районахb— среднетяжелая, вb3b— тяжелая. 
Несмотря на меньшее число территорий сb тяже-
лой иb умеренной степенью йоддефицита, более 
половины детей сb ВГ родились вb этих террито-
риях. Территории сb разной степенью тяжести 
йоддефицитных состояний отличаются по часто-
те врожденного иb транзиторного гипотиреоза. 
Так, вbрайонах сbтяжелой степенью йоддефицита 
по сравнению сb районами, вb которых определе-
на легкая степень йоддефицита, частота врож-
денного гипотиреоза больше почти вb 2b раза 
(1:2346bиb1:4500bсоответственно), аbтранзиторно-
го гипотиреозаb— вb10bраз (1:31bи 1:314bсоответ-
ственно).
За период сb1994bгода по 2021bгод обследовано 

1582320bноворожденных, выявлено 447bбольных. 
Все дети, выявленные вbрезультате неонатального 
скрининга начали лечение вbсроке до 30bдней жиз-
ни. Частота ВГ вbКраснодарском крае флюктуиро-
вала по годам от 1:6636bв 2006bг. до 1:2607bв 2018г., 
составив вb среднем 1:3540. Неонатальная гипер-
тиреотропинемия (НГТ) выявлена уb 16189b ново-
рожденных (1,0 %), повторное обследование (ре-
тест) проведено 12805bдетям (79,1 %). 
Наибольшее количество отклонений уровня ТТГ 

(95,8 %) отмечалось до 50b мкМЕ/мл со средним 
значением 14,4+4,6bмкМЕ/мл. Уровень ТТГ вbдиа-
пазоне от 50b до 100b мкМЕ/мл (среднее значение 
68,6+15,5b мкМЕ/мл) отмечался вb 2,3 % случаев. 
Уb1,9 % детей уровень ТТГ превышал 100bмкМЕ/мл 
(среднее значение 201,4+92,2bмкМЕ/мл).
Среди детей сbповышением уровня ТТГ не более 

50bмкМЕ/мл, ВГ выявлен вb0,6 % случаев. Вbгруппе 
детей, уbкоторых при скрининге выявлено повыше-
ние ТТГ вbпределах 50–100bмкМЕ/мл, ВГbдиагно-
стирован уb13,8 %. Вbгруппе детей сbуровнем ТТГ 
выше 100bмкМЕ/мл ВГ выявлен вb77,9 % случаев. 
Заключение
За 27b лет неонатального скрининга вbКрасно-

дарском крае уb 447b новорожденных своевре-
менно диагностирован врожденный гипотиреоз, 
лечение начато вb первый месяц жизни, что по-
зволило предотвратить инвалидизацию выявлен-
ных больных.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-20
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1Григорьян В.В., 1Голихина Т.А., 1Матулевич С.А., 

2Шашель В.А., 3Черняк И.Ю.

1ГБУЗ «НИИ-ККБ №1», г. Краснодар, Россия 
2ГБОУ ВПО КубГМУ Минздрава России, г. Краснодар, Россия

3ГБУЗ ДККБ, г. Краснодар, Россия

Врожденная дисфункция коры надпочечников 
(ВДКН)b— группа заболеваний сbаутосомно-рецес-
сивным типом наследования, развитие которых 
связано сbнарушением секреции кортикостероидов 
вследствие врожденного дефекта ферментов, ответ-
ственных за биосинтез этих гормонов. Поздняя диа-
гностика, несвоевременная иbнекорректная терапия 
приводят кbтяжелым последствиям: гибели ребенка 
от сольтеряющих кризов, нарушению роста иbполо-
вого созревания, бесплодию. Уbдевочек нарушает-
ся строение наружных половых органов, что может 
привести кbошибке регистрации пола.
Неонатальный скрининг на ВДКН, проводимый 

вbКраснодарском крае сb2006bгода, позволяет во-
время диагностировать случаи врожденной дис-
функции коры надпочечников, предотвратить ги-
бель ребенка от сольтеряющего криза иbизбежать 
серьезных диагностических ошибок вbвыборе по-
ловой принадлежности при выраженной вирили-
зации наружных гениталий. 
Представляем 3bклинических случая ВДКН уbно-

ворожденных, выявленных при проведении неона-
тального скрининга сb неправильной интерпрета-
цией пола вbродильном доме.
Клинический случай 1
Пробанд от 5-й беременности, 2-х срочных ро-

дов. Масса тела 3500bг, длина 53bсм, оценка по шка-
ле Апгар 7–8bбаллов. Вbанамнезе: старший сын на-
блюдается эндокринологом МГК по поводу ВДКН, 
сольтеряющей формы. От проведения пренаталь-
ной диагностики семья отказалась.
При рождении вbроддоме был установлен муж-

ской паспортный пол. На 6-е сутки ребенок выпи-
сан домой сbдиагнозом: Двусторонний крипторхизм. 
Гипоспадия, мошоночная форма. На 8-еbсутки жиз-
ни ребенок консультирован вb медико-генетиче-
ской консультации (МГК) вb связи сb подозрением 
на ВДКН по результатам неонатального скри-
нинга (уровень 17-OHP 1540b нмоль/л при норме 
до 21bнмоль/л).
На момент консультации вbМГК родители жалоб 

со стороны ребенка не предъявляли. При осмотре 
отмечена гипотрофия, выраженная иктеричность 
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кожи иbсклер, снижение тургора кожи, пигментация 
наружных гениталий иbсосков, неправильное стро-
ение наружных гениталий: гипертрофия клитора, 
большие половые губы сращены по типу мошон-
ки, урогенитальный синус открывался уbоснования 
клитора. Экспресс диагностика: половой хроматин 
8 % (женский). После осмотра ребенок был экс-
тренно госпитализирован вb отделение младшего 
возраста детской краевой клинической больницы 
(ДККБ). ВbДККБ по результатам обследования вы-
явлена гиперкалиемия иbгипонатрийемия, высокий 
уровень 17-OHP. При УЗ-исследовании обнаружи-
ли матку иbяичники, гиперплазию надпочечников. 
ВbКММГК цитогенетическое исследование: карио-
тип 46ХХ. Диагностирована ВДКН, сольтеряющая 
форма. ВbДККБ на 19-й день жизни состоялся кон-
силиум, дано заключение для решения вопроса 
оbсмене пола. 
В научном эндокринологическом центре (г.bМос -

ква) проведено молекулярно-генетическое иссле-
дование, обнаружена часто встречаемая мутация 
вbгене CYP-21: E3del.  
Клинический случай 2
Пробанд от 1-й беременности, 1-х срочных ро-

дов. Масса тела 3400bг, длина 52bсм, оценка по шка-
ле Апгар 7–8bбаллов. Диагноз вbроддоме: ВПР моз-
га: агенезия мозолистого тела. Гипоспадия. УЗИ 
вbроддомеb— вbмошонке справа иbслева визуали-
зируются яички db12×5bмм (с придатками). Вbпро-
екции мочевого пузыря матка иbяичники не визу-
ализируются. Выписан на 5-е сутки. Вb роддоме 
определен мужской пол ребенка. 
При проведении неонатального скрининга уbно-

ворожденного П. определен высокий уровень 
17ОНР вb сухих пятнах крови: 95b нмоль/л (норма 
0–21нмоль/л). Семья срочно приглашена на при-
ем кb эндокринологу МГК вb связи сb подозрением 
на ВДКН уbребенка. Прибыли вbМГК на 8-й день жиз-
ни ребенка.
При осмотре вbМГК: гипотрофия, выраженная ик-

теричность кожи иbсклер, снижение тургора кожи, 
половые органы по изосексуальному типу: пигмен-
тация наружных гениталий, гипертрофия клитора 
иb больших половых губ, яички не определяются. 
Экспресс диагностика: половой хроматин 11 % 
(женский). Диагноз: ВДКН. ВПР: агенезия мозоли-
стого тела. Ребенок срочно сbприема госпитализи-
рован вbДККБ. Диагноз вbДККБ: ВДКН, сольтеряющая 
форма, декомпенсация (у девочки). 
УЗИ вbДККБb— вbмалом тазу определяется струк-

тура матки. Топография, форма не изменены, 
размеры вb пределах возрастных параметров. 
Яичникиb— структуры полностью не визуализиру-
ется (экранированы газом кишечника).
В МГК проведено цитогенетическое исследова-

ние крови: Кариотип 46, ХХ (женский).
ДНК-диагностика вb эндокринологическом на-

учном центре: обнаружена гомозиготная мутация 
I2spl CYP 21 (ген 21bгидроксилазы).

В ДККБ состоялся консилиум, рекомендовано 
внести изменения вbсправку оbрождении ребенка 
вbсоответствии сbустановленным полом.
Клинический случай 3
Семья М. наблюдается вbМГК сb2008bгода вbсвя-

зи сbВДКН, сольтеряющая форма уbсына. Во время 
2-й беременности мать отказалась от проведения 
пренатальной диагностики, хотя знала оb высо-
ком риске (25 %) повторного рождения ребенка 
сbВДКН. Ребенок родился вbсрок, вbроддоме опре-
делили мужской пол. Вbдень родов мама позвонила 
эндокринологу МГК иbсообщила, что родился маль-
чик сbгипоспадией иbкрипторхизмом.
Учитывая семейный анамнез (наличие ребенка 

сbВДКН), заподозрена ВДКН уbдевочки. На 5-е сут-
ки жизни ребенок консультирован вbМГК. Фенотип: 
Правильного телосложения. Выраженная иктерич -
ность кожи иb склер. Половые органы по изосек-
суальному типу: гипертрофия клитора, уb основа-
нияb — отверстие мочеиспускательного канала, 
большие половые губы сращены вbвиде мошонки. 
Пигментация наружных гениталий иbсосков.
Экспресс диагностика: половой хроматин 24 % 

(женский)
17bОНР крови на 5-й день жизниb— 483bнмоль/л 

(норма 0–21нмоль/л). 
Цитогенетическое исследование крови: Карио-

тип 46, ХХ (женский).
На 12-й день жизни установлен окончательный 

диагноз: ВДКН, сольтеряющая форма. Генетический 
пол женский.
Заключение
Детям, родившимся сbнеправильным строением 

наружных гениталий, нельзя устанавливать пол 
иb выписывать из роддома до получения резуль-
татов неонатального скрининга. Своевременная 
диагностика ВДКН позволяет правильно диагно-
стировать пол девочек при различной степени ви-
рилизации наружных гениталий.
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Гуменюк О.И., Черненков Ю.В., 
Гаджикеримов Г.Э., Аль-Зрер К.М.

ФГБОУ ВО Саратовский ГМУ им. В.И.bРазумовского 
Минздрава России, г. Саратов, Россия

В настоящее время обсуждается целесооб-
разность проведения массового скрининга де-
тей на наследственные болезни обмена веществ 
(НБО). C 2022 года в России неонатальный скри-
нинг будет включать исследование на 36 заболе-
ваний, включающих НБО. Мукополисахаридозы 
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(МПС) и альфа-маннозидоз относятся к группе ор-
фанных заболеваний НБО, возникающих в резуль-
тате дефицита лизосомных болезней накопления 
и связанных с нарушением обмена кислых глико-
заминогликанов и метаболизма олигосахаридов 
соответственно. Частота разных типов МПС со-
ставляет 1:50 000b— 1:250 000, альфа-маннози-
дозаb— 1:500 000b— 1:1 000 000.
Цель
Оценить эффективность и целесообразность 

про ведения скрининга МПС и альфа-маннозидоз 
у детей.
Пациенты и методы
Проведено исследование уровня лизосомных 

ферментов, недостаточность которых приводит 
к развитию МПС I,II,III,IV,VI и VII типов и альфа-ман-
нозидоза, методом тандемной масс-спектрометрии 
в сухих пятнах крови в двух группах детей возрас-
те от 18 месяцев до 18 лет в лаборатории наслед-
ственных болезней обмена веществ ФГБНУ «МГНЦ 
им. акад. Н.П. Бочкова». 
Результаты
Критериями включения в группу I (n=125) были 

следующие: снижение интеллекта, гипертрофия 
лимфоглоточного кольца, наличие пупочной и/
или пахово-мошоночной грыжи. В группу II (n=17) 
вошли пациенты с перечисленной симптоматикой, 
а также с грубыми чертами лица, низкорослостью, 
изменениями суставов, тугоухостью и/или патоло-
гией органа зрения и сердца. 
В обеих группах у всех пациентов уровень ли-

зосомных ферментов в сухих пятнах крови был 
в пределах референсных значений, т.е. МПС и аль-
фа-маннозидоз не выявлены. В группе II при даль-
нейшем молекулярно-генетическом исследовании 
установлены моногенные синдромы, фенотипиче-
ски схожие с МПС и альфа-маннозидозом. У 2-хbпа-
циентов диагностирован синдром Коффина-Сириса, 
у одного пациентаb — KBG-синдром и синдром 
Видеманна-Штайнера. 
Выводы
В данном исследовании 142 пациентов МПС и 

альфа-маннозидоз не выявлены. Оценку эффектив-
ности и целесообразности скрининга на МПС и аль-
фа-маннозидоз возможно проводить на бол́ьшем 
количестве пациентов в группах с наибольшим на-
бором фенотипических и клинических признаков, 
характерных для данной патологии.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-22
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Гусева П.А., Витебская А.В.

ФГАОУ ВО Первый МГМУ им. И. М. Сеченова 
Минздрава России, г. Москва, Россия

Введение
Врождённый гипотиреоз (ВГ)b— нарушение се-

креции гормонов щитовидной железыb — одно 
из наиболее часто встречающихся врождённых 
заболеваний желез внутренней секреции, приво-
дящее кb тяжелой инвалидизации при отсутствии 
своевременной диагностики иbлечения. 
Цель работыb
Продемонстрировать клинический случай ре-

бенка сb ВГ, выявленном при неонатальном скри-
нинге (НС), иbобратить внимание на важность ро-
дительского контроля приверженности кb терапии 
уbподростков.
Описание клинического случая
Пациентка К., 5bлет, родилась от первой физио-

логически протекавшей беременности уb молодых 
здоровых родителей. Естественные роды вb срок. 
При рождении рост 54b см, вес 3b 700b г. Кровь 
из пятки для неонатального скрининга была взята 
на 4-й день. После роддома девочка была переве-
дена вbотделение неонатологии по поводу перина-
тального поражения центральной нервной систе-
мы смешанного генеза, синдрома двигательных 
нарушений, язвенно-некротического энтероко-
лита. Вb период нахождения девочки вb стациона-
ре был получен результат НСb— повышение уров-
ня тиреотропного гормона (ТТГ) до 164,6b мЕд/л. 
На 21-й день жизни проведен ретест, подтвердив-
ший диагноз ВГ: ТТГb— 249,19bмЕд/л. На основа-
нии этого была начата заместительная терапия 
левотироксином сbпостепенным увеличением дозы 
до 37,5bмкг. На фоне приема 37,5bмкг левотирокси-
на отмечены симптомы тиреотоксикоза вследствие 
передозировки, подтвержденные лаборатор-
но, вbсвязи сbчем вb2,5bмес доза была уменьшена; 
вbдальнейшем на первом году жизни пациентка по-
лучала 31,25bмкг под контролем показателей ТТГ 
иb свободной фракции тироксина (свТ4) каждые 
2–3bмес. 
После года проводилась неоднократная кор-

рекция доз заместительной терапии вb соответ-
ствии сbуровнем ТТГ иbсвТ4. При проведении УЗИ 
щитовидная железа (ЩЖ) вb типичном месте же-
леза не была обнаружена. Вbсвязи сbэтим вb5bлет 
2b мес. проведено стационарное обследование 
пациентки вb УДКБ Сеченовского университета. 
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На фоне 6-недельной отмены терапии отмечались 
выраженные клинические проявления гипотире-
оза (слабость, вялость, заторможенность): ТТГ 
178bмкМЕ/мл (N 0,7–4,17), свТ4b7,3bпмоль/л (Nb10,8–
16,40). При проведении сцинтиграфии cb99Тс обна-
ружена гипоплазированная ЩЖ, эктопированная 
вbсублингвальную область. Клинические проявле-
ния гипотиреоза исчезли вскоре после возобнов-
ления терапии. По росту иbразвитию девочка ни-
когда не отставала от сверстников. 
До 12b лет отмечалась хорошая компенсация 

по основному заболеванию. Пациентка ежеднев-
но принимала таблетки левотироксина вb инди-
видуально подобранных дозах. Уровень тирео-
идных гормонов исследовался не реже двух раз 
вb год, по результатам анализа проводилась кор-
рекция дозы левотироксина. Так на фоне приема 
88bмкг левотироксина вbмае 2021bг. (12bлет 3bмес): 
ТТГ 3,14bмЕд/л, Т4bсв. 14,36bпмоль/л.
В декабре 2021bг. (12bлет 10bмес) вbрамках пла-

нового обследования впервые выявлена деком-
пенсация ВГ, подтвержденная лабораторно: ТТГ 
12,0b мЕд/л, Т4b св. 11,51b пмоль/л. При расспросе 
выяснилось, что пациентка вb течение 2-х недель 
препарат почти не принимала вbсвязи сbотсутстви-
ем контроля со стороны матери. Сbдевочкой прове-
дена беседа, объяснены возможные последствия 
декомпенсации ВГ. Через 1,5bмесяца после восста-
новления приема левотироксина достигнута ком-
пенсация ВГ: ТТГ 0,7bмЕд/л, свТ4b15,5bпмоль/л.
Вывод
В продемонстрированном клиническом случае 

врожденный гипотиреоз не привел кbинвалидиза-
ции. Ребенок ничем не отличается от сверстников, 
развивается соответственно возрасту иb учится 
вbобычной школе. Достигнуто это было благодаря 
выявлению врожденного гипотиреоза при неона-
тальном скрининге, назначению адекватной заме-
стительной терапии, правильному диспансерному 
наблюдению за пациенткой иbвысокой привержен-
ности кbлечению со стороны родителей. 
Первая декомпенсация уb пациентки отмечена 

вb подростковом возрасте, когда начат самостоя-
тельный прием левотироксина, что подчеркива-
ет важность родительского контроля адекватно-
сти терапии.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-23
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Дёмина Е.С., Карманов М.Е., Полякова Н.В., 
КомбароваbА.С; Петряйкина Е.Е. 

РДКБ ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова 
Минздрава России, г. Москва, Россия

В клинической практике педиатра иb детского 
эндокринолога могут встречаться пациенты сb ау-
тоиммунными поражениями различных органов, 
аbтакже одной или нескольких эндокринных желез. 
Патологический симптомокомплекс развивается 
поэтапно, вовлекая органы одновременно или поо-
чередно, может проявляться как гипофункцией, так 
иb гиперфункцией эндокринных желез. Данная си-
туация может приводить кbсложностям постановки 
диагноза, дифференциальной диагностики иb при-
нятия решения оbназначении терапии. Аутоиммуный 
полигландулярный синдром (АПС)b — первичное 
поражение аутоиммунным процессом двух и/
или более желез, приводящих кbих недостаточности 
иbсочетающийся сbорганоспецифическими неэндо-
кринными заболеваниями аутоиммунного генеза.
Первое описание клинических проявлений по-

лиэндокринного заболевания вbсочетании сbканди-
дозом сделано английскими врачами вb 1929b году 
(сочетание гипокальциемических судорог сb канди-
дозом уb 4-х летнего мальчика). Вb 1946b году было 
представлено описание случая надпочечниковой 
недостаточности уb ребенка вb сочетании сb гипопа-
ратиреозом. Иbв 1956b году Уайтакер впервые опи-
сал так называемую «классическую триаду» по-
лигландулярного синдрома 1b типа: хронический 
кандидоз, гипопаратиреоз, надпочечниковая недо-
статочность. Первая классификация, основанная 
на клинических проявлениях иbвключающая 2bтипа 
АПС, была утверждена на конгрессе, посвященном 
аутоиммунным заболеваниям, Нойфельдом вb1980bг. 
(Нью-Йорк). АПС 2b типа характеризуется наличи-
ем надпочечниковой недостаточности вbсочетании 
сbаутоиммунным заболеванием щитовидной железы 
и/или сахарным диабетом 1bтипа, аbтакже сbналичи-
ем других органоспецифических аутоиммунных за-
болеваний: (гломерулонефрит, миастения, целиакия, 
пернициозная анемия, витилиго, аутоиммунный ге-
патит иbдр). Это разделение на типы вbзависимости 
от клинических компонентов изменилось после от-
крытия вb1997bгоду гена аутоиммунного регулятора, 
AIRE, мутации вbкотором, как было установлено, при-
водят кbразвитию именно АПС 1bтипа. Была найдена 
причинаb— дефект белка «аутоиммунного регуля-
тора», вbрезультате которого происходят характер-
ные для этого синдрома нарушения. Позднее данная 
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классификация АПС была дополнена наличием АПС 
3bтипа, который вbотличие от АПС 1bи АПС 2bне имеет 
проявлений надпочечниковой недостаточности. 
Представляем описание клинических случаев 

АПС 2bи 3bтипа, сbхарактерными клиническими про-
явлениями иb клинико-лабораторными характери-
стиками. 
Пациентка Л., 17bлет наблюдалась сbсиндромом 

«позднего пубертата», витилиго (поясничный от-
дел позвоночника, ягодицы, кисти, подколенные 
ямки). Госпитализирована сbжалобами на плохую 
прибавку массы тела (SDS ИМТ -2,1), слабость, 
быструю утомляемость. Наследственность не-
известна, ребенок удочерен. При обследовании 
вb отделении выявлен аутоиммунный тиреоидит 
(АИТ)b — (высокий титр антител кb ТПО, харак-
терная УЗИ-картина аутоиммунного поражения 
щитовидной железы) вb фазе гипотиреоза, на-
значена заместительная гормональная терапия ле-
вотироксином. Повторное обращение вbстационар 
через 3bмесяца сbжалобами на прогрессирующую 
слабость, тошноту, артериальную гипотензию. 
При обследовании выявлена первичная надпочеч-
никовая недостаточность (НН), назначена замести-
тельная гормональная терапия. Заподозрен АПС, 
мутаций вbгене AIRE не обнаружено, что по сочета-
нию клинических проявлений (НН, АИТ, витилиго) 
позволило отнести данный случай кbАПС 2bтипа.
У дочери пациентки Л. выявлен сахарный диа-

бет 1bтипа (СД1). вb1,3bгода сbклассическими кли-
ническими иb метаболическими признаками СД1. 
Выявлен высокий титр аутоантител (GAD), назна-
чена инсулинотерапия. За 8bлет наблюдения ауто-
иммунных повреждений других желез иb органов 
уbдевочки не отмечено.
Пациент С., 12b лет. Вbвозрасте 7b лет после пе-

ренесенной ангины развился первичный гломеру-
лонефрит, сb нефротическим синдромом, чувстви-
тельный кb терапии стероидами. Первый рецидив 
через 2bгода на фоне ОРВИ, назначен преднизолон. 
На этом фоне зафиксирована глюкозурия, гипергли-
кемия, выставлен диагноз сахарного диабета (СД), 
назначена инсулинотерапия. При достижении ста-
бильной нормогликемии, СД расценен как стеро-
идный, инсулинотерапия отменена. Через 6–7b ме-
сяцев после отмены инсулинотерапии отмечались 
периодические подъемы показателей гликемии 
выше 11,1bммоль/л. Ребенок госпитализирован, был 
диагностирован СД1b с учетом высокого титра ау-
тоантител (АТ-GAD, АТ кbфосфотирозинфосфатазе), 
возобновлена инсулинотерапия. При плановой по-
вторной госпитализации через 2bгода выявлен АИТ 
по типичной УЗ-картине щитовидной железы иbвы-
сокому титру АТ-ТПО, что позволило по сочетанию 
клинических проявлений: СД1, АИТ, гломерулонеф-
рит отнести данный случай кbАПС 3bтипа.
Вывод
Представленные клинические случаи демон-

стрируют различный возраст, последовательность 

появления каждого патологического симптомо-
комплекса вb рамках АПС. Манифестация следую-
щего компонента АПС может возникнуть вbлюбом 
возрасте на протяжении всей жизни, что требует 
специализированного наблюдения за профильны-
ми пациентами сbцелью своевременной верифика-
ции появления дополнительных патологических 
синдромов на ранней стадии иbкоррекции лечения.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-24
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1,2Дианов О.А., 1Анфилов И.С., 2Дубровская Е.С.

1ФГБОУ ВО Тверской ГМУ Минздрава России, г. Тверь, Россия
2ГБУЗ «КДБ №2», г. Тверь, Россия

Врожденная дисфункция коры надпочечни-
ков (ВДКН) занимает одно из лидирующих мест 
по распространенности среди наследственных 
заболеваний. Наиболее частая формаb— дефицит 
21-гидроксилазы встречается вbсреднем 1/10b000–
15b000, достигая вbотдельных этнических группах 
1/128. Такая частота ВДКН наряду сb вариабель-
ностью её клиникиb— от острого надпочечникого 
криза вb перинатальном периоде до гермафроди-
тизма сb ошибочным установлением паспортного 
полаb— требует от современной медицины усовер-
шенствования методов диагностики заболевания. 
Цель исследованияb
Оценить эффективность неонатального скри-

нинга на ВДКН на региональном уровне.
Материал иbметоды
Проанализированы результаты неонатального 

скрининга на ВДКН за 10b лет сb2008b года иbдан-
ные регионального регистра пациентов сb ВДКН, 
включающие антропометрию, уровень 17-ОН-
прогестерона, калия иbнатрия вbкрови, коморбид-
ные состояния, дозы кортикостероидов иbрезуль-
таты молекулярно-генетического исследования.
Результаты
По результатам неонатального скрининга на ВДКН 

выявлено 10bпациентов сbклассической формой недо-
статочности фермента 21-гидроксилазы, что опреде-
лило частоту данного варианта ВДКН уbноворожден-
ных 1/14387. Вb свою очередь, распространенность 
вb настоящее время составила 4,3b на 100b000b дет-
ского населения. При распределении детей сbВДКН 
по полу соотношение мальчики/девочки состави-
ло 1,5/1. Среднее значение 17-ОН-прогестерона 
при скрининге зависело от клинической формы ВДКН: 
для всех случаев (n=10)b — 322,6±157,0b нмоль/л; 
для простых форм (n=4)b — 177,0±36,0b нмоль/л; 
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для осложненных (сольтеряющая) форм (n=6)b — 
419,6±153,5b нмоль/л (р<0,05). Анализ антропоме-
трических данных показал, что средний вес но-
ворожденных сb ВДКН составил 3668,8±361,6b г; 
при простой формеb— 3955,0±105,0b г; при ослож-
неннойb— 3428,0±234,4bг (р<0,05). Длина тела так-
же имела различие уbдетей сbосложненной формой 
по сравнению сbпростой формой ВДКН (52,8±1.8bсм; 
55,5±0,5bсм; 51,8±1,4bсм, соответственно (р<0,05)). 
Водно-электролитный баланс имел специфические 
нарушения характерные для ВДКН: уровень калия 
вb среднем составил 7,05±0,84b ммоль/л; при про-
стой формеb— 5,27±0,58b ммоль/л; при осложнён-
нойb — 7,83±0,11b ммоль/л (р<0,05); уровень на-
трия (126,29±8,90b ммоль/л; 136,67±1,78b ммоль\л; 
118,50±3,75b ммоль/л, соответственно (р<0,05)). 
Тяжелые коморбидные состояния были уb3-х паци-
ентов сb осложненной формой ВДКН: 2b — сепсис, 

1b— множественные пороки развития. Все пациен-
ты компенсированы на заместительной гормональ-
ной терапии: простая формаb — глюкокортикоиды 
(гидрокортизон); осложненная формаb — комбина-
ция глюко- иbминералокортикоидов (гидрокортизон, 
флудрокортизон). Проведенное молекулярно-ге-
нетическое исследование 6b пациентам показало, 
что уb5bбыли выявлены наиболее частые мутации гена 
CYP21, уb1b— редкая точечная мутация. 
Вывод
Результаты неонатального скрининга на ВДКН 

подтвердили его высокую эффективность вbранней 
диагностике заболевания, что позволят своевре-
менно начать специфическую терапию, предотвра-
тить неблагоприятные исходы, сохранив хорошее 
качество жизни иbполную социальную адаптацию 
пациентов иbего семьи.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-25
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Дивинская В.А.

Министерство здравоохранения Республики Крым, г. Симферополь, Россия

В республике Крым скрининг новорожденных на врожденный гипотиреоз проводится сb2006bгода, дан-
ные представлены вbтаблицеb1, скрининг новорожденных на врожденную дисфункцию коры надпочечни-
ков проводится сb2012bгода, данные представлены вbтаблицеb2.

Табл.b1. Данные по скринингу на ВГ вbреспублике Крым (2014–2021)
Годы Родилось 

детей
Обследовано

детей
Выявлено 
патологии

Диагноз 
подтвержден

Частота
ВГ

2014 29b391 29b047 19 7 1:4b149
2015 29b664 29b216 43 5 1:5b843
2016 23b197 22b958 62 4 1:5b739
2017 21b110 20b906 81 6 1:3b484
2018 20b678 20b465 52 3 1:6b821
2019 19b427 19b262 47 12 1:1b631
2020 19b188 18b953 64 3 1: 6b317
2021 18b749 18b514 50 5 1:3b702
Всего 181b404 179b321 418 45 1: 3b985

Табл.b2. Данные по скринингу на ВДКН вbреспублике Крым (2014–2021)
Годы Родилось

детей
Обследовано

детей
Выявлено 
патологии

Диагноз 
подтвержден

Частота
ВДКН

2014 29b391 29b047 19 3 1:9b682
2015 29b664 29b216 22 — —
2016 23b197 22b958 33 2 1:11b479
2017 21b110 20b906 18 3 1: 6b968
2018 20b678 20b465 21 1 1: 20b465
2019 19b427 19b262 27 3 1: 6b420
2020 19b188 18b953 17 1 1:18b953
2021 18b749 18b514 23 2 1:9b257
Всего 181b404 179321 180 15 1:11b954
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Проведен анализ распространенности врожденного гипотиреоза иb врожденной дисфункции коры 
надпочечников вbреспублике Крым за 8bлет (2014–2021bгоды). Данные представлены вbтаблицеb3.

Табл.b3. Распространенность ВГ иbВДКН вbреспублике Крым
Заболевание/годы 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021

ВГ 72 74 68 70 74 83 92 95
ВДКН 18 19 19 19 21 23 26 28

Таким образом, за 8bанализируемых лет (2014–2021) вbреспублике Крым по результатам неонаталь-
ного скрининга выявлено 45bслучаев врожденного гипотиреоза (частота встречаемости ВГ составила 
1bслучай на 3b985bноворожденных) иb15bслучаев врожденной дисфункции коры надпочечников (частота 
встречаемости ВДКН составила 1bслучай на 11b954bноворожденных).

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-26
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Дышокова Е.Х.

ГБУЗ «РДКБ» Минздрава КБР, г. Нальчик, Россия 

Неонатальный скрининг на врожденный гипоти-
реоз (ВГ) иbадреногенитальный синдром (АГС) дока-
зал свою эффективность как метод ранней диагно-
стики заболевания, позволяющий своевременно 

начать терапию иb предотвратить инвалидиза-
цию. Неонатальный скрининг на ВГ вbКабардино-
Балкарской Республике проводится сb 1996b года, 
на АГС сb 2006b года. Введение неонатального 
скрининга на АГС позволяет спасти детей от ги-
бели, сольтеряющих кризов иbправильно выбрать 
половую принадлежность при выраженной вири-
лизации наружных гениталий уb девочек. Одним 
из ожидаемых положительных медико-социальных 
эффектов от проведения неонатального скрининга 
на региональном уровне является отсутствие ин-
валидизирующих отклонений вb состоянии здоро-
вья детей. За период 2019–2021b г.г число родив-
шихся детей составилоb— 32247b детей, вbрамках 
программы скрининга за период 2019–2021b гг. 
обследовано 31247bноворожденных. Обхват скри-
нингом вb среднем за 3b года составил 96,6 %, 
вb2021bгодуb—100 %.

Кол-во 
новор-х

Кол-во 
обслед-х

Кол-во 
тестов на 

ВГ

Кол-во 
тестов на 
АГС

Кол-во 
выяв-х
ВГ

Кол-во
леченных

ВГ

Кол-во 
выяв-х
АГС

Кол-во
Леченных

АГС
2019 10804 10046 10046 10046 3 3 0 0
2020 10819 10478 10478 10478 4 3 4 2
2021 10624 10632 10632 10632 1 1 2 2

Годы Количество 
новорожденных КБР 
поbданным РОССТАТА

Проведено 
тестов на ВГ

Проведено 
ретестов на ВГ

Взято на учет ВГ 
поbскринигу

2019 10046 10046 274 3
2020 10478 10478 295 4
2021 10632 10632 248 1
Итого 31247 31247 817 8

Годы Количество 
новорожденных КБР 
поbданным РОССТАТА

Проведено 
тестов на АГС

Проведено 
ретестов на АГС

Взято на учет АГС 
по скринигу

2019 10046 10046 174 0
2020 10478 10478 289 4
2021 10632 10632 268 2
Итого 31247 31247 731 6
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По результатам неонатального скрининга опре-
делена частота АГСb — 1:5374b новорожденных, 
ВГb— 1:4030bноворожденных.
Организация неонатального скрининга на врож  -

денный гипотиреоз иb АГС вb Кабардино-Балкар-
ской Республике позволило добиться высокого 
процента обследования новорожденных, своевре-
менное начало лечения пациентов.
Выводы
Преимуществом выполнения лабораторного эта-

па неонатального скрининга на региональном уров-
не является улучшение оперативной связи иbвзаим-
ной координации действий родовспомогательных, 
педиатрических лечебно-профилак тических уч-
реждений иbмедико-генетической службы.
Организация лабораторного этапа неонаталь-

ного скрининга позволила добиться высоко-
го процента обследования новорожденных (на 
2021b годb — 100 %), улучшения выявляемости 
врожденного гипотиреоза иbАГС, уменьшения сро-
ков обследования иbраннее начало. 

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-27
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Еникеева С.Р., Созаева Л.С., Карева М.А.

ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 
г. Москва, Россия

Введение
Х-сцепленная адренолейкодистрофия (Х-АЛД)b— 

тя желое нейродегенеративное заболевание, ха-
рактеризующееся вовлечением вb патологический 
процесс центральной иb периферической нерв-
ной системы, надпочечников, вb некоторых слу-
чаях гонад. Имеет Х-сцепленный рецессивный 
характер наследования, возникает вследствие му-
тации гена ABCD1. Вbсовременной медицине суще-
ствует единственный метод лечения сbдоказанной 
эффективностьюb— трансплантация гемопоэтиче-
ских стволовых клеток (ТГСК), который позволяет 
остановить прогрессию поражения нервной систе-
мы. Проведение ТГСК возможно при церебральной 
форме заболевания иbтолько при начальных измене-
ниях по данным МРТ головного мозга. Вbнастоящее 
время на третьей стадии клинических испытаний 
находится генная терапия сb использованием лен-
тивирусного вектора, однако ее применение лими-
тировано так же, как иbприменение ТГСК. Согласно 
формам заболевания, Х-АЛД может манифести-
ровать либо сb неврологических симптомов, либо 

сb надпочечниковой недостаточности, однако диа-
гноз может быть установлен иbв отсутствии какой-
либо симптоматикиb— при обследовании родствен-
ников пациента сb уже установленным диагнозом. 
Учитывая узкое терапевтическое окно существую-
щих методов лечения, необходим тщательный сбор 
наследственного анамнеза для максимально ран-
ней диагностики Х-АЛД. 
Описание клинических случаев
Семья Н., сb отягощенным наследственным 

анамнезомb — женщины по материнской линии 
наблюдались неврологами без установленно-
го нозологического диагноза (у бабушки иb се-
стры бабушки недержание мочи иbкала, уbматери 
парестезии вb ногах, энурез). Уb среднего ребенка 
вbсемье вbвозрасте 9bлет заболевание манифести-
ровало резко выраженными неврологическими 
симптомами: нарушение походки, памяти, мелкой 
иb крупной моторики (изменение почерка иb труд-
ности вb одевании), утрата приобретенных навы-
ков (перестал читать, трудность вb формулировке 
фраз), аb также нарушения вbпсихоэмоциональной 
сфере (тревожность, боязливость, беспричинный 
плач). На основании повышенных уровней жир-
ных кислот сbочень длинной цепью (ОДЦЖК) иbза-
мене c.871G>A (p.Glu291Lys) вb 1b экзоне гена 
ABCD1b в гемизиготном состоянии установлен 
диагноз Х-сцепленной адренолейкодистрофии 
(исследования проведены на базе МГНЦ вb лабо-
ратории наследственных болезней обмена рук. 
Захарова Е.Ю.). По данным МРТ установлена цере-
бральная форма Х-АЛД, ребенок умер вb возрасте 
10bлет от осложнений ТГСК, проведенной на позд-
ней стадии заболевания. При проведении молеку-
лярно-генетического исследования членам семьи, 
уbдвух братьев (младший 1,5bгода, старший 13bлет) 
выявлена аналогичная мутация. По результатам 
обследования уbобоих была установлена первич-
ная надпочечниковая недостаточность иb начата 
заместительная терапия. Вbходе дальнейшего ди-
намического наблюдения поражения ЦНС по дан-
ным МР-томографии уbстаршего иbмладшего братьев 
не выявлено, уbобоих имеет место надпочечнико-
вая недостаточность сbразным течениемb— уbмлад-
шего брата присутствует глюко- иb минералкор-
тикоидная недостаточность сb частыми кризами; 
уb старшего вялотекущая глюкокортикоидная не-
достаточность, без присоединения минералкор-
тикоидного компонента вb течение пяти лет дина-
мического наблюдения. Также, уb старшего брата 
по данным ЭНМГ выявлены начальные проявления 
адреномиелонейропатии. Таким образом, вb дан-
ной семье представлены все формы заболевания 
при одинаковом генотипе: уbстаршегоb— адрено-
миелонейропатия, уb среднегоb — церебральная 
форма сbвыраженной прогрессией, уbмладшегоb— 
изолированная надпочечниковая недостаточность 
(вbнастоящее время), уbженщин по материнской ли-
нии симптомы носительства заболевания. 
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В семье П. уbстаршего брата заболевание мани-
фестировало вb5b лет симптомами надпочечнико-
вой недостаточности, учитывая наличие измене-
ний головного мозга по данным МРТ установлена 
церебральная форма заболевания. Ребенок умер 
вb возрасте 5b лет вследствие прогрессии невро-
логического дефицита. Молекулярно-генетичес-
кое исследование выявило аналогичную па-
тогенную гемизиготную мутацию c. 1899С>G 
(p.Ser633Arg вb 9b экзоне гена ABCD1) (исследо-
вание проведено на базе МГНЦ вb лаборатории 
наследственных болезней обмена рук. Захарова 
Е.Ю.) уb младшего брата при отсутствии клини-
ческих симптомов вb1,5b года. Вb1b год 8b месяцев 
установлена субклиническая первичная над-
почечниковая недостаточность, инициирована
терапия гидрокортизоном, спустя 10b месяцев 
кb терапии добавлен флудрокортизон. Вb ходе ди-
намического наблюдения регулярно проводи-
лось МРТ головного мозга, вb 5b лет выявлены 
начальные проявления заболевания. Ребенку 
проведена трансплантация аутологичных CD34+ 
клеток, модифицированных лентивирусным век-
тором вb 2014г вb рамках клинического исследо-
вания. По данным МРТ от 2018b года отмечается 
отсутствие отрицательной динамики поражения 
ЦНС. 
Выводы
Описанные семейные случаи заболевания ил-

люстрирует клиническую гетерогенность Х-сцеп-
ленной адренолейкодистрофии: при одинаковой 
мутации уb родственников возможно наличие 
всех трех форм заболевания. Также, описанные 
случаи демонстрируют важность обследования 
родственников иbих динамического наблюдения. 
Своевременная диагностика заболевания по-
зволяет не упустить ценное время для примене-
ния терапии, остановить прогрессию поражения 
нервной системы.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-28
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1Засядкин И.С., 2Малиевский О.А., 3Билалов Ф.С., 
1Макулова Р.Р., 3Тимофеева Е.А., 3Порядина О.В., 

3Нургалиева Л.З., 3Аюпова Г.Р., 2Климентьева М.М., 
4Бабрай А.А., 4Ахмедина А.Х., 4Имамутдинова Р.М., 

4Башарова Р.В., 4Гатиятуллина Л.Р., 4Маулитова Р.И., 
2Малиевская Р.И.

