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(Окончание. Начало в № 31 от 24.04.2013.)

Обе болезни дебютирует в первые 
недели жизни. Интестинальная лим-
фангиэктазия – крайне редкая болезнь 
(описано до сих пор 200 случаев). 
Врожденный нефротический синдром 
(финского типа) – 1 : 8200 в финской 
популяции. Это кардинальное отли-
чие, которое должно быть принято во 
внимание. Отёки при интестинальной 
лимфангиэктазии связаны с потерей 
белка через ЖКТ.

Кардиальный синдром:
синдром Бланда – Уайта  – Гарланда;
синдром гипоплазии левого сердца;
гистиоцитоидная кардиопатия;
болезнь Помпе.
Синдром гипоплазии левого сердца 

приводит к гибели новорождённого 
в первые часы жизни. При тяжёлой 
кардиальной симптоматике в первые 
дни и недели после рождения среди 
РБ следует искать синдром Бланда – 
Уайта – Гарланда (беспокойство  из-за 
болей в сердце и ЭКГ-признаки инфар-
кта миокарда, популяционная частота 
1 : 26 000 – 50 000) и гистицитоидную 
кардиопатию (характеризуется парок-
сизмальной тахикардией, устойчивой 
к антиаритмическим препаратам, такой 
диагноз в настоящее время является 
патологоанатомическим). Болезнь 
Помпе дебютирует в раннем возрас-
те, популяционная частота 1 : 14 000 
(евреи) – 1 : 300 000.

Сердце вовлекается в патологический 
процесс при многих РБ: болезнях на-
копления, хромосомных и генетических. 
Их дебют, как правило, отсроченный, 
и клиническая картина имеет много 
внекардиальных симптомов.

Синдром поражения печени:
болезнь Вильсона;
болезнь Кароли.
Диагноз обеих болезней чаще всего 

ставится в школьном возрасте. Болезнь 
Вильсона встречается несколько чаще 
(от 1 : 30 000 до 1 : 100 000), чем 
болезнь Кароли (от 1 : 100 000 до 1 : 
1 000 000). Первая из этих болезней 
существенно отличается от второй 
наличием неврологической симпто-
матики. Гепатомегалия имеет место 
при обеих болезнях, но портальная 
гипертензия  больше характерна для 
болезни Вильсона.

Синдром иммунодефицита:
болезнь Вискотта – Олдрича;
синдром Костмана;
синдром Брутона (агаммаглобули-

немия);
синдром Прадера – Вилли;
синдром Лоурнса – Муна – Барде – 

Бидля;
синдром Луи-Бар.
У первых двух болезней диагностиче-

ским ориентиром могут быть измене-
ния в гемограмме: тромбоцитопения и 
нейтропения соответственно. Синдром 
Прадера – Вилли (1 : 11 000 – 25 000)  
и Синдром Лоуренса – Муна – Барде 
– Бидля (всего 500 сообщений) имеют 
весьма характерные фенотипические 
черты, что отличает их от других ука-
занных здесь синдромов. Эти болезни 
имеют разную популяционную частоту, 
что следует принять во внимание при 
диагностике. Синдром Костмана тоже 
редок – 1-9 : 1 000 000. Синдром Бру-
тона и болезнь Вискотта – Олдрича –
1 : 100 000 – 500 000. У них разные 
сроки дебюта: если первая и последняя 
болезни в этом списке дебютируют 
в раннем возрасте, все остальные – 
именно на первом году жизни.

Синдром дисморфизма:
синдром Беквита – Видемана;
синдром Вильямса (лицо эльфа);
гиперлипидемии;
синдром Коккейна;
синдром Корнелии де Ланге;
лепречаунизм;
синдром Марфана;
муколипидозы;
мукополисахаридозы;
синдром Нунан;

Редкие болезни у детей:
диагностические подходы

Оsteogenesis imperfecta;
синдром Робена;
TAR-синдром;
синдром Клайнфельтера;
синдром Шерешевского  – Тёрнера.
Это очень разнородная группа бо-

лезней по клинике (дисморфизм лица, 
туловища, конечностей); по патогенезу 
(болезни накопления, генетические, 
эндокринные).

