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îïåðàòèâíîãî ëå÷åíèå êðèïòîðõèçìà; ïëàíèðóåòñÿ ïðåä-

âàðèòåëüíîå ïðîâåäåíèå ïîëèñîìíîãðàôèè ñ öåëüþ âûÿâ-

ëåíèÿ íî÷íûõ àïíîý, ñâèäåòåëüñòâóþùèõ î ðèñêå ðàçâè-

òèÿ âíåçàïíîé ñìåðòè; òùàòåëüíûé ìîíèòîðèíã ôóíêöèè

äûõàòåëüíîé ñèñòåìû âî âðåìÿ îïåðàöèè è â ðàííåì ïîñ-

ëåîïåðàöèîííîì ïåðèîäå;

4) ðåøåíèå âîïðîñà î ïðîâåäåíèè ïîâòîðíîãî êóðñà

ñîìàòîòðîïèíà â äîøêîëüíîì è øêîëüíîì âîçðàñòå ñ

öåëüþ îáåñïå÷åíèÿ àäåêâàòíîé îêîí÷àòåëüíîé äëèíû òåëà.

Òàêèì îáðàçîì, ðàííÿÿ, â 1-é ôàçå ðàçâèòèÿ êëèíè-

÷åñêîé êàðòèíû äèàãíîñòèêà ÑÏÂ âåñüìà àêòóàëüíà. Âîç-

ìîæíîñòè åå âîçðàñòàþò ïðè èñïîëüçîâàíèè áàëëüíîé

øêàëû M. Gunay-Aygun, S. Schwartz, S. Heeger et al.

Ðàííÿÿ òåðàïèÿ ñîìàòîòðîïèíîì ïîçâîëÿåò ñóùåñòâåííî

êîððåêòèðîâàòü ôåíîòèï áîëüíûõ ÑÏÂ, ïîâòîðíûé êóðñ

íà ïîñëåäóþùèõ ýòàïàõ ðàçâèòèÿ îáåñïå÷èâàåò àäåêâàò-

íûå îêîí÷àòåëüíûå ðàçìåðû òåëà. Äèàãíîç ÑÏÂ òðåáóåò

àáñîëþòíî ñïåöèôè÷åñêîé âåðèôèêàöèè, êîòîðàÿ îñó-

ùåñòâëÿåòñÿ ãåíåòè÷åñêèìè ìåòîäàìè èññëåäîâàíèÿ îá-

ðàçöà êðîâè.

Ñì. online-âåðñèþ æóðíàëà http://www.pediatriajournal.ru ¹ 6/2006, ïðèëîæåíèå ¹ 16.

ËÈÒÅÐÀÒÓÐÀ

Õðîìîñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ çàíèìàåò îäíî èç âåäóùèõ

ìåñò â ñòðóêòóðå ïðè÷èí ôîðìèðîâàíèÿ ìíîæåñòâåííûõ

ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ, íåâðîëîãè÷åñêèõ ðàññòðîéñòâ, çëîêà-

÷åñòâåííûõ íîâîîáðàçîâàíèé, à òàêæå ñìåðòíîñòè â ðàí-

íåì ïåðèîäå æèçíè. Ïî äàííûì öèòîãåíåòè÷åñêèõ èñ-

ñëåäîâàíèé, ðàñïðîñòðàíåííîñòü õðîìîñîìíîãî äèñáàëàíñà

â ìàòåðèàëå ðàííèõ ñïîíòàííûõ àáîðòóñîâ äîñòèãàåò 70%

[1]. Â ïîïóëÿöèè íîâîðîæäåííûõ ó 0,6—1,0% åæåãîäíî

äèàãíîñòèðóåòñÿ õðîìîñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ, ïðè÷èíîé êî-

òîðîé íåðåäêî ÿâëÿþòñÿ ñòðóêòóðíûå ïåðåñòðîéêè â

ðåçóëüòàòå ðàçðûâîâ ãëèöåðîôîñôàòíûõ ñâÿçåé â îäíîé

èëè íåñêîëüêèõ õðîìîñîìàõ [2].