1Министерство здравоохранения Республики 
Башкортостан, г. Уфа, Россия

2ФГБОУ ВО БГМУ Минздрава России, г. Уфа, Россия
3ГБУЗ РМГЦ, г. Уфа

4ГБУЗ РДКБ, г. Уфа, Россия

Актуальность
Врожденная дисфункция коры надпочечни-

ков (ВДКН)b — группа заболеваний, обусловлен-
ных дефектом ферментных систем, участвующих 
вb синтезе стероидных гормонов надпочечников. 
Более 90 % случаев ВДКН обусловлено дефицитом 
21-гидроксилазы, являющейся ключевым фермен-
том биосинтеза глюко- иb минералокортикоидов 
вb коре надпочечников. Дефицит 21-гидроксилазы 
подразделяется на классические (сольтеряющаая 
иbвирильная) иbнеклассическую формы. 
Частота классических форм ВДКН варьирует 

вbзависимости от этнической принадлежности иbге-
ографической зоныb— от 1:280bу эскимосов Аляски 
до 1:42000b у афро-американцев США. Согласно 
данным скрининга 6.5bмиллионов новорожденных 
вb13b странах мира средняя частота классических 
форм заболевания составляет 1:15000, при этом 
67 % приходится на сольтеряющую форму, 33 %b— 
на вирильную, аb частота гетерозиготного носи-
тельства достигает 1:60. 
Ранняя диагностика заболевания вb результате 

неонатального скрининга иbкак следствие своев-
ременно начатая гормональная терапия позволя-
ет предотвратить летальные исходы при сольте-
ряющей форме, избежать ошибок вb определении 
половой принадлежности девочек иb обеспечить 
нормальное физическое иbполовое развитие при ви-
рильной форме. Вbоснове скрининга лежит опреде-
ление уровня 17-оксипрогестерона (17-ОНР) вbсу-
хом пятне цельной крови. Кb1991bгоду уже 29bстран 
внедрили программу скрининга ВДКН. 
С 2006b года вb рамках национального при-

оритетного проекта «Здоровье» дополнитель-
но кb проводимому неонатальному скринингу 
на фенилкетонурию иb врожденный гипотиреоз 
вb Республике Башкортостан начато обследова-
ние новорожденных еще на три наследственных 
заболевания, вbт.ч. иbна врожденную дисфункцию 
коры надпочечников. 
Материал иbметоды
Вbданной работе проведен анализ результатов не-

онатального скрининга на врожденную дисфункцию 
коры надпочечников вb Республике Башкортостан 
сb 2008b года. При проведении скрининга уb всех 
новорожденных на 4–5b день жизни (у недоно-
шенных детейb— на 7–14b день жизни) осущест-
влялся забор капиллярной крови. Уровень 17-ОНР 
вb пятне крови новорожденных определялся им-
мунофлюоресцентным методом сb использовани-
ем реактивов «DELFIA Neonatal 17-OHP». Вbлабо-
ратории неонатального скрининга первоначально 
вb качестве верхнего допустимого предела (точка 
cut-off ) принимался уровень 17-ОНР 30b нмоль/л 
для доношенных иb 60b нмоль/л для недоношен-
ных. Определение 17-ОНР вb цельной крови но-
ворожденных проводилось вb лаборатории не-
онатального скрининга медико-генетического 
кабинета Республиканского медико-генетического 
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центра. Вbслучае повышенного уровня 17-ОНР но-
ворожденные вызывались вbмедико-генетическую 
консультацию для исследования уровня 17-ОНР 
вbсыворотке крови. Вbпоследующем они направля-
лись кbэндокринологу РДКБ для верификации диа-
гноза иbназначения гормональной терапии.
Результаты
Вbтечение всего периода скрининга было обсле-

довано 680996b новорожденных. Охват новорож-
денных скринингом составил 99,9 %. Повышенный 
уровень 17-ОНР был выявлен уb0,5 % новорожден-
ных, включенных вbпрограмму скрининга, которым 
вb последующем был проведен ретест уровня 17-
ОНР вbцельной капиллярной крови. При повторно 
повышенном уровне показателя дети вызывались 
вb лабораторию неонатального скрининга для ис-
следования уровня 17-ОНР, калия иbнатрия вbсыво-
ротке крови.
За весь период скрининга врожденная дис-

функция коры надпочечников была диагностиро-
вана уb 73b новорожденных. Распространенность 
заболевания вb Республике Башкортостан соста-
вила 1b случай на 9328b новорожденных. Данный 
показатель существенно не отличается от ана-
логичного вb большинстве других субъектов РФ 
иbв других странах. Исключение составляют лишь 
отдельные изолированные этнические группы 
(эскимосы), где частота ВДКН чрезвычайно высо-
ка. Среди некоторых этнических групп (афроаме-
риканцы, китайцы) встречаемость заболевания, 
наоборот, вbнесколько раз ниже. 
Возраст при постановке диагноза ВДКН уb де-

вочек после введения скрининга существенно 
не изменился. Это обусловлено тем, что иbдо вне-
дрения скрининга диагностика заболевания уbде-
вочек была вbбольшинстве случаев своевременной 
из-за гермафродитного строения наружных гени-
талий, особенно вb тех случаях, когда развивался 
сольтеряющий криз. Существенно изменились 
сроки постановки диагноза уbмальчиков. Все слу-
чаи сольтеряющей формы уbних выявлялись вbне-
онатальном периоде еще до развития тяжелого 
сольтеряющего криза, благодаря чему не требова-
лась госпитализация вbреанимационные отделения 
иb палаты интенсивной терапии. Выявление уb но-
ворожденных мальчиков наряду сb повышенным 
уровнем 17-ОНР гиперкалиемии иbгипонатриемии 
позволяло достаточно быстро верифицировать 
данную форму заболевания иb своевременно на-
значать заместительную гормональную терапию. 
До введения неонатального скрининга все случаи 
вирильной формы уb мальчиков диагностирова-
лись вb возрасте старше 4b лет, при этом поводом 
для обращения кbврачу было преждевременное по-
ловое развитие по изосексуальному типу.
Таким образом, распространенность врожден-

ной дисфункции коры надпочечников вb Респуб-
лике Башкортостан составила 1bслучай на 9328bно-
ворожденных.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-29
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Актуальность
В настоящее время не вызывает сомнения, 

что врождённый гипотиреоз (ВГ) по своей распро-
странённости иb медико-социальной значимости 
занимает важное место среди эндокринной пато-
логии детского возраста. Его распространенность 
колеблется от 1b случая на 3000–5000b новорож-
денных вb Европе, Северной Америке, Австралии 
до 1b случая на 6000–7000b новорожденных в
Японии. Заболевание достаточно редко встречает-
ся уbлиц негроидной расы.
Поздняя диагностика заболевания приводит к

необратимой задержке нервно-психического раз-
вития ребенка, полной или частичной утрате тру-
доспособности, социальной дезадаптации иb как 
следствие этого кb значительным затратам обще-
ства на содержание больных. 
Скрининг-обследование новорожденных позво-

ляет диагностировать иbначать лечение гипотире-
оза вb течение первого месяца жизни. По литера-
турным данным, сохранение интеллекта ребенка 
вbполном объеме возможно лишь при диагностике 
заболевания иb начале адекватной заместитель-
ной гормональной терапии вbтечение первых двух 
недель жизни. Неонатальный скрининг на на-
следственные заболевания вошел вb националь-
ный проект «Здоровье» иbначал реализовываться 
вbРеспублике Башкортостан сb1993bгода. 
Материалы иbметоды
Проведен анализ результатов неонатального скри-

нинга на гипотиреоз вb Республике Башкортостан 
сb1993bпо 2021b год, т.е. за весь период скрининга. 
На первом этапе вb родильных домах уb всех ново-
рожденных на 4–5b день жизни (у недоношенных 
на 7–14bдень жизни) проводился забор цельной кро-
ви на специальную фильтровальную бумагу. Образцы 
крови отправлялись вbлабораторию неонатального 
скрининга Республиканского медико-генетическо-
го центра, где определялся уровень тиреотропно-
го гормона (ТТГ) иммунофлюоресцентным методом 
сbиспользованием наборов «DELFIA Neonatal hTSH». 
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Вb качестве верхнего допустимого предела (точка 
cut-off ) принимался уровень ТТГ более 20b мМЕ/л. 
Вbслучае повышенного уровня ТТГ вbтех же образцах 
крови осуществлялось повторное исследование его 
концентрации (второй этап). На третьем этапе дети, 
вbцельной крови которых содержание ТТГ превышало 
20bмМЕ/л при двукратном определении, вызывались 
вb медико-генетическую консультацию для иссле-
дования уровня тиреоидных гормонов вbсыворотке 
крови. Диагноз подтверждался врачомb— детским 
эндокринологом РДКБ. Уровень тиреотропного гор-
мона (ТТГ), общего иb свободного тироксина (Т4), 
трийодтиронина (Т3) вbсыворотке крови определя-
ли методом иммуноферментного анализа. 
Результаты
Сbоктября 1993bгода по декабрь 2021bгода обсле-

довано 1337279bноворожденных. Охват новорож-
денных скринингом увеличился сb87 % вb1994bгоду 
до 99,9 % вb последующие годы. Уровень ТТГ бо-
лее 20bмкЕД/мл вbсухом пятне за годы проведения 
скрининга был выявлен уb 0,5 % новорожденных. 
Исследование уровня тиреоидных гормонов иbТТГ 
вbсыворотке крови позволило верифицировать ди-
агноз врожденного гипотиреоза уb321bдетей. Таким 
образом, выявляемость заболевания по скринин-
гу составила 1b случай на 4165b новорожденных. 
Средний возраста новорожденных при постановке 
диагноза вbсреднем составил 12bдней.
Анализ клинических данных показал, что уb131  

(40,8 %) новорожденных выявлялась конъюгацион-
ная желтуха, обусловленная гипербилирубинемией 
за счет непрямой фракции, уb77 (24,0 %)b— железо-
дефицитная анемия. Достаточно часто встречались 
пупочная грыжа (106b пациентов, 33,0 %), мышеч-
ная гипотония (44b пациентов, 13,7 %), склонность 
кbгипотермии (35bпациентов, 10,9 %). 
Всем больным сbврожденным гипотиреозом на-

значалась заместительная терапия препарата-
ми левотироксина вbстартовой дозе 10–15bмкг/кг. 
Вbпоследующем доза препаратов корригировалась 
по уровню тиреоидных гормонов вbкрови, который 
исследовался на первом году жизни ежекварталь-
но, аbзатем не реже 2–3bраз вbгод. 
Выводы
Анализ результатов неонатального скринин-

га показал, что распространенность врожден-
ного гипотиреоза вb Республике Башкортостан 
составила 1b случай на 4165b новорожденных. 
Неонатальный скрининг обеспечил раннюю диа-
гностику ВГ, что позволило своевременно на-
значить заместительную гормональную терапию 
иb обеспечить полноценную реабилитацию детей 
сb врожденным гипотиреозом, свести кb миниму-
му тяжелые, инвалидизирующие последствия за-
болевания, способствовать сохранению интел-
лектуального потенциала больных.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-30
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Калинин А.Л., Стребкова Н.А., Иванникова Т.Е.

ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 
г. Москва, Россия

Введение
Центральный несахарный диабет (ЦНД) по-

сле транскраниального удаления опухолей хи-
азмально-селлярной области (ХСО) встречается 
уb большинства пациентов детского возраста (до 
90 %). Вbслучае манифестации водно-электролитных 
нарушений вbпослеоперационном периоде ЦНД мо-
жет протекать вb виде транзиторного, трехфазного 
или перманентного несахарного диабета. Мы пред-
ставляем данные оb характере течения водно-элек-
тролитных нарушений уb пациентов, поступивших 
вb2020–2021гг. вbотделение опухолей эндокринной 
системы уb детей ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» 
Минздрава России после транскраниального удале-
ния краниофарингиомы вbФГАУ «НМИЦ нейрохирур-
гии им.ак.Н.Н.Бурденко» Минздрава России. 
Результаты
Всего мы обследовали 17bпациентов (из них маль-

чиков было 10b человек, 58,8 %). Средний возраст 
пациентов на момент проведения оперативного ле-
чения составил 7,8bлет (от 3,9bдо 13,7bлет). Уbвсех паци-
ентов на момент диагностики заболевания не было 
убедительных данных за наличие ЦНД. Вbнаше от-
деление пациенты поступали через 5–7bдней после 
проведения операции. Уbвсех пациентов вbпервые 
1–2b дня после операции отмечались проявления 
ЦНД вb виде полиурии иb полидипсии, повышения 
уровня натрия до 150–155bммоль/л (при норме 135–
145bммоль/л). Всем пациентам после операции был 
назначен десмопрессин вb дозе 30–90b мкг вb сутки 
вb2–3bприема. На момент поступления вbнаше отде-
ление трое пациентов не получали десмопрессин 
вследствие развившейся на третий (у одного паци-
ента) иbна четвертый (у двоих пациентов) день по-
сле операции гипонатриемии (до 126–128bммоль/л). 
Уb8b из 17b пациентов (47,1 %) вb процессе госпита-
лизации вbнаше отделение отмечались устойчивые 
проявления ЦНД, вb том числе повышение уровня 
натрия до 151,7–155,3b ммоль/л. На фоне скоррек-
тированных доз десмопрессина была достигнута 
устойчивая нормонатриемия. Вbходе динамического 
наблюдения (от 4bмесяцев до 1,5bлет) потребность 
вb десмопрессине уb этой группы пациентов сохра-
няется. Уb 9b пациентов (52,9 %) отмечалось трех-
фазное течение ЦНД. Первая фаза вbвиде полиурии, 
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полидипсии, гипернатриемии длилась от 3b до 
6b дней, при этом требовалось назначение десмо-
прессина. Вторая фаза (синдром неадекватной се-
креции антидиуретического гормона) развилась 
на 3–4bдень после операции уbтрех пациентов, иbна 
5–6bдень уb6bпациентов. Основными проявлениями 
этой фазы были гипонатриемия (минимальный уро-
вень натрия составил 126b ммоль/л), снижение ос-
моляльности плазмы до 260–272bмОсм/кг (N=280–
300bмОсм/кг) при нормальной иbвысоконормальной 
осмоляльности мочи (550–1027bмОсм/кг при N=300–
1200bмОсм/кг), резком снижении количества выде-
ляемой мочи. Основными мероприятиями по норма-
лизации уровня натрия были отмена десмопрессина, 
ограничение количества потребляемой жидкости 
до 400–600bмл вbсутки, дотация поваренной соли 
5–7,5b г вb сутки, двум пациентам проводилась ин-
фузионная терапия гипертоническим раствором 
хлорида натрия. Синдром гипонатриемии длился 
от 1bдо 5bсуток (в среднем 2–2,5bсуток). Вbпоследу-
ющем уb всех пациентов вновь развился синдром 
полиурии иb гипернатриемии, потребовавшие на-
значения иbподбора заместительной терапии десмо-
прессином. Вbходе катамнестического наблюдения 
уbэтой группы пациентов также сохраняется устой-
чивая потребность вbдесмопрессине. 
Заключение
Таким образом, вb обследованной нами группе 

пациентов сb развившимся вb раннем послеопера-
ционном периоде ЦНД уb8bпациентов (47,1 %) не-
сахарный диабет манифестировал сbклассических 
проявлений полиурии, гипернатриемии, иb потре-
бовал назначения иb подбора заместительной те-
рапии препаратами десмопрессина. Уb9bпациентов 
несахарный диабет носил трехфазный характер, 
сопровождался вbряде случаев выраженной гипо-
натриемией. Такой характер течения ЦНД требует 
особенно пристального внимания вследствие ри-
ска развития жизнеугрожающих водно-электро-
литных нарушений. Кроме того, развитие синдрома 
неадекватной секреции антидиуретического гор-
мона требует индивидуализированного подхода 
кbтерапии, сbучетом возраста ребенка, степени ги-
понатриемии, общего состояния пациента.
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Касьянова Ю.В., Васюкова О.В.,  Окороков П.Л., 
Малышева Н.М., Безлепкина О.Б.

ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 
г. Москва, Россия

Введение
Различные виды физической активности (ФА) 

стимулируют секрецию миокинов из мышеч-
ных тканей вbкровоток. Миостатин является отри-
цательным регулятором роста мышечной массы, 
препятствуя дифференцировке иbпролиферации ми-
осателлитов, синтезу белка, способствует адипо-
генезу иbформированию инсулинорезистентности. 
Вb ответ на физические нагрузки (ФН) миоста-
тин может кратковременно повышаться иbснижать-
ся через 1–3bчаса после их завершения. Декорин, 
напротив, способствует гипертрофии скелет-
ных мышц путем связывания миостатина, аb так-
же регулирует рост мышечной ткани при физиче-
ских упражнениях, увеличиваясь вbответ на них. 
Цель
Оценить динамику уровней декорина иbмиоста-

тина вb сыворотке крови уb детей сb конституцио-
нально-экзогенным ожирением на фоне физиче-
ской нагрузки разной интенсивности.
Материалы иbметоды
В исследование включены 13bдетей, возрастb— 

14,5b лет [13; 16], 5bмальчиков иb8b девочек сb кон-
ституционально-экзогенным ожирением, SDS ИМТ: 
2,9 [2,7; 3,3]. Пациенты выполняли физическую 
нагрузку (ходьбу на беговой дорожке под кон-
тролем уровня ЧСС) разной интенсивности: низ-
куюb — менее 3b метаболических эквивалентов 
(МЕТ) иb умереннуюb— 3–6b МЕТ при одинаковой 
продолжительности (45b минут). Содержание мо-
статина иb декорина определяли набором фирмы 
Aviscera Bioscience для иммуноферментного ана-
лиза (ELISA). Оценка композиционного соста-
ва тела проводилась методом биоимпедансного 
анализа (анализатор In Body 770, Южная Корея) 
утром, натощак. Определялось содержание жи-
ровой массы ( %), безжировой иbтощей массы (кг), 
скелетно-мышечной массы (кг). Статистическая об-
работка проводилась сb применением STATISTICA 
v.12.0 (StatSoftInc., США). Результаты представле-
ны вbвиде медианы (Ме) иbквартилей (Q1; Q3), со-
ответствующих 25bи 75bперцентилям. Критический 
уровень значимости принимали равным <0,05. 
Результаты
Концентрация миостатина вb покое соста-

вила 23.94 [21.53;25.85] нг/мл, декорина― 
4331,9 [4043;4743] пг/мл. По данным биоим-
педансометрии содержание жировой ткани 
вb организме составлялоb — 41.6 % [38.4; 43.2] 
иb38.5b кг [32.6; 42.6], масса скелетной мускула-
туры (СМТ), тощей (ТМ) иbбезжировой массы (БМ) 
30.1b кг [29.1; 34.9], 50.3b кг [45.9; 53.3] иb52.3b кг 
[48.6; 56.9], соответственно. После ФН низкой ин-
тенсивности уровень миостатина статистически 
значимо повысился до 27,94bнг/мл [24,85;28,56], 
после умеренной до 31,33b нг/мл [24,67;32,31], 
концентрация декорина до 5075b пг/мл [4058; 
5576] иb 5819b пг/мл [4532; 5866], соответствен-
но (р<0.05). При проведении корреляционного 
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анализа получена положительная корреляци-
онная связь между уровнем декорина, количе-
ством СММ (=0,57), ТМ (r=0,59), БЖМ (r=0,75).
Выводы
Таким образом, после физических нагрузок раз-

ной интенсивности выявлено статистически зна-
чимое повышение как миостатина, так иbдекорина; 
максимальные уровни отмечались при увеличении 
интенсивности ФН (повышение концентрации ми-
остатина на 30,8 %, декорина 34,3 %). Выявленные 
корреляционные связи могут свидетельствовать 
оbразнонаправленном влиянии декорина иbмиоста-
тина на увеличение количества мышечной массы.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-32
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1,2Кияев А.В., 1Полякова В.М., 1Асташова Е.С., 
1ПроминbИ.А., 1Словак М.А.; 1Полляк О.Ю., 

1Черных Л.Г., 1Кожевникова О.В.

1 ГАУЗ СО «ОДКБ», г. Екатеринбург, Россия
2 ФГБОУ ВО УГМУ Минздрава России, г. Екатеринбург, 

Россия

Актуальность иbобоснование
Ежегодно, более 200bдетей сbманифестацией са-

харного диабета 1b типа (СД1) госпитализируются 
вbотделение эндокринологии ГАУЗ СО «ОДКБ», где 
им оказывается высококвалифицированная спе-
циализированная медицинская помощь, аb также 
профессиональное обучение в «Школе диабета» 
(пациентам вместе сb их законными представите-
лями даются основы жизни сb диабетом вb течение 
6bзанятий), подбирается схема пожизненной заме-
стительной инсулинотерапии иbчерез 8–10bдней их 
выписывают домой. Вместе сbтем, вне стен больни-
цы, уже сbпервых дней пребывания вbдомашних ус-
ловиях, семья ребенка, впервые заболевшего СД1, 
продолжает испытывать множество серьезнейших 
проблем, связанных сbадаптацией кbболезни иbадек-
ватной коррекцией инсулинотерапии, особенно 
вbтечение первого года после манифестацииb— са-
мого критического этапа жизни ребенка сbСД1. 
Особую актуальность эти проблемы приоб-

рели на фоне пандемии новой короновирусной 

инфекции, вb связи сb возникшими проблемами 
доступности оказания плановой медицинской 
помощи. Вb этих сложных условиях, сотрудни-
ки Областного центра детской эндокринологии 
(ОЦДЭ) продолжали оказывать необходимую ме-
дицинскую помощь иbудаленную поддержку детям 
сbСД1, и, вместе сbврачами ординаторами-детски-
ми эндокринологами ФГБОУ ВО «УГМУ», вbтечение 
4bмесяцев (старт 18bмая 2020bгода) отрабатывали 
наиболее оптимальную модель дистанционного ме-
дицинского сопровождения детей сbприменением 
простых иb доступных информационных техноло-
гий. Были отработаны формат, режим, продолжи-
тельность консультаций, разработан электронный 
дневник самоконтроля за сахарным диабетом. 
На этом этапе было проведено более 100bконсуль-
таций детей, впервые заболевших СД1bи выписан-
ных из отделения эндокринологии. Затем прове-
дено анкетирование родителей, участвовавших 
вbпроекте, аbпосле получения их позитивных отзы-
вов оbжизненной необходимости этой технологии, 
встала задача реализовать эту технологию на за-
щищенной телемедицинской платформе сbсоблю-
дением законности иbпорядка, регламентируемо-
го Приказом Министерства здравоохранения РФ 
от 30b ноября 2017b г. Nb 965н «Об утверждении 
порядка организации иb оказания медицинской 
помощи сb применением телемедицинских техно-
логий». 
Цель создания иbвнедрения технологии
Повышение качества иbпродолжительности жиз-

ни детей сbсахарным диабетом 1bтипа.
Материалы иbметоды
С октября 2020b года, благодаря совместным 

усилиям сотрудников ОЦДЭ, медицинского ин-
формационно-аналитического центра МЗ СО, 
технической поддержки со стороны разработ-
чиков медицинской информационной системы, 
правообладателей телемедицинской платфор-
мы «Электронный доктор», аb также специали-
стов ТФОМС (введены специальные тарифы ТФОМС 
на ТМК), вb клиническую практику была внедрена 
уникальная технология, аналогов которой пока 
нет вb России. Суть проекта состоит вb оказании 
дистанционных медицинских консультаций вbфор-
мате «врач-пациент» вb режиме реального вре-
мени или вb режиме отложенных консультаций 
на защищенной телемедицинской платформе (все 
участники процесса проходят идентификацию 
иb аутентификацию через ЕПГУ) вb рамках реали-
зации программы государственных гарантий. Уже 
сbпервых дней после выписки из стационара (и да-
лееb— по необходимости), по запросу законного 
представителя ребенка сbСД1, состоящего на уче-
те вbОЦДЭ, врач может назначить иbпровести теле-
медицинскую консультацию пациента, имеющего 
доступ кb персональному компьютеру или смарт-
фону, независимо от его местоположения, аb так-
же устойчивую работу сети интернет. Во время 
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видео-консультации врач изучает электронный 
дневник самоконтроля ребенка и, при наличии, 
графики непрерывного мониторирования уров-
ня глюкозы (имеется техническая возможность 
прикрепить файл любого формата вb строку чата 
вb момент соединения), обсуждает сb законным 
представителем вопросы питания, физической 
активности (продолжая непрерывное индиви-
дуальное обучение в «Школе диабета»), может 
осмотреть через веб-камеру места инъекций ин-
сулина, и, вbзаключении, оформляет протокол те-
лемедицинской консультации сb рекомендациями 
по коррекции дозы инсулина, подписывая его уси-
ленной квалифицированной цифровой подписью. 
Фактически, вbмомент телемедицинской консульта-
ции происходит имитация очного приема детского 
эндокринолога, сbтем только отличием, что закон-
ный представитель приводит ребенка в «облач-
ный» кабинет врача, при этом не выходя из дома. 
Результаты
За 2021bгод врачами ОЦДЭ проведено 787bтеле-

медицинских консультаций детей сbСД1.
Заключение
Внедрение вb широкую клиническую практику 

детских эндокринологов РФ разработанную тех-
нологию дистанционного медицинского сопрово-
ждения будет способствовать повышению каче-
ства иbпродолжительности жизни детей сbсахарным 
диабетом 1bтипа.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-33

@�	���
-����
 
����������� �
���
����� 

Князева Т.Т. 

ГБУЗ «Морозовская ДГКБ ДЗМ», г. Москва, Россия

Гипотиреозb — вb основе заболевания лежит 
полная или частичная недостаточность тиреоид-
ных гормонов, приводящая кb задержке развития 
всех органов иbсистем организма, вbтом числе ум-
ственной отсталости. Возможность измерения ТТГ 
из крови, высушенной на фильтровальной бумаге, 
дала возможность определять новорожденных 
сbВГ уже вbпервые дни жизни. Как следствие, ран-
нее начало соответствующей замещающей тера-
пии открыло путь кb эффективному предотвраще-
нию умственной отсталости.
Критерии уровня ТТГ (в сухих пятнах крови), 

доношенные 3–4b день жизни, недоношенные 
не раньше 7bдня жизни: 
До 20bмЕД/ лb— норма 
Более 20bмЕД/лb— медико-генетическая лабора-

тория 
Более 50bмЕД/лb— подозрение на заболевание 
Более 100b мЕд/лb— заболевание (контрольное 

исследование сыворотки крови).

Наиболее ранние симптомы врожденного гипо-
тиреоза не патогомоничны для данного заболева-
ния, лишь совокупность постепенно появляющихся 
признаков создает полную клиническую картину. 
Типичные признаки вbпостнатальный период: бе-

ременность >40bнед., масса тела > 3500bг, позднее 
отхождение мекония, >10bдней желтуха, нарушение 
дыхания (апноэ, шумное дыхание), появление муци-
нозных отеков (отечное лицо, губы, веки, надклю-
чичных ямках, тыльная поверхность кистей, стоп), 
вздутие живота, брадикардия, гипотермия, анемия 
(устойчивая кbлечению препаратами железа). 
Выраженные симптомы развиваются на 4–6bме-

сяце жизни: сниженный аппетит, плоская весовая 
кривая, метеоризм, запоры, сухость, бледность 
кожи. 
После 6-го месяца жизни нарастающая задерж-

ка психомоторного, физического развития ребен-
ка: хондродистрофические пропорции тела, от-
ставание развития лицевого скелета (широкая, 
запавшая переносица, гипертелоризм, позднее 
закрытие родничков), позднее прорезывание зу-
бов, кардиомегалия (перикардит), глухость сердеч-
ных тонов, снижение АД, брадикардия, уменьшение 
пульсового давления, ЭКГ: снижение вольтажа, за-
медление проводимости, синусовая брадикардия.
ОДНАКО существует ряд ситуаций, когда кли-

ническая картина гипотиреоза выходит за рам-
ки типичной. Это встречается тогда, когда наи-
более яркая картина данной патологии связана 
сb поражением какого-либо органа или системы, 
вb то же время другие органы значительно менее 
вовлечены вb патологический процесс. Трудными 
для диагностики являются такие пациенты, уbкото-
рых на первый план выступают симптомы, связан-
ные сbнакоплением жидкости вbполостях. Опасное 
осложнение гипотиреозаb— гидроперикард, кото-
рый может привести кbтампонаде сердца. Уbдетей 
старшего возраста может быть полиартрит.
Клинический случай
Мальчик 8b месяцев, синдром Дауна. Скрининг 

на ВГ отрицательный.
С рождения сухость кожных покровов. Сb4bмеся-

цев выраженная мышечная гипотония, отсутствие 
набора массы тела. Сb8bмесяцев отечность вbобла-
сти глаз, ног.
С жалобами на гипотонию верхних иbнижних ко-

нечностей, вялость, повышенную утомляемость, 
отёки, кашель сb диагнозом: внебольничная лево-
сторонняя пневмония, ребенок направлен по СМП 
вbМДГКБ. При поступлении заподозрен врожден-
ный порок сердца.
По данным обследования: 
На рентгенограмме органов гр клетки вb пря-

мой проекцииb — тень средостения перекры-
вает практически все легочные поля, видимый 
легочный рисунок диффузно усилен, деформи-
рован по сосудистоb— интерстициальному типу. 
Нейросонографияb — без патологии. ЭКГ: ритм 
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синусовый, ЧСС 88bв мин. Вольтаж зубцов снижен. 
ЭХО-КГ: Эхо-свободное пространство 1,5–2b см. 
Правые отделы коллабированы. УЗИ брюшной 
полостиb — незначительное скопление свобод-
ной жидкости. Сb диагнозом: «Выпотной сдавли-
вающий перикардит. НК 2А» ребенок госпитали-
зирован вbОРИТ экстренной кардиохирургии.
Лабораторная диагностика: ОАКb — анемия 

(гемоглобин 71b г/л) Б/хb — гиперферментемия 
(АЛТb— 83bед/л, АСТb— 185bед/л) СРБb— 0,0376bг/л, 
прокальцитb— 0,50bнг/мл, тропонинb— отр, КФКb— 
394bед/л , КЩСb— компенсирован. 
Учитывая большое количество жидкости вbполо-

сти перикарда, признаки коллабирования правых 
отделов сердца, проявления НК проведена пунк-
ция иbдренирование перикарда. Получено 120bмл 
серозной жидкости.
Через 2bдня после поступления ребенок был ос-

мотрен эндокринологом: На основании клинической 
карины: перикардит, выраженный отечный синдром, 
субиктеричность кожных покровов, анемия сbцелью 
диф.bдиагностики взят контроль гормонального про-
филя: ТТГb— 1743bмкМЕ/мл, Т4свb— 0,01bпмоль/л, 
Т3свb— 1,16b пг/мл. УЗИ щитовидной железы: то-
пография не изменена, контуры четкие, ровные. 
Кровоток не изменен, паренхима диффузная неод-
нородная, объем 0,7bсм3 (0,75–3,0). Установлен диа-
гноз- врожденный гипотиреоз, назначена терапия 
Левотироксином натрия 10bмкг/кг/сут (50bмкг/сут). 
Так же ребенок получал сопутствующую тера-

пию: гемотрансфузия эритроцитарной взвеси (ге-
моглобини 71bг/л); инфузионная терапия сbкоррек-
цией электролитов; антибактериальная терапия; 
кардиотропная терапия; диуретическая терапия; 
гемостатическая терапия; курс ВВИГ 0,5г/кг (имму-
нодефицит) (цитоз перикардиального выпота не по-
зволил исключить развитие перикардита на фоне 
невоспалительного выпота при микседеме); сbкар-
диометаболической цельюb— Л-карнитин, Неотон; 
Противовоспалительная терапияb — Ибупрофен; 
учитывая брадипноэb— кофеин.
В ДИНАМИКЕ на фоне проводимой заместитель-

ной гормональной терапии общее состояние ре-
бенка улучшилось, реакция на осмотр активная, 
улыбается. Кожные покровы умеренной влажно-
сти, отеки не определяются.
В гормональном профиле (7bдней от начала те-

рапии): ТТГb— 584bмкМЕ/мл, Т4свb— 5,83bпмоль/л.
Показатели ЭКГ сb положительной динамикой: 

ЧСС 115–125b уд/мин, ритм синусовый, регуляр-
ный, нормальное положение ЭОС. Перегрузка пра-
вого предсердия иbобоих желудочков. Умеренные 
диффузные изменения вb миокарде. Улучшение 
процессов реполяризации вbмиокарде иbбоковой 
стенки ЛЖ. 
Гормональный профиль через 20bдней от начала 

терапии: ТТГb— 4,29bмкМЕ/мл, Т4свb— 18,0bпмоль/л, 
Т3свb— 4,05bпг/мл (доза Левотироксина снижена 
до 25bмкг/сут).

Тяжесть состояния ребенка при поступлении 
вbстационар была обусловлена НК»А на фоне вы-
потного сдавливающего перикардита, гипотирео-
за, синдрома Дауна. На фоне проводимой терапии 
сердечная недостаточность купирована, достиг-
нут эутиреоидный профиль. Вbудовлетворительном 
состоянии ребенок выписан домой. 
Заключение

Cвоевременное выявление гипотиреоза позво-
ляет вовремя назначить патогенетическую терапию 
Левотироксином, избежать назначения препара-
тов, используемых рутинно вb лечении болезней-
масок иbзаведомо неэффективных вbданном случае 
иbбыстро улучшить состояние пациента.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-34
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1Коваренко М.А., 2Пилипенко О.В.

1ФГБОУ ВО НГМУ Минздрава России, г. Новосибирск, Россия
2ГБУЗ НСО «ДГКБ №1», г. Новосибирск, Россия

Дисгормоногенез вследствие мутации гена тире-
оглобулина (ТГ) является редкой причиной врож-
денного гипотиреоза сb предполагаемой частотой 
примерно 1bна 100b000bноворожденных. Впервые 
пациент сbэтой патологией описан вb1991bг., кbна-
стоящему времени идентифицировано 117b пато-
генных мутаций вb гене ТГ. Наиболее часто вb ев-
ропеоидной популяции регистрируются мутации 
p.R277X, p.R1511X, p.A2215D, p.R2223H иbp.R2317. 
Уb пациентов сb дефектами синтеза ТГ имеет-
ся врожденный или развивающийся вскоре по-
сле рождения зоб, функция щитовидной железы 
варьирует от эутиреоза до тяжелого перманент-
ного гипотиреоза. Генетические дефекты синтеза 
иbсекреции ТГ связаны также сbэндемическим иbне-
эндемическим зобом, описаны случаи развития 
карциномы щитовидной железы из дисгормоно-
генного зоба. Кроме того, ген ТГ был идентифици-
рован как ген предрасположенности кb семейным 
аутоиммунным заболеваниям щитовидной железы.
Приводим описание двух сиблингов, рожденных 

от неблизкородственного брака.
У матери пациентов вb возрасте 16b лет диагно-

стирован диффузный зоб 1b ст., сохраняющийся 
до настоящего времени. Уровень ТТГ всегда на-
ходился вb пределах референсных значений, при-
нимала препараты йодида калия нерегулярно. 
Отец без патологического анамнеза, представля-
ющего интерес.
Мальчик Б., родился от 1bбеременности вb41bнед., 

масса тела при рождении 3800b г, рост 51b см, 
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оценка по Апгар 8/9bб. Неонатальный период про-
текал без особенностей, вbмедицинских документах 
не было указаний на увеличение щитовидной же-
лезы. Врожденный гипотиреоз документирован 
при неонатальном скрининге (ТТГ более 400bмЕд/л, 
свТ4b— 4,5bпмоль/л). Лечение Л-тироксином нача-
то на 20-й день жизни. Психомоторное развитие 
по возрасту. 
В возрасте 6b лет рост 109b см (SDS -0,9), вес 

18,1bкг, ИМТ (SDS -0,97). Телосложение пропорци-
ональное. Неврологический осмотрb— без изме-
нений. Кожа обычной влажности иbэластичности. 
Шея визуально не изменена, щитовидная железа 
пальпаторно не увеличена. Вbсоматическом стату-
се без особенностей. Наружные гениталии по муж-
скому типу, сформированы правильно, тестикулы 
вbмошонке, объем 2bмл. Ребенок принимает тирок-
син 62,5bмкг/сут (3,45bмкг/кг). ТТГb— 1,37bмЕд/л, 
свТ4b— 15,0b пмоль/л. По УЗИ щитовидной желе-
зыb— расположение типичное, эхоструктура не из-
менена, общий объем железыb— 3,5bмл.
Младшая сестра пробанда родилась от 2b бе-

ременности вb 38–39b нед., масса тела при рож-
дении 2960b г, рост 50b см, оценка по Апгар 8/9b б. 
Неонатальный период без особенностей, вb меди-
цинских документах также отсутствуют указания 
на увеличение щитовидной железы. Врожденный ги-
потиреоз документирован при неонатальном скри-
нинге (ТТГ более 400bмЕд/л, свТ4b— 4,2bпмоль/л), 
получает тиреоидные гормоны сb 16b дней жизни. 
Психомоторное развитие по возрасту.
В возрасте 3,5b лет рост 91b см (SDS -1,29), вес 

13,3bкг, ИМТ (SDS -1,06). Телосложение пропорцио-
нальное. Неврологический осмотрb— без особенно-
стей. Кожа сухая, вbягодичных складкахb— элементы 
атопического дерматита. Шея визуально не изме-
нена, щитовидная железа пальпаторно не увели-
чена. Вb соматическом статусе без особенностей. 
Наружные гениталии по женскому типу, сформиро-
ваны правильно. Принимает тироксин 100bмкг/сут. 
(7,5bмкг/кг), ТТГb— 1,01bмЕд/л, свТ4b— 15,34bпмоль/л. 
По УЗИ щитовидной железыb— расположение ти-
пичное, эхоструктура не изменена, коллоидное об-
разование левой доли диаметром 2,7b мм, общий 
объем железыb— 1,8bмл.
С учетом семейной формы заболевания прове-

дено молекулярно-генетическое исследование. 
Уb обоих сиблингов вb гене TГ (MIM#: 188450, ре-
ференсная последовательность NM_003235) вы-
явлен гомозиготный вариант c. 961C>T:p.R321X 
(rs779043995; 0,01 %), патогенный. После получе-
ния результатов молекулярно-генетического ана-
лиза исследован уровень ТГ вbсыворотке, который 
составил <0,2bнг/мл уbобоих пациентов.
Заключение
Особенностью представленного клиническо-

го наблюдения, кроме его семейного характера, 
является отсутствие пальпируемого зоба иb уве-
личения щитовидной железы по УЗИ уbпациентов 

сb дисгормоногенезом. Вероятно, это связано 
сb адекватной заместительной терапией иb отсут-
ствием гипертиротропинемии на протяжении ле-
чения.
Измерение концентрации ТГ вbсыворотке может 

служить дополнительным диагностическим ин-
струментом уbпациентов сbврожденным гипотире-
озом. Очень низкий уровень ТГ при наличии щи-
товидной железы нормального объема по данным 
УЗИ может указывать на дефекты вbгенах ТГ иbстать 
основанием для проведения молекулярно-генети-
ческого обследования.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-35
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Козаренко В.Г.

БУ «Нефтеюганская окружная больница имени В.И. Яцкив», 
г. Нефтеюганск, Россия

Актуальность
Гипоальдостеронизм (ГА)b— один из наименее 

изученных вопросов клинической эндокриноло-
гии. Изолированный ГА носит врожденный харак-
тер, проявляясь уbгрудных детей клинической кар-
тиной синдрома потери соли.
Цель исследования
Описание клинического случая редкого эндо-

кринологического заболевания уbмладенца.
Пациенты иbметоды
Мальчик Н., 2019b г. р., поступил вbстационар БУ 

«Нефтеюганская окружная клиническая больница 
им. В. И. Яцкив» вbмарте 2019bг. вbвозрасте 34bдней 
сbжалобами на отсутствие прибавки вbвесе, обиль-
ные срыгивания сb3-й недели жизни. Анамнез жиз-
ни: ребенок от срочных родов. Масса тела при рож-
дении 3190bг, длина 52bсм. Апгар 8/8bбаллов. Период 
адаптации протекал без особенностей, привит. 
Выписан домой на 3-и сутки. Скрининг «5bнозоло-
гий»b— норма. Объективно при поступлении: рост 
52bсм, вес 2900bгр, ИМТ 10,7bкг/м2, ЧД 42bв мин, ЧСС 
142bв мин, SрО2b99%, АД 85/50bмм рт. ст. Состояние 
средней тяжести. Срыгивает фонтаном. ПЖК истон-
чен. Мраморность кожи диффузная, тургор тканей 
снижен.
Результаты
В первые сутки пребывания вbстационаре, учиты-

вая клинические проявления, данные лабораторных 
исследований (гиперкалиемия, гипонатриемия, ги-
похлоремия), анамнеза заподозрена сольтеряющая 
форма ВДКН. Проведен забор анализов для под-
тверждения этого диагноза. Начата гормональ-
ная терапия гидрокортизоном. Данные за ВДКН 
не подтверждены: АКТГb — 10,3b пг/мл (7,0–63,0); 
17ОН прогестеронb — 2,21b нмоль/л (0,6–9,86); 
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кортизолb — 6,1b мкг/дл (2–11); тестостеронb — 
1,0bнг/мл. Вbсвязи сbсохраняющимися электролитны-
ми нарушениями, зависимостью от введения элек-
тролитов, заподозрен врожденный изолированный 
дефицит альдостерона. Проведение дополнитель-
ного гормонального обследования: Альдостерон 
49,1b пг/мл (70–990); ренин > 500b мкМЕд/мл (2,8–
46,1) подтвердил диагноз: Е27.4b Изолированный 
врожденный гипоальдостеронизм. Мальчик пере-
веден сb терапии гидрокортизоном на минерало-
кортикоидный препарат вbрежиме ЗГТ. Достигнута 
положительная динамика. Купированы срыгивания, 
электролитные нарушения, отмечена стабильная 
прибавка вbвесе (+700bгр), на момент выписки (че-
рез 20bдней) Мт 3600bгр. Наблюдается педиатром, 
детским эндокринологом по месту жительства. 
Находится на постоянной минералокортикоид-
ной терапии. Вb физическом развитии не отстает, 
соматически здоров. Вb августе 2021г. прошел об-
следование иb лечение вb условиях отделения на-
следственных эндокринопатий детского возраста 
ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России. 
Проведено генетическое обследование, результа-
тыb— вbработе. 
Заключение
При наблюдении за детьми сbклинической карти-

ной синдрома потери соли, при исключении наи-
более частой причины данного состояния уb мла-
денцев, необходимо проводить дополнительную 
диагностику на исключение врожденного изоли-
рованного гипоальдостеронизма.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-36
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1Кокорева К.Д., 1Чугунов И.С., 1Калинченко Н.Ю., 
2Латышев О.Ю., 2Самсонова Л.Н., 1Безлепкина О.Б.

1ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 
г. Москва, Россия

2ФГБУ ФГБОУ ДПО РМАНПО Минздрава России, 
г. Москва, Россия

Введение
В основе синдрома генных последовательно-

стей, как правило, лежат хромосомные микроде-
леции. Фенотипические проявления синдрома раз-
нятся вb зависимости от того, какие гены попали 
вbучасток выпадения. Выпадение участка 22.3bко-
роткого плеча Хbхромосомы может приводить кbраз-
витию ихтиоза вbсочетании сbсиндромом Кальмана, 
так как на данном участке картируются гены белка 
аносмина KAL1bи ген стероидной сульфатазы STS, 
отвечающей вbнорме за достаточное увлажнение 
кожи. Методом секвенирования нового поколения 

установить микроделецию, как правило, не удает-
ся. Для подтверждения диагноза необходимо про-
ведение хромосомного микроматричного анализа 
или полное секвенирование экзома.
Клинические случаи 

2b брата сb ихтиозом, аносмией (подтверждена 
ольфактометрическим тестом) иbнормальным муж-
ским кариотипом. Сbраннего возраста уbобоих де-
тейb— сухость кожи, выраженное шелушение, на-
блюдаются уbдерматолога.
Пациент К.Д., 7bлет (младший брат), при рожде-

нииb— микропенис иb двусторонний крипторхизм., 
Вb 7b месяцев SDS роста составлял 0,28b SD, ЛГb— 
0,001bМЕ/мл, ФСГb— 0,4bМЕ/мл, АМГb— 0,58bнг/мл, 
тестостерон 1,6b нмоль/л. На пробе сb хориониче-
ским гонадотропином (5000b МЕ) дельта тестосте-
рона составила 0,2bнмоль/л. Применение андрогеля 
вbтечение 12bмесяцев позволило добиться увеличе-
ния кавернозных тел.
При обследовании вb возрасте 3,5b лет длина 

полового члена составляла 2–2,5b см, левое яич-
коb— вb мошонке (объем 1b мл), правое яичкоb— 
вbнижней трети пахового канала (объемb— 0,5bмл), 
тестостеронb— 0,17b нмоль/л, АМГb— 17,2b нг/мл, 
ингибин Bb— 58,3b пг/мл. На пробе сb хориониче-
ским гонадотропином (1500bМЕ) дельта тестосте-
рона 0,6bнмоль/л.
В возрасте 7b лет длина полового членаb — 

3,2bсм, оба яичка определялись вbмошонке (объем 
0,5–1,0bмл), костный возраст составлял 6,5–7bлет, 
ЛГb— 0,07bМЕ/мл, ФСГ 0,61bМЕ/мл, тестостеронb— 
0,24b нмоль/л, АМГb— 11,71b нг/мл, ингибин Bb— 
6,88bпг/мл. 
Молекулярно-генетическое исследование вы-

явило гемизиготную замену c.173G>C p.G58A 
(rs782572843, частота минорного аллеля 0,1 %), 
дефект вbгене MAMLD1 (NM_005491), патогенность 
неизвестна.
Пациент К.В. (12bлет)b— старший брат, впервые 

обратился кbдетскому эндокринологу сbжалобами 
на ихтиоз иbзадержку полового развития вbвозрас-
те 12bлет: SDS роста 0,87bSD, Таннер 1. Микропении 
иb крипторхизма уb мальчика нет. Объем яичек со-
ставил 1,0bмл., костный возрастb— 11–12bлет, ЛГb— 
0,06bМЕ/мл, ФСГb— 0,84bМЕ/мл, АМГb— 23,7bнг/мл, 
ингибин Bb— 11bпг/мл. На пробе сbХГЧ (1500bМЕ) 
дельта тестостерона составила 3,2bнмоль/л.
Хромосомный микроматричный анализ выя-

вил микроделеции участка Xbхромосомы cbпозиции 
6533602b до позиции 8791660. Данная микроде-
леция включает вbсебя гены KAL1 (OMIM 308700) 
иbSTS (OMIM 308100).
Заключение
При наличие ихтиоза уb пациентов сb задержкой 

полового развития иbаносмией следует исключать 
синдром Кальмана вbсоставе синдрома генных по-
следовательностей. Для подтверждения диагноза, 
требуется проведение хромосомного микроматрич-
ного анализа.
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Кокорева К.Д., Чугунов И.С., Попов С.В., 
Волчков П.Ю., Безлепкина О.Б.

ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 
г. Москва, Россия

Введение
Синдром Кальмана характеризуется выражен-

ной фенотипической гетерогенностью, наличие 
иbвыраженность клинических проявлений синдро-
ма могут различаться уbродственников даже вbод-
ной семье. 
Клинический случай
Пациент А.b— сb рождения отмечался двухсто-

ронний крипторхизм, вbвозрасте 3b лет проведена 
двухсторонняя орхидопексия. Сbраннего возраста 
наблюдалась бимануальная синкинезия (зеркаль-
ные движения рук), сb 7b лет отмечалась снижен-
ная толерантность кbфизической иbумственной на-
грузке, сb11bлетb— снижение темпов роста.
Наследственный анамнез отягощен: уbотца маль-

чика иbбабушки со стороны отца отмечались позд-
ний пубертат иbаносмия, лечения не получали.
Наблюдался уb детского эндокринолога сb диа-

гнозом «задержка полового развития» сb12,5bлет, 
впервые обследован по месту жительства вb воз-
расте 15,5b лет: дифференцировка скелета соот-
ветствовала 13,5bгодам, базальные уровни гормо-
нов: тестостеронb— 0,68bнмоль/л, ЛГb— 0,09bЕД/л, 
ФСГb— 0,21bЕД/л. На пробе сbаналогом ГнРГ мак-
симальный выброс ЛГ составил 0,46bЕД/л, ФСГb— 
3,6bЕД/л. вbВ возрасте 15bлет 7bмесяцев направлен 
для уточнения диагноза вbФГБУ «НМИЦ эндокри-
нологии»: ростb— 164,5bсм (SDS: -1,06), вес 53,3bкг, 
ИМТ 19,7b кг/м2 (SDS: -0.04), длина верхнего сег-
мента 84bсм (SDS: -2,16), длина нижнего сегмента: 
79,8bсм (SDS: -0,04). Половое развитие Таннерb— 
1 (Gb1, Pb1 ) яички вbмошонке, объем 1bмл. По резуль-
татам МРТb— гипоплазия обонятельных луковиц. 
Аносмия подтверждена результатами ольфактоме-
трического исследования методом принудительно-
го выбора (Sniffi  ng Sticks): набрано 0bбаллов из 12. 
Проведено молекулярно-генетическое исследо-

ваниеb— выявлено два генетических варианта вbге-
мизиготном состоянии вbгене ANOS1 (NM 000216.4) 
вb 5b экзоне: однонуклеотидная замена c.708C>G, 
p.H236Q иbделеция шести нуклеотидов без сдвига 
рамки считывания c.710b715del, p.W237bT239delinsS. 
Оба варианта на сегодняшний день имеют неиз-
вестную клиническую значимость. Планируется об-
следование бабушки, отец ребенка погиб вbвозрас-
те 40bлет (автомобильная катастрофа). 
Таким образом, на основании сочетания вто-

ричного гипогонадизма, гипоплазии обонятельных 
луковиц иbаносмии установлен диагноз «Синдром 

Кальмана». Была инициирована сочетанная тера-
пия препаратами ХГЧ 750bЕД 2bраза вbнеделю иbре-
комбинантного ФСГ 50bМЕ 2bраза вbнеделю. 
Заключение
При синдроме Кальмана инициация пубертатная 

должна начинаться вb12–13b летнем возрасте, это 
способствует гармоничному физическому иb пси-
хическому развитию. Уbдетей сbзадержкой полово-
го развития следует обращать внимание на такие 
характерные для с.Кальмана симптомы как биману-
альная синкинезия, нарушения обоняния различ-
ной степени, крипторхизм уb мальчиков, наличие  
родственников с задержкой полового развития 
и гипоосмимей/аносмией.
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1Колбасин Л.Н., 2Гирш Я.В., 1Юсупова Ю.А., 
1ПапановbС.И., 3Попова Е.А., 3Рябова Н.Ю., 

3Карцева О.В., 3Ложкин Д.А.

1Консультативно-диагностическое отделение 
Медико-генетической консультации БУ «Окружной 
кардиологический диспансер «Центр диагностики 

иbсердечно-сосудистой хирургии», г. Сургут
2БУ ВО «Сургутский государственный университет», 

г. Сургут, Россия
3БУ «Окружной кардиологический диспансер 

«Центр диагностики и сердечно-сосудистой хирургии», 
г.bСургут, Россия

В настоящее время наследственные иbврожден-
ные заболевания являются одними из главных при-
чин детской инвалидности иbсмертности. ХХ век оха-
рактеризовался появлением эффективных способов 
лечения некоторых видов наследственной патоло-
гии, которые позволяют избежать летального ис-
хода, тяжелой инвалидности уbдетей, если заболе-
вание обнаружено до клинической манифестации. 
Одним из вариантов ранней диагностики являет-
ся массовое обследование новорожденныхb— не-
онатальный скрининг. Программы неонатального 
скрининга внедрены более чем вb50bстранах мира, 
определяя более 45bскринируемых наследственных 
заболеваний.
Неонатальный скрининг — относительно мо-

лодая область медицинских технологий вbРоссии. 
Массовое обследование новорожденных нача-
лось вb1991b году сbдиагностики фенилкетонурии 
(ФКУ) иbврожденного гипотиреоза (ВГ). Сb2006bг. 
число нозологий увеличилось до 5: фенилкето-
нурияb— врождённый гипотиреозb— галактозе-
мияb— муковисцидозb— адрено-генитальный син-
дром.



Рис. 1. Динамика неонатального скрининга вbХМАО-Югре (1999–2021bгг.)

Рис. 2. Динамика результатов неонатального скрининга на ВГ (1999–2021bгг.)

Рис. 3. Динамика результатов неонатального скрининга на ВДКН (2006–2021bгг.)
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Неонатальный скрининг вb Ханты-Мансийском 
автономном округеb — Югре (ХМАО-Югре) был 
начал вb1994bг. сbнаправлением образцов для ис-
следований вbг. Тюмень. Сb1998bгода проведение 
неонатального скрининга организовано непо-
средственно вb округе, вb Медико-генетической 
консультации Окружного кардио-диагностиче-
ского центра. г.bСургут. Исследования проводят-
ся по традиционной методике на оборудовании 
Perkin Elmer.

За весь период 1999b— 2021b гг. вb ХМАО-Югре 
обследовано 496b738bноворожденных, охват скри-
нингом составил 98,9 % (рис. 1). Наибольшее чис-
ло положительных скринингов пришлось на пери-
од 2012–2014bгг., что совпало сbнаиболее высоким 
уровнем рождаемости вbокруге.
По итогам проведенного скрининга группа риска 

по 5bнозологическим формам составила 29b260bно-
ворожденных (5,9 %). Суммарно подтверждено 
407bслучаев патологии (0,82‰).

Оценивая ситуацию по врожденному гипотире-
озу (ВГ), максимальное число случаев также при-
шлось на период 2012–2014bгг. (рис. 2). Сb2018bпо 
2021b гг. выявленная группа риска была относи-
тельно постоянна. За весь период обследова-
ний группа риска по результатам неонатального 
составила 7100b детей (1,4 % от всех обследо-

ванных новорожденных или 24,3 % от группы ри-
ска). Диагноз ВГ установлен 189b детям. Частота 
заболевания составила 0,4 ‰ или 1:2628. Забо-
леваемость врожденным гипотиреозом соот-
ветствует средним показателям Уральского Фе-
дерального округа, превышая общероссийские 
показатели.
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За 2006–2020b гг. группа риска по врожден-
ной дисфункции коры надпочечников (ВДКН) со-
ставила 4707b детей (0,9 % от всех обследован-
ных или 16,1 % от группы риска). Диагноз ВДКН 
установлен 72b детям. Частота заболевания со-
ставила 0,14 ‰ или 1:6899, значительно превы-
шая общероссийские показатели заболеваемо-
сти ВДКН. Сb2013bг. на базе медико-генетической 
консультации проводится уточняющая диагно-
стикаb— определение частых мутаций (секвени-
рование гена CYP21b— аутсорсинг). За последние 
5b лет 11b детям проведено молекулярно-генети-
ческое исследование гормонов методом тандем-
ной масс-спектрометрии (мультистероидный ана-
лиз) по программе «Альфа-Эндо» на базе ФГБУ 
«НМИЦ эндокринологии» Минздрава России.
С 2013bг. сотрудники медико-генетической кон-

сультации курируют ведение регионального сег-
мента Федерального регистра больных орфанны-
ми болезнями. Среди них медико-генетической 
службой наблюдаются 131b пациент, вb том числе, 
1b— лейцинозом, 1b— пропионовой ацидемией, 
22b— болезнью Вильсона-Коновалова, 12b— несо-
вершенным остеогенезом. Все пациенты получают 
необходимое, преимущественно патогенетическое 
лечение.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-39
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1Конюхова М.Б., 1Кикеева Т.Н., 2Шестопалова Е.А., 
1Митькина В.Б., 3Вадина Т.А., 4Петряйкина Е.Е.

1Московский центр неонатального скрининга 
ГБУЗ «Морозовская ДГКБ ДЗМ»

2ФГБНУ «МГНЦ», г. Москва, Россия
3ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 

г. Москва, Россия
4Российская детская клиническая больница, 

ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, 
г.bМосква, Россия

Введение
Массовое обследование новорожденных детей 

на ВГ вb столице проводится сb1993b г., до апреля 
2015bг. неонатальный скрининг проводился вbГБУЗ 
«НПЦ ПЗДП им. Г.Е. Сухаревой ДЗМ». Вb апреле 
2015bгода на базе ГБУЗ «Морозовская ДГКБ ДЗМ» 
организован Центр неонатального скрининга 
(ЦНС), реорганизованный вb 2021b году вb медико-
генетическое отделение, где вb настоящее время 
осуществляется обследование новорожденных. 
Материалы иb методы: проведен ретроспек-

тивный анализ данных ЦНС г. Москвы сb 2017b по 
2021b год. Определение ТТГ вbкапиллярной крови 

выполнено методом флюориметрического анализа. 
Пороговое значение ТТГ для применяемых вbскри-
нинге тест-систем составляло 9b мЕд/л для детей 
от 4bдо 14bдней иb5bмЕд/л для пациентов старше 
14bдней. При уровне ТТГ выше 9bмЕд/л для детей 
4–14bдней иb5bмЕд/л для детей старше 14bдней жиз-
ни проводилось ретестирование (повторный забор 
капиллярной крови иbопределение ТТГ). Всем де-
тям с «положительным» результатом неонаталь-
ного скрининга проводилось определение ТТГ 
иbТ4bсв вbсыворотке крови. 
Результаты
За анализируемый период (2017–2021b годы) 

обследовано 602b 689b новорожденных детей, 
родившихся вb г. Москве. Выявлено 2593b «поло-
жительных» значения ТТГ (выше 9b мЕд/л), ре-
тестирование проведено на 7–13b сутки жизни. 
На основании данных ретестирования сформи-
рована группа риска для дальнейшего обследо-
вания иb наблюдения. Из обследованных детей 
по данным ретестирования иbпоследующей уточ-
няющей диагностики выявлено 308b случаев ВГ, 
из них 162bмальчика, 146bдевочек, вbсоотношении 
1,1:1,0 (от 52bв 2021bгоду до 67bв 2017bи 2019bго-
дах), см. таблицу.

Табл. Результаты неонатального скрининга 
на ВГ вbг.bМосква (2017b— 2021bгоды)

Годы Количество 
обследованных 

детей

Количество 
выявленных 
случаев ВГ

Частота

2017 128b561 67 1 : 1b918

2018 126b523 65 1 : 1b946

2019 122b688 67 1 : 1b831

2020 112b688 57 1 : 1976

2021 112b229 52 1 : 2b158

Всего 602b689 308 1 : 1b957

Процент охвата новорожденных детей (по дан-
ным Росстата) вb этот период соответствовал оп-
тимальным значениям 99,9–100 %. Средний срок 
начала заместительной гормональной терапии со-
ставил от 7bдо 14bсуток жизни. 
Выводы
Таким образом, за 5b лет работы медико-гене-

тического отделения ГБУЗ «Морозовская ДГКБ 
ДЗМ» г.bМосквы обследовано 602b689bдетей, вы-
явлено 308b случаев врожденного гипотиреоза. 
Частота ВГ среди обследованных новорожденных 
вbпериод сb2017b по 2022b гг. составила 1b случай 
на 1957bдетей.
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Копытина Д.А., Колодкина А.А, Бровин Д.Н., 
Абросимов А.Ю., Зубкова Н.А.

ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 
г. Москва, Россия 

Введение
Дифференцированный рак щитовидной железы 

уbдетей вb5 % случаев обусловлен мутациями вbге-
нах-кандидатах. Мутации вbгене DICER-1bтакже ха-
рактеризуются повышенным риском развития не-
оплазий щитовидной железы (многоузловой зоб, 
аденомы и/или рак щитовидной железы), наряду 
сbплевропульмональной бластомой, кистами легко-
го, опухолями гонад. Представляем клинический 
случай пациентки сbсемейной формой многоузлово-
го зоба иbпапиллярной микрокарциномой щитовид-
ной железы фолликулярного строения сbмикроме-
тастазом вbлимфатическом узле верифицированной 
при первичном обследовании как доброкачествен-
ный многоузловой нетоксический зоб.
Клинический случай
Многоузловой нетоксический зоб впервые вы  -

явлен уb пациентки вb возрасте 13b лет. Наслед-
ственность отягощена по узловому зобу уbматери, 
брата-близнеца иbтрех старших единоутробных се-
стёр. 
Впервые обследована амбулаторно вbФГБУ «НМИЦ 

эндокринологии» вb возрасте 14,5b лет. По данным 
УЗИ щитовидной железы общий объем 29,1b см3, 
многоузловой зоб: вbправой доле 6bузловых обра-
зований различного диаметра, смешанной структу-
ры сbчеткими контурами (от 0.3bсм до 1,0bсм), один 
узел размерам: 2,4×1,8×1,6b см, сb четкими конту-
рами, смешанной структуры; вbлевой доле 5bузлов 
(размерыb— 1,3×1,0×0,7b см, сbчеткими контурами, 
анэхогенный сbнебольшим пристеночным плотным 
компонентом; 1,8×1,6×1,0b см, смешанной структу-
ры; 2,3×1,7×1,2b см, сbчеткими контурами, смешан-
ной структуры, 1,7×1,2×0,7bсм, сbчеткими контура-
ми, смешанной структуры (EU-TIRADS 2–3). 
В гормональном профиле эутиреоз, кальцитонин 

10,8b пг/мл. По результатам тонкоигольной аспи-
рационной биопсии узловых образований разме-
рами более 1b см.b— доброкачественные образо-
вания щитовидной железы (по Bethesda Thyroid 
Classifi cationb — категория II). Учитывая отяго-
щенный семейный анамнез проведено молеку-
лярно-генетическое исследование: вb гене DICER1 

(NM 030621.4) вb 23b экзоне обнаружена делеция 
шести нуклеотидов вb гетерозиготном состоянии 
c.3962b 3967delCCTTTT, не приводящая кb сдвигу 
рамки считывания p.S1321b F1322del. Установлен 
диагноз «Нетоксический многоузловой зоб (ге-
терозиготная мутация p.S1321b F1322del вb гене 
DICER-1)».
Учитывая наличие многоузлового зоба, разме-

ры узловых образований, сложность цитологиче-
ской верификации всех узлов вb связи сb их коли-
чеством иb расположением, группу повышенного 
онкологического риска (детский возраст, мута-
ция гена DICER-1) была проведена тиреоидэктомия. 
При гистологическом исследовании вb фрагменте 
лимфатического узла, прилежащего кbкапсуле щи-
товидной железы выявлен микрометастаз папил-
лярного рака фолликулярного строения вbкраевом 
синусе. Сbцелью поиска первичного очага папил-
лярной карциномы был исследован весь материал 
удаленной щитовидной железы. Вb одном из пре-
паратов под капсулой доли обнаружен неинкапсу-
лированный микроочаг папиллярной карциномы 
фолликулярного строения. 
Заключение
Синдром DICER1b представляет собой совокуп-

ность доброкачественных иbзлокачественных опу-
холей, возникающих вb результате аутосомно на-
следуемой зародышевой мутации, приводящей 
кb наследственной предрасположенности кb раку. 
Данное клиническое наблюдение доказывает при-
чинную связь узловой, вbтом числе злокачествен-
ной, патологии щитовидной железы, обуслов-
ленной мутацией вb гене DICER1, первоначально 
классифицированной как доброкачественный мно-
гоузловой зоб.
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Коробицына Г.В.

ГБУЗ Архангельской области «Приморская ЦРБ», 
г.bАрхангельск, Россия

Неонатальный скрининг для новорожденных 
Архангельской области проводится вb отделении 
клинической лабораторной диагностики ГБУЗ АО 
«Архангельской областной клинической больни-
це» г. Архангельска. Вb настоящее время на дис-
пансерном учете состоит 21bребенок сbВДКН из них 
вновь выявлены вb2021bгодуb— 2bребенка, иb52bре-
бенка сbврожденным гипотиреозом (вновь выявле-
ны вb2021bгодуb— 5bдетей). Данные оbвыявленных 
случаях врожденного гипотиреоза иbврожденной 
дисфункции коры надпочечников вb2020bи 2021bго-
дах представлены вbтаблице.
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Табл. Данные оbскрининге на ВГ иbВДКН вbАрхангельской области вb2020-2021bгодах
Уровень 17-ОН прогестерона 

выше 20bнмоль/л
Диагноз ВДКН 
подтвержден

Уровень ТТГ 
выше 9bмкЕд/мл

Диагноз ВГ 
подтвержден

2020 56 — 47 4
2021 50 2 56 5

Кроме того, вb2020bгоду диагноз неклассической 
формой ВДКН диагностирован 1bдевочки вbвозрас-
те 10b лет (проведено молекулярно-генетическое 
исследование по программе «АльфаЭндо»).
Таким образом, общая заболеваемость ВДКН 

вbАрхангельской области составляет 1bна 9900bдет-
ского населения, аb первичная заболеваемость 
1bслучай на 100000. Общая заболеваемость ВГ со-
ставляет 1b на 3900, аbпервичная заболеваемость 
1bна 40000. 
Все дети сbподтвержденным диагнозом ВГ иbВДКН 

наблюдаются детским эндокринологом до 3-х лет 
вbПеринатальном центре ГБУЗ АО «Архангельская 
областная клиническая больница», затем они пе-
редаются под наблюдение детскому эндокрино-
логу ГБУЗ АО « Архангельская областная детская 
клиническая больница».
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Коровкина Т.И., Колбасина Е.В., 
Плаксина О.И., Родина Н.В.

ГБУЗ НО «НОДКБ», г. Нижний Новгород, Россия

Ранняя диагностика многих тяжелых, вbтом числе 
социально значимых, заболеваний уbдетей чрезвы-
чайно сложна ввиду неспецифичности первичных 
симптомов, которые часто скрываются под «ма-
сками» других заболеваний. При этом ранняя диа-
гностика позволяет избежать летального исхода 
иbпредотвратить инвалидизацию па циентов. 
Больной Ш., 12b лет, направлен кb эндокриноло-

гу ГБУЗ НО Нижегородская областная детская кли-
ническая больница (ГБУЗ НО НОДКБ) ортопедом 
ФГБОУ ВПО «Приволжский медицинский иссле-
довательский университет» (ПИМУ) сb диагнозом: 
патологические множественные переломы Th2-12; 
остеопороз (вторичный?); дисплазия грудных иbпо-
ясничных позвонков по типу «рыбьих»; астениче-
ский синдром. 
Из анамнеза известно, что ребенок от 1b бере-

менности, срочных родов сb обвитием пуповиной 
вокруг шеи, сbмассой при рождении 3540г, ростом 
57bсм. Рос иbразвивался по возрасту.
В июне 2021b года после прыжка сb высоты 

1,5bмет ра мальчик почувствовал боль под коленкой, 

далее жалоб не было. Вbсентябре 2021b года поя-
вились боли вbгрудном иbпоясничном отделах позво-
ночника при активных движениях (присаживание, 
вставание, наклоны). Ребенок был консультиро-
ван неврологом, диагностирована вертеброген-
ная люмбалгия, коксалгия. Вb лечении мильгам-
ма, нимесил, долобене, мидокалм без эффекта. 
На МРТ грудного иbпоясничного отделов позвоноч-
ника отмечалась картина выраженного остеопо-
роза, деформации тел позвонков грудного отдела 
позвоночника по типу «рыбьих», трабекулярный 
отек тел Th7-12, компрессионный перелом Th7-12. 
Лечение вb отделении нейрохирургии ГБУЗ НО 
НОДКБ. При обследовании вbобщем анализе крови 
выявлено ускорение СОЭ до 48bмм/ч. На функцио-
нальных спондилограммах нестабильности не вы-
явлено. Вbлечении: ЛФК, физиолечение, эуфиллин, 
дексаметазон, ибупрофен. После проведения мас-
сажа спины боли резко усилились, при ношении 
корсета отмечалось некоторое облегчение.
С октября 2021b года пациент наблюдался ор-

топедом института травматологии ПИМУ, был 
заподозрен несовершенный остеогенез. Вb об-
следовании: денститометрия позвоночникаb — 
минеральная плотность костной ткани грудного 
отдела позвоночника ниже возрастной нормы 
(Z-score-3,1SD)b— остеопороз; ТТГb— 1,63bмЕд/л, 
витамин Дb— 29b нг/мл (Nb30–300b нг/мл), остео-
кальцин 67b нг/мл (N 85–232), щелочная фосфа-
таза 112 (N 141–460) ЕД/л, кальций общий 2,63 
(Nb 2,1–2,55) ммоль/л, фосфор 1,66 (Nb 1,33–1,92) 
ммоль/л, С-концевые телопептиды коллагена 
(Бета Cross-Laps)1,630 (Nb 0,553–2,071)b нг/мл. 
Вb лечении назначен витамин Дb 2000b МЕ/сутки, 
кальцийb Д3b никомед 2b г/сутки. Вb ноябре парат-
гормон 11,54 (Nb 115=65) пмоль/л, остеокаль-
цин 7,34b(Nb2–22) нг/мл, Бета Cross-Lapsb— 1,36 
(Nb0,23–1,24) нг/мл, выявлено повышение уровня 
ферритина 346,5 (Nbдо 124) мкг/л.
В ноябре впервые консультирован эндокриноло-

гом КДЦ. При обращении жалобы на слабость, го-
ловокружения. По данным осмотра показатели фи-
зического иbполового развития вbпределах нормы. 
Вbбиохимическом анализе крови показатели электро-
литов, мочевины, креатинина, альбумина вbнорме. 
Вbконтроле сохранялась гиперкальциемия по уров-
ню общего кальция 2,94 (Nb2,25–2,75) ммоль/л, по-
казатель ионизированного кальция, фосфора, ЩФ 
вbнорме. Рекомендовано продолжить терапию вита-
мином Д.
В ноябре вbобщем анализе крови Ле 4,37×10^9/л, 

относительный лимфоцитоз 62 %, Нb 101b г/л, Тр 
209×10^9/л, резкое ускорение СОЭ до 85bмм/ч. Вbана-
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лизе мочи небольшая оксалурия иbаморфные фосфа-
ты вb небольшом количестве. Консультирован гема-
тологом ГБУЗ НО НОДКБb— анемия легкой степени 
неуточненная. Направлен на консультация вbФНКЦ. 
Вb декабре ребенку выполнена костно-мозговая 
пункция. Вb пунктате определено 90 % бластов. 
Ребенок госпиталиазирован вbотделение гематоло-
гии ГБУЗ НО НОДКБ.
Заключение
Уb большинства детей острый лимфобластный 

лейкоз (ОЛЛ) манифестирует бурно иbхарактеризу-
ется полиморфизмом клиники. Стадия предлейко-
за не имеет характерных клинических симптомов, 
аbанализ симптомов начального периода проводит-
ся ретроспективно, вbсвязи сbчем, диагноз не быва-
ет поставлен во время. Несмотря на прогресс ла-
бораторной диагностики, выявить лейкоз уb детей 
на ранних этапах сложно, т.к. для появления ха-
рактерных изменений гемограмме опухоль должна 
достичь критической массы, аbманифестация ОЛЛ 
связана сb бластной инфильтрацией различных 
органов сb нарушением их функции. Клиническая 
симптоматика вbданном случае опережала лабора-
торные изменения, иbребенок не был сразу госпи-
тализирован вb специализированный гематологи-
ческий стационар.
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1,2Кострова И.Б., 2Солтаханов Э.М., 3Кострова В.П., 
4Ахлакова А.И., 1,2Алиомарова П.М., 1,2Ахмедханова 

В.В., 5Гончарова Н.А. 

1ГБУ РД ДРКБ им. Н.М.Кураева, г. Махачкала, Россия
2ФГБОУ ВО ДГМУ Минздрава России, г. Махачкала, Россия

3Министерство здравоохранения Республики Дагестан, 
г.bМахачкала, Россия

4ГБУ РД «РПЦ-МП», г. Махачкала, Россия
5ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 

г. Москва, Россия

Прогноз реального состояния здоровья де тей 
показывает, что существует угроза его ухудшения, 
особенно по заболеваниям, наиболее часто приво-
дящих кbинвалидности. По статистике около 55 % 
причин детской инвалидности имеют врожденный, 
вb том числе иb наследственно обу словленный ха-
рактер, риск возникновения, ко торых вbДагестане 
велик.
Поэтому сохранение репродуктивного здоровья, 

планирование семьи, антенатальная охрана пло-
да, медико-генетическая профилактика являются 
клю   чевыми направлениями вbПлане мероприятий 
по реализации Концепции развития ранней помо-
щи вbРеспублике Дагестан (далееb— РД) на период 
до 2024bгода.

Своевременная диагностика наследственных 
заболеваний является важным критерием каче-
ства медицинской помощи. Поздняя диагностика, 
несвоевременно начатая, или некорректная тера-
пия могут привести кbтяжелым иbнеобратимым по-
следствиям врожденных наследственных заболе-
ваний. Вbсвязи сbэтим наибольшее значение имеют 
отработанные вb республике вопросы проведения 
неонатального скрининга на раннее доклиниче-
ское выявление наследственных иb врожденных 
заболеваний уb новорожденных иb раннее начало 
адекватной помощи ребенку по предупрежде-
нию нарушений вb его психофизическом разви-
тии иb предупреждению вторичного отклонения. 
Скрининг, который проводится вbмассовом поряд-
ке всем новорожденным, позволяет своевремен-
но выявить иbпредупредить тяжелые последствия 
пяти серьезных заболеваний: адреногенитальный 
синдром (далееb— ВДКН); врожденный гипотиреоз 
(далееb— ВГ); муковисцидоз; галактоземия; фенил-
кетонурия (далееb— ФКУ).
Включение ВГ иbВДКН вbспектр нозологических 

форм, подлежащих обязательному неонатальному 
скринингу на территории РФ, позволяет система-
тизировать данные оbраспространенности дефици-
та 21- гидроксилазы иb врожденного гипотиреоза 
как вbстране вbцелом, так иbв отдельно взятых реги-
онах РФ, обеспечить своевременность диагности-
ки иbразработать тактику терапии. 
Как было отмечено, вbДагестане высок риск рож-

дения детей сb генетически обусловленной пато-
логией, что подтверждает жизненную необходи-
мость раннего их выявления.
Мероприятия по оказанию ранней помощи де-

тям сb генетическими отклонениями систематизи-
ровались вbреспублике сbначалом развития меди-
ко-генетической службы.
Приказом Министерства здравоохранения Рес-

публики Дагестан № 133-Д от 13.07.1989b года 
«Оbме  рах по развитию медико-генетической служ-
бы вbДАССР» определены основные направления по 
выявлению среди населения заболеваний, связан-
ных сbнаследственными факторами:

– ранняя диагностика ФКУ иbВГ,
– медико-генетическое консультирование семьи,
– ультразвуковая диагностика врожденных по-

роков развития,
– мониторинг пороков развития иbнаследствен-

ной патологии. 
Внедрение неонатального скрининга вbродиль-

ных домах республики сb1989bгода способствова-
ло повышению выявляемости больных сbФКУ иbВГ 
вbпервые дни жизни ребёнка, значимость которых 
состоит вbтом, что вbих клинической картине доми-
нирует тяжёлая умственная отсталость, приводя-
щая кbглубокой инвалидизации ребёнка. Несмотря 
на определенные трудности вbорганизации иbпро-
ведении скрининга, т.к. длительное время вbреспу-
блике отсутствовало оборудование для проведения 
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неонатального скрининга (материалы забора кро-
ви отправлялись вbг.г. Ставрополь, Ростов), удалось 
по республике сb2003bг. охват обследованием но-
ворожденных вb акушерских стационарах увели-
чить сb76,6 % до 91,7 % вb2005bг. (ежегодно обсле-
довалось более 40bтыс. новорожденных).
В рамках приоритетного национального проек-

та «Здоровье» вbДагестане сb2006bг. расширилась 
программа массового обследования новорож-
денных на наследственные заболевания иb была 
внедрена диагностика таких болезней как адре-
ногенитальный синдром (АГС) или врожденная 
дисфункция коры надпочечников (ВДКН), галакто-
земия иbмуковисцидоз. Был издан приказ № 504-Д 
от 09.11.2006bгода «О массовом обследовании но-
ворожденных детей на наследственные болезни», 
которым определены мероприятия по диагности-
ке, лечению иbнаблюдению выявленных при неона-
тальном скрининге 5bнаследственных заболеваний 
вbспециализированных отделениях иbмедицинских 
организациях республики. Оказание ранней помо-
щи детям сb генетическими отклонениями прово-
дится по направлениям:

– неонатальный скрининг;
– мониторинг врожденных пороков развития 

иbнаследственной патологии, 
– медико-генетическое консультирование, 
– пренатальная диагностика.
Нами проанализирована эффективность органи-

зационных мероприятий иbрезультаты неонаталь-
ного скрининга на ВГ иbВДКН вbпопуляции детского 
населения Республики Дагестан. 
С 2007bг. по 2010bг. охват скринингом новорож-

денных вb РД на 5b скринируемых наследственных 
заболеваний составил 92,8 %. За этот период об-
следовано 129380b новорожденных. Вb результа-
те проведенного скрининга ежегодно выявляли 
от 15b до 20b новорожденных сb наследственной 
патологией на ранних стадиях иb своевременно 
начинали патогенетическое лечение. По получен-
ным результатам скрининга новорожденных уста-
новлено, что частота ФКУ колеблется от 1:6500bдо 
1:10000 (РФb— 1:6942), ВГ до 1:4500 (РФb— 1:3686), 
АГСb— от 1:4700bдо 1:7240 (РФb— 1:6000). 
Программа скрининга на АГС иb ВГ полностью 

стартовала вb Республике Дагестан вb 2007b году. 
Для увеличения объёма неонатального скрининга 
«Республиканский медико-генетический центр» 
(далееb— ГБУ РД «РМГЦ») был обеспечен соответ-
ствующим оборудованием иb расходным материа-
лом. Проведены значительные подготовительные 
мероприятия вb учреждениях здравоохранения, 
вbтом числе повышение квалификации как врачей, 
так иb средних медицинских работников. Третий 
год ГБУ РД «РМГЦ» расположен на базе ГБУ РД 
«Республиканский перинатальный центр», куда до-
ставляют образцы крови новорожденных со всех 
медицинских организаций (территорий) РД. Вb ре-
спублике сложилась четкая методология массовой 

диагностики наследственных болезней на доклини-
ческом этапе, основанная на критериях ВОЗ по до-
клиническому скринингу наследственных болезней 
обмена. 
Программа диагностики включает: забор ма-

териала (кровь) уb новорожденных вb акушерских 
стационарах (на 4bдень жизни уbдоношенных иbна 
7bденьb— уbнедоношенных) из пятки на фильтроваль-
ную бумагу иbего доставку вbдиагностическую ла-
бораторию ГБУ РД «РМГЦ», где на аппарате «Delfi a-
Victor», Финляндия, проводится лабораторная 
просеивающая диагностика, уточняющая диагно-
стика всех позитивных случаев, лечение иbнаблю-
дение выявленных больных, медико–генетическое 
консультирование семьи. Новорожденные, име-
ющие высокие показатели 17-гидроксипрогесте-
рона иb неонатального ТТГ при ретестировании, 
направляются на консультацию кb детскому эндо-
кринологу вb консультативно-диагностическую 
по  ликлинику ГБУb РДb «Детская республиканская 
клиническая больница им. Н.М.Кураева», сbцелью 
определения дальнейшей тактики обследования, 
лечения иbвключения вbРеспубликанский регистр 
соответствующей патологии. Сb2014b года основ-
ным методом уточняющей диагностики является 
молекулярно-генетическое исследование, прово-
димое вbФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава 
РФ, вbрамках программы «Альфа-Эндо». 
До 2006bг. вbреспублике диагнозы: «Врож денная 

дисфункция коры надпочечников» и «Врожден-
ный гипотиреоз» устанавливались эндокриноло-
гами по обращаемости вbамбулаторно-поликлини-
ческие учреждения или вb стационарах. Средний 
срок установления диагноза составлял от 1b мес. 
до 18bмес. (1–2bмес. для больных сbсольтеряющей 
формой иb до 12–18b мес. сb вирильной формой), 
при этом летальность составляла 2–3 % уbбольных 
сbВДКН. Уbдетей сbВГ средний срок установления 
диагноза составлял 2–9bмес. жизни. Кbмоменту на-
чала скрининга вbрегистре ВДКН состояло 17bпа-
циентов; вbрегистре ВГb— 49bбольных.
Основными критериями для диагностики ВДКН 

являлись клинические проявления патологии: ви-
рилизация по Prader I–III степени, сольтеряющие 
кризы (тяжесть электролитных нарушений); боль-
ные сbвирилизацией по Prader IV–V степени вb12 % 
случаев ошибочно регистрировались вb мужском 
поле. Заболеваемость на тот период составляла 
1:26522bноворожденных.
С 2010b г. по 2016b г. постепенно охват ново-

рожденных увеличивался сb92,8 % до 96,0 %, ис-
следования были проведены 375100b новорож-
денным, показатель заболеваемости составил 
1:16380 (число выявленных больных сbВДКН 23bре-
бенка). Количество детей, прошедших ретестиро-
вание, при повышенных показателях 17-гидрокси-
прогестеронаb— 640bчеловек, что составило 0,2 %. 
Детей сb подтвержденными адреногенитальными 
нарушениями было взято на диспансерный учет 
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детскими эндокринологами иbвнесено вbреспубли-
канский регистр 22bребенка. 
В периоде сb2017bпо 2021bгода количество обсле-

дованных новорожденных составило 205411bчело-
век, процент охвата увеличился сb27,4 % до 98,6 % 
(с середины 2016bг. до 2018bг. вbРД вновь отмеча-
лись перебои сbзакупкой реактивов иbтест-систем). 
Вbэндокринологический стационар ГБУ РД «ДРКБ 
им.bН.М.bКураева» больные поступали по направ-
лению участковых педиатров из медицинских ор-
ганизаций районов иb городов РД, сbрезультатами 
неонатального скрининга. Уровень 17-гидрокси-
прогестерона уbпациентов, выявленных на первом 
этапе скрининга, иbпри ретестировании находился 
вbпределах 180,0–750b нмоль/л (в среднем 225,0–
415,3bнмоль/л). Ретестирование проводится вb0,2–
0,3 % случаев, вbосновном уbнедоношенных детей 
иbноворожденных сbтяжелой сопутствующей сома-
тической патологией. Начало заместительной тера-
пии глюкокортикоидами приходится на сроки 15–
27bдней, вbсреднем на 20–22bдень жизни. Позднее 
начало заместительной терапии глюкокортикои-
дами иb госпитализация вb эндокринологический 
стационар обусловлена высокой миграцией насе-
ления внутри региона, иbсоответственно, позднее 
информирование родителей.
В структуре национального регистра ВДКН боль-

ные сbмужским кариотипом (46XY) составили 48 %, 
сbженским кариотипом (46ХХ)b— 52 %. Вb95 % слу-
чаев по результатам гормональных показателей 
(17-гидроксипрогестерона иb рениновой активно-
сти плазмы), данных молекулярно-генетическо-
го исследования была подтверждена сольтеряю-
щая форма; уb4 % пациентовb— вирильная форма; 
уb1 %b— редкие формы врожденной надпочечнико-
вой недостаточности (дефицит 3-β-гидроксистеро
иддегидрогеназы; мутация вbгене StAR-протеина). 
Возраст больных направленных на Ib этап феми-
низирующей пластики, вb среднем составляет 
12–15b месяцев. На конец 2021b года показатель 

заболеваемости ВДКН составил 1:8729b случаев 
(РФb— 1:6000). 
В республиканском регистре ВДКН на начало 

2022bгода состоитb— 72bпациента сb0–17bлет, по-
казатель распространенности составляетb— 8,1bна 
100b тыс. детского населения 0–17лет. На сегод-
няшний день вb республике выявлены территории 
сbотдельными этническими группами, где отмечен 
наибольший рост ВДКН. 
Скрининг на врожденный гипотиреоз вbРД был 

начат сb1989bгода, но так как по ряду объективных 
причин иb отсутствия должной системы контро-
ля исследований, охват новорожденных данным 
скринингом составлял 45–60 %. Дети поступали 
вbэндокринологический стационар сbнаправлени-
ем участковых педиатров иbневропатологов вbвоз-
расте 2–3b мес., т.е. имела место поздняя диагно-
стика заболевания.
Начиная сb2005bгода, охват неонатальным скри-

нингом увеличился сb64,8 % до 91,7 %, что позволи-
ло диагностировать патологию на 10–15bдень жизни, 
иbсвоевременно начинать заместительную терапию 
левотироксином. Показатель заболеваемости ВГ 
составлял 1:6000bноворожденных, заболевания ре-
гистрировались вb 8–10 % случаев. Одной из при-
чин поздней диагностики являлась ранняя выписка 
новорожденных из родильных домов иb смена ме-
ста жительства родителей. Новорожденным, пере-
веденным по тяжести состояния на 2–3bсутки жизни 
из акушерских стационаров для дальнейшей тера-
пии на II этап выхаживания вbотделения патологии 
новорожденных, неонатальный скрининг прово-
дится вbстационаре, при выявлении патологии те-
рапия начинается незамедлительно.
Распространенность ВГ вb РД колеблется от

1:8570bдо 1:3968 (РФb— 3686), что вbопределен-
ной степени зависит от процента охвата неона-
тальным скринингом.
В 97 % случаев имеет место первичный врож-

денный гипотиреоз. Вb 58 % случаев первичного 

Табл. 1. Результаты неонатального скрининга на ВДКН за 2017-2021гг
Год Количество 

новорож-
денных

Доставлено 
первичных 
тест-бланков  

в МГЦ

Количество 
проведенных 
исследований

%
охвата

Проведе-но 
ретестов
на ВДКН

Взято на учет 
ВДКН

по скринингу

Заболева-
емость

2017bг. 48950 42850
13442

(не было  
реактив.)

27,4 46 3 1:14283

2018bг. 50230

28030
(отсут. тест-
бланки и 
реактивы)

23807 47,3 70 3 1:9343

2019bг. 47474 45771 45771 96,4 121 6 1:7628
2020bг. 46506 45115 45115 97,0 66 4 1:11279
2021bг. 44224 43645 43645 98,6 71 5 1:8729
Итого 
2017–

2021bгг.
205411 171780 72,4 374 21 1:10252
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гипотиреоза он спорадический, вbосновном за счет 
дисгенезии ЩЖ; агенезия ЩЖ диагностируется 
вb10 % случаев; вb15 % ткань железы эктопирова-
на; вb17–20 % имеет место гипоплазия ЩЖ.
С учетом, что вb Дагестане высока угроза на-

следственно обусловленной патологии, все дети 
первого года жизни сb задержкой психическо-
го развития иbумственной отсталостью, обязатель-
но проходят ретестирование на ВГ независимо 
от ранее проведенного обследования, что также 
является средством профилактики детской инва-
лидности наследственного генеза.
В республиканском регистре ВГ на начало 

2022b года состоитb — 115b пациентов вb возрасте 
0–17bлет, показатель распространенности патологии 
составляетb— 13,0bна 100bтыс. детского населения.

Табл. 2.  Результаты неонатального скрининга на ВГ за 2017-21гг.
Год Количество 

новорож-
денных

Доставлено 
первичных 

тест-
бланков 
вbМГЦ

Количество 
проведенных 
исследований

%b
охвата

Проведено 
ретестов 
наbВГ

Взято 
наbучет 
ВГ по 

скринингу

Заболева-
емость

2017bг. 48950 42850
12485 

(не было  
реактив.)

25,5 22 5 1:8570

2018bг. 50230

28030 
(отсут. тест-
бланки и 
реактивы)

23807 47,3 72 8 1:3504

2019bг. 47474 45771 45771 96,4 101 10 1: 4577

2020bг. 46506 45115 45115 97,0 75 9 1: 5013

2021bг. 44224 43645 43645 98,6 79 11 1:3968

Итог 2017–2021bгг. 205411 205411 72,4 349 43 1:4777

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-44
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Кунгурцева А.Л., Витебская А.В.

ФГАОУ ВО Первый МГМУ им. И.М. Сеченова, г. Москва, Россия

Введение
Своевременная диагностика иb адекватная те-

рапия врожденного гипотиреоза (ВГ) существен-
но влияют на прогноз иb качество жизни ребен-
ка. Низкая приверженность кb лечению вb любом 

Заключение
Скрининг новорожденных позволяет выявить 

указанные заболевания вbранний период новорож-
денности, соответственно начать лечение сb пер-
вых дней жизни, снизить степень потери здоровья, 
тяжесть инвалидности уbребёнка, аbв ряде случаев 
предотвратить смерть.
Современная ранняя выписка новорожденного 

из родильного дома, проживание семьи не по ме-
сту регистрации нарушают этапность скрининга.
Результаты неонатального скрининга вbРеспуб-

лике Дагестан имеют отличия от показателей 
Российской Федерации, что требует дальнейшего 
совершенствования организации неонатального 
скрининга вbрегионе.