По нарушению метаболизма
Аминокислоты: фенилкетонурия, 

гистидинемия, гомоцистинурия, лей-
циноз, цистиноз.

Углеводы: фруктозурия, галактозе-
мия, гликогенозы.

Липиды (липидозы): гиперхоле-
стеринемия, болезнь Нимана – Пика, 
болезнь Вольмана, болезнь Гоше, ги-
перхиломикронемия.

Пурины  (пиримидины): синдром 
Лёша – Нихана.

Мукополисахариды (7 типов): син-
дром Гурлера  (I тип).

Кортикостероиды: врождённая дис-
функция коры надпочечников.

Соединительная ткань: синдром 
Марфана, синдром Элерса – Данлоса.

Металлы: меди – синдром Вильсона, 
болезнь Менкеса, железа – гемохро-
матоз.

Ферменты эритрона: болезнь Мин-
ковского – Шоффара, анемия Фанкони 
(мембранопатии).

Ферменты лимфоцитов и лейкоци-
тов: синдромы иммунодефицита (не-
достаточность аденозиндезаминазы, 
пуриннуклеотидфосфорилазы).

Ферменты транспортных систем 
почек (тубулопатии): болезнь де 
Тони – Дебре – Фанкони, витамин 
D-резистентный рахит.

Ферменты желудочно-кишечного 
тракта (синдром мальабсорбции): 
муковисцидоз, синдром Швахмана.

По генетическим нарушениям
Болезнь «кошачьего крика», синдром 

Патау, синдром Эдвардса, синдром 
Шерешевского – Тёрнера, синдром 
Клайнфельтера.

При первой из названных болезней 
главный её симптом («кошачий крик») 
исчезает к концу первого года жизни. 
Поэтому самая ранняя его диагности-
ка возможна в этом периоде детства. 
Синдромы Патау и Эдвардса сопро-
вождаются выраженной умственной 
отсталостью. Синдромы Шерешевско-
го – Тёрнера и Клайнфельтера имеют 
главный симптом – инфертильность, 
поэтому ранняя диагностика его часто 
запаздывает – первый из них чаще диа-
гностируется в раннем и дошкольном 
возрасте и встречается только у дево-
чек, второй – в пубертатном периоде и  
только у мальчиков

По одному 
специфическому симптому

Специфический запах мочи
Ацидемия изовалериановая (запах 

потных носков).
Болезнь мочи с запахом кленового 

сиропа.
Фенилкетонурия  (мышиный запах 

мочи).
Необычный крик ребёнка с рож-

дения
Синдром «кошачьего крика», или 

синдром Лежёна.
Состояние наружных половых 

органов.
Врождённая дисфункция коры над-

почечников – верилизация у девочек  
(верификация – электролиты крови, 

функция коры надпочечников, УЗИ над-
почечников).

Синдром Клайнфельтера (верифика-
ция – генетическое  исследование: XXY).

Тотальная липоатрофия
Синдром Берардинелли – Сейпа 

(верификация – определение лептина 
в сыворотке крови).

Клинический анализ  крови:
– белая кровь – синдром Бюргера – 

Грютца (верификация – хиломироновый 
тест, снижение липопротеинлипазы в 
гепариновом тесте);

– нейтропения (<1500 в мкл) – син-
дром Костмана (верификация – мие-
лограмма);

– тромбцитопения, малый размер 
тромбоцитов – синдром Вискотта – 
Олдрича (верификация – генетическое 
исследование).

Ксантомы, ксантелазмы на коже
Болезнь Вольмана (верификация – 

УЗИ надпочечников).
Болезнь Бюргера – Грютца (верифи-

кация – хиломикроновый тест, опреде-
ление липопротеинлипазы).

Кавернозная гемангиома (любой 
локализации)

Тромбоцитопения – синдром Каза-
баха – Мерритта.

«Неожиданные» находки на УЗИ 
или КТ.

Обызвествление надпочечников – 
болезнь Вольмана.

Гиперплазия надпочечников – 
адреногенитальный синдром.

Миелограмма:
– «пенистые клетки» – болезнь Ни-

мана – Пика;
– клетки Гоше – болезнь Гоше.
Рентгеноконтрастное исследова-

ние желудка:
– гипертрофия складок слизистой 

оболочки – синдром Менетрие (вери-
фикация исследования уровня гастрина 
в крови).