Ñèíäðîì òåðìèíàëüíîé äåëåöèè äëèííîãî ïëå÷à

õðîìîñîìû 18, âïåðâûå îïèñàííûé â 1964 ã. de Grouchy,

îáóñëîâëåí ïîäîáíûìè ñòðóêòóðíûìè ïîëîìêàìè. Êëè-

íè÷åñêèé ôåíîòèï, àññîöèèðîâàííûé ñ õðîìîñîìíîé

àíîìàëèåé 18q-, îïèñàí Lejeune â 1966 ã. [3]. Îí õàðàê-

òåðèçóåòñÿ øèðîêèì âàðüèðîâàíèåì äèàãíîñòè÷åñêèõ

ïðèçíàêîâ â çàâèñèìîñòè îò ãåííîãî ñîñòàâà óòðà÷åííîãî

ôðàãìåíòà õðîìîñîìû [4]. Âîçìîæíàÿ ñîâîêóïíîñòü ñèìï-

òîìîâ âêëþ÷àåò ìíîæåñòâåííûå ñòèãìû äèçýìáðèîãåíå-

çà, êðàíèîôàöèàëüíûé äèñìîðôèçì, çàäåðæêó ôèçè÷åñ-

êîãî ðàçâèòèÿ, àíîìàëèè çðèòåëüíîãî àíàëèçàòîðà,

ïîëîâûõ îðãàíîâ, à òàêæå ðàçíîîáðàçíóþ ïñèõîíåâðîëî-

ãè÷åñêóþ ïàòîëîãèþ, ýïèëåïòîèäíûå ïðîÿâëåíèÿ è ãëó-

áîêóþ óìñòâåííóþ îòñòàëîñòü [3, 5—9]. Â ñâÿçè ñ íåäî-

ñòàòêîì àóòîïñèéíîãî ìàòåðèàëà õàðàêòåðèñòèêà ïîðà-

æåíèÿ ÖÍÑ ïðè ñèíäðîìå de Grouchy äëèòåëüíîå âðåìÿ

áàçèðîâàëàñü íà êëèíè÷åñêèõ äàííûõ. Âïîñëåäñòâèè ðÿä

àâòîðîâ ïðîäåìîíñòðèðîâàëè ðåçóëüòàòû ìàãíèòíî-ðåçî-

íàíñíîé òîìîãðàôèè ãîëîâíîãî ìîçãà ïðè îáñëåäîâàíèè

ïàöèåíòîâ ñ ñèíäðîìîì 18q-. Íàèáîëåå ñïåöèôè÷íûìè

÷åðòàìè äëÿ äàííîé ïàòîëîãèè îêàçàëèñü ïðèçíàêè äå-
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ìèåëèíèçàöèè è äåôåêòíîãî ñèíòåçà îñíîâíîãî ìèåëè-

íîâîãî áåëêà áåëîãî âåùåñòâà ÖÍÑ, à òàêæå íåäèôôåðåí-

öèðîâàííîñòü ãðàíèöû ìåæäó áåëûì è ñåðûì âåùåñòâîì

ïàðåíõèìû ãîëîâíîãî ìîçãà [5, 10—11]. Â íàñòîÿùåå âðå-

ìÿ íå óñòàíîâëåí ãåí, äåëåöèÿ êîòîðîãî âûçûâàåò íàðó-

øåíèÿ ìèåëèíèçàöèè, îäíàêî îáñóæäàåòñÿ ðîëü ðàñïî-

ëîæåííîãî â äèñòàëüíîì ó÷àñòêå 18q- è ýêñïðåññèðóþ-

ùåãîñÿ â îëèãîäåíäðîöèòàõ ÖÍÑ ãåíà-êàíäèäàòà MBP

(myelin basic protein) [3].

Íàñòîÿùàÿ ïóáëèêàöèÿ èëëþñòðèðóåò êëèíè÷åñêèé

ñëó÷àé ñèíäðîìà de Grouchy ó ðåáåíêà 2 ìåñÿöåâ.