возрасте ребенка может приводить кbнежелатель-
ным последствиям для здоровья иbразвития ребен-
ка, вb том числе кb декомпенсации сопутствующих 
заболеваний. 
Цель работы
Продемонстрировать клинический случай ребен-

ка сbВГ, выявленном при неонатальном скрининге, 
иbювенильным хроническим артритом (ЮХА).
Материалы иbметоды
Юноша 17b лет сbВГ, наблюдается вbУДКБ Сече-

новского университета сb 8b лет по поводу ЮХА. 
ВГ был выявлен вb ходе неонатального скринин-
га, однако, со слов мамы, результаты скрининга 
не были вовремя сообщены родителям вb связи 
сb переменой места жительства. Терапия ВГ была 
начата вb3bмесяца. 
За 9-летний период наблюдения пациент регу-

лярно проходил стационарное обследование вbдет-
ском ревматологическом иb эндокринологическом 
отделениях, что позволило обобщить результаты 
наблюдения.
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Результаты
Пациент впервые госпитализирован вb дет-

ское ревматологическое отделение вb2013bг. (8bлет) 
по поводу ЮХА, суставная форма, серонегатив-
ный по РФ, активность 1, рентгенологическая ста-
дияb1–2, НФ 0–1. Вb2019bг. иbпри последующих госпи-
тализациях , активность ЮХА 2, рентгенологическая 
стадия 2, НФ 2А.
При первичном обследовании вb детском эн-

докринологическом отделении вb 2013b г. (8b лет) 
ВГ был компенсирован на фоне заместительной те-
рапии 75bмкг левотироксина натрия (L-T4): ростb— 
126,8b см (SDS роста -0,55), весb— 32,8b кг, ИМТb— 
20,38b кг/м2 (SDS ИМТb— 1,92), половое развитие 
по Таннеру 1; ТТГb — 1,70b мкЕд/мл (N 0,35–5,5), 
Т4свb— 22,10b пмоль/л (Nb11,5–22,7); объем щито-
видной железы по данным УЗИ 0,59bмл, паренхима 
повышенной эхогенности, диффузно неоднородная 
за счет гиперэхогенных участков по типу тяжисто-
сти, кровоток при ЦДК снижен; костный возрастb(КВ) 
соответствовал паспортному. При консультации 
невролога иb логопеда выявлены астено-невроти-
ческий синдром, общее недоразвитие речи 4b ст., 
дисграфия, дислексия, которые требовали педаго-
гической коррекции иbмогли быть следствием позд-
него начала терапии ВГ. 
До 13b лет отмечалась достаточно хорошая при-

верженность кb терапии: при обследовании вb рам-
ках госпитализаций ТТГ иb свТ4b в большинстве 
случаев были вb рамках референсных диапазонов, 
скорость роста соответствовала возрастной нор-
ме (скорость роста 5,12b см/год, SDS скорости ро-
ста +0,14). Вb 2018b г. (13b лет) зафиксирован отказ 
от приема L-T4, подтвержденный лабораторно 
(ТТГb — 461,8b мкЕд/мл), отмечено снижение ско-
рости роста (скорость роста 4,56bсм/год, SDS ско-
рости роста: -2,60), половое развитие по Таннеру 
1. Терапия L-T4bбыла возобновлена вbдозе 125bмкг, 
на момент выписки из стационара достигнута нор-
мализации уровня свТ4 (ТТГb— 15,3bмкЕд/л, свТ4b— 
20,8bпмоль/л), уменьшение массы тела на 1,5bкг. 
В 2019b г. (14b лет) выявлена повторная деком-

пенсация ВГ (ТТГb — 940,1b мкЕд/л), клинически 
отмечалась отечность стоп, сохранялась сни-
женная скорость роста (2,72b см/год, SDS скоро-
сти роста -3,86), выявлено отставание КВ на 1bгод. 
Половое развитие по Таннер 2. Терапия L-T4bбыла 
возобновлена вbдозе 150bмкг, на момент выписки 
из стационара достигнута нормализации уров-
ня свТ4 (ТТГb— 5,3bмкЕд/л, свТ4b— 16,0bпмоль/л), 
уменьшение массы тела на 2,0bкг за счет исчезно-
вения отеков. Вbто же время зафиксировано увели-
чение активности ЮХА до 2.
При повторных госпитализациях вb 2020–

2021b гг. также выявлялись высокие значения ТТГ 
(41,8–183b мкЕд/л), свидетельствующие оb низкой 
приверженности кbтерапии; на фоне приема вbста-
ционаре 150–200b мкг L-T4b достигалась компен-
сация. Несмотря на самостоятельную инициацию 

пубертата, выраженного пубертатного ростового 
скачка не отмечено (скорость ростаb— 5,27bсм/год, 
SDS скорости роста: -0,19), вb17bлет ростb— 164bсм 
SDS роста -1,39).
За период декомпенсации ВГ сb13b лет пациент 

неоднократно консультирован неврологом вbсвязи 
сb церебро-астеническим синдромом; беспокоили 
артралгии; отмечено повышение активности ЮХА.
Избыток массы тела отмечался вb течение все-

го периода наблюдения, начиная сb 8b лет (SDS 
ИМТ +1,92). На фоне декомпенсации ВГ, начиная 
сb13bлет, отмечается выраженное прогрессирова-
ние степени ожирения (SDS ИМТ:+2,44 (13bлет)b— 
+2,66 (15bлет)b— +3,35 (17bлет). Данных за наруше-
ние углеводного обмена не получено.
Вывод
Позднее начало заместительной терапии врож-

денного гипотиреоза уb пациента привело кb ми-
нимальным неврологическим иb логопедическим 
нарушениям, требовавшим педагогической кор-
рекции. 
Низкая приверженность кbзаместительной тера-

пии вbподростковом возрасте и, как следствие, дли-
тельные периоды декомпенсации врожденного ги-
потиреоза, привели кb снижению скорости роста, 
задержке полового созревания, прогрессированию 
ожирения, церебро-астеническим проявлениям, 
артралгиям иbповышению активности ЮХА.
В подростковом возрасте, когда пациенты 

сb врожденным гипотиреозом подвержены мень-
шему контролю со стороны родителей, особенно 
важен регулярный контроль адекватности заме-
стительной терапии. Важно понимать, что сbкли-
ническими проявлениями врожденного гипотире-
оза встречаются врачи разных специальностей, 
вbпредставленном случае эндокринологи, невро-
логи иbревматологи.
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Микроделеционные синдромы вызваны де-
лециями хромосом, которые включают несколь-
ко генов. Клиническая картина характеризует-
ся многообразием различных симптокомплексов 
сbпоражением множества органов иbсистем сbпреоб-
ладанием таких признаков, как отставание вbфизи-
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ческом развитии, снижение показателей массы тела 
иb роста, задержка психомоторного развития, ли-
цевые дизморфии, врожденные пороки сердца, де-
формации твердого иbмягкого неба иbт.д. Тяжесть 
заболеваний напрямую зависит от размера де-
леции. Классическими синдромами микроделе-
ции являются синдром Ангельмана (15q11.2-q13), 
синдром Прадера-Вилли (15q11.2-q13), синдром 
Вильямса-Бёрена (7q11.23) иbсиндром Ди Джорджи 
(22q11.2). Среди них описаны ассоциации син-
дрома Прадера-Вилли сbсахарным диабетом (СД). 
Как правило, микроделяционные синдромы не яв-
ляются наследственными, возникают de novo.
Клинический случай
Пациентка Р, наблюдается вb детском отделение 

сахарного диабета ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» 
Минздрава России сb12-летнего возраста. Из анам-
неза, девочка от 1b беременности, протекавшей 
на фоне токсикоза, угрозы прерывания. Роды на 35–
36b неделе (отслойка плаценты), стремительные. 
При рождении масса 2400bг, рост 49bсм. 1,5bмес. на-
ходилась вb отделении патологии новорожденных. 
Развитие сbзадержкой психо-речевого иbфизическо-
го развития: сидит сb2,5bлет, держит игрушки сb3bлет, 
ходит сb4,5bлет. Сbраннего возраста отмечалась за-
держка роста, подозрение на синдром Секкеля? 
Кариотип 46ХХ. СД диагностирован вb11bлет, мани-
фестация острая сbкетозом, на фоне ожирения, ги-
пергликемия 38bммоль/л. Получала инсулин 0,2bед/
кг/сут (Детемир 7bед/сутки). Родители здоровы.
При обследовании вb ФГБУ «НМИЦ Эндокри-

нологии» вb возрасте 12b лет (длительность СД 
1bгод): рост 141bсм (SDS=-2,3), масса тела 61bкг, ИМТ 
30,7b кг/м2 (SDS=2,1). Фенотипически отмечается 
лицевой дисморфизм (гипотелоризм, грушевид-
ный нос, макростомия, микрогения), узкая грудная 
клетка, гипермобильность суставов, низкий мы-
шечный тонус, на шее, вbподмышечных впадинах 
выраженный acantosis nigricans. HbA1cb— 6,8 %. 
Признаки метаболического синдрома: ожире-
ние, дислипидемия (холестеринb— 6,97b ммоль/л, 
ЛПНПb— 5,3b ммоль/л), повышение АЛТ (88b ед/л), 
гиперурикемия (мочевая кислотаb— 463bмкмоль/л), 
жировой гепатоз.
По данным проба сb завтраком на фоне отме-

ны инсулина глюкоза натощакb — 5,0b ммоль/л, 
на 60bминb— 6,6bммоль/л, на 120bминb— 5,9bммоль/л; 
ИРИ натощакb— 42,3bмкЕ/мл, на 60bмин -166,5bмкЕ/
мл, на 120b мин.b — 92,3b мкЕ/мл, С-пептид на-
тощакb — 4,95b нг/мл, на 60b минb — 13,2b нг/мл, 
на 120bминb— 9,6bнг/мл. Выявлена инсулинорези-
стентность: индекс HOMAb— 9,3 (норма менее 3,2). 
Мутации вbгене-рецепторе инсулина не обнаруже-
но. Микроальбуминурияb— непостоянная на фоне 
удвоения чашечно-лоханочной системы. Вbходе об-
следования выявлены тугоухость, стеноз иbнедо-
статочность слезных протоков, частичная атрофия 
дисков зрительных нервов, высокая степень бли-
зорукости. Отмечаются выраженные нарушения 

психоэмоциональной сферы при полном отсут-
ствии речи: раздражительность, вплоть до агрес-
сии, особенно на различные шумы, работу бытовых 
приборов, вbметро, беспокойный сон, немотивиро-
ванная слезливость, неусидчивость, импульсив-
ность поведения (беспорядочно хватает предме-
ты, бросает их), переедает мучное. Консультация 
психотерапевта: психические расстройства, обу-
словленные дисфункцией иbповреждением голов-
ного мозга или соматическим заболеванием.
Учитывая сохранную секрецию инсулина сb ги-

перинсулинемией, аb также клинические иb лабо-
раторные проявления инсулинорезистентности, 
переведена сb инсулина на бигуаниды (метфор-
минb— 500bмг 2bраза вbдень)b— сbхорошим эффек-
том (HbA1cb— 6,6 %), получает лечение, назначен-
ное психотерапевтом, сbположительным эффектом.
Моногенные формы сахарного диабета были ис-

ключены вb ходе молекулярно-генетического ис-
следования. Учитывая множественную сочетанную 
патологию, проведен микроматричный анализ, вы-
явлена делеция субтеломерного района короткого 
плеча 4bхромосомы. 
Заключение
Делеции короткого плеча 4b хромосомы описа-

ны при синдроме Вольфа–Хиршхорна, который 
характеризуется многочисленными врожденными 
пороками развития иbвыраженной задержкой фи-
зического иbпсихомоторного развития, вbтом чис-
ле характерны деформации черепа (клювовидный 
нос), мышечная атония, тугоухость, задержка ро-
ста, аномалии строения почек, аbтакже описан слу-
чай сахарного диабета при данном синдроме. 
Множественная патология уb нашей пациентки 
вbсовокупности сbделецией короткого плеча 4bхро-
мосомы может быть интерпретирована как син-
дром Вольфа-Хиршхорна. СД, возможно, входит 
вbсостав синдрома иbхарактеризуется выраженной 
инсулинорезистентностью.
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Кураева Т.Л., Сечко Е.А., Кулакова Е.Г., 
Лаптев Д.Н., Петеркова В.А.

ФГБУ «НМИЦ Эндокринологии» Минздрава России, 
г. Москва, Россия

В основе большинства форм сахарного диабе-
та (СД) уb детей лежит дефицит инсулина, одна-
ко встречаются другие формы СД, обусловлен-
ные инсулинорезистентностью. Кb ним относятся 
сахарный диабет 2b типа, аb также генетические 
дефекты действия инсулина (резистентность 
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кb инсулину типа А, синдром Донахью, син-
дром Рабсона-Менделхлла, липоатрофический 
диабет). Инсулинорезистенстность типа Аbвстре-
чается редко иbтолько уbлиц женского пола, уbвсех 
пациенток отмечается acanthosis nigricans, ха-
рактерными клиническими проявлениями также 
являются гиперандрогения вb пубертатный пери-
од (гирсутизм, акне, олигоаменоря). Нарушения 
углеводного обмена вbдетском возрасте, как пра-
вило, отсутствуют, вbотдельных случаях возможно 
нарушение толерантности кbглюкозе.
Клинический случай
Вb детское отделение ФГБУ «НМИЦ эндокри-

нологии» Минздрава России поступили две се-
стры, 13b и 11b лет, вb связи сb повышением глике-
мии после перенесенной вирусной инфекции 
COVID-19. До заболевания COVID-19b у обеих се-
стер определялась нормогликемия (проводился 
периодический контроль уровня глюкозы вbусло-
вии лаборатории вb связи сb ожирением, аb также 
СД2bу бабушки). 
Старшая сестра, 13b лет, ожирение сb 3b лет, 

вb12bлет прибавка вbвесе 15bкг. Через 5–6bмесяцев 
после перенесенного COVID-19bпоявились жалобы 
на приступы слабости, вялости, ощущения жара 
вbтеле, повышение АД 130/90bмм.рт.ст., зафиксиро-
вана гипергликемия вbлабораторных условиях 7,2–
7,7bммоль/л, гликированный гемоглобин (HbA1c)b— 
6,2 %, гиперинсулинемияb— 14,3bмМЕ/л
Младшая сестра., 11bлет, сb3-х лет наблюдается 

уb невролога сb задержкой развития, вb 6b лет диа-
гностирован аутизм, ожирение сb 3b лет. Вb связи 
сbгипергликемией уbстаршей сестры иbперенесен-
ной инфекцией COVID-19b исследован углеводный 
обмен: гликемия натощакb— 7,2bммоль/л, HbA1cb— 
6,2 %.
Обеим сестрам назначена терапия метформином 

500bмг/сутки. 
Мать, 40bлет, ожирение сb24bлет, СД2bдиагности-

рован одновременно сbдетьми вb40bлет через 5–6bме-
сяцев перенесенной вирусной инфекции COVID-19. 
Гликемия натощак 11bммоль/л, HbA1cb— 6,4 %, на-
значена терапия: дапаглифлозин, саксаглиптин, 
метформин. Семейный анамнез отягощен: уbбабуш-
ки СД2bс 58bлет без ожирения, получает терапию ба-
зальным инсулином.
Обследование сестер проведено через 6b мес. 

Старшая сестра: ростb — 167,6b см (SDS 1,5), 
весb— 93bкг, ИМТb— 33,1bкг/м2 (SDS 2,3). Acantosis 
nigricans подмышечных впадин иbшейной складки, 
стрии багрового цвета на внутренней поверхно-
сти бедер, боковых поверхностях живота, Таннер 
3 (P3; B3), Me abs. ПГТТ (на фоне отмены метфор-
мина): глюкоза: 5,27–10,73–8,45bммоль/л, инсулин 
63,6–306,1–502,1b мкЕд/л, HOMAb — 14,9 (норма 
до 3,2)b— диагностировано нарушение гликемии 
натощак (НГН), нарушение толерантности кb глю-
козе (НТГ), ИР. HbA1cb— 6,2 %. Уbпациентки отме-
чаются проявления метаболического синдрома: 

дислипидемия (холестерин общийb— 7,2bммоль/л, 
ЛПНПb— 5,2bммоль/л, ЛПВПb— 1,2bммоль/л), жиро-
вой гепатоз, артериальная гипертензия. 
Младшая сестра: ростb — 165,5 (SDS 2,38), 

весb— 67,3bкг, ИМТb— 24,6bкг/м2 (SDS 1,63). Стрии 
на боковых поверхностях живота багрового цвета, 
Таннер 2 (B2, P2), Ме abs. HbA1cb— 6,0 %. ПГТТ (на 
фоне отмены метформина)b— глюкоза 6,32–12,24–
8,11b ммоль/л, инсулин 42,9–172,4–217,4b мкЕд/мл, 
HOMAb— 12,06 (норма до 3,2)b— диагностирова-
но НГН, НТГ, ИР. Отмечались проявления метабо-
лического синдрома: дислипидемия (холестерин 
общий 5,3b ммоль/л, ЛПНП 4,04b ммоль/л, ЛПВП 
0,95bммоль/л), жировой гепатоз, артериальная ги-
пертензия. 
Специфические панкреатические антитела (ZnT8A,

IA2, GAD) отрицательные уbобеих сестер.
Учитывая отягощенный семейный анамнез 

по СД вbтрех поколениях, отсутствие специфичных 
для СД1bАТ, проведено молекулярно-генетическое 
исследование, выявлена ранее не описанная, па-
тогенная мутация вbгене INSR p.V167M уbобеих се-
стер, матери иbбабушки.
Заключение
Аутосомно-доминантные мутации вb гене ре-

цептора инсулина вызывают синдром инсулино-
резистентности типа А, основными проявлениями 
которого являются гиперинсулинемия, acantosis 
nigricans, гиперандрогения иb поликистоз яични-
ков, ИР при данном заболевании часто сочетается 
сb нарушениями углеводного обмена, вb том числе 
сbСД. Уbобеих сестер сbнарушениями углеводного 
обмена неиммунного генеза вbсочетании сbожире-
нием иbвыраженной ИР выявлена гетерозиготная, 
ранее не описанная, патогенная мутация вb гене 
INSR. Триггером манифестации нарушений угле-
водного обмена уbобеих сестре иbматери, очевид-
но, послужила перенесенная вирусная инфекция 
COVID-19.
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Малиевская Р.И.

Клиника БГМУ, г. Уфа, Россия

Сахарный диабет 1b типа (СД1)b— хроническое 
заболевание, характеризующееся развитием 
специфических осложнений, приводящих кb ран-
ней инвалидизации, что иb определяет его вы-
сокую социальную значимость. Игнорирование 
своего заболевания, отсутствие желания адекват-
но менять лечение, увеличение вероятности раз-
вития депрессивных состояний вb подростковом 
возрасте приводит кb снижению качества жизни 
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пациентов (Hassan К., Loar R., Anderson B.J., 
Heptulla R.A.et al., 2006). Пациенты сbСД рассма-
тривают свое заболевание как причину трудно-
стей вbповседневной жизни иbсоциальной сфере 
(Cohen M., Tripp- Reimer T., Smith C. et al., 2008). 
Длительность СД1b является важным прогности-
ческим параметром качества жизни (КЖ) иb раз-
вития осложнений (Buresova R., Veleminsky M., 
Veleminsky M. et al., 2008). Подростковый возраст 
характеризуется расширением режима жизни, 
что требует значительной физической активности. 
Развитие осложнений СД ограничивает круг этих 
возможностей. Физическое функционирование 
при увеличении длительности болезни прогрес-
сивно ухудшается, тогда как психоэмоциональное 
функционирование максимально страдает вb де-
бюте заболевания (Болотова Н.В. иbдо., 2006). 
Таким образом, КЖ является важным показате-

лем для изучения влияния СД1b на психосоциаль-
ную адаптацию, эмоциональное состояние, физи-
ческое функционирование подростков.
Цель исследования
Оценить влияние пола, места проживания, на-

личия осложнений на качество жизни подростков 
сbсахарным диабетом 1bтипа.
Материалы иbметоды
Проведено исследование 86bподростков вbвоз-

расте 13–17b лет (средний возраст 15,5b лет), ко-
торые составили основную группу, вb т.ч. маль-
чиковb — 41 (47,7 %), девочекb — 45 (52,3 %). 
Длительность заболевания варьировала от 1b до 
13bлет (средняя длительность 6,5bлет). Количество 
подростков, поживающих вbгороде, составило 46 
(53,5 %), вbселеb— 40 (46,5 %) человек. Уb26bпод-
ростков (30,2 %) отмечались различные осложне-
ния: нефропатияb— уb7 (8,1 %), хайропатияb— уb11 
(12,8 %), нейропатияb — уb 22 (25,6 %), ретино-
патияb— уb3 (3,5 %) обследованных. Сbпомощью 
опросника оценки качества жизни PedsQLb4.0 (об-
щего модуля) при участии одного из родителей 
проводилась оценка влияния пола, места про-
живания, наличия осложнений на показатели 
физического функционирования (ФФ), социаль-
ного функционирования (СФ), психического здо-
ровьяb (ПЗ), эмоционального функционирования 
(ЭФ), школьного функционирования (ШФ) иb сум-
марного балла (СБ) по данным детского иbродитель-
ского опросников. Контрольную группу составили 
подростки без сахарного диабета, соответствую-
щие по полу, возрасту иb месту проживания ос-
новной группе. Статистическая обработка полу-
ченных данных проводилась cb помощью пакета 
программ «Статистика 6.0». Распределение зна-
чений вbвыборке не явилось нормальным, поэто-
му рассчитывались медиана иbпроцентильный раз-
мах, оценка статистической значимости различий 
проводилась по критерию Маннаb— Уитни, аbкор-
реляционной связиb— по коэффициенту Спирмена. 

Различия считались статистически значимыми 
при р<0,05.
Результаты иbобсуждение
В нашем исследовании показатель ФФ до-

стоверно ниже при наличии нейропатии иb ре-
тинопатии по данным детских опросников 
(р=0,044bи р=0,038bсоответственно) иbродитель-
ских (р=0,034bи р=0,019bсоответственно) опрос-
ников, но длительность СД1bне коррелирует сbна-
чалом этих осложнений. Полученные результаты 
являются следствием особенности патологииb— 
проявляющиеся ввиду хронической гиперглике-
мии иbснижения гемодинамики вbпериферических 
нервах двигательные иbсенсорные нарушения, су-
дороги, боли значительно ограничивают физиче-
скую активность. 
При сравнении групп здоровых иb больных 

подростков, проживающих вb селе, выявлено, 
что ЭФ иbСБ ниже уbподростков сbСД, чем уbздо-
ровых (р=0,033) иb составляет соответственно 
70,80bиb79,85bбаллов. Однако родители отмечают 
достоверно более низкий показатель ФФ уbболь-
ных СД подростков по сравнению со здоровыми 
(76,5bи 88,0).
Отмечается высокая оценка СФ среди подрост-

ков сb СД, проживающими как вb городе, так иb в 
селе (100bи 90bбаллов соответственно) (р=0,045). 
СФ мальчиков сbСД1bдостоверно выше, чем уbздо-
ровых по данным детского (р=0,039) иb роди-
тельского (р<0,001) опросников. Полученные 
данные свидетельствуют оb нормальном уровне 
общения больных детей со своими ровесниками. 
Проживающие вb городе подростки сb СД1b имели 
высокие показатели СФ (100bбаллов), ФШ (75bбал-
лов), ПЗ (81b балл), СБ (79,5b балла), что досто-
верно выше показателей здоровых подростков 
(р=0,002; 0,023; 0,017; 0,020b соответственно). 
По результатам родительского опросника значи-
мо выше уbподростков сbСД1bпоказатели СФ иbСБ 
(р=0,006bи р=0,022bсоответственно). Высокие по-
казатели шкалы СФ свидетельствуют оbготовности 
поддерживать социальную активность иbстремле-
нии добиться высоких результатов вbучебе, несмо-
тря на болезнь.
Таким образом, высокие показатели КЖ свиде-

тельствуют об адаптации подростков кb болезни, 
деятельном отношении кbжизни. 
ФФ мальчики сbСД1b оценили выше, чем девоч-

ки (соответственно 90,6b и 81,3b балла, (р=0,044). 
Однако родители данный показатель оценива-
ют ниже (87,5b и 78,1b балла соответственно). ЭФ 
выше уbмальчиков (80bбаллов) по сравнению сbде-
вочками (70b баллов) (р=0,046). Суммарный балл 
КЖ уb мальчиков значимо выше, чем уb девочек 
(84,8bиb79,4bбаллов соответственно) (р=0,049).
В ходе корреляционного анализа достоверной 

зависимости между  результатами шкалирования 
иb длительностью заболевания не наблюдается. 
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Так же не отмечалось значимой связи между по-
казателями КЖ иbуровнем НвА1с.
Результаты исследования показали, что нали-

чие хайропатии достоверно не влияет на КЖ под-
ростков (Р>0,05). Также не прослеживается кор-
реляционная связь длительности СД1b к началу 
хайропатии. Это может быть объяснено безболез-
ненным течением осложнения, односторонним 
характером поражения или ограничением под-
вижности суставов 1-й степени без дальнейшего 
прогрессирования.
Таким образом, СД1bоказывает большее влияние 

на эмоциональное функционирование, тогда как фи-
зическое функционирование страдает вb меньшей 
степени. Социальное же функционирование оста-
ется на высоком уровне.
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Избыточная масса тела иb ожирение развива-
ются вb результате хронического поступления из-
бытка энергии при низком уровне ее расхода. 
Около 95 % всех случаев ожирения имеет экзо-
генно-конституциональный генез, что связано 
сb избыточным поступлением калорий иbмалопод-
вижным образом жизни, аb также наличием близ-
ких родственников, имеющих избыточный вес. 
Сb длительностью течения иb степенью ожирения 
связаны серьезные осложнения: неалкоголь-
ная жировая болезнь печени, нарушенная толе-
рантность кbглюкозе, сахарный диабет 2bтипа, ги-
перхолестеринемия, артериальная гипертензия, 
инсулинорезистентность и, как следствие повы-
шенный риск сердечно-сосудистых заболеваний, 
нарушения опорно-двигательного аппарата сbраз-
витием остеопороза, повышенный риск развития 
онкологических заболеваний (Витебская А.В. иbсо-
авт., 2021; Ефременкова А.С. иbсоавт., 2021; Звягин 
Н.Ю. иbсоавт., 2021; Петеркова В.А. иbсоавт., 2020; 
Faienza M.F. et al., 2019; WHO, 2021). Вbпоследние 
десятилетия по данным российских иbзарубежных 
исследований отмечается рост избыточной мас-
сы тела иbожирения уbдетей иbподростков. 
По данным официальной статистики, пред-

ставленными Т.А.Голиковой (2021), вb 2020b году 
вbРоссии ожирение среди детей составило почти 
1318b случаев на 100b тысяч детского населения, 
уbподростковb— вb2,3bраза выше, или 3075bслучаев 
на 100bтысяч подростков. При этом, при выборочном 

анкетировании школьников, проведенном вb рам-
ках федерального проекта «Укрепление обще-
ственного здоровья» национального проекта 
«Демография», избыточная масса тела выявлена 
уb18 %, ожирениеb— уb 8 % школьников, аb по от-
дельным регионам вb1–4b классах количество де-
тей сb избыточной массой тела превышает 30 % 
(Голикова Т.А., 2021). Данные оb распространен-
ности ожирения среди детей значительно разли-
чаются вbразличных субъектах РФ сbколебаниями 
от 2,3 % до 14,5 % (Ануфриева Е.В. иbсоавт., 2020; 
Гирш Я.В. иb соавт., 2019; Гогилова А.Д. иb соавт., 
2019; Пузанкова Н.В. иb соавт., 2019). По данным 
Ларионовой М.А. 2021г распространенность ожи-
рения среди детей препубертатного возраста со-
ставляет 93,1bна 1000bобследованных.
Распространенность ожирения среди детей 

0–14b лет по данным Ларионовой М.А. иb соавт. 
(2019) за 10b лет увеличилась сb 5,4b до 16,2b на 
1000b детского населения, среди подростков 
15–17b летb— сb7,5b до 45,4b на 1000b подростков. 
По данным Ануфриевой Е.В. среди детей 0–14bлет 
частота ожирения за 15b лет возросла сb 8,3b до 
16,3bна 1000bдетского населения, среди подрост-
ков 15–17bлетb— сb11,8bдо 35,5bна 1000bподрост-
ков. Большинство исследований указывает на бо-
лее высокую частоту заболевания уbмальчиков.
Проведена оценка индекса массы тела (ИМТ) 

питания учащихся начальных классов трех школ 
вb возрасте 7–11b лет. Для оценки рассчитывался 
индекс массы тела как соотношение веса (кг) кbро-
стуb(м2). Вbсоответствии сbФедеральными клиниче-
скими рекомендациями «Ожирение уbдетей»b(2021) 
избыточная масса тела диагностировалась, если 
ИМТ находился вbинтервале +1bSD до +2bSDS, ожи-
рениеb— если ИМТ был более +2bSDS.

Таблица 1. Частота избыточной массы тела 
иbожирения уbдетей вbвозрасте 7–11bлет
Пол Мальчики, 

n= 842
Девочки, 

n=704
Всего, 

n=1546
Абс. % Абс. % Абс. %

Избыточная 
масса тела

123 14,6 81 11,5 204 13,2

Ожирение 97 11,5 30 4,3 127 8,2
Итого 220 26,1 111 15,8 331 21,4

По результатам проведенного исследования 
отмечено, что 13,2 % обследованных детей име-
ют избыточную массу тела иb 8,2 % ожирение, 
что соответствует общероссийским показателям. 
Среди мальчиков ожирения встречалось вb2,7bраза 
чаще (соответственно 11,5 % иb 4,3 %, х2=26,79, 
р<0,001). Различия вb частоте избыточной мас-
сы тела между мальчиками иbдевочками оказалась 
статистически незначимой (х2=3,22, р=0,082).
Проведенное исследование показывает, что ис-

тинная распространенность ожирения уbдетей зна-
чительно превышает официальные статистические 
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данные. Отмечается поздняя обращаемость кbдет-
скому эндокринологу, чаще при наличии уbребен-
ка уже выраженного ожирения, во многих случаях 
уже при наличии осложнений. Данное обстоятель-
ство свидетельствует оbтом, что родителями иbвра-
чами-педиатрами не уделяется должного внима-
ния детям на начальном этапе набора массы тела 
иbне проводятся соответствующие профилактиче-
ские мероприятия, направленные на нормокало-
рийное по возрасту питание иb адекватные физи-
ческие нагрузки. Зачастую постепенная прибавка 
вbвесе начинает формироваться уbдетей сbмладшего 
школьного иbдошкольного возрастов. Доступность 
вb настоящее время вb ценовой категории продук-
тов быстрого питания, продуктов сb различными 
вкусовыми добавками, раннее начало употребле-
ние их детьми иb привыкание кb данным вкусовым 
качествам способствует более раннему началу 
формирования «неправильных» гиперкалорийных 
вкусовых привычек. 
Таким образом, своевременное выявление де-

тей младшего возраста сbизбыточной массой тела 
иbожирением иbсвоевременно начатая работа по кор-
рекции питания иbфизической активности сbребен-
ком, аbтакже сbего семьей, является важным лечеб-
но-профилактическим мероприятием вb развитии 
ожирения вbподростковом возрасте, взрослом со-
стоянии иb предотвращении возникновения тяже-
лых осложнений избыточного веса. 

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-49

����	����
 �������	����� 
���
�
��� �� ��������
� 

�
���
���� � ���H����� 
��
��	������ 

%�����	����� ������
1Малиевский О.А., 3Абрукова А.В., 3Алексеева Т.Л., 

2Бабрай А.А., Барханскова Е.А., 2Будылина М.В., 
2Гринкевич А.В., 2Добролюбова М.В., 2Ерусова 
А.В., 2Зорина С.А., 2Коваленко Т.В., 2Колбасина 

Е.В., 3Куткова Ю.К., 2Макеева Н.В., 2Михайлова Е.Г., 
2МухинаbЛ.Ю., 3Ненашева С.А., 2Свинарев М.Ю., 

2Шайдуллина М.Р., 2Чистоусова Г.В.

1ФГБОУ ВО Башкирский ГАУ, г. Уфа, Россия
2главные внештатные детские специалисты эндокринологи 

субъектов Приволжского федерального округа
3сотрудники медико-генетических консультаций

Актуальность
Врожденный гипотиреоз (ВГ)b— одно из наибо-

лее часто встречающихся врожденных заболеваний 
щитовидной железы уbдетей, вbоснове которого ле-
жит полная или частичная недостаточность тирео-
идных гормонов, приводящая при поздней замести-
тельной гормональной терапии кbзадержке развития 
всех органов иbсистем организма. Это разнородная 

по этиологии группа заболеваний, обусловленных 
чаще всего морфофункциональной незрелостью 
ЩЖ или, значительно реже, поражением гипота-
ламо-гипофизарной системы. Выраженный дефи-
цит тиреоидных гормонов грубо нарушает не толь-
ко ростовые процессы, но иbдифференцировку всех 
органов иbсистем организма, особенно центральной 
нервной системы. Если нарушения большинства 
органов иb систем на фоне заместительной тера-
пии препаратами тироксина являются обратимы-
ми, то поражение центральной нервной системы 
при поздней диагностике восстановить уже невоз-
можно.
Частота врожденного гипотиреоза колеблет-

ся от 1:3000–4000b новорожденных вb Европе 
иb Северной Америке до 1:6000–7000b новорож-
денных вb Японии. Уb лиц негроидной расы забо-
левание встречается достаточно редко (пример-
но 1:30b000), аb у латиноамериканцев, напротив, 
часто (1:2000). Уb девочек заболевание встре-
чается вb 2–2,5b раза чаще, чем уb мальчиков. 
Распространенность ВГ вbРоссийской Федерации 
по результатам неонатального скрининга состав-
ляет 1b случай на 3600b новорожденных (Дедов 
И.И. иbсоавт., 2018).
Скрининг позволяет поставить диагноз вb пер-

вые дни жизни ребенка до появления развернутой 
клинической картины заболевания и, таким обра-
зом, избежать тяжелых последствий заболевания, 
вbпервую очередь задержки умственного иbфизиче-
ского развития ребенка. Вbсвязи сbдостаточно вы-
сокой встречаемостью гипотиреоза, незначитель-
ной выраженностью его клинических проявлений 
вbпервые дни иbнедели жизни, аbтакже серьезны-
ми последствиями поздней диагностики, сb сере-
дины 70-х гг. во многих развитых странах мира, 
аb сb 1993b года иb в Российской Федерации была 
внедрена государственная система неонатально-
го скрининга на врожденный гипотиреоз, который 
предполагает массовое обследование всех ново-
рожденных детей на гипотиреоз сb определени-
ем ТТГ вbкапиллярной крови. 
Цель иbзадачи
Оценка результатов неонатального скринин-

га на врожденный гипотиреоз вb субъектах При-
волжского федерального округа.
Материал иbметоды
В данной работе проведен анализ результа-

тов неонатального скрининга врожденного ги-
потиреоза во всех субъектах Приволжского фе -
дерального округа. Данные были предоставлены 
главными внештатными детскими специалиста   -
ми Министерств/Департаментов здравоохранения 
субъек  тов и/или руководителями региональных 
медико-генетических консультаций. Некоторые ре-
гионы смогли представить данные не сbпервых лет 
скрининга, т.к. первоначально исследование уров-
ня ТТГ проводилось вbлабораториях неонатального 
скрининга других субъектов РФ, вbсвязи сbчем дет-
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ские эндокринологи не смогли предоставить эти 
данные. Вb соответствии сb процедурой скрининга 
на первом этапе вbродильных домах уbвсех ново-
рожденных на 4–5bдень жизни (у недоношенных на 
7–14bдень жизни) проводился забор цельной крови 
на специальную фильтровальную бумагу. Образцы 
крови отправлялись вb лаборатории неонатально-
го скрининга. Вb качестве верхнего допустимого 
предела (точка cut-off ) принимались разные уров-
ни ТТГ (первоначально более 20bмМЕ/л, вbнастоя-
щее время более 9bмМЕ/л). Вbслучае повышенного 
уровня ТТГ вbтех же образцах крови осуществля-
лось повторное исследование его концентрации. 
На третьем этапе дети вызывались вb лаборато-
рии неонатального скрининга для исследования 

уровня тиреоидных гормонов вb сыворотке крови 
иbпередавались под наблюдение врачейb— детских 
эндокринологов. 
Результаты. Получены результаты неонаталь-

ного скрининга на врожденный гипотиреоз 
уb1337279b новорожденных. Вb первые годы скри-
нинга охват новорожденных вb некоторых субъ-
ектах был недостаточным иb составлял 56–82 %, 
однако вb последующем во всех без исключени-
ях регионах удалось увеличить его до 99–100 %. 
Уровень ТТГ выше порогового значения выявлен 
уb0,08–1,6 % новорожденных. Исследование уров-
ня тиреоидных гормонов иbТТГ вbсыворотке крови 
позволило верифицировать диагноз врожденно-
го гипотиреоза уb1740bдетей. 

Табл. Результаты неонатального скрининга на врожденный гипотиреоз 
вbсубъектах Приволжского федерального округа

Субъекты ПФО Годы скрининга, 
включенные 
вbпубликацию

Количество 
новорожденных

Количество 
больных 
сbВГ

Распространенность ВГ, 
1bслучай на количество 

новорожденных
Республика Башкортостан 1993–2021 1337279 321 1:4165

Республика Марий Эл 2006–2021 136055 29 1:4692

Республика Мордовия 2007–2021 109956 38 1:2894

Республика Татарстан 2006–2021 770201 232 1:3319

Удмуртская Республика 1995–2021 495096 146 1:3391

Чувашская Республика 1995–2021 327924 101 1:3247

Пермский край 2006–2021 539279 155 1:3479

Кировская область 2009–2021 189462 57 1:3323

Нижегородская область 2002–2021 672008 214 1:3140

Оренбургская область 2007–2021 353089 82172145 1:4305

Пензенская область 2019–2021 28875 2 1:14437

Самарская область 1994–2021 724704 171 1:4238

Саратовская область 1994–2021 678497 145 1:4679

Ульяновская область 2006–2021 205284 47 1:4368

Всего 6b567b709 1740 1:3775

Таким образом, распространенность заболевания по скринингу составила 1bслучай на 3775bноворож-
денных, что полностью соответствует таковой вbцелом вbРоссийской Федерации (1bслучай на 3600bново-
рожденных).
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1Малиевский О.А., 3Абрукова А.В., 3Алексеева Т.Л., 
2Бабрай А.А., Барханскова Е.А., 2Будылина М.В., 

2Гринкевич А.В., 2Добролюбова М.В., 2Ерусова 
А.В., 2Зорина С.А., 2Коваленко Т.В., 2Колбасина 

Е.В., 3Куткова Ю.К., 2Макеева Н.В., 2Михайлова Е.Г., 
2МухинаbЛ.Ю., 3Ненашева С.А., 2Свинарев М.Ю., 

3Тимофеева Т.А., 2Шайдуллина М.Р., 2Чистоусова Г.В.

1ФГБОУ ВО Башкирский ГАУ, г. Уфа, Россия
2главные внештатные детские специалисты эндокринологи 

субъектов Приволжского федерального округа
3сотрудники медико-генетических консультаций

Актуальность
Врожденная дисфункция коры надпочечни-

ковb — группа заболеваний сb аутосомно-рецес-
сивным типом наследования, вb основе которых 
лежит дефект одного из ферментов или транспорт-
ных белков, принимающих участие вb биосинтезе 
кортизола вb коре надпочечников. На сегодняш-
ний день известно 7b форм врожденной дисфунк-
ции коры надпочечников (ВДКН). Самой частой 
формой ВДКН является дефицит 21-гидроксилазы, 
на который приходится более 90 % всех пациентов 
сbВДКН. Частота данного заболевания вbмировой 

популяции, рассчитанная по данным неонатально-
го скрининга, составляет 1b случай на 14000bжи-
вых новорожденных. ВbРоссии по данным скринин-
га частота составляет 1:9500. 
В рамках национального приоритетного про -

екта «Здоровье» вb субъектах Российской Феде-
рации вb программу неонатального скрининга 
вb2006b году была включена врожденная дисфунк-
ция коры надпочечников, вbрезультате чего частота 
встречаемости данного заболевания выросла бо-
лее чем вb2bраза, сократился срок постановки диа-
гноза, уменьшилась выраженность электролитных 
нарушений.
Материал иbметоды
В данной работе проведен анализ результатов 

неонатального скрининга на врожденную дис-
функцию коры надпочечников во всех субъектах 
Приволжского федерального округа. Данные были 
предоставлены главными внештатными детскими 
специалистами Министерств/Департаментов здра-
воохранения субъектов и/или руководителями ре-
гиональных медико-генетических консультаций. 
Результаты
Получены результаты неонатального скринин-

га 4b979b031bноворожденных. Вbнастоящее время 
охват новорожденных скринингом во всех регио-
нах составляет 99–100 %. Повышенный уровень 
17-ОНР был выявлен уb 0,14–0,76 % новорожден-
ных, включенных вb программу скрининга. Этим 
новорожденным вb последующем проводился ре-
тест уровня 17-ОНР вb цельной капиллярной кро-
ви. При повторно повышенном уровне показателя 
дети вызывались вb лаборатории неонатального 
скрининга для исследования уровня 17-ОНР, калия 
иbнатрия вbсыворотке крови.

Табл. Результаты неонатального скрининга на врожденную дисфункцию коры 
надпочечников в субъектах Приволжского федерального округа

Субъекты ПФО Годы скрининга, 
включенные в 
публикацию

Количество 
новорожденных

Количество 
больных с ВГ

Распространенность ВГ, 
1 случай на количество 

новорожденных
Республика Башкортостан 2008–2021 680996 73 1:9328
Республика Марий Эл 2006–2021 136056 13 1:11338
Республика Мордовия 2007–2021 109956 16 1:6872
Республика Татарстан 2006–2021 770201 47 1:16387
Удмуртская Республика 2006–2021 306570 38 1:8067
Чувашская Республика 2011–2021 163537 7 1:23362

Пермский край 2006–2021 539279 87 1:6199
Кировская область 2009–2021 189462 24 1:6139

Нижегородская область 2006–2021 548528 73 1:7514
Оренбургская область 2007–2021 353089 28 1:12610
Пензенская область 2019–2021 29283 5 1:5856
Самарская область 2006–2021 560739 48 1:11327
Саратовская область 2006–2021 403068 43 1:9374
Ульяновская область 2006–2021 205284 22 1:9331

Всего 4 979 031 524 1:9502
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Врожденная дисфункция коры надпочечни-
ков была диагностирована уb 7524b новорожден-
ных. Распространенность заболевания вb целом 
вb Приволжском федеральном округе составила 
1bслучай на 9501bноворожденных. Данный пока-
затель существенно не отличается от аналогично-
го вb большинстве других субъектов РФ иb в дру-
гих странах. 
Таким образом, распространенность класси-

ческих форм дефицита 21-гидроксилазы вb целом 
вb Приволжском федеральном округе существен-
но не отличается от таковой вb большинстве дру-
гих субъектов РФ иbв других странах иbсоставляет 
1bслучай на 9501bноворожденных.
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Минайчева Л.И., Соловьёва Е.В., Склеймова 
М.М., Суханова Т.И., Сеитова Г.Н., Торхова Н.Б., 

НазаренкоbЛ.П.

