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(Продолжение. 
Начало в № 31 от 24.04.2013.)

По возрасту дебюта болезни
Новорождённые:
Респираторный дистресс-синдром – 

наиболее вероятная патология – синдром 
Вильсона – Микити, врождённая лобарная 
эмфизема, диафрагмальная грыжа, спон-
танный пневмоторакс.

Сердечно-сосудистая недостаточ-
ность – гипоплазия «левого» сердца, 
синдром Бланда – Уайта – Гарланда , ги-
стицитоидная кардиомиопатия.

Изменения на коже – болезнь Реклинг-
хаузена, синдром Стерджа – Вебера, син-
дром Вискотта – Олдрича. 

Диарея, обезвоживание – адреногени-
тальный синдром (сольтеряющая форма), 
врождённая хлоридная диарея.

Нарушение гомеостаза – аминациду-
рии.

Грудной возраст:
Синдромы иммунодефицита – синдром 

Брутона (агаммаглобулинемия), болезнь 
Костмана, синдром Луи-Бар, синдром Ди 
Джорджи.

Анемический синдром – анемия Дай-
монда – Блэкфана, мраморная болезнь.

Рахитические изменения скелета – бо-
лезнь де Тони – Дебре – Фанкони, витамин 
D-резистетный рахит.

Синдром хронического запора – бо-
лезнь Гиршспрунга, врождённый гипоти-
реоз, мегаколон.

Ранний детский возраст:
Нарушения в неврологическом статусе 

– миастения (детская форма), детская спи-
нальная амиотрфия Верднига – Гофмана.

Синдром нарушения гомеостаза 
(электролитный статус, КОС) – болезнь 
Барретта, гомоцистинурия.

Дошкольный возраст:
Анемический синдром – анемия Фан-

кони, микросфероцитоз Минковского – 
Шоффара.

Синдром неврологических нарушений 
– синдром Туретта, миопатия Дюшенна, 
ювенильная миопатия Эрба.

Школьный возраст:
Синдром дисплазии соединительной 

ткани – синдром Марфана, синдром Элер-
са – Данлоса.

Лимфопролиферативный синдром 
– неходжкинские  лимфомы, лимфома 
Ходжкина.

Синдромы поражения печени – болезнь 
Вильсона, болезнь Кароли, желудка – син-
дром Менетрие.

Классификация по частоте в детской 
популяции. 

Частота > 1 : 10 000
Это относительно редкие болезни. Рас-

пространённость целиакии оценивается 
как 1 : 100. Однако это столь многоликое в 
клиническом отношении заболевание, что 
диагноз его ставится либо очень поздно, 
так как требует не всегда доступных врачу 
методов исследования, либо после консуль-
таций с самыми разными специалистами. 
Кроме того, популяционные исследования по 
целиакии трудновыполнимы, поскольку ве-
рификация диагноза – очень дорогостоящее 
мероприятие: биопсия слизистой желудка, 
определение ряда антител. То же относится 
и к некоторым другим РБ этой рубрики.

Врождённая дисфункция коры надпочеч-
ников (1 : 5000).

Синдром гипоплазии «левого сердца» 
(0,12 – 0,21 : 1000).

Болезнь Гоше (1 : 450 у евреев ашке-
нази).*

Грыжа врождённая диафрагмальная 
1 : 2000 – 1 : 4000.

Синдром Ландольта (4,2 : 10 000). 
Синдром Ледда (0,8 : 1000).
Синдром Лежёна (1 : 3000).
Лимфомы неходжкинские.
Синдром Марфана  (1 : 5000).
Синдром Минковского – Шоффара 

(2-3 : 10 000).
Синдром Нунан (1 : 1000 – 1 : 5000).*
Остеогенез несовершенный (7,2 : 10 000). 
Синдром Патау (0,3 : 7000).
Периодическая болезнь (евреи сефарды 

1 : 250 – 1 : 2000; арабы 1 : 100 – 1 : 2000).
Болезнь Рандю – Ослера  (1 : 3500; 

1 : 100 000; в России 1 : 5000).
Болезнь Реклингхаузена(1 : 4000 – 

1 : 5000).
Синдром Тея – Сакса (2,3 : 10 000 – евреи)

Редкие болезни у детей: 
диагностические подходы

Синдром Туретта (1 : 1000 мальчики)*
Фенилкетонурия (1 : 8000; 1 : 15 000). 
Целиакия (1 : 100).
Синдром Шерешевского – Тёрнера 

(2 : 10 000). 
Синдром Эдвардса (0,3 : 1000; 1 : 5000 

– 7000).