Ïàöèåíò Ê. ãîñïèòàëèçèðîâàí â îòäåëåíèå êëèíè-

÷åñêîé èììóíîëîãèè è àëëåðãîëîãèè îáëàñòíîé äåòñêîé

áîëüíèöû ã. Òîìñê ñ äèàãíîçîì: ïåðèíàòàëüíîå ïîðàæå-

Ðèñ. 1. Ðîäîñëîâíàÿ ñåìüè ïðîáàíäà.
    ëèöî ìîæñêîãî ïîëà,    ëèöî æåíñêîãî ïîëà,     ñà-

ìîïðîèçâîëüíûé àáîðò,     ìåðòâîðîæäåíèå; ñòðåë-

êîé îáîçíà÷åí ïðîáàíä.
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íèå ÖÍÑ ñìåøàííîãî ãåíåçà, ãèïåðòåíçèîííî-ãèäðîöå-

ôàëüíûé ñèíäðîì, áóëüáàðíûé ñèíäðîì, òåòðàïàðåç,

êðîâîèçëèÿíèå â ïðàâûé áîêîâîé æåëóäî÷åê; ìíîæåñòâåí-

íûå âðîæäåííûå ïîðîêè ðàçâèòèÿ.

Èç àíàìíåçà: ðåáåíîê ðîäèëñÿ îò V áåðåìåííîñòè,

II ðîäîâ. Ðîäèòåëè ìàëü÷èêà ôåíîòèïè÷åñêè çäîðîâû:

ìàòåðè 28 ëåò, îòöó 25 ëåò. I áåðåìåííîñòü îò ïåðâîãî

áðàêà ìàòåðè çàâåðøèëàñü ðîæäåíèåì çäîðîâîãî ðåáåí-

êà, äâå ïîñëåäóþùèå îò íàñòîÿùåãî áðàêà — ñàìîïðîèç-

âîëüíûìè àáîðòàìè, III — ðîæäåíèåì ïðîáàíäà, IV —

çàìåðøàÿ áåðåìåííîñòü. Ðåáåíîê îò ïåðâîãî áðàêà îòöà

ïðîáàíäà óìåð â ïåðèîäå íîâîðîæäåííîñòè â ñâÿçè ñ ìíî-

æåñòâåííûìè âðîæäåííûìè ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ (ðèñ. 1).

Äàííàÿ áåðåìåííîñòü ïðîòåêàëà íà ôîíå òîêñèêîçà I è

II ïîëîâèíû. Ðîäû ñðî÷íûå ïóòåì êåñàðåâà ñå÷åíèÿ, îñ-

ëîæíåííûå ïðåæäåâðåìåííûì èçëèòèåì îêîëîïëîäíûõ

âîä  è âñòàâëåíèåì ãîëîâêè ïëîäà. Ìàññà òåëà ïðè ðîæ-

äåíèè 3500 ã, äëèíà 53 ñì. Ðåáåíîê ðîäèëñÿ â àñôèêñèè

(îöåíêà ïî øêàëå Àïãàð 4 áàëëà íà 1-é ìèíóòå, 7 áàëëîâ

íà 5-é ìèíóòå), â 1-å ñóòêè ïåðåâåäåí íà çîíäîâîå ïèòà-

íèå è ÈÂË. Áîëüíîé íàõîäèëñÿ â îòäåëåíèè ïàòîëîãèè

íîâîðîæäåííûõ öåíòðàëüíîé ðàéîííîé áîëüíèöû ñ äèàã-

íîçîì: ðåñïèðàòîðíûé äèñòðåññ-ñèíäðîì íîâîðîæäåííî-

ãî, îòå÷íî-ãåìîððàãè÷åñêèé ñèíäðîì. Íåéðîñîíîãðàôè-

÷åñêîå îáñëåäîâàíèå âûÿâèëî ïðèçíàêè ãèäðîöåôàëèè,

êðîâîèçëèÿíèå â ïðàâûé áîêîâîé æåëóäî÷åê. Â ñâÿçè ñ

ïðîãðåññèðóþùèì óõóäøåíèåì ñîñòîÿíèÿ è íåýôôåê-

òèâíîñòüþ ïðîâîäèìîé òåðàïèè ïàöèåíò áûë íàïðàâëåí

äëÿ äàëüíåéøåãî îáñëåäîâàíèÿ è ëå÷åíèÿ â îáëàñòíóþ

äåòñêóþ áîëüíèöó.