НИИ медицинской генетики, Томский НИМЦ РАН, 
г. Томск, Россия

Введение
Врожденная дисфункция коры надпочечников 

(ВДКН; адреногенитальный синдром)b— группа на-
следственных заболеваний сbаутосомно-рецессив-
ным типом наследования, обусловленных дефектом 
ферментов биосинтеза кортикостероидов. Более 
90 % случаев ВДКН обусловлено мутациями вbгене 
CYP21A2, кодирующем 21-гидроксилазу. ВДКН вы-
является уbноворожденных детей при проведении 
неонатального скрининга (определение уров-
ня 17-гидроксипрогестерона вb крови). Несмотря 
на успехи по раннему выявлению иbлечению забо-
левания, пренатальная диагностика (ПД) остается 
актуальной для предотвращения рождения детей 
сbтяжелой формой ВДКН. Инвазивная ПД проводит-
ся для отягощенных семей, имеющих детей сbэтим 
заболеванием. Цель настоящей работыb— описа-
ние клинического случая ПД ВДКН вbсемье сbнеотя-
гощенным анамнезом.
Материалы иbметоды
Беременная женщина (28bлет) иbсупруг (26bлет) 

обследованы вb Медико-генетическом центре (Ге-
нетической клинике) НИИ медицинской генети-
ки Томского НИМЦ. Кровное родство супруги 
отрицали, случаев моногенных заболеваний (в
том числе адреногенитального синдрома) вbсемье 

не было выявлено. Беременной проводилось уль-
тразвуковое исследование плода (УЗИ) вb12,5bне-
дель вb рамках раннего пренатального скрининга 
первого триместра (РПС), иb в 19,4b недель геста-
ции (УЗИ второго триместра). Кордоцентез вы-
полнялся стандартной методикой под контролем 
УЗИ; образцы пуповинной крови плода исполь-
зовали для стандартного цитогенетического ис-
следования иb выделения ДНК. Также ДНК выде-
ляли из образцов крови беременной иb супруга. 
Молекулярно-генетические исследования (ана-
лиз частых мутаций вb гене 21-гидроксилазы 
CYP21A2, шести STR-маркеров, сцеп  ленных сb ге-
ном CYP21A2bи анализ генов AMEL иbSRY) выполня-
ли сbприменением методов ПЦР, рестрикционного 
анализа, гель-электрофореза иbфрагментного ана-
лиза.
Результаты
По результатам РПС отклонений не было выявле-

но. При УЗИ второго триместра обнаружен врож-
денный порок развития (ВПР) половых органов 
плода. Гениталии идентифицировались неопределен-
ного типа: уменьшение пениса (либо увеличение кли-
тора), мошонка четко не визуализировалась. При про-
ведении инвазивной ПД кариотип плода определен 
как нормальный женский (46,XX), анализ молекуляр-
но-генетических маркеров пола (гены AMEL иbSRY) 
подтвердили женский пол плода. Анализ мутаций гена 
CYP21A2bвыявил наличие трех мутаций (P30L, IVS2AS 
A/C-G,-13bи 8bbp del) вb гомозиготном, либо гемизи-
готном состоянии уbплода иbв гетерозиготе уbбере-
менной пациентки. Включенные вb исследование 
STR-маркеры свидетельствовали вb пользу одноро-
дительской дисомии. Проведены медико-генетиче-
ское консультирование иbперинатальный консилиум, 
па   циентка приняла решение не пролонгировать бе-
ременность. Обследован супруг женщины, обнару-
жен аналогичный гетерозиготный статус по мутаци-
ям иbSTR-маркерам. Таким образом, вbданной семье 
установлен высокий риск гомозиготного варианта 
патологического генотипа гена CYP21A2 (учитывая 
аутосомно-рецессивный тип наследованияb— 25 %). 
Супружеской паре рекомендовано проведение ПД 
адреногенитального синдрома вbпоследующие бере-
менности.
Заключение. Выявление ВПР половых органов 

уbплода при УЗИ второго триместра иbмолекуляр-
но-генетическая ПД позволили выявить ВДКН вbне-
отягощенной семье.
Контактное лицо
Минайчева Лариса Ивановна, д.м.н. врач генетик, 

заведующая клинико-диагностическим отделени-
ем Медико-генетического центра (Генетическая 
клиника) Научно-исследовательского институ-
та медицинской генетики Томского национально-
го исследовательского медицинского центра РАН, 
Томск, Россия.
Телефон: +7 (913)-864-61-71
E-mail: larisa.minaycheva@medgenetics.ru
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1,2Михайлова Е.Г., 3Ненашева С.А., 1Скворцова О.В., 
1Шевкуленко И.Г., 1Калабина Е.В., 1А.В. Куляшова 

1bГБУЗ «СОДКБ им. Н.Н. Ивановой», г. Самара, Россия
2bФГБОУ ВО СамГМУ Минздрава России, г. Самара, Россия

3ГБУЗ «Самарская областная клиническая больница 
им.bВ.Д.bСередавина», г. Самара, Россия

Неонатальный скрининг проводится вb том слу-
чае, когда заболевание имеет четкие биохимиче-
ские иbклинические критерии. Частота заболевания 
вbданной популяции известна. Заболевание без ле-
чения или сbпоздно начатым лечением приводит кbин-
валидности или смерти. Лечение вbдоклинический 
период значительно улучшает прогноз. Лечение 
эффективно иbдоступно. Есть этичный, безопасный 
иb достоверный скринирующий тест. Наличие эко-
номической эффективности неонатального скри-
нинга. На основании этого на территории РФ раз-
вернут неонатальный скрининг 5b наследственных 
врожденных заболеваний, два из которых являются 
зоной интереса детских эндокринологов. 
Эндокринологической службой совместно сbме-

дико-генетическим центром вbСамарской области 
сb 1995b года начато проведение неонатального 
скрининга врожденного гипотиреоза. На тот мо-
мент средний возраст выявления этого заболева-
ния приходился на 8b месяцев, после появления 
клинической картины заболевания, что приводило 
кb инвалидизации пациентов. Начиная сb того мо-
мента все больший процент новорожденных про-
ходил через процедуру скрининга. За 5bлет он вы-
рос сb82bдо 99 %, при этом возраст начала лечения 
снизился сb 8b месяцев до 1b месяца, что привело 
кbнормальному психомоторному развитию уbпаци-
ентов сb врожденным гипотиреозом. Сb 2001b года 
100 % новорожденных охвачено неонатальным 
скринингом, что привело кb выявлению заболева-
ния иbначалу его лечения вbтрехнедельном возрас-
те. Всего за 23bгода неонатального скрининга было 
обследовано 724704bребенка, выявлен 171bпаци-
ент сb врожденным гипотиреозом. Таким образом, 
частота врожденного гипотиреоза по Самарской 
области 1:4238 ( по России 1:3689). Также было 
проанализировано среднее количество случаев 
сbуровнем неонатального ТТГ. Это число колеблется 
около 30 % , свидетельствуя оbналичии йодного де-
фицита легкой иbсреднетяжелой степени. По полу-
ченным результатам сформирована региональная 

карта йодной обеспеченности по которой прово-
дятся мероприятия йодной профилактики. 
С 2006b года начато проведение неонатально-

го скрининга на врожденную дисфункцию коры 
надпочечников. Всего за 15b лет обследовано 
530824bребенка, из них, выявлено 50bдетей сbза-
болеванием : 41bс сольтеряющей формой. Уbмаль-
чиков частота заболевания выше. чем уb девочек. 
Диагноз верифицирован генетически. По послед-
ним данным частота встречаемости заболевания 
вbСамарской области составляет 1:11327, по РФb— 
1:9563. Средний возраст получения результатов 
скрининга 18b дней, поэтому уb девочек сb интер-
сексуальным строением гениталий доскринин-
говая диагностика вирильной иb сольтеряющей 
форм заболевания составляет 95 %, уb мальчиков 
сольтеряющая форма диагностируется до полу-
чения результатов скрининга вb 60 % случаев. 
Диагноз вирильной формы заболевания уbмальчи-
ков выставляется вbобласти по результатам неона-
тального скрининга, что предотвращает развитие 
ложного преждевременного полового созревания 
вbпоследние 10bлет.
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1,2Михайлова Е.Г., 2Мигачева Н.Б., 1Скворцова О.В.

1ГБУЗ «СОДКБ им. Н.Н. Ивановой», г. Самара, Россия
2ФГБОУ ВО СамГМУ Минздрава России, г. Самара, Россия

Актуальность
Детское ожирение является актуальной про-

блемой современной педиатрии иbодной из глав-
ных причин формирования инвалидности иbсмерти 
вbмолодом возрасте. Серьезный научно-практиче-
ский интерес представляет распространенность 
заболевания иbее динамика.
Цель
Оценка распространенности избытка массы тела 

(ИМТ) иbожирения вbдинамике на примере детского 
населения одного из районов г. о. Самара сb уче-
том половой принадлежности иbстепени ожирения 
вbусловиях быстро меняющихся стереотипов пита-
ния иbобраза жизни.
Материалы иbметоды
Проведено ретроспективное одномоментное ис-

следование. Вb ходе осуществления ежегодного 
профилактического осмотра обследованы 1503bре-
бенка вbвозрасте от 7b до 14b лет сbоценкой антро-
пометрических данных, стадии полового развития, 
расчетом индекса массы тела иbопределением его 
SDS (согласно критериям антропометрических стан-
дартов ВОЗ). Распространенность ИМТ иbожирения 
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вычислялась вbвиде процентного соотношения слу-
чаев отклонения веса от общего числа детей. 
Результаты
Общая распространенность ИМТ уb школьников 

составила 20,9 %, аbожиренияb— 13,5 % сbколебани-
ями от 8,3 % до 32,5 % вbразличных возрастных груп-
пах. Минимальный показатель распространенности 
ожирения отмечался уbподростков, максимальныйb— 
вb возрасте 7b лет. Распространенность ИМТ так-
же наиболее часто встречалась вbвозрасте 14bлет. 
Уbдетей сbожирением Ibстепень заболевания обна-
ружена вb67,2 % случаев, II степеньb— вb23,8 %, III 
степеньb— вb9,2 %. Ожирение IV степени уbдетей ис-
следуемой группы выявлено не было. При этом ожи-
рение уbшкольников чаще выявлялось уbмальчиков, 
чем уbдевочек (63,58 % иb39,48 %, соответственно).
Нам удалось сравнить полученные результаты 

сbданными, полученными вbходе профилактических 
осмотров школьников г. Самары вb2006bи 2014bгг. 
Оказалось, что вb течение последних 15b лет пока-
затель распространенности ожирения иbИМТ уbде-
тей изучаемой группы последовательно нарастает 
(сb3,6 % до 13,5 % иbс 10,6 % до 20,9 %, соответ-
ственно). Вb то же время, возрастной пик распро-
страненности ожирения уb школьников снизился 
сb11–13bдо 7bлет.
Заключение
Результаты исследования подтверждают не толь-

ко высокую распространенность ИМТ иbожирения 
среди школьников г. Самары, но иbочевидную тен-
денцию кb ее увеличению. Пик дебюта ожирения 
приходится на ранний школьный возраст, что зна-
чительно повышает риски развития коморбидных 
состояний иb осложнений лишнего веса вb после-
дующем. Представленные данные определяют се-
рьезную значимость изучаемой проблемы иbнеоб-
ходимость разработки иbвнедрения вbклиническую 
практику эффективных профилактических про-
грамм.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-54
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CYP11A1

Никифорова М.Е., Аргунова Е.Ф., Желобцова А.Ф.

ГАУ РС (Я) «РБ№1-НЦМ», г. Якутск, Россия

Дефицит фермента отщепления боковой цепи 
20,22-десмолазы (11α-гидроксилазы) (мутация 
CYP11A1), отвечающей за начальный этап син-
теза стероидных гормонов, как причина врож-
денной дисфункции коры надпочечников (ВДКН) 
встречается крайне редко. Приводим описание 

клинического случая ВДКН, обусловленной дефи-
цитом фермента, кодируемого геном CYP11A1.
Ребенок от пятой беременности путем ЭКО 

(1b яйцеклетка материнская, 1b донорская) первый 
из двойни. Беременность протекала без патоло-
гии. Роды первые на 35,5b неделе путем экстрен-
ного кесарева сечения вbсвязи сbгипоксией плода, 
вес 2800bг., длина телаb— 47bсм. При рождении со-
стояние тяжелое, обусловленное дыхательной не-
достаточностью, неврологической симптоматикой. 
Ребенок был переведен вb отделение реанимации 
новорожденных, диагностирована врожденная 
пневмония, микоплазменная инфекция. 7bдней был 
на ИВЛ. На 14bсутки жизни обильные срыгивания, 
снижение массы тела, гиперпигментация кожных 
покровов. По результатам обследованния выяв-
лено снижение уровня кортизола до 0b нмоль/л, 
повышение уровня АКТГ до 809,1b нг/мл, ренина 
до 335b пг/мл. Наружные половые органы сфор-
мированы по женскому типу, вирилизации нет. 
Неонатальный скрининг не проведен вb виду от-
сутствия реактива. По МРТ надпочечники распо-
ложены обычно, форма иb структура не изменена. 
Установлен диагноз: Первичная надпочечниковая 
недостаточность, назначена заместительная тера-
пия кортеф (3,75bмг/сут = 15bмг/м2/сут) иbкортинефф 
(37,5b мг/сут). Несмотря на лечение, до 3b месяцев 
сохранялись срыгивания. Вbвозрасте 3bмесяца го-
спитализирована вb эндокринологическое отделе-
ние Педиатрического центра (ПДЦ) РБb№1-НЦМ. 
Ростb— 54bсм, весb— 5,6bкг. При обследовании глюко-
заb— 4,92bммоль/л, 17-ОН прогестерон (17-ОНП)b— 
7,8bнмоль/л, тестостеронb— 0,1, АКТГb— 413,8bнг/
мл, ренинb— 288,56bпг/мл, калийb— 5,77bммоль/л, 
натрийb — 133b ммоль/л. Выписана на терапии: 
кортефb— 3,75bмг/сут (7.00bчb— 1,25bмг (1/8bтабл), 
15.00b чb— 1,25b мг (1/8b табл), 22.00b чb— 1,25b мг 
(1/8b табл)), кортинеффb — 25b мг/сут (12,5b мкгb — 
1/8bтабл 2bраза вbсутки вb8.00bч иb18.00bч).
В возрасте 7b месяцев ребенок направлен 

вb НМИЦ Эндокринологии сb целью дообследо-
вания, уточнения диагноза, коррекции тера-
пии, определения дальнейшей тактики ведения. 
Жалобы на срыгивания, задержку физическо-
го иb психо-моторного развития. Рост составил 
61,7bсм, SDS роста: -2,47, весb— 6,5bкг, SDS веса: 
-1,19; ИМТb— 17,19bкг/м2, SDS ИМТ: -0,3, ППТ: 0,35; 
ЧССb— 130bв мин., АДb— 75/40bмм.рт.ст. При об-
следовании выявлены микроцитарная гипохром-
ная анемия легкой степени, гипогликемия нато-
щак (2,86b ммоль/л), электролитные нарушения 
вbвиде гипонатриемии (126bммоль/л), гипохлоре-
мии (96b ммоль/л), гиперкалиемия (5,5b ммоль/л), 
высокие уровни АКТГ (908,6b пг/мл) иb ренина 
(более 500b мЕд/л). При исследовании стероид-
ных гормонов сbиспользованием тандемной хро-
матомасс-спектрометрии выявлены низкие по-
казатели 17-ОНПb— 0,01b нмоль/л (норма 0,2–7), 
альдостеронаb — 10b пмоль/л (норма 71–980), 
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дезоксикортикостеронаb — 0,01b нмоль/лb (0,21–
1,5), кортикостеронаb — 0,01b нмоль/л (1–50). 
Надпочечники по УЗИ не изменены. При УЗИ ма-
лого таза визуализирована матка, размеры кото-
рой соответствуют возрастной норме. По резуль-
татам лабораторных исследований подтверждена 
первичная недостаточность коры надпочечников. 
По результатам лабораторного исследования вы-
явлена декомпенсация по глюко- иbминералокор-
тикоидной недостаточности. Вb связи сb этим был 
назначен Солу-Кортеф 12,5b мг внутримышечно 
однократно, увеличена доза кортефа вb 2b раза 
сb постепенным снижением до 3,75b мг/сут, доза 
кортинеффа увеличена до 100bмг/сут, вbпищу до-
бавлена ½ чайной ложки соли. 
При молекулярно-генетическом исследовании 

выявлен кариотип 46bXY мутация вbгене CYP11A1. 
Таким образом ребенку установлен диагноз: 
Нарушение формирования пола 46b XY, врожден-
ная дисфункция коры надпочечников, дефицит 
CYP11A1 (дефицит глюко-, минералокортикоидов 
иb половых гормонов). Вb настоящее время ребе-
нок компенсирован по глюко- иb минералокорти-
коидной недостаточности, постоянно принимает 
кортеф вbдозе 7,07bмг/сут иbкортинефф 50bмкг/сут. 
Вbплановом порядке рекомендована гонадэктомия.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-55
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1Окминян Г. Ф., 1Латышев О. Ю., 3Стрункина И.В., 
1Киселёва Е.В, 2РомайкинаbД.С., 1Касаткина Э.П., 

1Самсонова Л.Н.

1ФГБОУ РМАНПО Минздрава России, г. Москва, Россия
2ФГАОУ ВО РНИМУ имени Н.И. Пирогова Минздрава России, 

г.bМосква, Россия
3ГБУЗ «ДГКБ им. З.А. Башляевой ДЗМ», г. Москва, Россия

Введение
Пренатальная терапия ВГКН, направлена на пре-

дотвращение вирилизации наружных гениталий 
уbплода женского пола иbпроведения вbпоследую-
щем  генитопластики.
Цель
Представить опыт пренатальной терапии ВГКН.

Клинический случай
Беременная женщина обратилась на 10–11bне-

деле гестации вbцентр пренатальной диагностики 
для консультации, так как вbсемье воспитывался 
сын страдающий ВГКН (дефицит 21-гидроксила-
зы), вирильная форма. Уb мальчика, рожденного 
вb доскрининговый период, диагноз верифици-
рован вbвозрасте 7,7b лет, на основании ложного 
преждевременного полового развития по изо-
сексуальному типу, повышенного уровня 17-ОНР 

(70bнмоль/л), иbподтвержден результатами моле-
кулярно-генетического анализа (делеция гена 
CYP21OHB вb гетерозиготном состоянии иb мута-
ция R408H вbгемизиготном состоянии). Учитывая, 
что женщиной было принято решение оb сохра-
нении беременности иb подписано информи-
рованное согласие, была назначена терапия 
дексаметазоном 0,5bмг вbсутки (8,3bмкг/кг вbсут-
ки). Пренатальная диагностика, проведенная 
на 13b неделе гестации, включала: исследова-
ние кариотипа плода иbанализ ДНК, выделенной 
из ворсин хориона. Результаты проведенного ис-
следования свидетельствовали оbженском кари-
отипеb— 46,ХХ иbналичии уb плода делеции гена 
CYP21OHB вbгетерозиготном состоянии иbмутации 
R408H вbгемизиготном состоянии. По результатам 
косвенной ДНК- диагностики сb использованием 
полиморфного маркера HLA CA2, сцепленного 
сb геном CYP21OHB, плод иb больной ребенок по-
лучили от родителей одинаковые хромосомы 6. 
Прогноз для плода неблагоприятныйb— ожида-
лось рождение девочки сb ВГКН (дефицит 21-ги-
дроксилазы), вирильная форма. Терапия дексаме-
тазоном, продолженная до конца беременности 
вbминимальной дозеb— 0.5bмг вbсутки, переноси-
лась женщиной хорошо. Роды срочные на 39bне-
деле гестации. При рождении длина тела девочки 
50bсм, масса тела 3070bг, оценка по шкале Апгар 
9/9b баллов, строение наружных половых орга-
нов по женскому типу. Неонатальный скрининг 
на АГС на 4-ый день жизниb — отрицательный, 
выписана из родильного дома на 5-ый день жиз-
ни сbрекомендациями обратиться кbдетскому эн-
докринологу для подтверждения диагноза иb на-
значения терапии. При обследовании на 12-ый 
день жизни жалоб иb клинических симптомов, 
патогномоничных надпочечниковой недостаточ-
ности, не было, показатели электролитов вbсыво-
ротке крови (Кb— 4,8bммоль/л, Nab— 140bммоль/л) 
вb пределах нормы. Подтверждающая диагно-
стика основывалась на результатах мультисте-
роидного анализа: 17-ОHPb— 79,2b нмоль/л (0,2–
7,0b нмоль/л), 21-дезоксикортизолb— 20b нмоль/л 
(0–7.0b нмоль/л), андростендионb — 8.3b нмоль/л, 
(0–2,4b нмоль/л). Патогенетическая терапия на-
значена с14дня жизни иbвключала гидрокортизон 
вbстартовой дозе 50bмг/м2bв сутки сbпоследующим 
уменьшением суточной дозы до 20bмг/м2.
При обследовании вb возрасте 8,2b лет на тера-

пии гидрокортизономb— 13,75bмг/сут (13,1bмгbм2 вbсут-
ки): ростb— 132,2bсм (+1,05bSD), масса телаb— 29,8bкг, 
ИМТ=17,1b кг/м2. (+0,49b SD), костный возрастb — 
8,5–9bлет (+0.7bSD), половая формулаb— Ma1P1, 17-
OHPb— 6,23b нмоль/л (0,1–8,64b нмоль/л), тестосте-
ронb— <0,35bнмоль/л (<0,62bнмоль/л). 
Заключение
Вb представленном клиническом случае сво-

евременно назначенная пренатальная терапия 
ВГКН низкими дозами дексаметазона позволила 
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предотвратить вирилизацию наружных половых 
органов уbплода женского пола. Однако отсутствие 
стандартизированного протокола пренатальной 
терапии дексаметазоном ВГКН., долгосрочного 
наблюдения за женщинами иbдетьми, получавши-
ми пренатальное лечение дексаметазоном, отсут-
ствие реестра этой группы пациентов, противоре-
чивые иbмалочисленные данные об эффективности 
терапии не позволяют на сегодняшний день рас-
сматривать пренатальную терапию ВГКН, как ру-
тинную клиническую практику.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-56
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Орешкина Е.М., Дерюгина Л.А., Долгов Б.В., 

Райгородская Н.Ю.

ФГБОУ ВО Саратовский ГМУ им. В.И. Разумовского
Минздрава России, г. Саратов, Россия

Дефицит 5-альфа-редуктазы 2b типа- одна из 
причин двойственного или феминного строения 
наружных половых органов уb пациентов сb кари-
отипом 46, XY. Причиной заболевания являются 
мутации вb гене SRD5A2, которые наследуются по 
аутосомно-рецессивному типу. Воспитание вbмуж-
ском поле предпочтительно для ребенка сbдефици-
том 5-альфа-редуктазы 2. Для пациентов сbсохра-
ненными гонадами прогнозируется вирилизация 
вb период полового созревания, обусловленная 
высокой продукцией тестостерона. Ранняя вери-
фикация диагноза необходима для выбора поло-
вой принадлежности иb своевременного лечения 
ребенка.
Ребенок П. родился от 2b срочных родов путем 

операции кесарева сечения, сbростом 50bсм, массой 
3080bг. Наружные половые органы при рождении 
вb большей степени соответствовали феминному 
фенотипу, вирилизация 2bстадии по классифика-
ции Прадера. При пальпации вbполовых складках 
определялись яички. Кариотипb— 46, XY. Вb ро-
дильном доме осмотрен детским урологом, эндо-
кринологом, рекомендовано отложить регистра-
цию пола ребенка до завершения гормонального 
иb молекулярно-генетического обследования. По 
результатам гормонального обследования вbвоз-
расте 19bдней, вbпериод мини-пубертата, выявлен 
повышенный уровень тестостеронаb— 8,3bнмоль/л 
иb ЛГb — 6,23b мМЕ/мл при нормальном уровне 
ФСГb— 1,16bмМЕ/мл. Уровень ДГТb— 0,83bнмоль/л, 
соотношение Т/ДГТ=10. Данных за врожденную 
дисфункцию коры надпочечников не получено: 
АКТГb— 24b пг/мл. Повышение уровня тестосте-
рона иb ЛГ при нормальном соотношении Т/ДГТ 
потребовало исключения синдрома резистент-
ности кb андрогенам. Молекулярно-генетическое 

обследование было проведено на базе НМИЦ 
Эндокринологии вb рамках Национальной благо-
творительной программы помощи детям сb эндо-
кринными заболеваниями «Альфа-Эндо». При 
исследовании гена AR мутаций не обнаружено. 
Вb возрасте 1b месяца проведено молекулярно-
генетическое исследование крови методом па-
раллельного секвенирования на панели НФП, 
выявлены 2b две однонуклеотидные замены вb ге-
терозиготном состоянии p.L54P иb p.Y90D вb гене 
SRD5A2, установлено Нарушение формирования 
пола, обусловленное дефицитом 5-альфа-ре-
дуктазы 2. Вbвозрасте трех месяцев по решению 
врачебной комиссии было проведено пробное 
лечение препаратом Дигидротестостерон гель 
2,5 % по 1,25bгр вbсутки наружно, сbположитель-
ным эффектом вbвиде появления кавернозных тел. 
Совместно сbродителями принято решение оbвос-
питании ребенка вbмужском гражданском поле. 
Данный клинический случай подтверждает не-

обходимость гормонального иb молекулярно-ге-
нетического обследования детей сb нарушением 
формирования пола вbпериод мини-пубертата для 
дифференциальной диагностики НФП, выбора по-
ловой принадлежности, определения гормональ-
ной иbхирургической тактики лечения.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-57
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1Петряйкина Е.Е., 2Тихонович Ю.В, 1КондратенкоbИ.В., 

1Вахлярская С.С., 1Демина Е.С., 1Воронцова И.Г., 
1Путилина Е.А., 1,3Тюльпаков А.Н.

1РДКБ ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, 
г. Москва, Россия

2ФГАОУ ВО Первый Московский Государственный Медицинский 
Университет им И.М. Сеченова, г. Москва, Россия

3ФГБНУ «МГНЦ», г. Москва, Россия

В настоящее время известно около 20bгенов, от-
ветственных за моногенные формы сахарного диа-
бета (СД) уbдетей. Особое место среди них занимает 
СД вb составе синдромов аутоиммунной дисрегу-
ляции. Болезни иммунной дисрегуляции относят-
ся кb первичным иммунодефицитным состояниям 
(ПИД), возникающим за счет нарушения функции 
Т-регуляторных лимфоцитов. Одним из наиболее 
известных синдромов, встречающихся вbпрактике 
детского эндокринолога, является Х-сцепленный 
синдром аутоиммунной дисрегуляции, полиэндо-
кринопатии иb энтеропатии (IPEX-синдром) вb ре-
зультате гемизиготных мутаций вb гене FOXP3. 
Заболевания сb похожим фенотипом вb результате 
мутаций вbгенах IL2RA, STAT5b, STAT1, LRBA иbт.д. 
получили название IPEX-подобный синдром. 
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Лечение ПИД сbнарушениями иммунной регуля-
ции является сложной задачей, поскольку требует 
тщательного подбора иммуносупрессии уbсубъек-
тов сbповышенным риском инфекций; поэтому ран-
няя диагностика заболевания критична для назна-
чения патогенетической терапии. 
Мы представляем описание случая инсулинза-

висимого СД вb сочетании сb тяжелой аутоиммун-
ной энтеропатией уb пациента раннего возраста 
сbновой компаунд-гетерозиготной мутацией вbгене 
LRBA. 
Цель
Представить описание случая IPEX-подобного 

синдрома вb результате компаунд-гетерозиготной 
мутации вbгене LRBA. 
Материалы иbметоды
Клинико-лабораторное обследование пациента 

проводилось вbотделении иммунологии Российской 
детской клинической больницы (РДКБ), г. Москва. 
Молекулярно-генетический анализ проводился 

вbчастной медицинской лаборатории. 
Результаты
Пациент 2,5b года. При рождении ростb— 53b см, 

весb— 3520b грамм, раннее физическое, психомо-
торное развитие без особенностей. Сb1bгода 11bме-
сяцев манифестация инсулинзависимого сахарного 
диабета (СД). Сb того же возраста несколько эпи-
зодов рвоты, частого жидкого стула сb развитием 
острого диабетического кетоацидоза иbгоспитали-
зацией вb ОРИТ. Проводилась дифференциальная 
диагностика сbцелиакией, болезнью Крона, инфек-
ционным энтероколитом. Учитывая отсутствие кли-
нического эффекта от проводимой терапии (в том 
числе, от аглютеновой диеты), уbребенка мужского 
пола сbранней манифестацией энтеропатии иbинсу-
линзависимого СД был заподозрен IPEX-cиндром. 
При обследовании вb отделении иммунологии 

РДКБ выявлены аутоиммунная цитопения, по дан-
ным иммунологического обследования показатели 
субпопуляций лимфоцитов иb сывороточных им-
муноглобулинов вb пределах референсных значе-
ний, экспрессия FOXP3bна нижней границе нормы. 
Проведено полное секвенирование экзома: вbгене 
LRBA выявлена ранее неописанная компаунд-гете-
розиготная мутация. 
Установлен клинический диагноз: Первичный 

иммунодефицит. Синдром иммунной дисрегуля-
ции: Сахарный диабет. Аутоиммунная энтеропатия. 
Аутоиммунная цитопения. Назначена таргетная те-
рапия Оренсия (Абатацепт) вbдозе 10bмг/кг/cутки 
сbположительным эффектом: полным купировани-
ем желудочно-кишечных нарушений, достижением 
целевых показателей компенсации сахарного диа-
бета, удовлетворительного состояния. 
Заключение
представленный клинический случай демон-

стрирует сложности диагностики IPEX-подобного 
синдрома вbсвязи сbредкостью данной патологии, 
неспецифичностью клинической картины уb детей 

раннего возраста, аb также необходимостью меж-
дисциплинарного подхода кb ведению таких па-
циентов. Генетическая верификация диагноза 
необходима для проведения дифференциальной 
диагностики сbIPEX-cиндромом иbдругими формами 
IPEX-подобного синдрома иb выбора оптимальной 
тактики ведения пациентов.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-58
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1,2Петряйкина Е.Е., 1Воронцова И.Г., 
3Безлепкина О.Б.

1ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, 
г.bМосква, Россия

2ГБУЗ «Морозовская ДГКБ ДЗМ», г. Москва, Россия
3ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 

г. Москва, Россия

Введение
В России массовый неонатальный скринингb(НС) 

проводится сb 1993b года, изначально включал 
вbсебя два заболевания. Сb2006b года НС был рас-
ширен до пяти врожденных заболеваний, сb2018bг. 
вbМоскве проводится массовый неонатальный скри-
нинг на 11bзаболеваний. Наиболее часто по резуль-
татам НС выявляются заболевания как: врожденная 
дисфункция коры надпочечников (ВДКН) иb врож-
денный гипотиреоз (ВГ). 
ВДКН (адреногенитальный синдром, врожденная 

надпочечниковая гиперплазия)b— группа заболе-
ваний сbаутосомно-рецессивным типом наследова-
ния, вbоснове которых лежит дефект одного из фер-
ментов или транспортных белков, принимающих 
участие вbбиосинтезе кортизол вbкоре надпочечни-
ков. Дефицит фермента 21-гидроксилазы является 
самым частым вариантом иbсоставляет более 90 % 
всех случаев ВДКН. По результатам НС 1bмлн ново-
рожденных вb разных странах мира была опреде-
лена частота классических форм дефицита 21-ги-
дроксилазыb— 1:14199. ВbРоссии после введения 
НС определена частота дефицита 21-гидроксила-
зы вbотдельных регионах России, которая варьиру-
ет от 1:5000bдо 1:12000. 
Врожденный гипотиреоз (ВГ)b — одно из наи-

более часто встречающихся врожденных забо-
леваний щитовидной железы (ЩЖ) уbдетей, вbос-
нове которого лежит полная или частичная 
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недостаточность тиреоидных гормонов, приводя-
щая кbпатологии всех органов иbсистем организма 
при отсутствии своевременно начатого лечения. 
По результатам НС (1997–2015гг.) вb России рас-

пространённость ВГ составляла 1bслучай на 3600bно-
ворожденных. 
Для своевременного оказания специализиро-

ванной медицинской помощи при выявлении за-
болевания на доклинической стадии, логистика 
программы НС выстроена по территориальному 
признаку, проводится массовое обследование всех 
новорождённых детей. Скрининг позволяет по-
ставить диагноз вb первые дни жизни ребенка 
до появления развернутой клинической картины 
заболевания и, таким образом, избежать тяжелых 
осложнений заболевания, инвалидизации иbсмерт-
ности детей.
Материалы иbметоды
Проведен анализ эпидемиологических показате-

лей выявленных заболеваний ВГ тbВДКН на основа-
нии результатов НС сb2019bпо 2021bгг. вbЦентральном 
Федеральном округе (ЦФО) Российской Федерации 
(РФ). Диагностика заболеваний ВГ иbВДКН осущест-
вляется согласно результатам НС на определение 
вbкрови тиреотропного гормона (ТТГ) иb17-гидрок-
сипрогестерона (17–ОН-П). Дети сbаномально высо-
ким уровнем ТТГ иb17-ОН-П требуют вbдальнейшем 
углубленного обследования для верификации забо-
левания. 
Обследование иbдальнейшее наблюдение детей 

осуществляется вbтри этапа:
– I этапb— родильный дом,
– II этапb— медико-генетическая лаборатория,
– III этапb— детская поликлиника.

Результаты
За анализируемый период (2019–2021b гг.) об-

следовано 1033898b новорожденных детей, ро-
дившихся вb Центральном Федеральном округе 
(ЦФО). Выявлено 1023 «положительных» значе-
ний, из обследованных детей по данным ретести-
рования иbпоследующей уточняющей диагностики 

подтвержден 391b случай ВГ (табл. 1), также под-
тверждено 140bслучаев ВДКН (табл. 2). 
В регионах ЦФО отмечаются различия вbчастоте 

ВГ. Самая высокая частота подтвержденных случа-
ев ВГ, отмечена вbМоскве 1bслучай на 1983bобсле-
дованных новорожденных, реже всего заболева-
ние встречается вbЯрославской области: 1bслучай 
на 6448bобследованных новорожденных. 
В регионах ЦФО отмечаются различия вb ча-

стоте данной патологии. Самая высокая часто-
та подтвержденных случаев ВДКН отмечена 
вbКалужской области 1bслучай на 4298bобследо-
ванных новорожденных, вb Ивановской области 
за 3bгода не выявлено ни одного подтвержденно-
го случая.  
Выводы
За последние 3b года вb ЦФО РФ обследова-

но вb рамках НС 1033898b новорожденных, из них 
подтвержден 391bслучай ВГ иb140bслучаев ВДКН. 
Частота ВГ среди обследованных вbЦФО РФ ново-
рожденных вbпериод сb2019bпо 2021гг. составила 
1bслучай на 2644bчеловек, частота ВДКН вbЦФО РФ 
среди обследованных вb 2019–2021b гг. новорож-
денныхb— 1bслучай на 7385bчеловек. 

Табл. 1. Неонатальный скрининг ВГ 2019–2021bгг. вbЦФО РФ
Год Количество обследованных 

новорожденных 
Количество 
выявленных 

Количество 
подтвержденных 

Частота

2019 356389 331 132 1:2700
2020 342261 371 140 1:2445
2021 331931 321 119 1:2789
Всего 1033898 1023 391 1:2644

Табл. 2. Неонатальный скрининг ВДКН 2019–2021bгг. вbЦФО РФ
Год Количество обследованных 

новорожденных 
Количество 
выявленных 

Количество 
подтвержденных 

Частота

2019 358026 508 53 1:6755

2020 343222 461 48 1:7150

2021 332650 455 39 1:8529

Всего 1033898 1424 140 1:7385
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1Промин И.А., 1,2Кияев А.В., 1Словак М.А., 
1АсташоваbЕ.С., 1Вянцловайте К.В. 

1ГАУЗ СО «ОДКБ», г. Екатеринбург, Россия
0ФГБОУ ВО УГМУ Минздрава России, г. Екатеринбург, Россия

Введение иbцель 
Широкое внедрение вb клиническую практику 

льготного обеспечения детей сbсахарным диабетом 
1bтипа (СД1) системами непрерывного мониторин-
га глюкозы (НМГ) на фоне недостаточной оценки 
со стороны родителей динамики гликемии иb сво-
евременной коррекции инсулинотерапии, предо-
пределило создание модели дистанционного ме-
дицинского контроля вb управлении СД1b с целью 
предотвращения развития диабетического кетоа-
цидоза (ДКА) иbтяжелых гипогликемий уbдетей.
Методы 
На 01.01.2022b52 % (860b из 1645) детей сb СД1, 

проживающих вbСвердловской области, обеспече-
ны датчиками «Freestyle Libre». 97 % (838bиз 860) 
детей подключены кb аккаунту Областного центра 
детской эндокринологии платформы «LibreView». 
Вb еженедельном режиме выгружаются иb анализи-
руются выбранные нами «сигнальные» параметры: 
TARb>17,0bммоль/л; TBRb<3,0bммоль/л; при условии 
активности датчика ≥70 % за 2bнедели. При TAR/TBR 
>10  % за последние 2bнедели, пациент информи-
руется оbвысоком риске развития острых осложне-
ний иbродителям предлагается внеплановая очная 
или телемедицинская консультация. 
Результаты 
За 2bмесяца сbмомента внедрения модели про-

ведено 65bвнеплановых консультаций детей сbвы-
соким риском развития ДКА иb18b— детей из груп-
пы риска по развитию тяжелой гипогликемии. 
Ни уbодного из этих пациентов не возникло острых 
осложнений иbнеотложных госпитализаций. 
Заключение 
Дальнейшая оптимизация «сигнальных» пара-

метров, режима аналитики иb обратной связи в
bрамках разработанной модели дистанционного ме-
дицинского контроля позволит повысить эффектив-
ность управления СД1bу детей, использующих НМГ, 
предотвратить развитие острых осложнений иbсни-
зить число неотложных госпитализаций.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-60
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Райгородская Н.Ю., Поляков В.К., 
Стульникова К.А., Болотова Н.В.

ФГБОУ ВО Саратовский ГМУ им. В.И. Разумовского
Минздрава России, г. Саратов, Россия

Синдром Смита-Лемли-Опицаb— редкое наслед-
ственное заболевание, 1:20000b— 1:40000b ново-
рожденных, сb аутосомно-рецессивным типом на-
следования, обусловлено дефицитом фермента 
7-дегидрохолестерин-редуктазы, катализирующей 
превращение 7-дегидрохолестерола вbхолестерол. 
Диагноз ставится на основании совокупности кли-
нических признаков сbповышением уровня 7-деги-
дрохолестерола вbсыворотке крови и/или при иден-
тификации биаллельных мутаций вb гене DHCR7. 
Заболевание имеет широкий спектр клинических 
проявлений, тяжесть которых может быть обу-
словлена недостаточностью питания иb задержкой 
физического развития, умственной отсталостью, 
нарушением биосинтеза стероидных гормонов. 
Добавление холестерина вbпитание ребенка может 
улучшить клинические проявления, что обуславли-
вает необходимость ранней диагностики.
Мальчик С. родился на 38b неделе гестации 

от матери, страдающей сахарным диабетом 
1bтипа, сbростом 51bсм иbмассой 3200bг. При рожде-
нии обнаружено неправильное строение наруж-
ных половых органов: мошоночная гипоспадия. 
Кариотипb 46, XY. Ребенок находился на искус-
ственном вскармливании адаптированной молоч-
ной смесью. Средняя ежемесячная прибавка мас-
сы тела вb первом полугодии жизни составляла 
600–700b гр. Вbвозрасте 4,5bмесяцев начато вве-
дение прикорма. Несмотря на адекватность 
вскармливания, во втором полугодии жизни при-
бавка вb массе резко уменьшилась до 50–100b гр 
вb месяц. Темпы роста ребенка соответствовали 
возрасту. При обследовании вb возрасте 11b ме-
сяцев Рост ребенка составлял 76b см, SDS ро-
ста 0,62, Масса 7,5b кг, SDS ИМТ -3,5. Вbвозрасте 
1bгода 2bмесяцев Рост составил 79bсм, SDS роста 
0,05, Массаb— 8,1bкг, наблюдалось прогрессиро-
вание белково-энергетической недостаточно-
сти: SDS ИМТb— 4,6. Отмечалась легкая задерж-
ка нервно-психического развития сbотставанием 
на 1,5–2bмесяца. При осмотре ребенка обращали 
на себя внимание истончение подкожно-жиро-
вого слоя, мышечная гипотония, синдактилия 
2–3b пальцев стоп. ЧСС 118b ударов вb минуту, АД 
80/50bмм рт ст Наружные половые органы имели 
неправильное строение: мошонка частично рас-
щеплена, вbрасщепленной мошонке пальпирова-
лись тестикулы объемом около 1b мл; мошоноч-
ная гипо спадия.
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По совокупности клинических данных: про-
грессирующий дефицит массы тела, гипоспадия, 
синдактилия 2b— 3bпальцев ног, задержка нервно-
психического развития (легкая) был заподозрен 
синдром Смит-Лемли-Опиц. 
При обследовании уровень холестерина со-

ставилb— 4,3b ммоль/л, глюкозыb— 4,8b ммоль/л, 
триглицеридов 0,53b ммоль/л, АSТ 41,3b U/l; ALT 
20,0b U/l; Натрияb — 139,6b ммоль/л, Калияb — 
4,8b ммоль/л. Уровень сывороточного кортизола 
составил 326b ммоль/л при нормальном АКТГb— 
10bпг/мл; тестостерон на фоне симуляции хорио-
ническим гонадотропиномb— 20bнмоль/л 
С целью генетической верификации диагноза 

на базе НМИЦ Эндокринологии вbрамках програм-
мы «Альфа-Эндо» было проведено секвениро-
вание панели «Нарушения формирования пола», 
выявлены две гетерозиготные замены: вbэкзоне 3: 
с.G89C:p.G30A иbв экзоне 6: c.G452A:p.W151X, опи-
санные при синдроме Смита-Лемли-Опица.
После установления диагноза ребенку было ре-

комендовано добавление вb питание холестерина 
из расчета 100bмг/кг/сутки. Вbкачестве источника 
холестерина были даны яичные желтки 40–50b мг 
вb сутки. За 6b месяцев ребенок прибавил вbмассе 
1bкг, SDS ИМТ составило -3,38.
Заключение
Нарушение формирования наружных поло-

вых органов может быть манифестным клиниче-
ским симптомом синдрома Смита-Лемли-Опица. 
Гипоспадия вbсочетании со стойким дефицитом мас-
сы тела является показанием для подтверждения 
диагноза. Уровень холестерина не является марке-
ром заболевания иbможет быть нормальным при ге-
нетически подтвержденном диагнозе.
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Романенко Е.С.

