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Нейтропения циклическая наследствен-
ная.

Синдром Педжета – Шрёттера. 
Туберозный склероз.
Болезнь Фабри, только мальчики.                                                   
Анемия Фанкони.
Синдром Эдвардса, М:Д = 3:1.                                               
Ювенильная миопатия Эрба.
Д > М  
Гемосидероз лёгких идиопатический 

первичный. 
Гипертензия лёгочная идиопатическая, 

Д:М = 1,7:1.
Болезнь Конна, Д:М = 2:1.                                                 
Болезнь Крона, Д:М = 1,1:1.
Миастения.
Болезнь моямоя, Д:М = 1,65-1,8:1.
Синдром Туретта, Д:М = 10:1.
Синдром Шерешевского – Тёрнера,  

только девочки.
Синдром Стерджа – Вебера.

По этническому фактору
Забывать об этнической принадлежности 

в диагностике РБ не следует. Догадка о том, 
что болезнь ребёнка связана с его нацио-
нальностью, поможет наметить правильное 
направление диагностического обследования. 
Например, анемия у жителя Средиземномо-
рья  – требуется анализ крови на аномальные 
фракции гемоглобина – HbS, HbA, Hb�.

Популяционная частота тоже разная у 
разных этнических групп – болезнь Кавасаки 
у японцев и в мультиэтнической группе; син-
дром Меккеля у финнов и нефиннов.

Надо иметь в виду, что эти болезни нередки 
в указанных этнических популяциях и могут 
быть редкими в других этнических группах 
(см. синдром Нимана – Пика, синдром Гоше, 
болезнь моямоя  и др.).

Жители Средиземноморья (в том числе 
греки, итальянцы), Северного Кавказа 
(Дагестан):

серповидно-клеточная анемия;
�-талассемия.
Жители Юго-Восточной Азии:
�-талассемия.
Африканский континент (южнее Саха-

ры) и афроамериканцы: 
серповидно-клеточная анемия;
циклическая наследственная нейтропе-

ния (негры Вест-Индии).
Евреи (ашкенази):
синдром Нимана – Пика 1 : 40 000 (не-

евреи 1 : 150 000);
болезнь Гоше 1 : 450 (неевреи < 1 : 40 000);
анемия Фанкони (1 : 350 000);
синдром Тея – Сакса (2,3 : 10 000; неевреи 

2,6 : 1 000 000).
Японцы:
болезнь Кавасаки (175 : 100 000 – японские 

дети, 20-25 : 100 000 в мультиэтнической 
популяции), болезнь моямоя 0,35 : 100 000 
(японцы); 0,86 : 100 000 (США).

Армяне, арабы, евреи-сефарды, греки, 
турки, жители Северного Кавказа:

периодическая болезнь – армяне 
1 : 100 – 1 : 1000; евреи-сефарды 1 : 250 – 
1 :  2000; русские – 1 : 10 000.

Финны: 
синдром Меккеля 1 : 9000 (1 : 70 000 – 

1 : 90 000 нефинская популяция);
врождённый нефротический синдром 

финского типа 1 : 8200 в финской популяции.
Жители и выходцы из Северной Ев-

ропы:
муковисцидоз. 
Турки:
микролитиаз альвеолярный лёгочный  

(около 40 случаев преимущественно у турок).

По локализации 
патологического процесса

Включены болезни, при которых первично 
процесс возникает в органе, исключены 
«вторичные» поражения органа при систем-
ных заболеваниях.

Лёгкие: 
альфа1-антитрипсина дефицит (лёгочная 

форма);
лёгочный альвеолярный микролитиаз;
синдром Вильсона – Кэмпбелла; 
синдром Вильсона – Микити;
гемосидероз лёгких идиопатический 

первичный; 
синдром Гудпасчера; 
идиопатическая лёгочная гипертензия; 
синдром Картагенера; 
муковисцидоз (лёгочная форма);
саркоидоз (лёгочная форма); 
секвестрация сегментарная (долевая); 
спонтанный пневмоторакс;
фиброз лёгких идиопатический диффуз-

ный (Синдром Хаммана – Рича);
эмфизема врождённая лобарная (сег-

ментарная). 
В целях диагностики эти лёгочные син-

дромы можно сгруппировать по возрасту 
дебюта:

Новорождённые: диафрагмальная гры-

жа, синдром Вильсона – Микити, врождён-
ная лобарная (сегментарная) эмфизема, 
спонтанный пневмоторакс, синдром Хам-
мана – Рича.

Грудной возраст: серквестрация лобар-
ная (сегментарная), муковисцидоз (лёгоч-
ная форма).