Âîçðàñò ïàöèåíòà íà ìîìåíò ãîñïèòàëèçàöèè 2 ìåñÿ-

öà. Ïðè ïîñòóïëåíèè â ñòàöèîíàð ñîñòîÿíèå ïàöèåíòà

îöåíèâàëîñü êàê òÿæåëîå ïðåèìóùåñòâåííî çà ñ÷åò íåâ-

ðîëîãè÷åñêîé ñèìïòîìàòèêè. Îáðàùàëî íà ñåáÿ âíèìà-

íèå âûíóæäåííîå ïîëîæåíèå ðåáåíêà: ëåæà íà áîêó ñ

çàïðîêèíóòîé ãîëîâîé. Áîëüíîé îòñòàâàë â ôèçè÷åñêîì

ðàçâèòèè, ìàññà òåëà 3250 ã, äëèíà 53 ñì. Âûÿâëåíû

ìíîæåñòâåííûå ñòèãìû äèñýìáðèîãåíåçà: ìèêðîöåôàëèÿ,

ãèïîïëàçèÿ ñðåäíåé ÷àñòè ëèöà, ðîò «êàðïà», ãîòè÷åñ-

êîå íåáî, äåôîðìèðîâàííûå óøíûå ðàêîâèíû, ñóæåíèå

íàðóæíûõ ñëóõîâûõ êàíàëîâ, ñòðàáèçì, ïóïî÷íàÿ ãðûæà

è ãèïîñïàäèÿ òèïà õîðäû. Ðàçìåðû áîëüøîãî ðîäíè÷êà

5x7 ñì. Íàáëþäàëèñü áóëüáàðíûå íàðóøåíèÿ, âåðòèêàëü-

íûé íèñòàãì, àñèììåòðèÿ ãëàçíûõ ùåëåé, ñõîäÿùååñÿ

êîñîãëàçèå, òðåìîð êîíå÷íîñòåé ïðè áåñïîêîéñòâå, äâó-

ñòîðîííÿÿ ïèðàìèäíàÿ íåäîñòàòî÷íîñòü è àñèììåòðè÷-

íàÿ ìûøå÷íàÿ äèñòîíèÿ. Ñóõîæèëüíûå ðåôëåêñû ïåðå-

ìåííûå, ñ ðóê — îæèâëåíû, ïåðèîäè÷åñêè âîçíèêàëè

òîíè÷åñêèå ñóäîðîãè. Îòìå÷àëàñü òåíäåíöèÿ ê òàõèêàð-

äèè è òàõèïíîý, ðåöèäèâèðîâàëè íåìîòèâèðîâàííûå

ýïèçîäû ôåáðèëèòåòà, ëèõîðàäêà íå êóïèðîâàëàñü ïðèå-

ìîì íåñòåðîèäíûõ ïðîòèâîâîñïàëèòåëüíûõ ñðåäñòâ è

ëèêâèäèðîâàëàñü ñàìîñòîÿòåëüíî.

Îáùèé àíàëèç êðîâè: Hb 140 ã/ë, ýð. 4,2•1012/ë, ë.

12,4•109/ë, ï. 5%, ñ. 40%, áàç. 1%, ý. 3%, ëèìô. 12%,

ìîí. 10%, ÑÎÝ 2 ìì/÷.

Îáùèé àíàëèç ìî÷è áåç ïàòîëîãè÷åñêèõ îñîáåííîñòåé.

Áèîõèìè÷åñêèé àíàëèç êðîâè: îáùèé áåëîê 54,7 ã/ë,

ãëþêîçà 3,9 ììîëü/ë, òèìîëîâàÿ ïðîáà 2,2 ÅÄ, îáùèé áè-

ëèðóáèí 64 ìêìîëü/ë, ïðÿìîé áèëèðóáèí 47,3 ìêìîëü/ë,

ÀËÒ 51,3 ÌÅ, ÀÑÒ 41,8 ÌÅ, êàëüöèé 2,3 ììîëü/ë, ôîñôîð

1,65 ììîëü/ë, íàòðèé 142 ììîëü/ë, êàëèé 3,4 ììîëü/ë.