ФГБОУ ВО УГМУ Минздрава России, г. Екатеринбург, 
Россия

Актуальность
Поздняя диагностика, несвоевременная иb не-

корректная терапия врожденной дисфункции 
коры надпочечников приводят кbтяжелым послед-
ствиям: гибели ребенка от сольтеряющих кри-
зов, ошибкам вbвыборе половой принадлежности 
при выраженной вирилизации наружных генита-
лий уbдевочки, нарушениям роста иbполового со-
зревания, бесплодию. Избежать диагностических 
ошибок позволяет проведение неонатального 
скрининга на выявление 21-гидроксилазного де-
фицита. Исследование по программе массового 

неонатального скрининга на врожденную дис-
функцию коры надпочечников (ВДКН) методом 
определения уровня основного патогенетическо-
го маркера недостаточности 21-гидроксилазы-
17-ОН прогестерона вb капиллярной крови вb Че-
лябинской области начато сbиюня 2006bгода. 
Цель
На основании проведенного анализа исто-

рий болезни детей сb ВДКН, находящихся на об-
следовании иb лечение вb детском эндокринологи-
ческом отделение ДГКБ №8bг. Челябинска, оценить 
возможности ранней диагностики ВДКН при ис-
пользовании неонатального скрининга.
Результаты
Были проанализированы 30b историй болезней 

детей, поступивших вb детское эндокринологиче-
ское отделение ДГКБ №8bг. Челябинска вb2005bгоду 
вbвозрасте от 2bнедель до 16bлет сbдиагнозом ВДКН. 
Из 30b пациентов, находившихся на обследова-
нии иbлечении вbотделении, трое детей поступили 
сb впервые установленным диагнозом. Остальные 
пациенты поступали планово для проведения 
обследования, оценки эффективности проводи-
мой терапии иb определение дальнейшей тактики 
ведения. Уb13bпациентов (43,3 %) имела место ви-
рильная форма заболевания, 17bдетей (56,7 %) име-
ли сольтеряющую форму. Все дети получали тера-
пию глюкокортикоидами иbминералокортикоидами 
(при сольтеряющей форме). Сроки постановки диа-
гноза ВДКН были разные. Так уbмальчиков сbсоль-
теряющей формой заболевания вb 17 % случаев 
диагноз был заподозрен на этапе родильного дома, 
аb10bпациентам (83 %) диагноз был установлен вbбо-
лее поздние сроки при экстренной госпитализации 
вbстационар по поводу ухудшения состояния, свя-
занного сbразвитием сольтеряющего криза. Уbдево-
чек сbсольтеряющей формой только вb50 % случаев 
диагноз был выставлен на этапе родильного дома. 
Уbдевочек иbмальчиков сbвирильной формой сроки 
постановки диагноза были от периода новорожден-
ности до 14bлет. Сb2006bгода вbЧелябинской обла-
сти было начато проведение неонатального скри-
нинга на АГС. Стопроцентного охвата скринингом 
удалось достичь только кb2010b году. Вb2021b году 
вb городе Челябинске под наблюдением детских 
эндокринологов находилось 46b детей сb ВДКН, их 
них шестерымb— диагноз был установлен впервые. 
Благодаря скринингу на АГС, заболевание было 
выявлено вbпервые 2bнедели жизни, что позволило 
начать терапию вbнеонатальном периоде.
Выводы
Анализ представленных данных показывает, 

что до внедрения неонатального скрининга име-
ла место поздняя диагностика ВДКН, что влекло 
за собой отсроченную терапию данного забо-
левания. Проведение неонатального скрининга 
способствует оптимальному решению вопроса 
оb своевременной диагностике иb начале терапии 
ВДКН.
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1,2Свинарёв М.Ю., 2Курмачёва Н.А., 2,3Аранович В.В., 

2Гуменюк О.И., 1Андреева Л.П., 2Черненков Ю.В., 
1Анисимова С.В., 1,2Паролина К.В., 2Яковлева К.В.

1bГУЗ «СОДКБ», г. Саратов, Россия
2bФГБОУ ВО Саратовский ГМУ им.В.И.Разумовского

Минздрава России, г. Саратов, Россия
3ООО «Первый детский медицинский центр», г. Саратов, 

Россия

В Саратовской области неонатальный скри-
нинг на врожденный гипотиреоз (ВГ) проводится 
сb1996bгода, что оказалось возможным благодаря 
наличию вb структуре ГУЗ «Саратовская област-
ная детская клиническая больница» (СОДКБ) ме-
дико-генетической консультации сbлабораторией 
селективного неонатального скрининга. 
Главными задачами скрининга на ВГ являются 

своевременная диагностика данного заболева-
ния уb новорожденных иb раннее начало замести-
тельной терапии левотироксином, что позволяет 
избежать тяжелых последствий вb виде задерж-
ки умственного иb физического развития уb этой 
категории пациентов. Согласно существующим 
вb настоящее время рекомендациям все ново-
рожденные должны пройти скрининг на ВГ путем 
определения уровня тиреотропного гормона (ТТГ) 
вbсухом пятне крови, доношенные детиb— на 3-й 
день после рождения, недоношенныеb— на 7–14-й 
день после рождения. При уровне ТТГ вbпятне кро-
ви > 9bмкМЕ/л (при использовании иммунодиагно-
стической системы «Делфия», Финляндия) необхо-
димо исключить наличие ВГ [1]. 
Кроме выявления детей сbВГ, по результатам не-

онатального скрининга можно определять коли-
чество новорожденных сb неонатальной гиперти-
реотропинемией (НГТ)b— уровнем ТТГ >5bмкМЕ/л, 
основной причиной которой вb йододефицит-
ных регионах является недостаточное потребле-
ние йода беременными женщинами [2]. Поэтому 
НГТ вb1994bгоду была признана ВОЗ одним из кри-
териев оценки степени тяжести йодного дефицита. 
Согласно рекомендациям ВОЗ вbрегионах сbдоста-
точным йодным обеспечением НГТ регистрируется 
не более чем уb3 % новорожденных, вbтерриториях 
сb легким йодным дефицитом этот показатель со-
ставляет 3–19,9 %, сbумереннымb— 20–39,9 %, сbтя-
желымb— ≥ 40 % [3].
Показатель частоты НГТ для оценки степе-

ни тяжести йододефицита иb мониторинга эффек-
тивности профилактических программ является 

экономически выгодным, поскольку скрининг 
охватывает практически всех новорожденных 
на данной территории иbне требует дополнитель-
ных материальных затрат [2]. Так, вb2012–2015bго-
дах охват новорожденных неонатальным скринин-
гом на ВГ вbРФ достиг 98,0–99,8 % [4]. 
В Саратовской области более 20bлет назад было 

доказано наличие йодного дефицита средней сте-
пени тяжести [5], поэтому оценка динамики по-
казателей частоты ВГ иbНГТ вbрегионе за период 
проведения неонатального скрининга является 
важной иbактуальной задачей.
Цель исследования
Проанализировать результаты неонатального 

скри  нинга на врожденный гипотиреоз вb Сара  тов-
ской области за период сb1996bпо 2021bгоды.
Материалы иbметоды
Проанализирована частота ВГ вb Саратовской 

области по результатам неонатального скри-
нинга за 1996–2021b годы (631812b исследований 
за 26b лет). Также сравнили частоту НГТ вb1996–
2000bгодах (по результатам 95657bопределений не-
онатального ТТГ) иbв 2015–2021bгодах (за данный 
период было проведено 151991bисследование).
Определение концентрации ТТГ вb высушенных 

образцах капиллярной крови уb новорожденных 
проводили не позднее 3-х суток после забора кро-
ви вbлаборатории селективного скрининга медико-
генетической консультации ГУЗ СОДКБ иммуноф-
люоресцентным методом сb помощью тест-систем 
«DELFIA Neonatal hTSH». 
Для анализа частоты НГТ были обработаны бу-

мажные отчеты медико-генетической консульта-
ции ГУЗ СОДКБ, затем была сформирована элек-
тронная база данных иb проведен статистический 
анализ.
Результаты иbобсуждение
В 1996b году охват неонатальным скринингом 

на территории Саратовской области составил 
лишь 63 % новорожденных, что было связано сbот-
сутствием отработанной системы сбора иbдостав-
ки материала, нерегулярным поступлением ре-
активов. Вb последующие годы охват увеличился 
до 97–98 %, превысив 99 % вb2000–2001bгодах. 
Значительному улучшению охвата скринингом 

на ВГ способствовало принятие вb2006bгоду феде-
рального законодательства оb массовом обследо-
вании новорожденных детей на наследственные 
заболевания [6]. 
Важным является тот факт, что, начиная 

сb 1999b года, доля охвата новорожденных скри-
нингом на ВГ на территории Саратовской обла-
сти была не ниже 98,0 %.
Всего за 26b лет скрининга было выявлено 

145bдетей сbВГ. Вb1996–2000bгодах средняя частота 
ВГ составляла 1bслучай на 3700bноворожденных, 
затем наметилась тенденция постепенного сни-
жения данного показателя. Вb 2021b году частота 
ВГ составила 1b случай на 4506b новорожденных, 
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что вb1,2bраза ниже по сравнению со средней ча-
стотой данного заболевания вb 1996–2000b годах 
(табл. 1).

Табл. 1. Динамика частоты 
врожденного гипотиреоза вbСаратовской 
области за 1996–2021bгоды по данным 

неонатального скрининга
Годы Частота ВГ 

(количество 
новорожденных)

Охват 
скринингом,  %

1996–
2000 1:3700 1996bг.b— 63,0

2000bг.b— 99,2

2015 1: 4583 99,5

2016 1: 2459 99,7

2017 1: 3367 99,8

2018 1: 3183 100

2019 1: 4937 98,0

2020 1: 4600 98,6

2021 1:4506 98,4

В 1997–1999b гг. средний возраст детей на
мо мент начала лечения ВГ равнялся 58b дням, 
вb2000–2005bгг. он составлял, вbсреднем, от 32bдо 
42bдней жизни ребенка. Сb2006bгода сроки нача-
ла лечения ВГ имеют четко положительную дина-
мику, снизившись за последние 5bлет, вbсреднем, 
до 16-го иbдаже 13-го дня жизни.
В 199 6–2000b годах НГТ вb среднем выявлялась 

уb 37,4 % новорожденных Саратовской области, 
что вbсоответствии сbкритериями ВОЗ (1994) свиде-
тельствовало оb наличии вb регионе йодного дефи-
цита средней степени тяжести. По данным за 2015–
2021b годы на фоне проведения групповой йодной 
профилактики уb беременных частота НГТ суще-
ственно снизилась, достигнув вb 2021b году 4,8 % 
(табл. 2). 

Однако частота НГТ остается выше целевых по-
казателей ВОЗ для йодобеспеченных регионов 
(<3 %), что свидетельствует оbсохранении вbнасто-
ящее время легкого йодного дефицита уbберемен-
ных иbноворожденных Саратовской области. 
По нашим данным последних лет охват бере-

менных женщин региона йодной профилактикой 
является недостаточным, что приводит кb перси-
стированию йодного дефицита вb гестационном 
периоде: йодную профилактику получали прегра-
видарно только 3,5 % женщин, аb во время бере-
менности регулярно принимали препараты калия 
йодида лишь 57,9 % [7]. 
Таким образом, уb беременных женщин иb но-

ворожденных Саратовской области сохраняет-
ся недостаточное потребление йода, что тре-
бует дальнейшего совершенствования системы 
региональных мероприятий по ликвидации йодно-
го дефицита вbгруппах риска. Однако существен-
ный прогресс вbборьбе сbйододефицитом вbпитании 
населения России может быть достигнут только 
после принятия федерального закона оbвсеобщем 
йодировании соли.
Заключение
За последние 26b лет вb Саратовской области 

по результатам неонатального скрининга частота 
ВГ снизилась вb1,2bраза, аbчастота НГТ уменьши-
лась вb7,8bраза. 
С 2006bгода сроки начала лечения ВГ имеют чет-

ко положительную динамику, аbза последние 5bлет 
старт терапии ВГ приходится, вb среднем, на 13–
16bдней жизни ребенка.
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Табл. 2. Динамика частоты 
неонатальной гипертиреотропинемии 
вbСаратовской области сb1996bпо 
2021bгоды по данным скрининга 
на врожденный гипотиреоз

Годы Всего 
обследовано 

новорожденных

Число 
детей сbТТГ 
>5bмкМЕ/л

Частота 
НГТ,  %

1996–
2000 95657 35776 37,4

2015 22914 2105 9,2

2016 27051 1988 7,3

2017 23570 1301 5,5

2018 22284 1320 5,9

2019 19748 1468 7,4

2020 18401 1108 6,0

2021 18023 862 4,8
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6. Приказ Минздравсоцразвития РФ от 22.03.2006 
№185 «О массовом обследовании новорожденных 
детей на наследственные заболевания».

7. Курмачёва Н.А., Свинарёв М.Ю., Чернен-
ковb Ю.В., Панина О.С., Яковлева К.В., Анисимова 
С.В. Йодный дефицит уb беременных иb новорож-
денных Саратовской области: современное со-
стояние проблемы. Медицинский совет. 2021; 
(13):156-161. https://doi.org/10.21518/2079-701X-2021-
13-156-161.
Резюме
М.Ю.bСвинарев, В.В.bАранович, Н.А.bКурмачева, 

Л.П.bАндреева
Неонатальный скрининг на врожденный гипо-

тиреоз вb Саратовской области: что изменилось 
за двадцать лет?
В работе анализируются результаты неона-

тального скрининга на врожденный гипотиреоз 
вbСаратовской области вbтечение 23bлет его суще-
ствования. Приводятся статистические данные, 
динамика показателей охвата, структура дефек-
туры обследования иb сроков старта терапии, об-
суждаются проблемные организационные вопро-
сы. Также представлены данные оb показателях 
выявления неонатальной гипертиреотропинемии 
за весь период наблюдения.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-63
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Сечко Е.А., Кураева Т.Л., Хусуева Х.Ж.

ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России,
г. Москва, Россия

С увеличением частоту ожирения вb популяции 
все больше различных форм сахарного диабета 
(СД) будут сbним сочетаться, вbтом числе, моноген-
ные формы диабета. Ожирение иb сопутствующее 
ожирение может модифицировать клиническую 
картину различных форм СД, приводя кb диагно-
стическим ошибкам. Частота ожирения при GCK-
MODY составляет 5–6 % иb соответствует распро-
страненности ожирению среди детей вbпопуляции. 
Инсулинорезистность (ИР) уbдетей сb гетерозигот-
ными мутациями вbгене глюкокиназы наблюдается 
вb15 % иb ассоциирована сb ожирением или избы-
точной массой тела, аb также сb пубертатным сни-
жением чувствительности кbинсулину. Кроме того, 
вb патогенезе ИР при GCK-MODY играет роль сни-
женная супрессия продукции глюкозы печени 
при физиологической концентрации инсулина.
Клинический случайb1 
Вb детское отделение ФГБУ «НМИЦ эндокри-

нологии» Минздрава России поступила девоч-
ка, 11b лет, сb жалобами на повышение гликемии. 

Избыточная масса тела сbраннего возраста посте-
пенно прогрессирующего характера. Впервые гли-
кемия 15,8b ммоль/л зафиксирована вb возрасте 
6b лет на фоне кишечной инфекции. Клинических 
симптомов СД не отмечалось. Гликированный ге-
моглобин (HbA1c) 5,4 %. Специфические диабе-
тические антитела (GAD, ICA, IAA) отрицатель-
ные. Установлен диагноз сахарный диабет 2bтипа. 
Рекомендовано соблюдение диеты. При обсле-
довании вb ФГБУ «НМИЦ эндокринологии»: рост 
151,5bсм, масса тела 54,8bкг, ИМТ 23,8bкг/м2 (SDS 
+2,26), клинических проявлений ИР не отмеча-
лось, подкожно-жировая клетчатка развита избы-
точно, распределена равномерно, Таннер 2 (B2, 
P2), Me abs. HbA1cb— 7,3 %. Проба сbжидким за-
втраком: глюкоза 7,6–7,89–6,62bммоль/л, инсулин 
17,49–94–19,05bмкЕд/мл, НОМА 5,91 - диагности-
ровано нарушение гликемии натощак (НГН), ИР. 
АТ (GAD, IA2)b— отрицательные.
Наследственный анамнез: уbмамы нарушение то-

лерантности кbглюкозе без ожирения сb17bлет, уbдеда 
по линии мамы гипергликемия до 8b ммоль/л (при 
нормальной массе тела).
В гене GCK выявлена ранее описанная, патоген-

ная мутация вbгене INSR p.A188T.
Клинический случайb2 
Вb детское отделение ФГБУ «НМИЦ эндокри-

нологии» Минздрава России поступила маль-
чик, 8b лет, сb жалобами на повышение гликемии. 
Избыточная масса тела сbраннего возраста посте-
пенно прогрессирующего характера. Впервые гли-
кемия 6,4bммоль/л зафиксирована вbвозрасте 5bлет 
при диспансерном обследовании. HbA1c 6,5 %. 
АТ (IA2) отрицательные. Установлен диагноз 
Сахарный диабет 1b типа, назначен инсулин Глар-
гин 6bед.
При обследовании вbФГБУ «НМИЦ эндокриноло-

гии»: рост 137b см, масса тела 41b кг, ИМТ 21,8b кг/
м2 (SDS +2,46), клинических проявлений ИР не от-
мечалось, подкожно-жировая клетчатка развита 
избыточно, распределена равномерно, Таннер 1, 
Me abs. HbA1cb— 6,3 %. ОГТТ 6,32–8,34–5,97–7,03–
7,29b ммоль/л, инсулин 7,87–50,29–24,23–30,63–
26,75bмкЕд/мл, НОМА 2,21 - диагностировано НГН, 
ИР не выявлено. GAD, IA2b— отрицательные. Вbот-
делении отменена терапия гларгином без ухудше-
ния показателей гликемии.
Наследственный анамнез: уb мамы, 34b года, 

сb33bлет СД без ожирения, получает гларгин, уbтети 
по материнской линии, 32bгода, вb32bгода гестаци-
онный сахарный диабет.
В гене GCK выявлена ранее описанная, патоген-

ная мутация p.С220X.
Заключение
У пациентов сbGCK-MODY сbсопутствующим ожи-

рением вb реальной клинической практике может 
ошибочно диагностироваться СД 1bтипа или 2bтипа 
сbназначением необоснованной терапии. Описанные 
клинические случаи демонстрируют необходимость 
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исследования специфических диабетических АТ, 
аb при их отсутствииb— проведение молекулярно-
генетического исследования генов, ответственных 
за развитие СД пациентам сbожирением, отягощен-
ным семейным анамнезом по СД иb нарушениями 
углеводного обмена. 
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1Скворцова О.В., 2Мигачева Н.Б., 1,2Михайлова Е.Г.

1ГБУЗ «СОДКБ им. Н.Н.Ивановой», г. Самара, Россия
2ФГБОУ ВО СамГМУ Минздрава России, г. Самара, Россия

Аллергические заболевания иbожирение являют-
ся наиболее распространенными патологическими 
состояниями вbмире среди детского иbвзрослого на-
селения сbнеуклонно сохраняющейся тенденцией 
кb росту, несмотря на всеобщую обеспокоенность 
иb ориентированность ученых, представителей 
профессиональных сообществ иb организаторов 
здравоохранения на борьбу сb этими заболевани-
ями . Вb последние годы вb медицинской научной 
литературе появляется все больше публикаций, 
посвященных анализу взаимосвязи между ожи-
рением иb аллергией сb учетом выявленных вb со-
временных исследованиях общих механизмов 
патогенеза, связанных сbразвитием хронического 
неинфекционного воспаления при этих состояниях 
. Результаты многих исследований демонстрируют, 
что наличие ожирения положительно коррелирует 
сb клиническими проявлениями аллергических за-
болеваний (астма, аллергический ринит, атопиче-
ский дерматит) или уровнем общего IgE вbсыворот-
ке крови уbвзрослых иbдетей . 
Одним из заболеваний, представляющих наи-

больший интерес для изучения вbэтой области, яв-
ляется аллергический ринит (АР). Сbодной стороны, 
результаты некоторых масштабных эпидемиологи-
ческих исследований свидетельствуют оb наличии 
положительной корреляции между ожирением иbАР. 
Сbдругой стороны, имеются данные оbтом, что ожи-
рение/избыток массы тела ассоциированы сbболее 
высоким риском развития АР вbдетской популяции, 
но не уb взрослых . Кроме того, заслуживает вни-
мания иb широкий диапазон распространенности 
вb популяции АР, достигающий по разным данным 
от 10bдо 40  % . Учитывая противоречивые результа-
ты представленных данных, значительный интерес 
кbпроблеме взаимосвязи аллергической патологии 
иbожирения, вbтом числе среди детского населения, 

проведение дополнительных исследований по из-
учению распространенности АР уbдетей вbразлич-
ных регионах Российской Федерации иb его ассо-
циации сbпатологическим увеличением массы тела 
является актуальным иbцелесообразным.
Основная цель проведенного исследованияb — 

изучить распространенность АР иb избытка мас-
сы тела/ожирения уbдетей г. Самары, аbтакже про-
анализировать наличие положительной ассоциа-
ции между этими состояниями. 
Материалы иbметоды
Ретроспективное одномоментное одноцен-

тровое исследование проводилось на базе дет-
ского поликлинического отделения ГБУЗ СО СГБ 
№10b Куйбышевского района г. Самары. Данные 
оb наличии установленного доктором диагноза 
АР, аb также оb росте иb весе ребенка были полу-
чены из первичной медицинской документации 
(учетная форма №112/уb— история развития ре-
бенкаb— амбулаторная карта ребенка, №026/уb— 
медицинская карта ребенка для образователь-
ных учреждений). Всего было проанализировано 
1503bамбулаторных карт детей 7–14bлет (750bмаль-
чиков иb753bдевочки, медианный возраст 10,8bлет).
Критериями исключения являлись следующие 

признаки: наличие сопутствующих хронических за-
болеваний, влияющих на физическое развитие ре-
бенка (соматотропная недостаточность, синдром 
Шерешевского-Тернера, детский церебральный па-
ралич, хроническая декомпенсация сахарного диа-
бета иbт.д.). Всем детям был произведен расчет ин-
декса массы тела (ИМТ) иbопределение SDS (standard 
deviation score) индекса массы тела (SDS BMI) сbпо-
мощью программы AnthroPlus. Согласно критери-
ям ВОЗ, избыток массы тела уbдетей определяется 
по данным перцентильных таблиц или стандартных 
отклонений, вbкоторых учитывается не только рост 
иbвес, но иbпол иbвозраст ребенка . 
Статистический анализ был выполнен сbпомощью 

программного пакета Statistica v.12.6. Проводилась 
оценка веса ребенка, ИМТ иbSDS BMI уbдетей сbна-
личием или отсутствием АР. Систематизация дан-
ных приведена вb виде среднеквадратического 
отклонения (M±SD). Поскольку выборка имела 
отличное от нормального распределение, ста-
тистическая значимость отличий производилась 
сbиспользованием расчётного U-критерия Манна-
Уитни. Взаимосвязь между изучаемым признаком 
иb параметрами оценивали сb использованием хи-
квадрата Пирсона. Различия считали статистиче-
ски значимыми при p<0,05. Анализ проводился 
как вbобщей когорте детей, так иbотдельно по полу 
иbвозрасту. Оценка распространенности АР вычис-
лялась вbпроцентном соотношении случаев забо-
левания от общего числа детей. 
Результаты
Распространенность АР (установленного док-

тором диагноза) среди исследуемых детей соста-
вила 6,7  % (6,8  % среди мальчиков, 6,6  % среди 
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девочек). Анализ изучаемых показателей не выявил 
корреляции между наличием диагноза АР иbпатоло-
гическим увеличением массы тела вbобщей группе. 
Так, средние значения массы тела уbдетей сbнали-
чием иb отсутствием АР составили 41,61±13,58b кг 
иb40,78±12,27bкг, соответственно (р=0,686), ИМТb— 
19,09±4,19bи 18,72±3,60, соответственно (р=0,589), 
SDS BMI - 0,49±1,37b и 0,38±1,30, соответственно 
(р=0,468). При анализе наличия признака АР вbза-
висимости от веса, пола иbвозраста детей вbизучае-
мой группе также не было выявлено статистически 
значимой положительной корреляции.
Обсуждение
Неоднозначные результаты многочисленных за-

рубежных иb отечественных наблюдений, аb также 
наших собственных исследований, безусловно, 
заслуживают серьезного внимания иbтребуют тща-
тельного анализа. На наш взгляд, одной из при-
чин полученных противоречий может являться 
недостаточная диагностика АР, связанная сb низ-
ким уровнем обращаемости пациентов иbнедоста-
точным уровнем знаний врачей первичного звена 
вbвопросах аллергологии. Несоответствие данных 
официальной статистики по распространенности 
АР результатам эпидемиологических исследова-
ний было продемонстрировано иb в международ-
ных проектах , что может влиять на результаты 
поиска взаимосвязи между АР иbизбыточной мас-
сой тела/ожирением как вbдетской, так иbво взрос-
лой популяции.
Заключение
Полученные результаты не выявили положитель-

ной ассоциации между АР иbпатологическим уве-
личением массы тела уbдетей школьного возраста 
вbг. Самаре. Тем не менее, низкая распространен-
ность АР (установленный доктором диагноз), вы-
явленная нами вb изучаемой группе, заставляет 
задуматься оb необходимости более детального 
подхода кbдиагностике АР вbходе эпидемиологиче-
ского исследования иb последующем проведении 
анализа его взаимосвязи сbожирением.
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3Беляева Т.И., 4Чугунов И.С.

1ГАУЗ СО «ОДКБ», г. Екатеринбург, Россия
2ФГБОУ ВО УГМУ Минздрава России, г. Екатеринбург, Россия

3ГАУЗ СО «КДЦ «ОЗМР», г. Екатеринбург, Россия
4ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 

г. Москва, Россия

Введение
Частота врожденного гипотиреоза (ВГ) вb до-

скрининговую эру составляла: 1:6700b— 7500bно-
ворожденных детей. После внедрения неона-
тального скрининга на ВГ по уровню ТТГ частота 
выявленных случаев ВГ уb детей вb мире увеличи-
лась вb 2–3b раза: 1:2000 - 4000b новорожденных 
детей. Поскольку заболеваемость ВГ носит спо-
радический характер, сложно предположить ис-
тинные причины такого лавинообразного роста 
случаев ВГ. Вbэтой связи, назрела необходимость 
вb уточнении типов иb этиологической структуры 
ВГ сb последовательным применением современ-
ных методов обследования. Кроме того, необхо-
димо пересмотреть показания для выбора препа-
рата при лечении так называемого врожденного 
субклинического гипотиреоза (ВСГ). По сути сво-
ей ВСГb— является неким лабораторным феноме-
ном, при котором уровень тиреоидных гормонов, 
определяющих развитие всех тканей человека, на-
ходится вbпределах нормальных значений на фоне 
повышенного уровня ТТГ, изолированное повыше-
ние которого может быть связано сbрядом генети-
ческих дефектов на различных уровнях гипотала-
мо-гипофизарно-тиреоидной системы.
Цель исследования
Совершенствовать подходы кbустановлению эти-

ологических форм врожденного гипотиреоза (ВГ) 
уbдетей для оптимизации терапевтической тактики 
иbдиспансерного наблюдения 
Материалы иbметоды
На первом этапе была проанализирована база 

данных лаборатории неонатального скринин-
га ГБУЗ СО «КДЦ ОЗМиР», вb которой имелась 
информация по результатам сывороточного ре-
тестирования 276bдетей сbВГ, рожденных сb2004bпо 
2021b годы. При анализе данных из РМИС ГАУЗ 
СО «ОДКБ» установлено, что 115b из них состоят 
на диспансерном наблюдении вb Областном цент-
ре детской эндокринологии (ОЦДЭ). Нами пред-
ложен оригинальный подход последовательного 
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применения следующих методов диагностики: 
1) ультразвуковое исследование области шеи; 2) 
при отсутствии ЩЖ вbтипичном местеb— определе-
ние уровня тиреоглобулина вbкрови (Тг)b— как ла-
бораторного маркера наличия тиреоидной ткани 
вb организме; 3) вb случаях определяемого уров-
ня Тгb— проведение радиоизотопной сцинтигра-
фии шеи сbрадиофармпрепаратом Тс-99м сbцелью 
уточнения локализации ткани; 4) при наличии ЩЖ 
вbтипичном месте необходимо проведение молеку-
лярно-генетического исследования на панель ге-
нов, ответственных за выработку ферментов, уча-
ствующих вbсинтезе тиреоидных гормонов. 
Результаты
Уb 99b из 115b детей определен тип врожденно-

го гипотиреоза: «1bгруппа ВГ»b— 67bдетей; «2bгруп-
па врожденный субклинический гипотиреоз 
(ВСГ)»b— 32bребенка. Тип гипотиреоза устанавли-
вался на основании данных ре-теста при проведе-
нии неонатального скрининга: ВГb— ТТГ повышен 
иbсТ4b— снижен; ВСГb— ТТГ повышен иbсТ4b— выше 
нижнего предела референсных значений лабора-
тории неонатального скрининга. На основании 
алгоритма этиологической диагностики, пред-
ставленного на рисунке, установлены следующие 
формы в «группе ВГ»: 1) дисгенезия ЩЖ (86,6 %) 
уb58bиз 67 (из них, агенезияb— 26; гипоплазияb— 4; 
дистопия различной локализацииb— 28); дисгор-
моногенез (13,4 %)b— 9b из 67. Формы в «группе 
ВСГ»: 1) дисгенезия ЩЖ (18,7 %) уb6bиз 32 (из них, 
дистопия срединная– 3; дистопия подъязычнаяb— 
2; дистопия вbкорень языкаb— 1); дисгормоногенез 
(81,3 %)b— 26bиз 32. Вbслучаях установления ВСГ 
по результатам сывороточного ре-теста, начиная 
сb2019bгода, ЗГТ стартово не назначается. Ребенок 
вb1b месяц жизни направляется вb ОЦДЭ, где про-
водится обследование согласно представленного 
алгоритма. Вbслучае установления факта дистопии 
ЩЖ (УЗИb— ткани нет вbтипичном месте, но име-
ется определяемый уровень тиреоглобулина), сра-
зу же назначается ЗГТ. Вb случаях наличия тире-
оидной ткани вb типичном месте, назначаются 
препараты калия йодида сbежемесячным монито-
рингом ТТГ иb сТ4, аb также планируется проведе-
ние молекулярно-генетического исследования 
на панель генов «врожденный гипотиреоз» ме-
тодом секвенирования нового поколения вb лабо-
ратории молекулярно-генетической диагностики 
ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России. 
Все исследования проводятся для детей бесплат-
но вb рамках «Программы помощи детям сb забо-
леваниями эндокринной системы «Альфа-Эндо» 
Благотворительного Фонда развития филантропии 
«КАФ» (руководительb— д.м.н.b А.В. Карпушкина). 
Вb нашей группе из 26b пациентов сb врожден-
ным субклиническим гипотиреозом на фоне дис-
гормоногенеза: уb 10b детей выявлены гетерози-
готные мутации вb генах TPO, DUOX2, RTSH, Tg. 
GLIS3bPAX8; уb12bдетейb— мутаций не обнаружено; 

уb 4b детейb — результаты вb работе. Все пациен-
ты сbВСГ вbнастоящее время получают препараты 
калий йодида вbвозрастных дозах. Уb8bпациентов 
сbВСГ, которые принимали ЗГТ, назначенную ранее 
2019b года, нами была проведена пробная отмена 
левотироксина под динамическим контролем гор-
монального профиля иbпроизведен пересмотр диа-
гноза сbВГ на ВСГ. Вbнастоящее время все они нахо-
дятся под динамическим контролем иb принимают 
препараты йода. 
Заключение
Внедрение вb клиническую практику алгоритма 

этиологической диагностики врожденного гипо-
тиреоза уbдетей позволит сделать правильный вы-
бор метода терапии, вbряде случаев отказавшись 
от пожизненной заместительной гормональной те-
рапии.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-66
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1Стефанюк М.И., 2Никитина Н.В., 1Тихонович Ю.В., 
1Витебская А.В.

1ФГАОУ ВО Первый МГМУ им. И.М. Сеченова 
Минздрава России, г. Москва, Россия

2ГАУЗ СО «КДЦ «ОЗМР», г. Екатеринбург, Россия

Гипофосфатазия (ГФФ)b— редкое наследственное 
заболевание, возникающее вb результате мутации 
вbгене ALPL, кодирующем тканеспецифическую ще-
лочную фосфатазу. Вbнастоящее время выявлено бо-
лее 340bмутаций, которые вbответе за это метабо-
лическое нарушение. Распространенность тяжелых 
форм вb мире представлена, как 1:100000b ново-
рожденных, более мягкий вариант встречается 
1:6000bчеловек. 
Цель
Описание клинического случая детской фор-

мы ГФФ сbвыраженным нарушением походки иbнор-
мальными антропометрическими показателями. 
Клинический случай
Пациентка В. Из анамнеза известно, что ребёнок 

от 3bбеременности, 3bсрочных родов, при рожде-
нии 4260, рост 53bсм. Вbпериоде раннего детства 
наблюдалась по поводу мышечной гипотонии. 
Отмечалось отставание вb моторном развитии 
(голову держит сb2х месяцев, сидит сb8b месяцев, 
ходит сb 2,5b лет). Наблюдалась неврологом, пе-
диатром, ортопедом сbдиагнозом: ДЦП, нижний па-
рапарез, рахитоподобное заболевание, системное 
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заболевание скелета. Отмечено раннее выпаде-
ние молочных зубов.
В 3bгода по совокупности клинических, рентге-

нологических иb лабораторных данных (выражен-
ное снижение уровня щелочной фосфатазы (ЩФ) 
38bЕД/л (норма 150–350bЕД/л)) заподозрена ГФФ. 
Проведено обследование вbлаборатории молеку-

лярной генетики иbмедицинской геномики вbНМИЦЗД, 
по результатам которого вbгене ALPL выявлены па-
тогенные варианты c.571G>A иbc.1171del вbкомпауд- 
гетерозиготном состоянии. Подтвержден диагноз: 
ГФФ, детская форма, аутосомно-рецессивный тип 
наследования.
В 4bгода 3bмес впервые обследована вbУнивер-

ситетской детской клинической больнице Сече-
новского университета. При осмотре: рост 105bсм 
(SDS роста 0,48), вес 18,5bкг (SDS ИМТ 0,8); ворон-
кообразная деформация грудной клетки; вальгус-
ная деформация конечностей; нарушение походки 
вb виде утиной; ранее выпадение молочных зубов 
(отсутствуют нижние центральные резцы); рахити-
ческие четки; снижение мышечного тонуса. 
При обследовании: кальций иbфосфор вbпределах 

нормы, ЩФb— 89bед/л, 25ОНДb— 43bнг/мл (Nb>30), 
ПТГb— 0,9bпмоль/л (N1,3–10); по данным УЗИ вы-
явлены эхопризнаки уплотнения стенок собира-
тельного комплекса обеих почек, гиперэхогенных 
включений вb пирамидках. Осмотрена ортопедом: 
позиционный кифоз; укорочение левой нижней 
конечности; плосковальгусная деформация стоп 
сb двух сторон; плосковальгусная деформация го-
леней сbдвух сторон. Осмотрена неврологом: ниж-
ний парапарез; нарушение походки по паретиче-
скому типу. 
По результатам обследования было решено вре-

менно воздержаться от назначения асфотазой аль-
фа, рекомендовано динамическое наблюдение. 
При повторном обследовании вb4b года 10b мес 

антропометрические показатели вb пределах нор-
мы (рост 109,2bсм (SDS роста 0,64), вес 20bкг (SDS 
ИМТ 0,87), но отмечено ухудшение походки, усиле-
ние утомляемости иbболевых ощущений при ходь-
бе (расстояние, которое пациентка может пройти 
самостоятельно, сократилось до 20bм). При обсле-
довании: кальций общийb— 2,27bммоль/л (N 2,08–
2,65), фосфорb— 2b ммоль/л (N 0,78–1,65), ЩФb— 
89bед/л (N 70–360), паратгормонb— 0,6bпмоль/л (N 
1,3–10). Сb учетом отрицательной динамики паци-
ентке рекомендована терапия препаратом асфо-
таза-альфа.
Заключение
Редкая встречаемость ГФФ объясняет гиподиаг-

ностику заболевания. Из-за многообразия клини-
ческих проявлений ГФФ часто имитирует ряд дру-
гих заболеваний опорно-двигательного аппарата, 
вb частности ДЦП. Решающее значение вb диагно-
стике заболевания имеют клинико-анамнестиче-
ские данные, определение уровня ЩФ сb учетом 
возрастных норм иb молекулярно-генетический 

анализ. Ранняя диагностика приобрела наиболее 
важное значение после появления заместитель-
ной терапии асфотазой-альфа.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-67
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1Таранушенко Т.Е., 1Киселева Н.Г., 2Елизарьева Т. Ю., 
2Лейман Т.В.

1ФГБОУ ВО КрасГМУ им. проф. В.Ф.Войно-Ясенецкого
Минздрава России, г. Красноярск, Россия

2КГБУЗ «ККМГЦ», г. Красноярск, Россия

Профилактика наследственной иb врожденной 
патологии является основной целью деятельности 
учреждений иb подразделений медико-генетиче-
ской службы. Неонатальный скрининг относится 
кb важнейшим профилактическим мероприятиям 
здравоохранения. 
В Красноярском крае неонатальный скри-

нинг реализуется ведущим учреждениемb — 
Краевым медико-генетическим центром, который 
сb1970bгода занимается вопросами консультирова-
ния, аbв настоящее время выполняет весь спектр 
профилактических иb диагностических меропри-
ятий сb применением современных методов пре-
натальной (дородовой) диагностики врожденных 
иb наследственных заболеваний, периконцепци-
онной профилактики (подготовка кbбеременности) 
иb массового обследования всех новорожденных 
края на наследственные заболевания. Сb 2006b г. 
вb рамках приоритетного национального проекта 
«Здоровье» Программа неонатального скринин-
га была расширена до пяти заболеваний (галак-
тоземия, муковисциоз, адреногенитальный син-
дром, фенилкетонурия иbврожденный гипотиреоз), 
регламентируется соответствующими докумен-
тами (Приказом Минздравсоцразвития России 
от 22bмарта 2006bгода № 185 «О массовом обсле-
довании новорожденных детей на наследствен-
ные заболевания», Приказом Минздрава России 
от 15b ноября 2012b года № 917н «Об утвержде-
нии порядка оказания помощи больным сb врож-
денными и (или) наследственными заболевани-
ями», Приказом Минздрава России от 15b ноября 
2012bгода № 921н «Об утверждении Порядка ока-
зания медицинской помощи по профилю «неона-
тология») иbфинансируется за счет средств субъ-
екта РФ (Красноярский край).
Важность неонатального скрининга не вызыва-

ет сомнений, поскольку результаты этой работы 
позволяют своевременно верифицировать патоло-
гию иbлечить заболевания, которые представляют 
серьезные диагностические трудности для врачей 
общей практики.
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Цель настоящего исследования: ретроспектив-
ный анализ статистических данных оb результатах 
неонатального скрининга на врожденный гипо-
тиреоз (ВГ) вbКрасноярском крае за период 1994–
2021bгг. 
Выполненная работа основана на сведениях 

из статистических отчетов Красноярского краево-
го медико-генетического центра сbданными оbко-
личестве новорожденных, количестве обследован-
ных иbвыявленных случаев ВГ за 26-летний период. 
Все данные, внесенную вb электронную базу, об-
работаны сb использованием пакета программ. 
Заболеваемость рассчитывалась за каждый ка-
лендарный год сbучетом числа обследованных но-
ворожденных иb количества выявленных случаев 
за тот же календарный год.
Результаты иbобсуждения
Впервые анализ результатов неонатального 

скрининга на ВГ вbКрасноярском крае был прове-
ден вb 1995b г. иb включил 25b 130b новорожденных, 
что составило 91 % от числа детей, родивших-
ся живыми [1]. Уровень ТТГ определялся вb сухих 
пятнах крови иммуно- флюоресцентным методом 
сb использованием коммерческих наборов «Delfi a 
Neonatal hTSH». На Ibэтапе скрининга при увеличе-
нии концентрации ТТГ выше порогового значения 
(более 20b мкЕД/мл) при подтверждении анализа 
повторным исследованием (ретестингом) вbтом же 
образце крови, результат расценивался как пер-
вично-положительный, вb ЛПУ по месту житель-
ства ребенка направлялось сообщение оbподозре-
нии на врожденный гипотиреоз иbо необходимости 
повторного обследования для уточнения диагно-
за. На II этапе скрининга при повышении уров-
ня ТТГ более 5bмкЕД/мл вbповторно взятом образце 
крови. Впервые полученные результаты указывали 
на следующее: первично-положительные пробы со 
значением ТТГ более 20b мкЕД/мл, подтвержден-
ные ретестингом, составили 3,76 % от общего чис-
ла проведенных исследований (гипертиреотропи-
немия, требующая проведения II этапа скрининга) 
иbотмечены уb946bноворожденных. Сbучетом оконча-
тельных данных частота врожденного гипотиреоза 
на территории Красноярского края вb1995bг. по ито-
гам неонатального скрининга составила 1:4132. 
Вbцелом представленные результаты скрининга, вы-
полненного вbКрасноярском крае 25bлет назад, по-
зволили впервые обозначить частоту первичного ВГ 
вbрегионе, обозначить долю детей сbтранзиторной 
дисфункцией щитовидной железы вbнеонатальном 
периоде, высказать предположение оbвзаимосвязи 
преходящей гипертиреотропинемии сb особенно-
стями адаптационного периода уb детей вb ранней 
постнатальной жизни иbподтвердить гипотезу оbбо-
лее позднем становление гипофизарно-тиреоидных 
взаимоотношений сb запоздалым снижением ТТГ 
при неблагоприятном течении беременности, пато-
логии родов, заболеваниях матери. 

Краткая информация оb результатах неонаталь-
ного скрининга на ВГ за период 1994–2021b гг. 
представлена вbтаблице 1.

Табл. 1.
Данные неонатального скрининга на ВГ 

за период 1994–2021bгг.
1. Начало скрининга на ВГ 1994bг.
2. Число новорожденных, 

обследованных по программе 
скрининга 

914b714

3. Число новорожденных 
сbположительным 1bтестом на 

ТТГ 

4574 (0,5 %)

4. Выявлено больных сbВГ 259

5. Частота ВГ вbКрасноярском 
крае (усредненный 

показатель)

1: 3b532

6.