Ранний возраст: синдром Картагенера. 
Дошкольный возраст: синдром Виль-

сона – Кэмпбелла.
7-18 лет: синдром Гудпасчера, лёгочный 

альвеолярный микролитиаз, саркоидоз 
(лёгочная форма), первичный диффузный 
идиопатический фиброз лёгких, гемосиде-
роз лёгких идиопатический.

Можно сгруппировать лёгочные синдро-
мы по возрасту дебюта + популяционная 
частота (ПЧ).

Новорождённые + ПЧ: грыжа врождён-
ная диафрагмальная 1 : 2000 – 1 : 4000, 
синдром Хаммана – Рича 1-9 : 100 000; 
спонтанный пневмоторакс 2-6 : 100 000; 
гипертензия лёгочная идиопатическая 
2 : 1 000 000 – 15 : 1 000 000; протеиноз 
альвеолярный лёгочный 1 : 5 000 000. Таким 
образом, поражение лёгких у новорождён-
ных более вероятно вызвано врождённой 
диафрагмальной грыжей, затем синдромом  
Хаммана – Рича, крайне редко – лёгочной 
гипертензией или альвеолярным лёгочным 
протеинозом. 

Грудной возраст:  муковисцидоз 
1 : 10 000, секвестрация лёгкого – очень 
редко; гемосидероз лёгких первичный 
идиопатический. В этом возрасте наиболее 
вероятен муковисцидоз. 

Ранний возраст: синдром Картагенера 
1 : 20 000 – 1 : 30 000.

Дошкольный возраст: Синдром Вильям-
са – Кэмпбелла (ПЧ неизвестна).

7-18 лет: саркоидоз (лёгочный) 0,1 : 
100 000; синдром Хаммана – Рича 2-15 
: 100 000; синдром Гудпасчера 0,5 : 
1 000 000; микролитиаз альвеолярный 
лёгочный – очень редко; гемосидероз 
лёгких идиопатический 0,24 – 1,23 : 1 
000 000. В этой возрастной группе срав-
нительно большой список болезней. На 
первое место выходят саркоидоз, синдром 
Хаммана – Рича, остальные встречаются 
крайне редко, вероятность встречи с ними 
в практике педиатра невелика. 

Таким образом, группировка: орган пора-
жения + возраст дебюта + популяционная 
частота делают более эффективной диа-
гностику РБ. Присовокупление этнического 
фактора (если имеется) и зависимости 
от пола (если имеется) точность диагно-
стики ещё больше увеличит. Это поло-
жение особенно хорошо иллюстрируется 
и должно приниматься во внимание при 
таких болезнях, как синдромы Нимана – 
Пика, Тея – Сакса, болезнь Гоше и др., а 
также при серповидно-клеточной анемии, 
талассемии и др.   

Предложенная диагностическая клас-
сификация позволяет точно таким же 
образом распределить органные болезни 
на основании возраста дебюта, популяци-
онной частоты,  соотношения мальчиков 
и девочек, этнической принадлежности.

Для этого достаточно обратиться к со-
ответствующим диагностическим «класси-
фикациям».

Сердце и сосуды 
Синдром гипоплазии «левого сердца».
Гистиоцитоидная кардиомиопатия.
Синдром Бланда – Уайта – Гарланда.
Болезнь моямоя.
Первые три болезни дебютируют в перио-

де новорождённости. Больные с синдромом 
гипоплазии «левого сердца» погибают при 
рождении. Гистиоцитоидная кардиомио-
патия – диагноз патологоанатомический. 
Болезнь моямоя встречается у детей до-
школьного возраста, чаще болеют японцы, 
девочки болеют чаще мальчиков.

Печень 
Болезнь Кароли.
Болезнь Вильсона.
Клиническая картина этих двух болезней 

схожая – поздний дебют (в возрастной 
группе 7-18 лет), но вероятность встретить 
на практике болезнь Вильсона больше 
(1  :  30 000),  чем болезнь Кароли 
(1 : 1 000 000). В обоих случаях верифика-
ция диагноза осуществляется путём прове-
дения сложных исследований (пункционная 
биопсия, чреспечёночная холангиография 
и др.).   

Скелет, кости
Синдром Ландольта.
Мраморная болезнь.
Osteogenesis imperfecta.
Мраморная болезнь и синдром Ландольта 

выявляются, главным образом, при рентге-
нографии костного скелета, проводимой по 
самым разнообразным клиническим пока-
заниям (переломы костей, кровоточивость 
и др.). Но болезнь Ландольта встречается 
намного чаще (4,1 : 10 000), чем мраморная 
болезнь. 