Ýõîãðàôè÷åñêîå èññëåäîâàíèå ñòðóêòóð ãîëîâíîãî

ìîçãà âûÿâèëî ïîëèêèñòîç â ëîáíî-âèñî÷íîé îáëàñòè,

òðîìá â ïðàâîì áîêîâîì æåëóäî÷êå è àïëàçèþ ìîçîëèñ-

òîãî òåëà. Ïðè îñìîòðå ãëàçíîãî äíà íàáëþäàëàñü àíãèî-

ïàòèÿ ñîñóäîâ ñåò÷àòêè ïî ãèïåðòåíçèîííîìó òèïó.

Çà âðåìÿ íàõîæäåíèÿ â ñòàöèîíàðå ðåáåíêó íàçíà÷à-

ëèñü àíòèêîíâóëüñàíòû, äåãèäðàòàöèîííûå, ìåòàáîëè÷åñ-

êèå, àíòèáàêòåðèàëüíûå ïðåïàðàòû, à òàêæå ñèìïòîìà-

òè÷åñêàÿ ãèïîòåðìè÷åñêàÿ òåðàïèÿ.

Íåñìîòðÿ íà ïðîâåäåííîå ëå÷åíèå, òÿæåñòü ñîñòîÿ-

íèÿ ïàöèåíòà ñîõðàíÿëàñü. Ãèïåðòåðìè÷åñêèé ñèíäðîì

ïðèîáðåë ñòîéêèé õàðàêòåð, ïðèñîåäèíèëñÿ ãåìîððàãè-

÷åñêèé ñèíäðîì — æåëóäî÷íî-êèøå÷íîå êðîâîòå÷åíèå.

Ñ äèàãíîçîì ÄÂÑ-ñèíäðîì ðåáåíîê áûë ïåðåâåäåí â ðåà-

íèìàöèîííîå îòäåëåíèå äåòñêîé õèðóðãè÷åñêîé áîëüíè-

öû ¹ 4. Íà ôîíå ïðîâåäåííîé èíòåíñèâíîé òåðàïèè îò-

ìå÷àëàñü ñëàáàÿ ïîëîæèòåëüíàÿ äèíàìèêà è ïî äîñòèæå-

íèè ñòàáèëèçàöèè ãåìîñòàçà è ïîÿâëåíèÿ ñîñàòåëüíîãî è

ãëîòàòåëüíîãî ðåôëåêñîâ ïàöèåíò âíîâü ãîñïèòàëèçèðî-

âàí â îáëàñòíóþ äåòñêóþ áîëüíèöó. Îäíàêî ñóäîðîæíûé

ñèíäðîì è ïðèçíàêè ãðóáîé çàäåðæêè ïñèõîìîòîðíîãî

ðàçâèòèÿ ñîõðàíÿëèñü.

Â ñâÿçè ñ êëèíè÷åñêîé êàðòèíîé, ïðåäñòàâëåííîé

ìíîæåñòâåííûìè âðîæäåííûìè ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ, à

òàêæå îòÿãîùåííûì ñåìåéíûì àíàìíåçîì, ïðîâåäåíî

ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå ñ ïîñëåäóþùèì

öèòîãåíåòè÷åñêèì îáñëåäîâàíèåì ïðîáàíäà è åãî ðîäè-

òåëåé äëÿ èñêëþ÷åíèÿ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè. Ïîñëå

êóëüòèâèðîâàíèÿ êëåòîê êðîâè â òå÷åíèå 72 ÷, ôèêñà-

öèè, ïðèãîòîâëåíèÿ ïðåïàðàòîâ è îêðàøèâàíèÿ ïî G-ìå-

òîäó âûïîëíåí öèòîãåíåòè÷åñêèé àíàëèç. Â êàðèîòè-

ïå áîëüíîãî îáíàðóæåíà äåëåöèÿ äëèííîãî ïëå÷à õðîìî-

ñîìû 18 è óâåëè÷åííàÿ Y-õðîìîñîìà, ÷òî óêàçûâàåò íà

íàëè÷èå òðàíñëîêàöèè ìåæäó õðîìîñîìàìè 18 è Y.

