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до 200/100 мм рт. ст.). Медикаментозное лечение вклю-

чает антибактериальные (сульперазон, цефтриаксон), 

гипотензивные (каптоприл, кордафлекс) препараты. 

С связи с дисфункцией желудочно-кишечного трата 

назначаются мотилиум, бифиформ, прозерин, в связи 

с анемией – эритростим. Мальчику проводится инфу-

зионная терапия – переливание эритромассы, свеже-

замороженной плазмы, глюкозо-солевых растворов с 

электролитами, 10% раствор альбумина.

Проведенный консилиум с участием генетика помог 

поставить клинический диагноз: врожденная патоло-

гия развития мочевой системы, аутосомно-рецессивный 

поликистоз почек, нефрэктомия справа. 

Осложнения: терминальная ХПН (хроническая 

болезнь почек, V стадия). Постоянный амбулаторный 

перитонеальный диализ. Полиорганная недостаточ-

ность, артериальная гипертензия. 

Сопутствующий диагноз: перинатальное пораже-

ние ЦНС гипоксического и токсического генеза, парез 

кишечника. 

В процессе наблюдения за ребенком при тенденции 

к стабилизации клинических показателей и параме-

тров гомеостаза его выписывали домой после подбора 

режима и дозы перитонеального диализа, определения 

его адекватности и обучения родителей технике прове-

дения в домашних (амбулаторных) условиях. С семьей 

установлена тесная связь.

На примере данного случая просматривается ряд 

актуальных проблем. Что делать дальше при сохране-

нии жизни ребенка, адекватности применения перито-

неального диализа? На территории Самарской области 

помимо приведенного случая есть еще один пациент в 

возрасте 7 месяцев с врожденным двусторонним мега-

уретером, терминальной ХПН, находящийся на посто-

янном амбулаторном перитонеальном диализе с первого 

месяца жизни. Родители также отказались прерывать 

беременность.

Как убедить родителей, не желающих провести 

элиминацию плода при тяжелой врожденной и наслед-

ственной патологии внутренних органов у плода, в 

гуманности этого поступка? Необходимо развитие 

доступного генетического консультирования родите-

лей таких пациентов. Наши современные технологии, 

позволяющие сохранить жизнь ребенка с данной пато-

логией, требуют дальнейшего совершенствования спе-

циализированной помощи спасенным детям и законода-

тельной базы в связи с необходимостью трансплантации 

органов в столь раннем периоде жизни.
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В статье представлен клинический случай развития гемолитико-уремического синдрома (ГУС) у 
девочки 3 лет на фоне метилмалоновой ацидемии (ММА). ГУС является основной причиной острой 
почечной недостаточности (ОПН) у детей младше 5 лет. ММА – обменное заболевание, характери-
зующееся блокадой фермента, отвечающего за распад разветвленных цепей аминокислот (валин, 
изолейцин, метионин и треонин) и расщепление жирных кислот с нечетным числом атомов, боко-
вой цепи холестерина, тиамина и урацила. 

Ключевые слова: метилмалоновая ацидемия, гемолитико-уремический синдром, пропионовая кис-
лота, кобаламин.
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К сожалению, данное генетически обусловленное 

заболевание рецидивирует в виде ацидемических кризов, 

которые могут привести к нефросклерозу с последующей 

трансплантацией почки. Однако вероятность поражения 

трансплантата тем же процессом очень высока [9].

Данный случай ГУС очень редок. Сложность диа-

гностики состояла в определении причины развития 

тяжелого метаболического ацидоза, так как на фоне 

проведения ПВВГДФ удавалась частичная и временная 

его коррекция. Ситуация осложнялась тем, что в нашей 

стране подобные генетические анализы не делаются. 

Особенностью представленного случая является также 

возраст манифестации синдрома. Как правило, ММА 

проявляется в периоде новорожденности и в грудном 

возрасте. Манифестация в 3-летнем возрасте обусловле-

на наличием двух гетерозиготных мутаций, что повы-

сило компенсаторные возможности организма и обу-

словило развитие ацидемии только при выраженном 

катаболизме. 

В настоящее время состояние девочки удовлетвори-

тельное, неврологических расстройств нет. За два про-

шедших года отмечались несколько рецидивов ациде-

мического состояния, потребовавших госпитализации. 

Благодаря тому, что был установлен диагноз и даны 

рекомендации, патологический процесс купировался на 

ранних этапах без последствий для здоровья ребенка. 
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Представлено описание клинического случая гистиоцитоза из клеток Лангерганса с монофокаль-
ным поражением пирамиды височной кости у ребенка 7 лет. Заболевание манифестировало с 
вестибулярной атаксии и сенсоневральной тугоухости. После 6-месячного курса химиотерапии 
отмечалось полное исчезновение неврологической симптоматики и восстановление слуха на фоне 
отсутствия признаков активности заболевания.

Ключевые слова: дети, гистиоцитоз из клеток Лангерганса, пирамида височной кости, вестибу-
лярная атаксия, сенсоневральная тугоухость. 

Clinical case of Langerhans cell histiocytosis in a child of 7 years with monofocal lesion of petrous bone 
is described. The diseases manifested as vestibular ataxia and sensoneural poor hearing. Neurological 