Желудочно-кишечный тракт
Желудок.
Болезнь Менетрие.
Кишечник (нарушение акта дефекации: 

запор – понос).
Болезнь Гиршспрунга.
Синдром Ледда.
Муковисцидоз (кишечная форма).
Врождённая хлоридная диарея.
Целиакия.
В этой группе есть очень редкая болезнь 

Менетрие. Муковисцидоз (кишечная форма) 
и врождённая хлоридная диарея дебютиру-
ют в периоде новорождённости. Болезнь 
Гиршспрунга и синдромом Ледда встреча-
ются у детей раннего грудного возраста.

Почки 
Врождённый нефротический синдром.
Синдром де Тони – Дебре – Фанкони.
Синдром Барттера.
Первый из указанных синдромов имеет 

выраженный этнический фактор (финны или 
указание на инбридинг). Синдром Барттера 
– крайне редкая болезнь (1-2 : 1 000 000), 
синдром де Тони – Дебре – Фанкони встре-
чается несколько чаще (1 : 350 000).  

Кожа (очень часто вместе с пораже-
нием ЦНС)

Туберозный  склероз.  
Синдром Стерджа – Вебера.
Синдром Ослера – Рандю – Вебера.
Синдром Луи-Бар.
Болезнь Бюргера – Грютца.
Болезнь Вольмана.
Очень разнородная группа по  клиниче-

ским проявлениям и патогенезу каждой  из 
представленных в ней болезней. Болезни 
Вольмана и Бюргера – Грютца характери-
зуются наличием ксантом и ксантелазм, 
синдром Луи-Бар – телеангиэктазиями. 
Туберозный склероз – довольно редкая 
болезнь (1 : 100 000 – 1 : 500 000), в то 
время как синдром Рандю – Ослера – Ве-
бера встречается чаще (1 : 3500; в России 
1 : 5000). Пигментное пятно при синдроме 
Стерджа – Вебера заметно на лице ново-
рождённого. 

Надпочечники 
Врождённая дисфункция коры надпо-

чечников (адреногенитальный синдром) 
сольтеряющая форма с верилизацией.

Болезнь Аддисона.
Большая разница по дебюту этих бо-

лезней: ВДКН (сольтеряющая форма) с 
рождения, болезнь Аддисона – 7-18 лет.

По клиническим синдромам
Выявленный синдром у больного следует 

соотнести с возрастом, в котором появля-
ются первые симптомы, частотой в попу-
ляции, его полом, наконец, с националь-
ностью, что может помочь своевременно 
установить диагноз.

Например, синдром упорной диареи. 
Если дебют болезни относится к периоду 
новорождённости, можно думать об адре-
ногенитальном синдроме или врождённой 
хлоридной диарее. Если у больного имеет 
место верилизация наружных гениталий, 
это адреногенитальный синдром. Если 
резко повышены концентрации хлоридов 
в кале и данные за наличие метаболи-
ческого алкалоза, то это врождённая 
хлоридная диарея. Частота в популяции у 
них разная: адреногенитальный синдром 
1 : 5 000; врождённая хлоридная диарея 
1 : 26 000 –1 : 50 000. Если врач не обратил 
должного внимания на строение наружных 
гениталий, то всё равно предпочтение 
должно быть отдано диагнозу адреногени-
тального синдрома, поскольку он встречает-
ся чаще. В любом случае следует исключать 
инфекционную природу диареи.

Другой пример – синдром снижения 
интеллекта. Симптомы отмечаются уже 
в грудном возрасте. Наиболее вероят-
ные диагнозы: болезнь Гоше, болезнь 
Нимана – Пика, в дошкольном возрасте 
– туберозный склероз. Популяционная ча-
стота туберозного склероза – 1 : 26 000 – 
1 : 50 000 вне зависимости от нацио-
нальной принадлежности. Болезнь Гоше 
1 : 450 у евреев, < 1 : 40 000 у неевреев. 
Значит, если симптомы синдрома сни-
жения интеллекта появились в грудном 
возрасте у еврейского ребёнка, наиболее 
вероятен синдром Гоше. Частота болез-
ни Нимана – Пика 1 : 40 000 у евреев, 
1 : 150 000 у неевреев.  По соотношению 
мальчиков и девочек есть данные по болезни 
Гоше – М:Д=1:1; нет по туберозному скле-
розу. Таким образом,  доказательность диа-
гноза синдрома снижения интеллекта будет 
определяться возрастом дебюта симптомов 
с учётом национальности больного и в опре-
делённой степени популяционной частотой. 