Â ïîñëåäóþùåì ïðîâåäåíà äîïîëíèòåëüíàÿ C-îêðàñêà, êî-

òîðàÿ ïîçâîëèëà âûÿâèòü óâåëè÷åíèå ãåòåðîõðîìàòèíî-

âîãî áëîêà íà ïîëîâîé õðîìîñîìå, ôåíîòèïè÷åñêè íå

ïðîÿâëÿâøåãîñÿ, è ïîäòâåðäèëà íàëè÷èå äåëåöèè â õðî-

ìîñîìå 18 (ðèñ. 2).

Â êàðèîòèïå îòöà ïðîáàíäà áûëà îáíàðóæåíà ïåðè-

öåíòðè÷åñêàÿ èíâåðñèÿ õðîìîñîìû 18 è óâåëè÷åíèå

ãåòåðîõðîìàòèíîâîãî áëîêà íà õðîìîñîìå Y. Ïðè ïîñòà-

íîâêå äàííîãî öèòîãåíåòè÷åñêîãî äèàãíîçà òàêæå ïðîâî-

äèëîñü G- è C-îêðàøèâàíèå ïðåïàðàòîâ (ðèñ. 3). Èññëå-

äîâàíèå êàðèîòèïà ìàòåðè ðåáåíêà ïàòîëîãè÷åñêèõ îñî-

áåííîñòåé íå âûÿâèëî.

Ïî äîñòèæåíèè ñòàáèëèçàöèè ñîìàòè÷åñêîãî è íåâ-

ðîëîãè÷åñêîãî ñòàòóñà ïàöèåíò áûë âûïèñàí èç ñòàöèî-

íàðà äëÿ äàëüíåéøåãî àìáóëàòîðíîãî íàáëþäåíèÿ è ëå-

÷åíèÿ. Ðîäèòåëÿì ðåáåíêà áûëî ðåêîìåíäîâàíî â ñëó÷àå

íàñòóïëåíèÿ ïîñëåäóþùåé áåðåìåííîñòè ìåäèêî-ãåíåòè-

Ðèñ. 2. Êàðèîòèï ïðîáàíäà: 46, XYgh+, del (18) (21).

Å.Ì. Êàìàëòûíîâà, Î.À. Ñàëþêîâà, Î.Ñ. Ôåäîðîâà è äð.
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÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå ñ îáÿçàòåëüíîé öèòîãåíåòè÷åñ-

êîé ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêîé êàðèîòèïà ïëîäà.

Ðèñ. 3. Êàðèîòèï îòöà ïðîáàíäà: 46, XYgh+, inv (18)

(p11:q21).

Â âîçðàñòå 3 ìåñÿöåâ áîëüíîé óìåð, ïðè÷èíîé ñìåð-

òè ÿâèëèñü íåêóïèðóåìûå ñóäîðîæíûé è ãèïåðòåðìè-

÷åñêèé ñèíäðîìû.

Òàêèì îáðàçîì, ïðåäñòàâëåííûé êëèíè÷åñêèé ñëó-

÷àé äåìîíñòðèðóåò ðàííåå è òÿæåëîå òå÷åíèå ñèíäðîìà

18q- ó ïàöèåíòà ñ îòÿãîùåííûì íàñëåäñòâåííûì àíàìíå-

çîì, ïîâëåêøåå ëåòàëüíûé èñõîä â ðàííåì âîçðàñòå.

Ñâîåâðåìåííîå öèòîãåíåòè÷åñêîå îáñëåäîâàíèå ïîçâîëè-

ëî ïðàâèëüíî ïîñòàâèòü äèàãíîç, âûÿâèòü õðîìîñîìíóþ

ïåðåñòðîéêó ó îòöà ïðîáàíäà è îöåíèòü ðèñê ïîâòîðíûõ

ñëó÷àåâ ïàòîëîãèè ó ïîòîìñòâà.