Характер волос на голове
Курчавые волосы (+судороги, дефи-

цит интеллекта) – синдром Менкеса 
(верификация – световая голографи-
ческая микроскопия волос).

Рентгенограмма грудной клетки 
(любых других костей):

признаки остеопетроза – мраморная 
болезнь;

деструкции костей – Х-гистоцитоз 
(синдром Абта – Леттерера – Зиве);

грудной клетки – декстракардия (не-
редко вместе с situs viscerum inversus) – 
синдром Картагенера.

Осмотр офтальмологом
– кольца Кайзера – Флейшнера – 

болезнь Вильсона (верификация – по-
вывшенная экскреция меди с мочой).

ЭКГ:
признаки инфаркта миокарда у ре-

бёнка грудного возраста – синдром 
Бланда – Уайта – Гарланда (верифика-
ция – аортография).

По нарушению цикла мочевины
Общие симптомы: дети рождаются 

доношенными с нормальной антропо-
метрией; «светлый промежуток» – не-
сколько часов или суток; нарастают вя-
лость, отказ от еды, срыгивания, рвота, 
синдром возбуждения или угнетения 
ЦНС вплоть до комы; метаболический 
алкалоз и низкий уровень мочевины в 
крови. Причина – дефицит ферментов 
(синтетаз), преобразующих аммиак в 
мочевину.

Диагностика: определение аминокис-
лотного спектра крови и мочи; опре-
деление аммиака в крови  (повышен); 
молекулярно-генетическое исследова-
ние – выявление характерных мутаций 
(Pro225Leu).

Обращает на себя внимание большая 
разница показателей популяционной 
частоты вариантов нарушения:

– дефицит карбамилфосфатсинтета-
зы – 1 : 62 000; 1 : 1 000 000; 1 : 80 000;

– дефицит аргининсукцинатсинтета-
зы – 1 : 57 000; 1 : 250 000;

 – дефицит аргининсукцинатлиазы – 
1 : 70 000; 1 : 90 000.

По нарушению гомеостаза 
и гемостаза

Синдром нарушения электролит-

ного статуса

Гиперкалиемия

Врождённая дисфункция коры над-
почечников.

Болезнь Аддисона.
Почечный тубулярный ацидоз.
Гипокалиемия

Синдром Барттера.
Синдром Кона.
Синдром Кушинга.
Синдром Фанкони.
Синдром Лиддла.
Гипонатриемия

Болезнь Аддисона.
Гипокальциемия

Синдром Ди Джорджи.
Гипофосфатемия

Врождённый витамин D-резистентный 
рахит.

Синдром де Тони – Дебре – Фанкони.
Синдром нарушения метаболиче-

ского гомеостаза

Ацидоз

Тубулярный почечный ацидоз.
Синдром де Тони – Дебре – Фанкони.
Аминацидурии.
Фосфатдиабет.
Врождённый витамин D-зависимый 

рахит.
Псевдогипоальдостеронизм.
Алкалоз

Синдром Барттера (алкалоз + гипо-
калиемия).

Синдром Кона.
Муковисцидоз.
Врождённая хлоридная диарея.
Синдром Лиддла.
Синдром нарушения метаболизма 

мочевины.
Синдром нарушение гемостаза

Тромоцитопении, тромбастении

Болезнь Швахмана – Даймонда.
Мраморная болезнь.
TAR–синдром.
Нейтропении

Болезнь Костмана.
Болезнь Швахмана – Даймонда.
Агаммаглобулинемия.
Доброкачественная нейтропения.
Периодическая нейтропения.
Коагулопатии

Болезнь Виллебранда.
Анемический синдром

Анемии (первичные).
Анемия Даймонда – Блэкфана.
Серповидноклеточная анемия.
Талассемия.
Болезнь Минковского – Шоффара.

Заключение
Автор не ставил целью дать клиниче-

скую картину представленных в этом 
материале РБ. Это задача для коллекти-
ва исследователей. Информация при-
звана помочь выйти на первоначальную 
диагностическую версию и, пользуясь 
дополнительными доступными врачу 
источниками информации, подтвердить 
её верифицирующими процедурами.

Рудольф АРТАМОНОВ, 
профессор.