Синдром мальабсорбции (полифека-
лия, дефицит массы тела, повышенный 
аппетит): 

муковисцидоз (кишечная и смешанная 
формы);

синдром Швахмана;
целиакия.
Муковисцидоз и синдром Швахмана бу-

дут дебютировать в первые недели жизни 
ребёнка, целиакия – во втором полугодии 
жизни. Синдром Швахмана – очень ред-
кая болезнь. Частота муковисцидоза – 
1 : 10 000; целиакии – 1 : 100. 

Этнический фактор – муковисцидозом 
болеют преимущественно жители и вы-
ходцы из Северной Европы.

Синдром артериальной гипертензии
Феохромацитома редко диагностируется 

в грудном возрасте, хотя дебют её относит-
ся именно к нему. Однако первичная (без 
болезни сердца или почек) гипертензия, 
выявленная у грудного ребёнка или на пер-
вых годах жизни, должна навести на мысль 
о вероятности этой болезни.

Синдром снижения интеллекта:
туберозный склероз;
болезнь Гоше;
синдром Лёша – Нихана;
болезнь Нимана – Пика.
Важно иметь в виду сроки дебюта син-

дрома, национальность и популяционную 
частоту. 

Синдром хронического запора:
болезнь Гиршспрунга;
синдром Ледда;
врождённый гипотиреоз.
Сроки дебюта заболевания разные: врож-

дённый гипотиреоз и синдром Ледда – с 
рождения, но первый имеет выраженные 
фенотипические отличия от второго. Бо-
лезнь Гиршспрунга дебютирует в первые 
месяцы жизни. Синдром Ледда встречается 
чаще (0,8 : 100), чем синдром Гиршспрунга 
(1 : 11 000 – 1 : 25 000).

Синдром желтухи: 
синдром Криглера – Найяра;
болезнь Минковского – Шоффара;
галактоземия; 
фруктозурия; 
болезнь Нимана – Пика.
Это очень распространённый клинико-

биохимический синдром. Дифференциаль-
ная диагностика начинается с определения 
преобладающей фракции билирубина (пря-
мая, непрямая). Для синдрома Криглера 
– Найяра характерны непрямая фракция, 
дебют в периоде новорождённости, но это 
очень редкая болезнь с ранним летальным  
исходом. При остальных из указанных бо-
лезней билирубин прямой, имеет место 
синдром снижения интеллекта (кроме 
болезни Минковского – Шоффара), для 
болезни Нимана – Пика характерны пре-
обладание этнического фактора (евреи 
ашкенази), разная популяционная частота. 

Геморрагический синдром: 
синдром Казабаха – Меррита;
мраморная болезнь;
синдром Ослера – Рандю – Вебера;
болезнь Виллебранада.
Синдром Казабаха – Меррита и мрамор-

ная болезнь встречаются у новорождённых. 
Синдром Ослера – Рандю – Вебера выяв-
ляется, как правило, в школьном возрасте. 
Первые две болезни сопровождаются спон-
танным кровотечением (тромбоцитопения), 
при третьем оно чаще всего посттравмати-
ческое. Большая разница в популяционной 
частоте. Болезнь Виллебранда  проявляется 
в возрасте 1-3 лет, не сопровождается 
спонтанными кровотечениями.

Изменения костей, скелета:
витамин D-резистентный рахит;
синдром Ландольта;
ахондроплазия;
синдром Марфана.
В этой группе РБ дифференциально-

диагностическое значение имеет возраст 
дебюта болезни. Витамин D-резистентный 
рахит развивается на первом-втором году 
жизни. Синдром Ландольта – ребёнок 
рождается без лучевой кости и с тромбо-
цитопенией, но диагноз редко ставится в 
периоде новорождённости. Ахондроплазия 
манифестирует в раннем возрасте, синдром 
Марфана – удел подростков. Кроме того, 
популяционная частота разная, наиболее 
распространён синдром Марфана (1 : 5000).

Хроническая диарея: 
врождённая дисфункция коры надпо-

чечников; 
врождённая хлоридная диарея. 
Обе болезни дебютируют уже в периоде 

новорождённости, но популяционная часто-
та значительно различается: для первой – 
1 : 5000; для второй – 1 : 26 – 50 000. Кро-
ме того, при врождённой дисфункции коры 
надпочечников имеет место верилизация 
наружных гениталий.

Отёчный синдром:
врождённый нефротический синдром 

(финского типа);
интестинальная лимфангиэктазия.

(Окончание следует.)

Рудольф АРТАМОНОВ,
профессор.