Ñëåäóåò îòìåòèòü íåäîñòàòî÷íóþ îñâåùåííîñòü äàí-

íîé ïðîáëåìû è îòñóòñòâèå ïóáëèêàöèé ñ ïîäîáíûìè

êëèíè÷åñêèìè ïðèìåðàìè â ðîññèéñêîé ïåäèàòðè÷åñ-

êîé ïåðèîäèêå, ÷òî óêàçûâàåò íà íèçêóþ âûÿâëÿåìîñòü

ñèíäðîìà 18q- â ðàííåì âîçðàñòå. Ñî÷åòàíèå ñèìïòîìîâ

ïîðàæåíèÿ ÖÍÑ ñ ìíîæåñòâåííûìè ñòèãìàìè äèçýìá-

ðèîãåíåçà ÿâëÿåòñÿ ïîêàçàíèåì äëÿ ïðîâåäåíèÿ öèòîãå-

íåòè÷åñêîãî îáñëåäîâàíèÿ è ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîí-

ñóëüòèðîâàíèÿ.

ËÈÒÅÐÀÒÓÐÀ

Ñì. online-âåðñèþ æóðíàëà http://www.pediatriajournal.ru ¹ 6/2006, ïðèëîæåíèå ¹ 17.

Ñèíäðîì Àéåðñà (ïåðâè÷íàÿ ëåãî÷íàÿ ãèïåðòåíçèÿ —

ÏËÃ, èäèîïàòè÷åñêàÿ ãèïåðòðîôèÿ ïðàâîãî æåëóäî÷êà ñåð-

äöà, áîëåçíü Ayerza—Arrilaga) — ðåäêîå çàáîëåâàíèå, õà-

ðàêòåðèçóþùååñÿ ñîâîêóïíîñòüþ êëèíè÷åñêèõ ïðèçíàêîâ

ñêëåðîçà ñèñòåìû ëåãî÷íîé àðòåðèè (ËÀ) (ðåçêèé äèôôóç-

íûé öèàíîç, ïîëèöèòåìèÿ, îäûøêà è âûñîêàÿ ëåãî÷íàÿ

ãèïåðòåíçèÿ ñî çíà÷èòåëüíîé ãèïåðòðîôèåé ïðàâîé ïîëî-

âèíû ñåðäöà) [1]. Âïåðâûå ñèíäðîì îïèñàí â 1901 ã. àðãåí-

òèíñêèìè òåðàïåâòàìè Ayerza Abel è F.C. Arrilaga [2].

Çàáîëåâàíèå âñòðå÷àåòñÿ êðàéíå ðåäêî — ïðèìåðíî ó

1—2 íà 1 ìëí ïîïóëÿöèè [3, 4]. Îíî ìîæåò íà÷àòüñÿ â

ëþáîì âîçðàñòå, â òîì ÷èñëå è â ãðóäíîì. Ýòèîëîãèÿ çà-

áîëåâàíèÿ äî íàñòîÿùåãî âðåìåíè íåèçâåñòíà. Ñóùåñòâó-

þùèå ïðåäïîëîæåíèÿ ãîâîðÿò î òîì, ÷òî ÏËÃ íà ñåãîä-

íÿøíèé äåíü íå ÿâëÿåòñÿ áîëåçíüþ ñ åäèíîé ýòèîëîãèåé

[5]. Ñðåäè âîçìîæíûõ ïðè÷èí ðàçâèòèÿ âûäåëÿþò ÂÈ×-

èíôåêöèþ, ïîðòàëüíóþ ãèïåðòåíçèþ, êîëëàãåíîçû, âðîæ-

äåííûå ñèñòåìíî-ëåãî÷íûå øóíòû, çàáîëåâàíèÿ ùèòîâèä-

íîé æåëåçû, âðîæäåííûå ïîðîêè ñåðäöà, ñîïðîâîæäàþ-

ùèåñÿ óâåëè÷åíèåì ëåãî÷íîãî êðîâîòîêà, ëåêàðñòâåííûå

ïðåïàðàòû (àìôåòàìèíû, L-òðèïòîôàí è äð.) [5, 6]. Â ïî-

ñëåäíèå ãîäû îáñóæäàåòñÿ ðîëü ãåíåòè÷åñêèõ ôàêòîðîâ.