Cut-off  по ТТГ (в первые 
2bнедели жизни)

на начало скрининга
в настоящее время

20bмкЕд/мл
12bмкЕд/мл

Cut-off  по ТТГ (после двух 
недель жизни)

5,0bмкЕд/мл

За период 1994–2021bгг. скрининг позволил вы-
явить 259bдетей сbВГ, т.е. благодаря неонатальному 
скринингу значительная часть этих детей начала 
получать заместительную терапию тироксином 
вbмаксимально раннем возрасте (первые дни иbне-
дели жизни). Хорошо известны литературные дан-
ные «досринингового периода» оb поздних срока 
постановки диагноза ВГ, когда результатом позд-
ней диагностики иbнесвоевременной терапии были 
снижение среднего интеллектуального коэффици-
ента (IQ), тяжелая задержка умственного разви-
тия, нарушения тонкой моторики, отставания вbфи-
зическом развитии, ограниченные способности 
кbобучению иbт.д. [2,3,4]
Сравнение представленных выше данных 

от 1995b г. сb результатами неонатального скри-
нинга за последние годы показало важные иbпо-
зитивные изменения анализируемых показателей 
вb Красноярском крае. Так доля новорожденных 
сbпервично-положительными значениями ТТГ (ги-
пертиреотропинемия, подтвержденная ретестин-
гом), сократилась сb3,76 % до 0,5 %. Объяснением 
данного факта может быть снижение вклада йод-
ной недостаточности вb нарушение состояния ти-
реоидной системы как уbматери вbпериод беремен-
ности, так иb плода иb новорожденного. Хорошо 
известно, что природная йодная недостаточность 
во внешней среде приводит кbразвитию умеренно 
выраженного первичного гипотиреоза сbповыше-
нием базальной иbиндуцированной тиролиберином 
секреции ТТГ уb недоношенных новорожденных 
детей. Риск развития транзиторного гипотиреоза 
повышается сb увеличением степени недоношен-
ности ребенка. Важно, что даже легкая степень 
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йодной недостаточности может сопровождать-
ся развитием транзиторного гипотиреоза иbтран-
зиторной гипертиротропинемией уb новорожден-
ных [2]. Однако эти нарушение секреции ТТГ можно 
предупредить назначением препаратов йода ма-
тери вbпериод беременности. Последние годы ра-
боты педиатров, акушеров гинекологов, эндокри-
нологов вb Красноярском крае характеризуются 
высокой активностью вb отношении профилакти-
ческих мероприятий, направленных на охрану ма-
теринства иb детства; при этом предупреждению 
йододефицитных состояний уделяется особое по-
вышенное внимание, не сопоставимое сbисториче-
ским прошлым 25-летней давности.
Другим показателем, который демонстрирует 

положительную динамику данных неонатально-
го скрининга, является показатель заболеваемо-
сти ВГ, который существенно снизился иb соста-
вил 1:3530 (в 2020b г.), против 1:4132 (в 1995b г.). 
Многочисленными научными исследованиями до-
казана иbнеоспорима причастность тяжелой йодной 

недостаточности кbразвитию тяжелого неонаталь-
ного гипотиреоза уb10 % популяции новорожден-
ных детей. Это состояние может иметь транзитор-
ный характер, но при этом вbкритические периоды 
формирования головного мозга (первые месяцы 
иbгоды жизни ребенка), даже временные снижения 
функции ЩЖ могут становиться причиной раз-
вития эндемических ментальных нарушений, ко-
торые описаны уb клинически эутиреоидных лиц, 
проживающих вb районах сb эндемическим зобом. 
Хочется надеяться, что причинно-следственная 
связь между проводимой вb крае йодной профи-
лактикой (особенно уbбеременных женщин) иbсни-
жением показателя заболеваемости ВГ по данным 
неонатального скрининга внесла определенный 
вклад вbконтроль над рассматриваемой врожден-
ной тиреопатией.
Данные оb доле (%) новорожденных, вовлечен-

ных вbскрининг на ВГ, иbо количестве выявленных 
случаев заболевания вb целом по Красноярскому 
краю представлены вbтабл. 2. 

Табл. 2.
Год Родились 

живыми
Умерли без 

обследования
Обследовано наbВГ % охвата 

скринингом
Заболеваемость

1994 29160 нет данных 24184 82,9 1:8061
1995 27620 нет данных 25328 91,7 1:3618
1996 26427 нет данных 24975 94,5 1:6243
1997 27333 216 25898 95,5 1:3237
1998 28773 310 27595 97,0 1:3942
1999 27170 328 26331 98,1 1:4388
2000 28268 306 27531 98,5 1:2753
2001 30011 371 29349 99,0 1:3261
2002 31925 251 31485 99,4 1:2421
2003 33119 220 32719 99,5 1:5453
2004 33089 224 32685 99,5 1:4669
2005 31758 200 31385 99,5 1:4483
2006 32084 176 31805 99,7 1:5300
2007 34369 153 34170 99,9 1:3796
2008 37108 149 36868 99,8 1:3072
2009 38230 160 37975 99,8 1:4746
2010 38604 125 38382 99,7 1:2398
2011 38363 104 38136 99,7 1:3466
2012 41256 156 40869 99,4 1:3405
2013 41195 130 40905 99,6 1:4090
2014 41227 125 40975 99,7 1:4552
2015 41053 84 40815 99,6 1:2721
2016 39581 83 39341 99,6 1:1873
2017 35440 83 35212 99,6 1:4401
2018 33427 68 33199 99,5 1:3688
2019 30013 60 29779 99,4 1:2707
2020 28989 66 28766 99,5 1:3595

предв. 2021 28302 68 28052 99,4 1:4007
Итого 914b714 1:3531



Рис. 1. Заболеваемость ВГ по данным 
неонатального скрининга

80 29–30 марта 2022 г.

СБОРНИК  ТЕЗИСОВ
�����	�

�
����		�� ������ � ������� �	����
	�
��



Приведенные вb таблице сведения указывают 
на значительный прирост числа обследованных 
детей до 2015bг. иbнекотором снижением этого по-
казателя за последние годы, что обусловлена демо-
графическими особенностями со снижением рож-
даемости. Важно, общее число детей, вовлеченных 
вbобследование, составило 914b714bчеловек, аbдоля 
( %) охвата скринингом за последние 20b лет 
(сb 2001b г.) не снижался ниже 99 %. Абсолютное 
количество случаев заболевания на территории 
Красноярского края вb разные годы территории 
существенно варьирует от минимальных (4b под-
твержденных случая) до максимальных значений 
(21), при этом медиана составила 8,5, аb среднее 
значение подтвержденных диагнозов 9,7b случаев 
ВГ вbгод.
Собственный анализ ежегодной заболеваемости 

ВГ за 25-летний период свидетельствует об опре-
деленной вариативности показателя (рис. 1). 

существенное снижение выявляемости первично-
положительных значений ТТГ (гипертиреотропи-
немия), что свидетельствует оbпозитивных измене-
ниях ситуации вbрегионе по профилактике йодного 
дефицита. 
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 Неонатальный скрининг (массовое обследо-
вание новорождённых)b— один из эффективных 
способов выявления наиболее распространенных 
врождённых иbнаследственных заболеваний уbно-
ворождённых детей.  Вbнашей стране сb середины 
80-х годов проводится скрининг на фенилкетону-
рию, сbсередины 90-х годовb— на врожденный ги-
потиреоз (ВГ), аbс 2006bгода вbрамках реализации 

Согласно правилам статистики, множество 
считается значимо неоднородным при коэффици-
енте вариации >20 %. Первые годы проведения 
скрининга на ВГ характеризовалась значитель-
ной вариабельностью сbкоэффициентом вариации 
свыше 35 %. За последние годы кb особенностям 
заболеваемости ВГ вb Красноярском крае можно 
отнести существенное снижение выявляемости 
ВГ вbсравнении сbначальными этапами массового 
обследования, сопоставимость полученных сведе-
ний по краю сbданными российской иbзарубежной 
статистики [4 ,5,6]. Причины внутрирегиональной 
неоднородности результатов скрининга остаются 
недостаточно понятными, вместе сb тем бесспор-
ным следует считать важность иbзначимость нео-
натального скрининга вbпедиатрии иbдетской эндо-
кринологии. Вbкрае не зарегистрировано ни одного 
случая врожденного первичного гипотиреоза, ко-
торый диагностирован после обследования ново-
рожденного на врожденный гипотиреоз.
Заключение 
Представленный ретроспективный анализ ста-

тистических данных оb результатах неонаталь-
ного скрининга на врожденный гипотиреоз (ВГ) 
вbКрасноярском крае за период 1994–2021bгг. по-
зволяет обсуждать положительную динамику за-
болеваемости врожденным гипотиреозом, аbтакже 
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приоритетного национального проекта «Здоровье» 
вb неонатальный скрининг включена диагно-
стика адреногенитального синдрома (АГС), га-
лактоземии иb муковисцидоза, согласно прика-
зу Минздравсоцразвития России от 22.03.2006bг. 
ВГb— наиболее часто встречающееся заболе-

вание щитовидной железы уbдетей, при котором 
наблюдается снижение функции железы вплоть 
до полного ее выпадения, что приводит кb за-
держке развития иbдифференцировки всех орга-
нов иb систем, иb в первую очередь ЦНС. Частота 
данной патологии составляет 1:3000–4000bново-
рожденных вbЕвропе, до 1:6000b в Японии, уb лиц 
негроидной расы заболевание встречается до-
статочно редко (примерно 1:30000), при этом 
вb 2–2,5b раза чаще встречается уb девочек, чем 
уbмальчиков. ВbРоссии этот показатель составляет 
вbсреднем 1:3600. 
В связи сbмалой специфичностью иbстертостью 

симптомов уbноворожденных, клиническая картина 
заболевания проявляется поздно, обычно не ранее 
4–6-ти месяцев жизни. Вbэти сроки формируются тя-
желые соматические иb метаболические наруше-
ния, вследствие чего эффективность лечения резко 
снижается. Только включение ВГ вbсистему неона-
тального скрининга позволяет осуществить своев-
ременную диагностику иbначало лечения больных 
детей. Это заболевание отвечает всем критериям 
неонатального скрининга, поэтому оно включено 
вb программы неонатального скрининга практи-
чески всех стран. Неонатальный скрининг на ВГ 
стал возможен после того, как вb1973bг. канадский 
ученый Дюссо разработал радиоиммунологиче-

Табл. 1
Годы Кол-во новор-х 

СК по данным 
РОССТАТА

Проведено 
тестов на ВГ 
вкл. ретест-е

Кол-во 
подтвержденной 

патологии

Отказ от 5НЗ 
(первично)

Отказ 
отbретеста 
наbВГ

Взято на 
учет ВГ 

поbскринингу

2017 32253 32584 8 7 0 8

2018 30670 31672 7 28 1 8

2019 27974 28132 10 29 0 10

2020 27394 26685 5 33 0 5

2021 26987 26912 10 36 0 10

Итого: 145278 145985 40 133 1 40

Табл. 2
Годы Кол-во новор-х 

СК по данным 
РОССТАТА

Проведено 
тестов на ВГ 
вкл. ретест-е

Кол-во 
подтвержденной 

патологии

Отказ от 5НЗ 
(первично)

Отказ от 
ретеста на 

ВГ

Взято на учет ВГ 
по скринингу

2017 32253 32584 4 7 1 4

2018 30670 31672 6 28 0 4

2019 27974 28132 3 29 2 3

2020 27394 26685 0 33 2 0

2021 26987 26912 3 36 4 3

Итого: 145278 145985 16 133 9 16

ский метод тестирования тироксина вbсухом пятне 
крови. Первые скрининговые обследования были 
проведены вbКвебеке (Канада). Вb1975bг. японский 
ученый Хироши Нарусе предложил метод опреде-
ления вbсухом пятне тиротропина, который полу-
чил широкое распространение во многих стра-
нах мира. ВbСтавропольском крае скрининг на ВГ 
начался сb1996bг. 
В таблице 1b представлены данные по неона-

тальному скринингу на ВГ вbСтавропольском крае 
за 2017–2021bг.г.
По результатам неонатального скрининга за

2017–2021bг.г. определена частота ВГ на тер   ри   тории 
Ставропольского краяb— вb среднем 1:3632b ново-
рожденных.
АГСb — группа наследственных заболеваний, 

наследуемых по аутосомно-рецессивному типу 
иb протекающих сb различными клиническими 
иb гормонально-метаболическими проявления-
ми, вbоснове которых лежит де-фект ферментных 
систем, участвующих вb биосинтезе кортизола. 
Неонатальный скрининг проводится для выяв-
ления лишь одной наиболее распространенной 
формы АГС, обусловленной дефицитом фермен-
та 21-гидроксилазы (Р450с21); распространен-
ность этой формы вb сотни раз превышает рас-
пространенность других форм АГС иb в среднем 
вbмире составляет 1b на 14b000b новорожденных. 
ВbСтавропольском крае скрининг на АГ проводит-
ся сb2006bг.
В таблице 2b представлены данные по неона-

тальному скринингу на АГС вbСтавропольском крае 
за 2017–2021bг.г. 
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 По результатам неонатального скрининга за 
2017–2021b г.г. определена частота АГС на тер-
ритории Ставропольского краяb — вb среднем 
1:9080bноворожденных.
Выводы
Результаты неонатального скрининга, организа-

ция его лабораторного этапа на ВГ иbАГС подтвер-
дили его высокую эффек тивность вbранней диагно-
стике заболевания.
На ранних этапах проведения неонатально-

го скрининга вb Ставропольском крае момент по-
становки диагноза иb старта лечения занимал 
до 2–3bнедель. Вbнастоящее время данный срок со-
кратился от нескольких дней до недели, что позво-
лят своевременно начать специфиче скую терапию, 
предотвратить неблагоприятные исходы, сохранив 
хорошее качество жизни иb  полную социальную 
адаптацию пациента иbего семьи. 

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-69
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1,2Филимонова А.Ю., 2Вязкова Е.Н., 1,3Якубовский Г.И., 

4Привалова Е.Г., 2Швецова А.О.

1ФГБОУ ВО РязГМУ Минздрава России, г. Рязань, Россия
2ГБУ РО «ОДКБ им. Н.В. Дмитриевой», г. Рязань, Россия

3ГБУ РО «ОКПЦ», г. Рязань, Россия
4ГБУ РО «Городская детская поликлиника N°1», г. Рязань, 
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Введение
Врожденная дисфункция коры надпочечни-

ков (ВДКН) (адреногенитальный синдром (АГС), 
врожденная надпочечниковая гиперплазия)b— об-
условлена нарушением синтеза кортизона иb ги-
дрокортизона вb коре надпочечников, повышени-
ем адренокортикотропного гормона гипофизом. 
Вb95 % случаев ВДКН является результатом дефи-
цита фермента 21-гидроксилазы . Ген CYP21, ко-
дирующий фермент 21-гидроксилазу, локализован 
на коротком плече 6-й хромосомы. Вb результате 
дефекта выработки 21-гидроксилазы снижается 
синтез кортизола, что по механизму обратной свя-
зи стимулирует выработку АКТГ вb гипофизе. Это 
приводит кbгиперплазии коры надпочечников, где 
усиленно продуцируются те гормоны, синтез кото-
рых не нарушенb— преимущественно андрогены. 
Образуется много промежуточных продуктов син-
теза кортизола, например 17ОН-прогестерон (17-
ОНП), оказывающий натрийуретическое действие. 
Синтез кортизола иbальдостерона остается низким. 
Данные изменения приводят кbнарушению обмена 

электролитовb — усиленному выведению натрия, 
хлоридов, гиперкалиемии. Выделяют классиче-
скую: вирильную иbсольтеряющую, иbнеклассиче-
скую формы ВДКН. Тяжелое состояние пациентов 
чаще отмечается уb лиц сb сольтеряющей формой. 
Своевременная диагностика иbлечение позволяют 
обеспечить пациентам сb ВДКН улучшение каче-
ства жизни иbсоциальную адаптацию.
Описание случая
Ребенок родился от 4bбеременности (1bберемен-

ностьb— мальчик 18bлет здоров, 2bбеременность ме-
даборт, 3b беременность неразвивающаяся), про-
текавшей сb угрозой прерывания вb 12b недель, 
стационарное лечение, 20b недель истмикоцерви-
кальная недостаточность, сb 26b недель гестацион-
ный сахарный диабет. Наследственностьb— уbмамы 
диффузный нетоксический зоб. Роды 2, самопроиз-
вольные на 38b неделе, рост при рождении 52b см, 
весb— 3170bгр, оценка по шкале Апгар 7/8bбаллов. 
При рождении вbперинатальном центре уbребенка 
зафиксирована гипоспадия, крипторхизм. Вb пер-
вые сутки отмечался сниженный уровень глике-
мии, вbсвязи сbчем на 3bсутки переведен вbОПННД 
областной детской клинической больницы, где 
при поступлении отмечалось неправильное стро-
ение наружных половых органовb— гипертрофия 
кавернозных тел, общее мочеполовое отверстие 
узкое, мошонка недоразвита, тестикулы не опреде-
ляются, электролиты крови: калийb— 5,4b ммоль/л, 
натрийb— 136,9bммоль/л, при проведении УЗИ ор-
ганов мошонки подозрение на наличие яичек, УЗИ 
органов малого тазаb— определяется матка, яич-
ники чётко не лоцируются. Заподозрен диагноз 
врожденной дисфункции коры надпочечников, про-
ведена беседа сbродителями оbнеобходимости воз-
держаться сbрегистрацией ребенка до получения ре-
зультатов неонатального скрининга иb кариотипа, 
однако ребенок был зарегистрирован вb мужском 
поле. Сbучетом полученных результатов неонаталь-
ного скрининга: 17-ОН прогестеронb — 80b нг/мл, 
вb сыворотке кровиb — 69b нг/мл, сb показателями 
уровня калияb— 6,9–5,2bммоль/л иbнатрия b— 132,0–
123,4bммоль/л, аbтакже результатов мультистероид-
ного анализа (17-ОН прогестеронb— 73,5bнмоль/л, 
21-дезоксикортизолb — 65,4b нмоль/л, андростен-
дионb — 7,36b нмоль/л, кортизолb — 13b нмоль/л, 
альдостеронb — 27,0b пмоль/л), проведенного 
вb ФГБУ НМИЦ Эндокринологии после телемеде-
цинской консультации, установленного кариотипа 
46ХХ, сb последующим подтверждением при про-
ведении молекулярно- генетического исследова-
ния методом флуоресцентной in situ гибридизации 
(FISH) cbДНК зондами на хромосомы Хbи анализом 
интерфазных ядер иbметафазных пластинb— обна-
ружены два сигнала хромосомы Х. SRY- зона иbмар-
керы хромосомы Ybне выявленыb— был выставлен 
диагноз врожденной дисфункции коры надпочеч-
ников, сольтеряющая форма иbинициирована заме-
стительная гормональная терапия: гидрокортизон 
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(кортеф)b— 15bмг/м2bиbфлудокортизон (кортинефф)b— 
0,1bмг/сут. Сbучетом женского кариотипа рекомен-
довано произвести смену регистрации пола иbвос-
питание ребенка вbженском поле. Для дальнейшего 
определения тактики ведения пациентки направ-
лена вbФГБУ НМИЦ Эндокринологии. По результа-
там генетического исследования вbгене CYP21A2bне 
выявлены патогенные мутации, проводится полное 
секвенирование панели «Нарушение формирова-
ния пола». При контрольном УЗИ органов мало-
го таза лоцируются матка иb яичники (мультифол-
ликулярного строения правый иb с кистой вb левом 
яичнике), вbпаховых каналах гонады не определя-
ются. Вbдальнейшем планируется хирургическое ле-
чениеb— феминизирующая плас тика.
Заключение
Данный клинический случай врожденной дис-

функции коры надпочечников сольтеряющей фор-
мы уbдевочки сbвирилизацией наружных половых 
органов позволяет продемонстрировать возмож-
ности комплексного подхода вbдиагностике данной 
патологии вbсочетании неонатального скрининга, 
тандемной масс-спектрометрии иbмолекулярно-ге-
нетического анализа для подтверждения диагноза 
иbопределения формы заболевания.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-70
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Массовый неонатальный скрининг вb Рязанской 
области проводится сb1996bгода, вbтот период ла-
бораторные исследования проводись вbЦентре не-
онатального скрининга при психоневрологической 
клинической больнице №6bг.bМосква. Вb2007bгоду 
вb Рязани организована лаборатория неонаталь-
ного скрининга при областном консультативно-
диагностическом центре для детей, аbв настоящее 
время располагается вbмедико-генетической кон-
сультации ГБУ РО «Областной клинический пери-
натальный центр». 

Табл. Неонатальный скрининг вbРязанский области 1996–2021bгг.
Год Всего 

обследовано
Выявлено 
ФКУ

Выявлено 
ВГ

Выявлено 
АГ

Выявлено 
муковис.

Выявлено 
галактоземия

1996 9196 3
1997 8815 4
1998 9306 1 1
1999 8566 2 1
2000 8516
2001 8988 3 1
2002 9514 1
2003 10054 2 1
2004 10074 2
2005 9992 4 2
2006 10049 4 3

2007 10796 (ФКУ иbВГ), 
остальные 3690 3 1

2008 11430 3 4 2 1 1
2009 11544 1 4 2 1
2010 11740 3 2 2 1
2011 11346 1 4 1
2012 12404 3 2 2 1
2013 12355 3 6 2
2014 12482 1 2
2015 12579 3 4 2 1
2016 12608 2 3 1 3
2017 10998 1 2 2 1
2018 9935 1 2 1 2
2019 8974 3 2 1
2020 8476 1 1 1
2021 7835 1 3 3
Всего 280002 52 55 15 14 4
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В медико-генетической консультации осу-
ществляется определение частых мутаций вbгене 
РАНb (фенилкетонурия) иb СFTRb (муковисцидоз). 
Сb целью подтверждения диагноза (второй этап 
скрининга) используются молекулярно-генети-
ческие методы исследования, которые проводят-
ся на базе МГНЦ имени академика Н.П.b Боч  кова 
г.bМосква. Сb2014bгода молекулярно-генетические 
исследования проводятся так же вb рамках про-
граммы «Альфа-Эндо».
При врожденной дисфункции коры надпочеч-

ников (АГС) сb целью определения генетического 
пола ребенка используются цитогенетические ме-
тоды диагностики, проводимые вb цитогенетиче-
ской лаборатории медико-генетической консуль-
тации. Наряду сb классическим цитогенетическим 
анализом используется флуоресцентная гибриди-
зация in situ (FIHSb— метод).
Частота фенилкетонурии вb Рязанской области 

по данным неонатального скрининга составила 
1:5385; врожденного гипотиреоза 1:5091; адрено-
генитального синдрома (ВДКН) 1:10560; муковис-
цидоза 1:11314; галактоземии 1:39599. 
Проведение неонатального скрининга позволя-

ет выявить наиболее распространенные генетиче-
ские заболевания, которые представляют угрозу 
для жизни иbздоровья ребенка иbдает возможность 
врачам своевременно начать лечение иb избе-
жать тяжелых осложнений.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-71
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Введение
Синдром Паллистера-Холла (СПХ) представ-

ляет собой редкое генетическое заболевание 
сb аутосомно-доминантным типом наследования, 
характеризующийся полидактилией или оли-
годактилией, пороками развития надгортанни-
ка, висцеральными аномалиями, гипоталамиче-
ской гамартомой. Наиболее частой эндокринной 
патологией является центральное преждевремен-
ное половое созревание. Несмотря на то, что ги-
попитуитаризм, дефицит гормона роста иbанома-
лии половых органов также описаны при СПХ, 
остается неясным, являются ли они вторичными 
по отношению кbгамартоме или представляют со-
бой самостоятельные проявления гипоталамо-
гипофизарной дисфункции. СПХ характеризуется 
значительной вариабельностью выраженности 
клинических симптомов. Вb1997b г. Kang иb соавт. 
идентифицировали уb пациентов сb синдромом 

Паллистера-Холла патологические изменения 
вbгетерозиготном состоянии вbгене GLI3 (OMIM no. 
165240), установив, таким образом, молекулярно-
генетическую основу заболевания. Ген локализо-
ван на коротком плече 7bхромосомы (7p14.1) иbсо-
стоит из 15bэкзонов. 
Описание клинического случая
Пациент С., 3bгода 7bмесяцев, поступил вbдетское 

отделение ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» сb жа-
лобами прогрессирующее половое созревание 
иb ускорение темпов роста сb первого года жизни, 
задержку речевого развития. Из анамнеза извест-
но, что вbсвязи сbклиникой дыхательной недоста-
точности сb первых суток жизни, диагностирован 
порок развития гортани иb бронхиального дерева 
справа, что потребовало установки трахеостомы 
сb последующим проведением нескольких этапов 
пластики надгортанника иbгортани. Учитывая труд-
ности сb кормлением иb необходимость вb длитель-
ном зондовом питании, ребенку проведена фундо-
пликация, наложение гастростомы. 
В возрасте 9b месяцев, после выписки из хи-

рургического стационара, получены положитель-
ные результаты скрининга на муковисцидоз. 
Подтвержден молекулярно-генетически: вb гене 
CFTR (NM 000492.4) выявлено 2b гетерозиготных 
варианта. Также при обследовании выявлена ги-
поплазия правой почки, гипоплазия желчного пу-
зыря, олигодактилия обеих кистей, синдактилия 
1bи 2bпальцев обеих стоп. 
По результатам проведенного обследования 

уbребенка выявлено ускорение роста (SDS роста: 
+2,47), половое развитие (Таннер 3, яички по 12–
15bml), пубертатный выброс ЛГ на пробе сbанало-
гом ГнРГ (ЛГ мах через 60bминb— 25bЕд/л) иbзна-
чительное опережение костного возраста (КВ 
на 8,5bлет по атласу TW-20). МРТ головного мозга: 
выявлена гамартома гипоталамуса ретроселляр-
ной локализации 20×16×19bмм. 
Учитывая наличие не характерных для муковис-

цидоза пороков развития гортани, почек, вbсочета-
нии сbолигодактилией иbгамартомой гипоталамуса 
уbребенка был заподозрен СПХ. Проведено молеку-
лярно-генетическое исследование: вbгене GLI3bвы-
явлен гетерозиготный вариант c.3454G>T:p.E1152X.
Заключение
Мутации, ассоциированные сb СПХ, приводят 

кb формированию усеченного белка-репрессора, 
играющего важную роль вb эмбриональном раз-
витии. Основные диагностические критерии СПХ: 
гипоталамическая гемартома (прогонобластома), 
олиго- или полидактилия, пороки развития надгор-
танника, часто встречаются также неперфориро-
ванный анус, агенезия, дисплазия или отсутствие 
почки, врожденные пороки сердца, гипопитуита-
ризм, гипоспадия (отсутствие дистальной части мо-
чеиспускательного канала уbмальчиков или дефект 
задней стенки мочеиспускательного канала уb де-
вочек), задержка психического развития. 
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Учитывая аутосомно-доминантный характер на -
следования, наличие патогенного варианта GLI3bв 
сочетании сb одним из диагностических критери-
ев рекомендовано считать достаточным для под-
тверждения синдрома Паллистера-Холла, что по-
зволяет поставить диагноз пациентам парциальной 
формой патологии.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-72
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ГБУЗ ИГОДКБ, г. Иркутск, Россия

Врожденная дисфункция коры надпочечни-
ков (адреногенитальный синдром, врожденная 
надпочечниковая гиперплазия)b — группа за-
болеваний с аутосомно-рецессивным типом на-
следования, в основе которых лежит дефект од-
ного из ферментов или транспортных белков, 
принимающих участие в биосинтезе кортизола 
в коре надпочечников [1,2]. В настоящее время 
описано 7b форм врожденной дисфункции коры 
надпочечников (ВДКН), среди которых выделяют 
липоидную гиперплазию коры надпочечников, 
или ВДКН, обусловленную дефектом транспорт-
ного белка StAR (steroidogenic acute response 
protein, регулятор быстрого ответа стероидоге-
неза на стресс). Белок StAR играет ключевую роль 
в инициации стероидогенеза, регулируя посту-
пление холестерина с наружной мембраны ми-
тохондрии на внутреннюю мембрану, где рас-
полагается комплекс энзимов, непосредственно 
участвующих в биосинтезе стероидных гормонов 
из холестерина[3]. Мутации в гене STAR приво-
дят к развитию липоидной гиперплазии коры 
надпочечников, характеризующейся нарушени-
ем синтеза всех групп надпочечниковых стеро-
идных гормонов, включая половые, что обуслов-
ливает развитие первичной надпочечниковой 
недостаточности в сочетании с первичным ги-
погонадизмом у пациентов с кариотипом 46ХХ 
и нарушением формирования пола у пациентов 
с кариотипом 46XY[4]. 
Мы приводим клинический случай сочетания 

хронической надпочечниковой недостаточности 
с нарушением формирования пола 46ХУ, обуслов-
ленный гомозиготной мутацией в гене STAR.
Описание случая
Девочка Т. 4bгода 4bмесяца.
Из анамнеза: родилась в близкородственном бра-

ке от 6bбеременности, 5bродов. Беременность проте-

кала с токсикозом. Роды в 40bнедель, самостоятель-
ные. Масса тела при рождении 3200b г, длина тела 
51b см. Закричала сразу. Неонатальный скрининг 
на 17-ОН прогестерон отрицательный. Из родильно-
го дома выписана на 3-е сутки. В возрасте 2-х меся-
цев состояние ребенка резко ухудшилось: нараста-
ла вялость, сонливость, снижение аппетита, быстро 
уставала при кормлении. В возрасте 3-х месяцев 
состояние девочки продолжало прогрессивно 
ухудшатся: отказывалась от еды, были срыгивания, 
эпизоды жидкого стула. Пациентка была госпита-
лизирована в Ивано-Матренинскую детскую клини-
ческую больницу города Иркутска, где находилась 
в отделении анестезиологии-реанимации и интен-
сивной терапии. Состояние ребенка оценивалось, 
как тяжелое, тяжесть обусловлена была токсико-
эксикозом, электролитными нарушениями (гипо-
натриемия, гиперкалиемия). При обследовании: 
уровень АКТГ 1250bпг/мл (норма до 45bпг/мл), кор-
тизол 20,14–15,36b Нмоль/л, 17-ОН прогестеронb— 
норма, тестостерон- норма. Установлен диагноз: 
Хроническая надпочечниковая недостаточность 
первичная, назначена терапия глюко- и минерало-
кортикоидами в постоянном режиме. На фоне сте-
роидной терапии состояние ребенка улучшилось, 
отмечалась прибавка в массе тела, исчезли электро-
литные нарушения. Ребенок выписан в удовлетвори-
тельном состоянии. В возрасте 1bгода девочке было 
проведено молекулярно-генетическое исследова-
ние в ФГБУ ЭНЦ. В гене STAR выявлена гомозигот-
ная мутация с.545GA:р.R182Н.  Кариотип: 46ХУ, ген 
SRY. При УЗИ органов малого таза: матка и яични-
ки не определяются, в паховых каналах с двух сто-
рон определяются яички, правое 18*8*9bмм, левое 
15*7*8bмм, наружные гениталии по женскому типу. 
Диагноз клинический: Врожденная дисфунк-

ция коры надпочечников, дефект STAR-протеина 
Нарушение формирования пола 46ХУ. Рекомен-
дована орхектомия в плановом порядке.
Обследование пациентки в возрасте 4bгода 4bме-

сяца  перед проведением плановой орхектомии.
Масса телаb— 21b кг  Ростb— 115,5b см. ИМТb— 

15,9. Кожа и слизистые умеренной влажности, 
бледные. Наружные гениталии по женскому типу. 
Расположение отверстия девственной плевы, на-
ружного отверстия уретры типичные для женско-
го строения гениталий. 
Гормональный профиль:

Название Результат Референтные 
значения

Кортизол 0 47,8–600bНмоль/л
Тестостерон 0,025 0–2,15bНмоль/л

17-он прогестерон 0,4 0,1–2,7bНмоль/л
Эстрадиол 5,0 22,0–99,1пг/мл

Лютеинизирующий 
гормон

3,46 0–0,27bIU/l

Пролактин 12.58 1,6–13,1bНмоль/л
ФСГ 12,04 0,22–7,52bmIU/ml
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ЭКГ: Синусовая тахикардия, с ЧСС 122–140bуд. 
в минуту, аритмия дыхательная. ЭОСb — верти-
кальное  положение. Косвенные признаки уси-
ления электрических потенциалов миокарда ле-
вого желудочка. СРРЖ. Особенности: з. RV2≥RV3; 
з.SV3-SV4>N.
УЗИ надпочечников: в их проекции гиперплазии 

и дополнительных образований не выявлено.
УЗИ яичек и паховых каналов: яички расположе-

ны в паховых каналах, овальной формы, нормаль-
ной эхогенности, однородной структуры. При ЦДК 
кровоток в паренхиме яичек обычный. Объём пра-
вого 1,5bсм3. Объём левого 1,1bсм3. Паховые каналы 
не расширены на всем протяжении. Заключение: 
Яички в паховых каналах.
УЗИ органов малого таза трансабдоминально: 

матка: убедительно матка обычного строения не ре-
гистрируется, в проекции матки тяж длиной 2,3см, 
шириной 0,7b см, передне-задний размер ≈0,45см. 
Яичники убедительно не дифференцируются. 
Рентгенография кистей в прямой проекции: 

«Костный возраст» соответствует 2–2,5bгодам (па-
спортный возраст 4bгода).
Консультация онколога: В связи с высоким ри-

ском малигнизации расположенных в паховых ка-
налах яичек, необходимо проведение орхэктомии 
в плановом порядке.
Ребенок планировался на перевод в хирургиче-

ское отделение на плановую орхектомию, поэтому 
начата предоперационная подготовка, увеличе-
на доза гормонов глюко- и минералокортикоидов 
в 2раза.
Проведена операция орхектомия. 

Выводы
Данная форма ВДКН является редко встречаю-

щейся. Сложности представляет диагностика, так 
как отсутствует повышение 17-ОН прогестерона 
при проведении неонатального скрининга, а также 
нет вирилизации гениталий у ребенка при рожде-
нии, которая могла бы указать на возможные на-
рушения формирования пола.
Данный ферментативный дефект STAR протеи-

на можно выявить  только с помощью молекуляр-
но-генетического анализа. Поэтому для данной 
категории пациентов этот метод бесценен.

1. Федеральные клинические рекомендации 
(протоколы) по ведению детей с эндокринными 
заболеваниями / Под ред. И.И. Дедова и В.А.bПе -
терковой.b— М.: Практика, 2014.b— 442bс.

2. Эндокринология. Национальное руковод-
ство / под ред. И. И. Дедова, Г. А. Мельниченко.b— 
2-еbизд., перераб. и доп.b— Москва: ГЭОТАР-Медиа, 
2020.

3. Диагностика и лечение эндокринных забо-
леваний у детей и подростков / Под редакцией 
проф. Н.П.Шабалова.b — Москва. Мед-пресс ин-
форм, 2018.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-73
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Чубаров Т.В., Жданова О.А, Шаршова О.Г., 
Артющенко А.И.

ВДКБ ВГМУ им. Н.Н. Бурденко, г. Воронеж, Россия 

Ожирение является одной из наиболее важных 
проблем современного мира, распространенность 
избыточной массы тела иbожирения за последние 
десятилетия увеличилась почти вb 1,5–2b раза [1]. 
Ожирение уbдетей иbподростков повышает риск ран-
него формирования болезней сердечно-сосудистой 
системы, опорно-двигательного аппарата, наруше-
ний углеводного иb липидного обмена. Связь меж-
ду тиреоидными гормонами иbфакторами, секрети-
руемыми жировой тканью, является двусторонней: 
как жировая ткань может влиять на тиреостат, так 
иbгипотиреоз может влиять на уровень массы тела 
[2]. Воронежская область является эндемичным рай-
оном по дефициту йода, что вbсовокупности сbвыше-
указанными данными объясняет необходимость из-
учения распространенности тиреоидной патологии 
среди детей иb подростков сb избытком массы тела 
иbожирением [3].
Методы исследования: Ретроспективный анализ 

историй болезни 106b пациентов сbизбытком мас-
сы тела иbожирением, находившихся на госпитали-
зации вbэндокринологическом отделении вb2019–
2020г.
Результаты иb выводы: Вb исследование были 

включены 61b мальчик (57,5 %) иb 45b девочек 
(42,5 %). Сb ожирением 1b степени наблюдалось 
15b детей (14 %), 2b степениb— 39b детей (36,8 %), 
3b степениb — 31b ребенок (29,2 %), сb морбид-
ным ожирениемb— 14b человек (13,2 %), сbизбыт-
ком массы телаb— 7bдетей (6,8 %). Патология щи-
товидной железы выявлена уb46b детей (43,4 %), 
наследственную отягощенность, связанную 
сb болезнями щитовидной железы, имели 7b че-
ловек (15,2 %). Среди детей сb 1b степенью ожи-
рения патология щитовидной железы выявлена 
уb 7b человек (46,6 %), диффузный нетоксический 
зоб встречался уb 5 (33,3 %) пациентов, уb 1b ре-
бенка (6,6 %)b — субклинический гипотиреоз, 
уb1 (6,6 %)– аутоиммунный тиреоидит; среди де-
тей со 2bстепенью ожирения патология щитовид-
ной железы выявлена уb22bдетей (56,4 %), при том 
уb13bдетей (33,3 %) был установлен диагноз диф-
фузный нетоксический зоб, уb6b детей (15,4 %)b— 
субклинический гипотиреоз, уb3 (7,7 %)b— клини-
ческий гипотиреоз; среди пациентов сb3bстепенью 
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ожирения патология щитовидной железы вы-
явлена уb 8b человек (25,8 %): диффузный неток-
сический зоб сформировался уb 2b детей (6,5 %), 
уb 5b человек (16,1 %) определялся субклиниче-
ский гипотиреоз, уb 1b ребенка (3,2 %)b— клини-
ческий гипотиреоз. Среди детей сb морбидным 
ожирением патология щитовидной железы была 
обнаружена уb7bчеловек (50 %), из них уb3bчеловек 
(21,5 %) выявлен диффузный нетоксический зоб, 
уb4 (28,6 %)b— субклинический гипотиреоз. Среди 
детей сb избытком массы тела патология щито-
видной железы выявлена уb2bпациентов (28,6 %): 
уb1bребенка (14,3 %) определялся диффузный не-
токсический зоб, также уb 1b ребенка (14,3 %)b— 
субклинический гипотиреоз. Гипотиреоз разной 
степени компенсации чаще являлся сопутству-
ющим заболеванием уb пациентов сb ожирением 
2b и 3b степени (40,9 % иb75,0 % соответственно) 
по сравнению сbпациентами сbожирением 1bстепе-
ни (14,5 %), р=0,058. 
Заключение. Выявленная высокая распростра-

ненность патологии щитовидной железы среди 
детей сbожирением иbизбытком массы тела, указы-
вает на необходимость оценки тиреоидного стату-
са уbданных пациентов. Учитывая полученные ре-
зультаты, пациенты сbожирением 2bстепени иbвыше 
находятся вb группе риска по наличию патологии 
щитовидной железы. Помимо оценки степени уве-
личения щитовидной железы по данным ультра-
звуковой диагностики, необходимо исследовать 
ее функциональное состояние путем определения 
уровня тиреоидных гормонов для своевременной 
диагностики иbназначения лечения. 
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Чубаров Т.В., Настаушева Т.Л., Жданова О.А., 
Шаршова О.Г., Патрицкая М.В.

ВГБОУ ВО ВГМУ им. Н.Н. Бурденко Минздрава России, г. 
Воронеж, Россия

Актуальность
В последнее время отмечается неуклонный рост 

ожирения уbдетей. Формирование этого заболева-
ния часто начинается вb раннем детском возрас-
теb[1]. Основными причинами данной патологии яв-
ляются несбалансированное питание, отсутствие 
физической активности, семейные иb социально-
экономические особенности [2, 3]. Выявление осо-
бенностей компонентного состава при избыточ-
ной массе тела методом биоимпедансного анализа 
позволит повысить эффективность мероприятий, 
направленных на предупреждение развития дан-
ного заболевания.
Цель исследования 
Оценить компонентный состав тела уbдетей сbиз-

быточной массой для ранней диагностики «скры-
того» ожирения.
Материалы иbметоды
Данные получены вb результате ретроспектив-

ного анализа историй болезни 40bпациентов, на-
ходившихся на лечении вb эндокринологическом 
иbкардиологическом отделениях Воронежской дет-
ской клинической больницы ВГМУ им. Н.Н.bБурденко 
сb2020bпо 2021bгг. Медиана возраста пациентовb— 
14bлет (8; 16bлет). Мальчиковb— 32bчеловека (80 %), 
девочекb — 8 (20 %). Уb всех детей диагностиро-
ван избыток массы тела (SDS индекса массы тела 
(ИМТ) от +1,0b до +2,0). Всем детям, включенным 
вbисследование, проводилась антропометрия, вы-
числение ИМТ, SDS ИМТ, биоимпедансный анализ 
состава тела.
Результаты
Проводя персонализированный биоимпеданс-

ный анализ отмечено, что уb части пациентов 
(8b мальчиков, 20 %) увеличение массы тела об-
условлено тощей массой, при сохранении про-
цента жировой массы вb пределах допустимых 
значений. Несмотря на избыток массы тела по дан-
ным расчета ИМТ, эти пациенты не имели «скры-
того» ожирения, уbних исключался риск развития 
данного заболевания. Остальные 24b мальчика 
иb8bдевочек имели повышенный ИМТ за счет пре-
обладания жировой массы над тощей. Эти дети 
нуждаются вbпроведении профилактических меро-
приятий для предотвращения развития ожирения 
вbболее старшем возрасте.
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Заключение
Раннее выявление «скрытого» ожирения уb де-

тей сb избыточной массой тела поможет подо-
брать индивидуальный план эффективных методов 
профилактики на догоспитальном этапе, путем 
влияния на потенциально модифицируемые фак-
торы риска (образ жизни, питание иbпищевые при-
вычки, физическая активность), что вbдальнейшем 
уменьшит риск развития ожирения, замедление 
прогрессирования заболевания, формирование 
осложнений иbповысит качество жизни детей.
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Шадрина А.В., Куликова К.С.

ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 
г. Москва, Россия

Актуальность
Витамин-Д-зависимый рахит 1А типаb— это ред-

кая наследственная форма рахита сbаутосомно-ре-
цессивным типом наследования, ассоциированная 
сbдефектами вbгене CYP27B1, кодирующим митохон-
дриальную 1α-гидроксилазу вbпочках, при котором 
нарушен синтез кальцитриола. Распространенность 
вbпопуляции данного типа рахита на сегодняшний 
день неизвестна. 
Клинический случай
Девочка Т. 4b лет поступила вbФГБУ «НМИЦ эн-

докринологии» сbжалобами на низкий рост, стёр-
тость зубной эмали иb О-образную деформацию 
нижних конечностей. Из семейного анамнеза из-
вестно, что первый ребенок погиб вbвозрасте 4bлет 
(двухсторонняя пневмония), имел множественные 
переломы.
Из анамнеза известно, что вbвозрасте 1bгода ро-

дители впервые обратили внимание на деформа-
цию конечностей, вb возрасте 1,5b лет появилась 
«утиная походка». Получала терапию витамином 

Дb в возрастной дозировке. Сb 2,5b лет девоч-
ка перестала ходить, резко снизился аппетит. 
Вb 3b года установлен диагноз витамин Дb зави-
симый рахит (на основании гипокальциемииb — 
1,94b ммоль/л, гипофосфатемииb— 0,74b ммоль/л, 
повышения уровня ЩФb — 1188b ед/л иb ПТГb — 
839bпг/мл на фоне высокого уровня 1,25 (ОН)Дb— 
111,1b нмоль/л). На рентгенограммахb — подвы-
вих тазобедренных суставов на фоне дисплазии, 
признаки рахита коленных суставов, голеностоп-
ных суставов, сколиоз 2–3b степени. Была назна-
чена терапия рокальтролом 1bмг/сут, кальция кар-
бонатом 500bмг/сут, сbпостепенным двухкратным 
увеличением. На фоне проводимой терапии была 
отмечена положительная динамика, девочка на-
чала ходить иbприбавлять вbвесе. Отмечалась нор-
мализация уровня ЩФ до 256bЕД/л, ионизирован-
ного кальцияb— 1,14bммоль/л. 
В ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» проведена 

коррекция получаемой терапии (дозировка ро-
кальтрола снижена до 1,75b мг/сут). По УЗИ при-
знаков нефрокальцинозаb— нет. По данным рент-
генографии костей верхних иbнижних конечностей 
активность рахита умеренно выражена (индекс 
RSS 2bбалла). 
Было проведено молекулярно-генетическое ис   -

следование кровиb — выявлен дефект вb гене 
CYP27B1b гомозиготный варинт c.403>T:p.Q135X; 
патогенный, что подтверждает диагноз «Витамин-
Д-зависимый рахит 1А типа». 
Лечение заболевания должно проводиться под 

строгим контролем уровней общего иb ионизиро-
ванного кальция, креатинина, мочевины, фосфора 
иbППГ (1bраз вb3bмесяца). Оптимальный уровень ио-
низированного кальция вbкрови должен составлять 
1,05 – 1,25bммоль/л, уровень ППГb— 15–65bпг/мл.
Заключение
При своевременной постановке иbлечении детей 

сbвитамин-Д-зависимым рахитом 1А типа возможна 
полная нормализация фосфорно-кальциевого об-
мена иbредукция костных изменений. Вbряде случа-
ев отмечается спонтанная ремиссия заболевания 
иbлечение может быть полностью прекращено. 
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MEHMO

Шайдуллина М.Р. 

ФГБОУ ВО КГМУ Минздрава России, г. Казань, Россия

Цель
Описание редкого моногенного заболевания, 

частью симптомокомплекса которого являются со-
четанные эндокринопатии. 
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Синдром MEHMO (OMIM: 300148; ORPHA: 85282; 
МКБ-10:Q 87.8) патология, как правило, проявляет-
ся задержкой интеллектуального развития (Mental 
retardation), эпилепсией (Epilepsy seizures), ги-
погонадизмом (Hypogonadism), микроцефалией 
(Microcephaly) иb ожирением (Obesity). Причиной 
заболевания считаются мутации вb гене EIF2S3, 
расположенном на коротком плече X-хромосомы 
(Xp22.11). 
Клинический пример
Пациент 1b родился от Ib беременности, Ib родов 

путем кесарева сечения (показаниеb— анатомиче-
ски узкий таз), на сроке 40bнедель. Масса при рож-
дении 3300b грамм, длина тела 50b см, отсутствие 
яичек вb мошонке на фоне ее гипоплазии, икте-
ричность бледность кожных покровов сbвыражен-
ным мраморным рисунком микроцефалия, короткая 
шея, крупные низко посаженные уши. Вbроддоме со 
вторых суток жизни регистрируется гипогликемия 
1,1–2,7bммоль/л, сопровождающаяся судорожными 
пароксизмами. На основании оценки гормональ-
ного статуса (ТТГb — 3,7b мкМЕ/мл, Т4b свобод-
ныйb— 9,92b пмоль/л, ИПФР-1b— менее 15b нг/мл, 
СТГ при гликемииb — 1,1b ммоль/лb — 0,8b нг/мл) 
верифицирован вторичный гипотиреоз, назна-
чена терапия левотироксином натрия, исклю-
чен гипокортицизм (Кортизолb — 574,5b нмоль/л 
при гликемииb— 1,1bммоль/л), доказан акетотиче-
ский гиперинсулинемический характер наруше-
ния углеводного обмена (инсулинb— 6,45bмкЕд/мл, 
акетонурия), начата терапия диазоксидом (прогли-
кем) вbдозе 10bмг на кг вbсутки. 
Ребенок консультирован генетиком, выпол-

нены неонатальный скрининг (патологических 
значений маркеров заболеваний не выявлено), 
кариотипирование (Кариотип 46b ХУ), тандем-
ная масс-спектрометрия (данных за наследствен-
ные аминоацидопатии, органические ацидурии 
иbдефекты митохондрального b-окисления не вы-
явлено), молекулярно-генетическое исследование 
на синдром Видемана- Беквитаb— типичных мута-
ций не обнаружено, тест на частые мутации вbми-
тохондриальной ДНК методом мультиплексной ам-
плификации (MLPA)b — мутации не обнаружены; 
секвенирование панели «Сахарный диабетb— гипе-
ринсулинизм» (27bгенов)b— патогенных, вероятно 
патогенных иb вариантов неопределенной клини-
ческой значимости не обнаружено. Ребенок на-
блюдается неврологом сb диагнозом: Последствия 
антенатального поражения центральной нервной 
системы вb форме спастического тетрапареза, тя-
желой степени. Микроцефалия. Фокальная эпи-
лепсия. Фармакорезистентная форма. Атрофия 
зрительных нервов. Постоянно принимает комби-
нацию антиконвульсантовb— препараты вальпро-
евой кислоты, ламотриджина. Вb настоящий мо-
мент мальчик имеет выраженный дефицит роста 
(SDS роста вb8b лет -7,9), SDS индекса массы тела 
(ИМТ) ребенка составляет +1,1 (ИМТ 17,6bкг/кв.м.). 

Через 7b лет после рождения первого паци-
ента вb семье родной сестры его матери родил-
ся мальчик (беременность II, угроза прерывания 
вbпервом триместре, роды II на сроке 38bнедель, 
вес 3300b г, длина тела 50b см) сb задержкой вну-
триутробного развития, микроцефалией, врож-
денным пороком сердца (дефект межжелудоч-
ковой перегородки, открытый артериальный 
проток), двусторонним крипторхизмом. Вb пер-
вые дни жизни выявлены признаки спастическо-
го тетрапареза, зарегистрирована гипогликемия 
до уровня неопределяемых значений. Ребенок 
кариотипирован (Кариотип 46b ХУ), проведен-
ные неонатальный скрининг, тандемная масс-
спектрометрияb — без патологических отклоне-
ний. Полученные на фоне гликемии 0,63bммоль/л 
лабораторные показатели (ТТГb — 10,6b мМЕ/л, 
Т4b свободныйb— 5,5b пмоль/л, СТГb— 0,09bнг/мл, 
ИПФР-1b— <15b нг/мл, Кортизолb— 72,2b нмоль/л, 
Инсулинb— 4,2bмМЕ/л) свидетельствовали оbнали-
чии уbребенка гипопитуитаризма (вторичных ги-
потиреоза, гипокортицизма, соматотрорпной не-
достаточности) иb гиперинсулинизма. Коррекция 
дефицитов тироксина иb кортизола, назначение 
диазоксида (прогликема) не позволили достичь 
эугликемии без парентеральной дотации глюкозы, 
поэтому было принято решение оbназначении со-
матропина вbдозе 0,033bмг/кг вbсутки, что позволило 
стабилизировать гликемию на фоне частого дроб-
ного питания. Проведено секвенирование панели 
«Гипопитуитаризм» (28bгенов): выявлены гетеро-
зиготные варианты rs61762493b и rs78866715b в 
цисположении NC_000017.10:g.[61996246C>T; 
61996248A>G] (GRCh37) вb 5’- нетранслируемой 
области гена GH1 (NM_000515.4)b— варианты не-
определенного значения. 
Ребенок наблюдается неврологами сb диагно-

зом: симптоматическая фокальная эпилепсия, 
последствия антенатального поражения голов-
ного мозга вbформе микроцефального синдрома, 
спастического тетрапареза, задержки психомо-
торного развития, Атрофия зрительных нервов. 
Судорожный синдром уb ребенка манифестиро-
вал вb возрасте 3х месяцев на фоне контролиру-
емой гликемии иbв настоящий момент также тре-
бует применения комбинации антиконвульсантов 
(вальпроевая кислота, окскарбазепин, тапира-
мат). Вbнастоящий момент имеет значительное от-
ставание вbдлине тела от сверстников (SDS роста 
-8,44b в 18b месяцев) иb недостаточность питания 
(ИМТ 13,3bкг/кв.м. SDS ИМТ -2,49). 
В связи сb рождением вb семье второго мальчи-

ка родители первого ребенка повторно обрати-
лись кb генетикам, было предположено наличие 
синдрома MEHMO, вbходе анализа структуры мРНК 
(NM_001415.4) гена сb1-го по 12й экзон был обна-
ружен ранее не описанный вариант (NC_000023.
10:g.24084162C>G(hg19), NM_001415.4bc.820bC>G 
(p.Leu274Val)) вb гемизиготном положении. 
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Подоб ная замена обнаружена иbу матери пациен-
та. Верифицирован синдром MEHMO.
Выводы
Вb связи сb наличием эндокринной патологии 

вbсимптомокомплексе синдрома MEHMO, эндокри-
нолог должен быть членом медицинской команды, 
определяющей тактику ведения пациентов сbдан-
ной патологией.
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1,2Шайдуллина М.Р.,  3Замалова А.Н. 

1ГАУЗ «ДРКБ МЗ РТ», г. Казань, Россия
2ФГБОУ ВО Казанский ГМУ Минздрава России, 

г. Казань, Россия
3ГАУЗ «РКБ МЗ РТ»

Цель
Анализ результатов реализации программы нео-

натального скрининга на врожденную дисфункцию 
коры надпочечников (ВДКН) иbврожденный гипо-
тиреоз (ВГ) на территории Республики Татарстан 
(РТ). 
Материалы иbметоды
Изучены результаты работы медико-генети-

ческой консультации Республиканской клиниче-
ской больницы, отчеты педиатров иbдетских эндо-
кринологов, данные регистра пациентов сb ВДКН, 
первичная медицинская документация (исто-
рии болезни иbамбулаторные карты пациентов). 
Результаты
Первые результаты обследования новорож-

денных на врожденный гипотиреоз вb Республике 
Татарстан были получены вb1996bгоду, сb2006bгода 
вb программу неонатального скрининга была 
включена ВДКН. Данный процесс на террито-
рии Республики регламентируется Приказом Ми-
нистерства здравоохранения Республики Та-
тар  стан от 1b июня 2006b г. Nb 519. «О массовом 
обследовании новорожденных детей на наслед-
ственные заболевания вbРеспублике Татарстан».
Доля охвата новорожденных процедурой скри-

нинга вb процессе внедрения программы увели-
чивалась сb 22,5 % вb 2006b г (на ВДКН) до 99,6 % 
по обеим нозологиям кb2016bг, вb2021bг врожден-
ные эндокринопатии исключены 97,9 % рожден-
ных на территории РТ детей. Проблематичным 
вbэтом отношении для Республики стал 2017b год, 
когда исследования были проведены менее чем 
70 % новорожденным, что привело кbпоздней диа-
гностике ВГ уbодного ребенка. 
Диагностическая ценность скрининга (отно-

шение числа верифицированных диагнозов кb ко-
личеству патологических значений показателя, 

определяемого вb сухой капле крови) составила 
при ВДКН от 0,2 % (2015b год, охват скринингом 
99,2 %) до 1,29 % (2016bгод, 99,6 %), при ВГ от 3 % 
(2012b год, охват скринингом 98,9 %) до 28,8 % 
(2018bгод, 99,6 %). 
Как правило, ежегодно по результатам скрининга 

диагностировано от 1bдо 5bслучаев ВДКН, вb2016bг 
зарегистрировано 11bвновь выявленных больных. 
Заболеваемость (1:Х, где X=A:B, Аb — число об-
следованных новорожденных за один календар-
ный год, Вb— количество выявленных случаев па-
тологии за тот же календарный год) вbотношении 
ВДКН вbразные годы составила 1:5032 (2016bг., ох-
ват скринингом 99,6 %) до 1:56150 (2015bг., 99,2 %). 
Вb среднем же заболеваемость ВДКН вb 2006–
2021b гг. вbРеспублике Татарстан соответствовала 
показателю 1:14575, что заметно ниже среднего 
для Российской Федерации уровня 1:9500. 
Данная характеристика для ВГ варьировала 

от 1:1770 (2018b год, охват скринингом 99,6 %) 
до 1:7828 (2012b год, 98,9 %), вbсреднем за 2006–
2021b гг.b — 1:2694. Показатель превышает ана-
логичный как для Приволжского федерального 
округа (1:3376), так иbдля Российской Федерации 
вbцелом (1bна 3617bноворожденных). Ежегодно не-
онатальный скрининг позволял диагностировать 
от 7 (2012bгод) до 26bновых случаев ВГ (2018bгод). 
В настоящий момент численность попу-

ляции больных сb ВДКН от 0b до 18b лет вb Рес-
публике Татарстан составляет 51bчеловек, уb48bпа-
циентов верифицирована сольтеряющая форма 
заболевания, уb 3хb — простая вирильная. Если 
вb 2006b из пяти пациентов, рожденных сb ВДКН, 
только одному патология была диагностирована 
по результатам скрининга, то вbпериод сb2007bпо 
2021bгг все дети сbверифицированным диагнозом 
прошли через данную процедуру иb имели пато-
логическое значение биохимического маркера, 
что свидетельствует оb 100 % чувствительности 
применяемого метода. СbВГ вbРеспублике наблю-
дается 294b пациента детского иb подросткового 
возраста. 
Выводы
Программа неонатального скрининга является 

важным инструментом, обеспечивающим своев-
ременные диагностику иbстарт терапии при таких 
значимых врожденных состояниях, как ВГ иbВДКН. 
Охват неонатальным скринингом вb РТ вb настоя-
щий момент соответствует современным требова-
ниям. Заболеваемость ВДКН вb РТ по результатам 
скрининга составила 1:14575b новорожденных, 
ВГb— 1:2694.
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Шамсова Н.М.

РГБЛПУ «КЧ ЭД», к. Черкесск, Россия

Неонатальный скрининг на врожденный гипо-
тиреоз (ВГ) доказал свою эффективность как ме-
тод ранней диагностики заболевания, позволяю-
щий своевременно начать терапию иbпредотвратить 
инвалидизацию. Оценка организации иb эффек-
тивности неонатального скрининга на ВГ на ре-
гиональном уровне является весьма актуальной, 
что определило цель исследования. Неонатальный 
скрининг вb Карачаево-Черкесской Республике 
проводится сb 1996b года. Одним из ожидаемых 
положительных медико-социальных эффектов 
от проведения неонатального скрининга на ре-
гиональном уровне является отсутствие инвали-
дизирующих отклонений вb состоянии здоровья 
детей. Вb рамках программы скрининга за пери-
од 2017–2021b года обследовано 22b 264b ново-
рожденных (100 %), что позволяет рассчитывать 
своевременное выявление всех случаев заболе-
вания. Установлены следующие показатели ча-
стоты гипотиреоза: транзиторный гипотиреозb— 
2017г.b— 1,2 %; 2018г.b— 1,2 %; 2019г.b— 0,4 %; 
2020г.b— 1,3 %; 2021г.b— 2,3 %; врожденный ги-
потиреоз- 2017г.b— 0,02 %; 2018г.b— 0; 2019г.b— 
0,02 %; 2020г. -0; 2021г.b — 0. Средняя часто-
та ретестов за период наблюдений составила 
1,2 %, причем вbструктуре ретестов более 90 % со-
ставляли случаи умеренной гипертиротропинемии 
сbуровнем гормона до 50bмкМЕ/мл. Уbподавляюще-
го большинства обследованных новорожденных 
содержание ТТГ было ниже 20bмкМЕ/мл.
Как видно из таблицы роста заболеваемости 

врожденным гипотиреозом за последние 2b года 
нет.

Годы Количество 
ново-
рожден-
ных вbКЧР 
поbданным 
РОССТАТА

Коли-
чество 
тестов 
на ВГ

Коли-
чество 
ретестов 
на ВГ

Выявлено 
больных

2017 4664 4671 57 1
2018 4608 4652 58 —
2019 4486 4457 17 1
2020 4610 4633 64 —
2021 3896 3312 93 —

Организация неонатального скрининга на 
врож   денный гипотиреоз вbКарачаево-Черкес ской 

Рес публике позволило добиться высокого про-
цента обследования новорожденных, охвата ре-
тестом, сокращение сроков обследования иbсво-
евременное начало лечения пациентов.
Выводы

1. Преимуществом выполнения лабораторного 
этапа неонатального скрининга на региональном 
уровне является улучшение оперативной связи 
иbвзаимной координации действий родовспомога-
тельных, педиатрических лечебно-профилактиче-
ских учреждений иbмедико-генетической службы.

2. Организация лабораторного этапа неона-
тального скрининга позволила добиться высокого 
процента обследования новорожденных (100 %), 
улучшения выявляемости врожденного гипотире-
оза, уменьшения сроков обследования иb раннее 
начало заместительной терапии.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-79
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Шамсова Н.М.

РГБЛПУ «КЧ ЭД», к. Черкесск, Россия

Врожденная дисфункция коры надпочечников 
(ВДКН)b— группа заболеваний сbаутосомно-рецес-
сивным типом наследования, развитие которых 
связано сb нарушением секреции кортикостерои-
дов, вследствие врожденного дефекта ферментов, 
ответственных за биосинтез этих гормонов. 
Поздняя диагностика, несвоевременная иb не-

корректная терапия ВДКН приводят кb тяжелым 
последствиям: гибели ребенка от сольтеряющих 
кризов, ошибке вb выборе половой принадлежно-
сти при выраженной вирилизации наружных ге-
ниталий уbдевочки, нарушением роста иbполового 
созревания, бесплодию. 

Годы Количество 
новорож-
денных КЧР 
поbданным 
РОССТАТА

Прове-
дено 
тестов 
наbВДКН

Прове-
дено

ретестов 
на ВДКН

Взято 
на учет 
ВДКН 

поbскри-
нигу

2017 4664 4671 60 —
2018 4608 4652 92 —
2019 4486 4457 81 1
2020 4610 4633 89 2
2021 3896 3312 139 1
Итого: 22264 21725 461 4
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Массовое обследование новорожденных на 
ВДКН проводится сb2006bгода. За 5bлет обследо-
вано 22b064bноворожденных. Анализ результатов 
неонатального скрининга на ВДКН за 5bлет пока-
зал, что 461bребенок (2 %) новорожденных нужда-
лись вbповторном обследовании (ретесте) вbсвязи 
сbповышенным уровнем 17-ОНР. Частота ретестов 
за период наблюдений составила: 2017bг.b— 1,3 %; 
2018b г.b— 1,9 %; 2019b г. 1,8 %; 2020b г.b— 1,9 %; 
2021bг.b— 4,2 %.

Табл. 1. Распространенность ВДКН вbДФО
Субъект ДФО Количество врожденным ВДКН 

на конец 2018bг. (абс.)
Количество врожденным ВДКН 

наbконец 2021bг. (абс.)
Амурская область 8 11
Республика Бурятия 23 23

Еврейская автономная область 1 1
Забайкальский край 20 27
Камчатский край 10 10

Магаданская область 10 0
Приморский край 18 15
Саха Якутия 1 21

Сахалинская область 14 7
Хабаровский край 18 32

Чукотский автономный округ 0 0

Выводы
По результатам неонатального скрининга опре-

делена частота ВДКН: 2019bг.b— 1:4486; 2020bг.b—  
1:2305; 2021bг.b— 1:3896. Отклонения 17-ОНР выяв-
лены : 2017bг.b— 1,2  %; 2018bг. -1,9 %; 2019bг.b— 1,8 %; 
2020bг.b— 1,9 %; 2021bг.b— 3,5 % уbобследованных 
детей. Введение неонатального скрининга на ВДКН 
позволяет спасти детей от гибели, сольтеряющих 
кризов иbправильно выбрать половую принадлеж-
ность при выраженной вирилизации наружных ге-
ниталий уbдевочек.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-80
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4Селезнева О.Д., 5Такаева Э.Э., 6Бочарникова Н.Н., 
7Белякова Т.Д., 8Егорова С.В., 9Никифорова М.Е.

1ФГБОУ ВО «ТГМУ» Минздрава России, г.bВладивосток, Россия
2ГАУЗ АО «Амурская областная детская клиническая

больница», г.bБлаговещенск, Россия
3ГУЗ «Детский клинический медицинский центр», 

г.bЧита, Россия
4ГБУЗ «Камчатская краевая детская больница», 

г.bП-Камчатский, Россия
5ГБУЗ «Магаданская областная детская больница», 

г.bМагадан, Россия
6ГБОУ «Краевая клиническая больница №2», 

г.bВладивосток, Россия
7ГБУЗ «Областная детская больница», 

г.bЮжно-Сахалинск, Россия
8КГБУЗ «Детская краевая клиническая больница 

им.bА.К.bПиотровича», г.bХабаровск, Россия
9ГАУ РС(Я) «Республиканская больница №1»,  

г.bЯкутск, Россия

Врожденная дисфункция коры надпочечников 
(ВДКН), спектр заболеваний обусловленных де-
фектом ферментных систем, участвующих вb био-
синтезе стероидных гормонов. Поздняя диагно-
стика иbнесвоевременная терапия ВДКН приводят 
кb тяжелым последствиям. Избежать диагностиче-
ских ошибок позволяет проведение неонатально-
го скрининга, позволяющий своевременно назна-
чать глюко- иbминералокортикоидную терапию.
Цель исследования
Сравнить заболеваемость ВДКН вbДальневосточ-

ном федеральном округе (ДФО).
Материалы иbметоды
Проведена оценка общей заболеваемость ВДКН 

сbиспользованием региональных регистров, вклю-
ченных вbДФО.
Результаты
Площадь Дальнего Востока России составляет 

6b952b555bкм², что составляет 40,6  % площади всей 
страны (крупнейший по размерам территории фе-
деральный округ), включает 11bрегионов. Проведен 
анализ данных регистра по ВДКН вbрегионах, вхо-
дящих вb ДФО. Учитывая протяженность регионов, 
низкую плотность, вbнекоторых районах отсутствие 
или недоступность оказания специализированной 
помощи, что накладывает свой отпечаток на рас-
пространенность ВДКН вbдетском возрасте. 
Проведен сравнительный анализ заболеваемо-

сти за 2018bи 2021bгг. (табл.b1)

Как видно из таблицы, уb40 % регионов отмечается рост ВДКН.
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Табл. 2. Общая заболеваемость ВДКН вbДФО
Субъект ДФО Количество врожденным ВДКН 

наbконец 2018bг. (наb100b000bдет. нас.)
Количество врожденным ВДКН 

наbконец 2021bг. (наb100b000bдет.нас.)
Амурская область 4,4 6,2
Республика Бурятия 8,7 7,5

Еврейская автономная область 2,6 2,6
Забайкальский край 7,4 10,2
Камчатский край 15,9 24,7

Магаданская область 30,7 0
Приморский край 4,6 4,0
Саха Якутия 0,4 12,4

Сахалинская область 5,3 6,9
Хабаровский край 6,3 11,5

Чукотский автономный округ 0 0

Мы провели расчет общей заболеваемости 
на 100000bдетского населения (табл.b2).
По данным ФГБУ «НМИЦ» Минздрава России 

общая заболеваемость вb 2018b году вb Российской 
Федерации составила 7,6bна 100 000bдетского насе-
ления. ВbДФО она вb2018bгоду была ниже Российских 
показателей (6,5b на 100 000b детского населения). 
Несмотря ни низкую заболеваемость 40 % регио-
нов они превышали общий показатель по России. 
Анализируя данный показатель за 2021bгод, мы вы-
явили увеличение количества детей сbВДКН на 16 % 
по сравнению сb 2018г. Отмечается высокий рост 
заболеваемости вb Забайкальском, Камчатском, 
Хабаровском краях, Саха (Якутия). Что связано 

сbулучшением диагностики ВДКН вbданных регионах. 
Общая заболеваемость ВДКН вb2021bгоду выросла 
на 14 % иbсоставляет 8,5bслучаев на 100b000bдет-
ского населения.
Выводы
Таким образом общая заболеваемость врожден-

ной дисфункцией коры надпочечников имеет раз-
личные показатели вbрегионах ДФО, что связано со 
снижением как выявления, так иbснижением детского 
населения (в среднем на 8 % по сравнению сb2018г.). 
При этом заболеваемость вbДальневосточном феде-
ральном округе заболеваемость составляет 1b слу-
чай на 12000bноворожденных, охват новорожден-
ных неонатальным скринингом составляет 99,3 %.

https://doi.org/10.14341/PMPE-2022-81
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больница», г.bБлаговещенск, Россия
3ГУЗ «Детский клинический медицинский центр», 

г.bЧита, Россия
4ГБУЗ «Камчатская краевая детская больница», 

г.bП-Камчатский, Россия
5ГБУЗ «Магаданская областная детская больница», 
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6ГБОУ «Краевая клиническая больница №2», 
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7ГБУЗ «Областная детская больница», 
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Врожденный гипотиреоз одно из наиболее часто 
встречающихся врожденных заболеваний щито-
видной железы уbдетей. Частота врожденного гипо-
тиреоза колеблется от 1bслучая на 4000–5000bно-
ворожденных вbЕвропе. ВbРоссии, по данным ФГБУ 
«Национального медицинского исследователь-
ского центра эндокринологии» Минздрава России 
вb среднем по стране заболеваемость врожден-
ным гипотиреозом вb2018b году составляла 1b слу-
чай на 3352bноворожденных. Отмечались различия 
по заболеваемости по федеральным округам. Раннее 
выявление данной патологии сводят кb минимуму 
нейропсихические отклонения. Сbвведением скри-
нинга на врожденный гипотиреоз (Приказ МЗ РФ № 
316b от 31.12.1993) позволили рано выявлять иbна-
значать адекватную терапию.
Цель исследования
Сравнить заболеваемость врожденным гипотире-

озом вbДальневосточном федеральном округе (ДФО).
Материалы иbметоды
Проведена оценка общей заболеваемость врож-

денным гипотиреозом сb использованием регио-
нальных регистров, включенных вbДФО.
Результаты
Площадь Дальнего Востока России составля-

ет 6b952b555bкм², что составляет 40,6 % площади 
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всей страны (крупнейший по размерам террито-
рии федеральный округ), включает 11b регионов 
Проведен анализ данных регистра по гипотире-
озу вbрегионах, входящих вbДФО. Учитывая про-
тяженность регионов, низкую плотность, вb не-
которых районах отсутствие или недоступность 
оказания специализированной помощи, что на-
кладывает свой отпечаток на распространенность 
заболеваний щитовидной железы вbдетском воз-
расте.
Проведен сравнительный анализ заболеваемо-

сти за 2018bи 2021bгг. (табл.b1)
Как видно из таблицы, наибольшая распро-

страненность врожденного гипотиреоза отмеча-
ется вbСахалинской области иbХабаровском крае. 
Вb остальных регионах отмечается снижение, 
что связано со снижением рождаемости. Мы про-
вели расчет общей заболеваемости на 100000bдет-
ского населения (табл.b2).
По данным ФГБУ «НМИЦ» Минздрава России 

общая заболеваемость вb 2018b году вb Российской 
Федерации составила 17,5bна 100b000bдетского насе-
ления. ВbДФО она вb2018bгоду была ниже Российских 

Табл. 1. Распространенность врожденного гипотиреоза вbДФО
Субъект ДФО Количество врожденным 

гипотиреозом на конец 2018bг. (абс.)
Количество врожденным 

гипотиреозом на конец 2021bг. (абс.)
Амурская область 16 11

Республика Бурятия 81 80

Еврейская автономная область 9 6

Забайкальский край 56 48

Камчатский край 8 11

Магаданская область 7 3

Приморский край 80 62

Саха Якутия 22 11

Сахалинская область 13 29

Хабаровский край 23 30

Чукотский автономный округ 0 0

Табл. 2. Общая заболеваемость врожденного гипотиреоза вbДФО
Субъект ДФО Количество врожденным 

гипотиреозом на конец 2018bг. 
(наb100b000bдет. нас.)

Количество врожденным 
гипотиреозом на конец 2021bг. 

(наb100b000дет.нас.)
Амурская область 12,8 6,2

Республика Бурятия 30,5 28,2

Еврейская автономная область 24,1 16,0

Забайкальский край 20,4 18,1

Камчатский край 12,7 27,2

Магаданская область 21,5 10,9

Приморский край 20,3 15,7

Саха Якутия 8,3 15,7

Сахалинская область 12,4 28,8

Хабаровский край 8,1 6,5

Чукотский автономный округ 0 0

показателей (16,6bна 100b000bдетского населения). 
Несмотря ни низкую заболеваемость вb50 % регио-
нов они превышали общий показатель по России. 
Анализируя данный показатель за 2021b год, 
мы выявили недостоверное снижение до 16,5b на 
100b000bдетского населения. Всего уb30 % регионов 
общая заболеваемость превышала Российский по-
казатель. Хотя вbабсолютных показателях они не ли-
дировали. Это республика Бурятия (там изначаль-
но было много выявлено таких детей иbтенденция 
сохраняется), Камчатский край иbСахалинская об-
ласть (возможно это связано со снижением детско-
го населения вb1,5bраза). 
Выводы
Таким образом общая заболеваемость врожден-

ным гипотиреозом имеет гетерогеные показатели 
вb различных регионах ДФО, что связано со сни-
жением как выявления заболевания, так иbсниже-
ния детского населения. При этом заболеваемость 
вbДальневосточном федеральном округе заболева-
емость составляет 1bслучай на 3395bноворожден-
ных, охват новорожденных неонатальным скри-
нингом составляет 99,3 %.
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Введение
Наиболее частым вариантом дисгенезии щито-

видной железы (ЩЖ) при врожденном гипотире-
озе (ВГ) является эктопия. Её частота, по данным 
литературы, варьирует от 30b до 70 % случаев, 
наиболее частая локализацияb — корень языка. 
Наличие двух эктопических очагов одновременно 
встречается достаточно редко (около 10 % случа-
ев всех дисгенезий ЩЖ).
Материалы иbметоды
Исследование ТТГ на этапе скрининга прово-

дились методом флуориметрического анализа, 
оценка гормонального профиляb— ТТГ, св.Т4, ти-
реоглублина (ТГ), выполнена методом хемилю-
минисцентного иммунноанализа. Ультразвуковая 
визуализация ЩЖ проводилась на аппарате УЗИ 
Voluson Е8bс использованием линейного датчика 
11L-D. Сцинтиграфия выполнена сb помощью си-
стемы ОФЭКТ/КТ Discovery NM/CT 670b с приме-
нением 99mТc-пертехнетата. Обследования (УЗИ 
иbсцинтиграфия) проведены на фоне отмены гор-
мональной терапии вbтечение 14b дней или до ее 
начала.
Результаты
Приводим описание 3-х случаев ВГ, обусловлен-

ных двойной эктопией щитовидной железы. 
Клинический случай 1
Мальчик, 4b лет, от беременности, наступив-

шей вb результате ЭКО, роды самостоятельные 
на сроке 37bнедель. Неонатальный уровень ТТГb— 
15,9b мЕд/л (норма до 9b мЕд/л). Терапию левоти-
роксином натрия получает сb 12-го дня жизни. 
Клинических признаков ВГ вbнеонатальном пери-
оде не отмечалось. При обследовании вb 4b года, 
по данным УЗИ, выявлена двойная эктопия ЩЖb— 
вb корень языка (0,6×0,6×0,5см, средней эхоген-
ности, однородной структуры) иbподъязычную об-
ласть (0,8×0,5×0,6b см, пониженной эхогенности, 
однородной структуры)). Полученные данные под-
тверждены тиреосцинтиграфией; индекс захва-
та технеция 0,4 % (0,8–1,7 %). Уровень ТГ составил 
49,35bнг/мл (3,5–77). Потребность вbлевотироксине 
натрияb— 3,3bмкг/кг/сутки.

Клинический случай 2
Девочка, 7bлет, родилась вbсрок. Впервые обсле-

дована по поводу объемного образования вb об-
ласти шеи вb7bлет. Проведено МРТ мягкий тканей 
шеи сbконтрастным усилением, выявлены два до-
полнительных гиперваскулярных солидных обра-
зованияb— корне языка и  шейно-подбородочной 
области. По данным УЗИ выявлена двойная экто-
пия тиреоидной ткани: вb подъязычной области 
по срединной линии (2,2×2,0×1,8b см, сb четкими 
контурами, средней эхогенности, сb множествен-
ными мелкими анэхогенными зонами сb умерен-
ной васкуляризацией при ЦДК) иb в корне языка 
(1,1×0,9×0,6b см, сb четкими контурами, средней 
эхогенности, гетерогенной структуры сb невы-
раженной васкуляризацией при ЦДК). Также вы-
явлена брахиогенная киста шеи слева (диаметр 
до 0,5b см). Результаты подтверждены тиреосцин-
тиграфией: выявлены признаки функционирую-
щей тиреоидной ткани (индекс захвата технеция 
1,8 %). Вb гормональном профиле отмечался суб-
клинический гипотиреоз (ТТГb— 7,9–12,7b мМЕ/л), 
уровень ТГb— 188,1bнг/мл (3,5–77). Назначена тера-
пия левотироксином натрия вbдозе 1,25bмкг/кг/сут. 
Клинический случай 3
Девочка, 15bлет, от беременности, протекавшей на 

фоне угрозы прерывания иbтоксикоза вbпервой поло-
вине, родилась вbсрок. Неонатальный уровень ТТГb— 
нормальный. Раннее развитие без особенностей. 
Вb7bлет обратили внимание на округлое образование 
вbобласти шеи, по данным УЗИ выявлена тиреоид-
ная ткань 1,4×0,9×0,8bсм вbобласти перстневидного 
хряща справаb— подъязычная эктопия; вbгормональ-
ном профилеb— эутиреоз, вbвозрасте 10bлет, начата 
терапия левотироксином вbсвязи сbсубклиническим 
гипотиреозом. Вbвозрасте 15bлет при повторном УЗИ 
ЩЖ выявленаи двойная эктопия тиреоидной тка-
ни: вbподъязычной области справа (1,8×1,4×1,5bсм, 
сbчеткими контурами, пониженной эхогенности, од-
нородной структуры) иbпо средней линии вbпроек-
ции основания корня языка (1,4×1,3×1,1bсм, средней 
эхогенности, однородной структуры). Проведена 
тиреосцинтиграфия: подтверждено наличие тирео-
идной ткани вbподъязычной области иbв корне язы-
ка (индекс захвата технеция 0,4 %); уровень ТГb— 
58,7b нг/мл (3,5–77). Потребность вb левотироксине 
натрия составила 1,2bмкг/кг/сут.
Выводы
Двойная эктопия ЩЖb— достаточно редкая фор-

ма эктопии щитовидной железы. Из представлен-
ных случаев только уbодного ребенка по результатам 
неонатального скрининга был выявлено незначи-
тельное повышение ТТГ, уbдвух других заболевание 
манифестировало после 7bлет. Визуализация тире-
оидной ткани ультразвуковым методом вbподъязыч-
ной области иbв корне языка ограничена анатомиче-
скими особенностями строения мягких тканей шеи. 
Тиреосцинтиграфия позволила подтвердить нали-
чие двойных эктопий во всех случаях.
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Янар Э.А, Карева М.А.

ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» Минздрава России, 
г. Москва, Россия

Введение
Синдром эндогенного гиперкортицизма (син-

дром Кушинга)– редкое мультисистемное заболева-
ние, причиной которого является хроническая ги-
перпродукция кортизола. Начальные проявления 
хронического гиперкортицизма неспецифичные 
иbмедленно прогрессирующие, вbсвязи сbчем диа-
гноз гиперкортицизма вb большинстве случаев 
устанавливается через 1,5–2b года после появле-
ния первых клинических признаков заболевания.
Описание клинического случая 1
Появление первых клинических проявлений 

заболевания уb пациентки отмечено вb возрасте 
8,5bлет, когда появились жалобы на прогрессиру-
ющую прибавку массы тела. Впервые консульти-
рована эндокринологом вbвозрасте 9,5bлет, на мо-
мент осмотра отставания вb росте зафиксировано 
не было, скорость роста не оценивалась (SDS роста 
0,28, SDS ИМТ +2,3), рекомендована диетотерапия. 
Через 2bмесяца вbсвязи сbострой болезненностью 
вbобласти спины после прыжков (без падения), был 
выявлен компрессионный перелом грудного от-
дела позвоночника (Th6). Вbсвязи сbограничением 
физической нагрузки сохранялся прогрессирую-
щий набор веса. При осмотре вbвозрасте 10,5bлет 
впервые отмечено появление единичных неглу-
боких стрий иb перераспределение подкожно-жи-
ровой клетчатки (ПЖК) по кушингоидному типу. 
На основании нарушенного ритма секреции АКТГ 
иbкортизола (утром АКТГb— 25,7bпг/мл, кортизолb—  
721b нмоль/л, вечером АКТГb — 57b пг/мл, корти-
золb—  598bнмоль/л) повышения кортизола вbсуточ-
ном анализе мочи до 1900bнмоль/сут), отсутствии 
подавления кортизола на малой дексаметазоновой 
пробе иbподавления уровня кортизола более чем 
на 50 % от исходного на большой пробе сb дек-
саметазоном, результатов МРТ головного мозга 
(аденома гипофиза) установлен диагноз: болезнь 
Иценко-Кушинга. Вb возрасте 10л 8мес проведе-
но трансназальное трансфеноидальное удаление 
кортикотропиномы. Срок от начала заболевания 
до лечения составил более 2-х лет. 
 Описание клинического случая 2
Появление первых клинических проявлений за-

болевания уbпациентки отмечено вbвозрасте 9bлет, 
когда появились жалобы на прогрессирующую при-
бавку массы тела, головные боли. Впервые обсле-
дована эндокринологом вbвозрасте 9,5bлет, на мо-
мент осмотра отставания вb росте зафиксировано 

не было, скорость роста не оценивалась (SDS роста 
-0,63, SDS ИМТ +2,4). По результатам обследова-
ния также выявлена гиперинсулинемия, инсули-
норезистентность. Рекомендована диетотерапия, 
на фоне которой вb течение 6b месяцев пациентка 
потеряла вb весе 13b кг, однако появились жало-
бы на повышенное выпадение волос, остановку 
вb росте. При повторном обследовании вb возрасте 
12,5b лет отмечена задержка роста (за 3b года при-
бавка вbросте составила 1–1,5bсм, SDS роста -3,3). 
При обследовании вb ФГБУ НМИЦ эндокринологии 
по поводу задержки роста вbвозрасте 12л 8мес об-
ращало на себя внимание перераспределение ПЖК 
по кушингоидному типу без избытка массы тела 
(SDS ИМТ 0,3). На основании нарушенного ритма се-
креции АКТГ иbкортизола (утромb— АКТГ 33,7bпг/мл, 
кортизолb— 754bнмоль/л, вечером АКТГb— 60,4bпг/
мл, кортизолb— 785,8b нмоль/л, кортизол вb суточ-
ном анализе мочиb — 556b нмоль/сут), отсутствии 
подавления кортизола на малой дексаметазоновой 
пробе иb подавления уровня кортизола более чем 
на 50 % от исходного, результатов МРТ головно-
го мозга (микроаденома гипофиза) установлен диа-
гноз: болезнь Иценко-Кушинга. Вbвозрасте 12л8мес 
проведено трансназальное трансфеноидальное 
удаление кортикотропиномы. 
Срок от начала заболевания до лечения соста-

вил более 3,5bлет.
Описание клинического случая 3
Появление первых клинических проявлений 

заболевания уb пациентки отмечено вb возрас-
те 14b лет, когда появились жалобы на появление 
ярких глубоких стрий без прибавки массы тела, 
головные боли. Сb возраста 15b лет присоедини-
лись жалобы на нарушения менструального цикла 
по типу аменореи иbвыпадение волос, вbсвязи сbчем 
обследована гинекологом иb выявлена НТГ, гипе-
ринсулинемия иbгиперпролактинемия (379,5bмкМЕ/
мл при верхней границы нормы до 305). На-
значена терапия метформином 1500b мг/сут 
иb каберголином 0,5b мг/сут, эффекта от терапии 
не зафиксировано. Повторно консультирована ги-
некологом через 6bмесяцев, кbтерапии добавлены 
препараты эстроген-гестагенов (фемостон). Сbвоз-
раста 15л8мес присоединились жалобы на посто-
янные болевые ощущения вb спине, при обследо-
вании выявлены компресионные переломы тел 
позвонком Th12-L5b 1b степени, аb по результатам 
денситометрии выявлены признаки остеопении, 
что послужило причиной обращения кbэндокрино-
логу. Впервые обследована эндокринологом вbвоз-
расте 16bлет, на момент осмотра SDS роста -1,03, 
скорость роста 1bсм за 2b года, обращало на себя 
внимание перераспределение ПЖК по кушинго-
идному типу без избытка массы тела (SDS ИМТ 
-0,15), багровые стрии. На основании нарушения 
суточного ритма секреция кортизола на фоне низ-
кого уровня АКТГ (утром АКТГb— 1,25bпг/мл, кор-
тизолb— 817,3bнмоль/л, вечером АКТГb— 1bпг/мл, 
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кортизолb— 752,8b нмоль/л), результатов КТ над-
почечников (в левом надпочечнике вb медиаль-
ной ножке визуализируется образование оваль-
ной формы, размерами 27×26×20bмм) установлен 
диагноз: АКТГ-независимого гиперкортицизма 
на фоне объемного образования левого надпочеч-
ника. Вbвозрасте 16bлет проведена левосторонняя 
адреналэктомия.
Срок от начала заболевания до лечения соста-

вил более 2-х лет. 
Вывод
Самым частым иb отличающим гиперкорти-

цизм вb педиатрической практике клиническим 
проявлением заболевания является замедле-
ние темпов роста. Другим наиболее частым про-
явлением заболевания является прогрессирующая 
прибавка массы тела сbперераспределением ПЖК 
по кушингоидному типу иbпоявлений стрий. Реже 
встречаются такие осложнения гиперкортицизма, 

как артериальная гипертензия, нарушения угле-
водного обмена иb остеопения. Неспецифичность 
клинических проявлений эндогенного гиперкор-
тицизма приводит кbудлинению срока постановки 
диагноза иb увеличения частоты развития ослож-
нений хронического гиперкортицизма, что под-
черкивает важность осведомленности смежных 
специалистов оbклинических симптомах гиперкор-
тицизма иbнеобходимости направления пациентов 
кbэндокринологу при их выявлении.
Ключевые слова
Эндогенный гиперкортицизм; болезнь Иценко-

Кушинга; АКТГ-независимый гиперкортицизм; кор-
тикотропинома; кортикостерома. 
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