Ïðèìåðíî â 7% ñëó÷àåâ ÏËÃ — ýòî ñåìåéíîå çàáîëåâà-

íèå, êîòîðîå íàñëåäóåòñÿ ïî àóòîñîìíî-äîìèíàíòíîìó òèïó
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Êàôåäðà àêóøåðñòâà, ãèíåêîëîãèè è ïåäèàòðèè ìåäèöèíñêîãî ôàêóëüòåòà Áåëãîðîäñêîãî ãîñóäàðñòâåííîãî
óíèâåðñèòåòà, äåòñêàÿ ãîðîäñêàÿ áîëüíèöà, ã. Áåëãîðîä, ÐÔ

ñ íåïîëíîé ïåíåòðàíòíîñòüþ. Ðèñê ðàçâèòèÿ ñåìåéíîé

ïàòîëîãèè âûøå ó ëèö æåíñêîãî ïîëà [7].

Ïàòîãåíåç çàáîëåâàíèÿ òàêæå íåäîñòàòî÷íî èçó÷åí.

Èçâåñòíî äâà òèïà ÏËÃ. Ïåðâûé òèï, âñòðå÷àþùèéñÿ â

áîëüøèíñòâå ñëó÷àåâ, îáóñëîâëåí ðåçêîé ãèïåðòðîôèåé,

ôèáðîçîì, ôèáðîýëàñòîçîì ìûøå÷íîãî ñëîÿ ëåãî÷íûõ

àðòåðèîë. Ïðè âòîðîì òèïå, áîëåå ðåäêîì, îòìå÷àåòñÿ

ðûõëûé áàçîôèëüíûé êëåòî÷íûé ôèáðîç, ïðèâîäÿùèé ê

ñóæåíèþ è îáëèòåðàöèè  ëåãî÷íûõ âåíóë [8].

Ðàííèå ñòàäèè çàáîëåâàíèÿ, êàê ïðàâèëî, íå ðàñïîç-

íàþòñÿ. Îñíîâíîé ñèìïòîì — îäûøêà. Â òå÷åíèå äîëãî-

ãî âðåìåíè îíà îñòàåòñÿ åäèíñòâåííûì ïðîÿâëåíèåì çà-

áîëåâàíèÿ, ïîýòîìó çà÷àñòóþ äèàãíîç ñòàâÿò ïîçäíî, êîãäà

ïîÿâëÿåòñÿ âûðàæåííîå ïîðàæåíèå ñîñóäîâ ëåãêèõ — òîã-

äà ïðèñîåäèíÿþòñÿ öèàíîç, ïîëèöèòåìèÿ, ðàñøèðåíèå,

ïðàâîñòîðîííÿÿ ãèïåðòðîôèÿ è íåäîñòàòî÷íîñòü ïðàâîãî

ñåðäöà (ñèíäðîì «ëåãî÷íîãî» ñåðäöà) ñ ïîâûøåííûì

âåíîçíûì äàâëåíèåì, ïðè àóñêóëüòàöèè àêöåíòóàöèÿ è

óñèëåíèå II òîíà íàä ËÀ, õëîïàþùèé I òîí; íà ÝÊÃ —

ïðàâîñòîðîííèé òèï, ïðàâîñòîðîííÿÿ ãèïåðòðîôèÿ ñåðä-

öà âñëåäñòâèå ïåðåãðóçêè, íàðóøåíèå âíóòðèæåëóäî÷-

êîâîé ïðîâîäèìîñòè, íà îáçîðíîé ðåíòãåíîãðàììå — óñè-

ëåíèå ëåãî÷íîãî ðèñóíêà â ïðèêîðíåâîé çîíå, âûáóõàíèå

äóãè ËÀ [5, 6, 8].
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