По показателю 
популяционной частоты

Вполне естественно, что очень редкие 
болезни 1 : 1 000 000 или < 1 : 1 000 000, 
например, синдром Швахмана, болезнь 
Менетрие или синдром Жёна, могут и не 
встретиться врачу за время его профес-
сиональной жизни и поэтому не будут им 

свое временно диагностированы. Болезни 
с более высокой популяционной частотой 
должны постоянно быть в профессиональ-
ной памяти врача и побуждать его вспом-
нить о них, когда выявляется симптом, 
результаты анализов или инструментальных 
методов исследования, не укладывающихся 
в типичную картину «обычной» болезни. 
Например, муковисцидоз – тяжёлая  пнев-
мония с затяжным и рецидивирующим 
течением и выраженным обструктивным 
синдромом в первые месяцы жизни; син-
дром Беквита – Видемана – необъяснимая 
упорная гипогликемия и гипогликемические 
кризы у ребёнка грудного возраста, по-
ступившего на стационарное лечение по 
поводу какого-либо обычного для данного 
возраста заболевания. У евреев сефардов и 
арабов периодическая болезнь не редкость, 
однако она может быть и у русских уже как 
редкая болезнь (частота 1 : 10 000).

Частота 1 : 10 000
Аминацидурии (1 : 10 000 – 1 : 20 0000). 
Синдром Берардинелли – Сейпа. 
Болезнь Виллебранда.
Синдром Корнелии де Ланге.
Муковисцидоз.
Синдром нарушения цикла мочевины.
Нейтропения циклическая наследствен-

ная.*
Синдром Тея – Сакса (2,3 : 10 000 евреи 

ашкенази; 2,6 : 1 000 000 неевреи).
Синдром Туретта (1 : 10 000 у девочек). 
Фенилкетонурия  (1 : 10 000; 1 : 1000 

среди умственно отсталых).
Частота 1 : 11 000 – 25 000
Болезнь Аддисона. 
Ахондроплазия.
Синдром Беквита – Видемана (0,72 : 

10 000  или 1 : 13 700), описано более 
500 случаев.

Болезнь Виллебранда. 
Витамин D-резистентный рахит.
Гипофизарный нанизм.
Гиршспрунга болезнь.
Гистидинемия.                          
Гомоцистинурия.
Дефицит орнитинкарбомилсинтетазы 

(1 : 14 000).
Синдром Ди Джорджи.
Синдром Картагенера (1 : 20 000-

30 000). 
Синдром Нунан.
Синдром Прадера – Вилли.
Синдром Робена. 
Синдром Рубинштейна – Тейби. 
Синдром Смита – Лемли – Опица.
Цистинурия.
Фенилкетонурия (1 : 15 000).
Ф р у к т о з у р и я  ( В е л и к о б р и т а н и я 

1 : 18 000).*
Частота 1 : 26 000 – 50 000 
Ацидемия метилмалоновая
Болезнь Бланда – Уайта – Гарланда 

(правая коронарная артерия).
Галактоземия.*
Гистиоцитоз из клеток Лангерганса.  
Болезнь Гоше (нееврейская популяция).
Болезнь Вильсона (1 : 30 000).
Диарея врождённая хлоридная.                                
Синдром Тричера Коллинза (синдром 

Томсона, синдром  Франческетти).

Синдром Корнелии де Ланге. 
Лейкодистрофия метахроматическая. 
Синдром Луи-Бар. 
Синдром Менкеса. 
Болезнь Нимана – Пика тип А и В (евреи-

ашкенази).
Оро-фаринго-дигитальный синдром 

I типа.
Синдром Рандю – Ослера. 
Синдром Стерджа – Вебера. 
Туберозный склероз.  
Болезнь Фабри.  
Фруктозурия (Германия 1 : 29 000).*
Эпидермолиз буллёзный.
Эпидермолиз врождённый.
Частота 1 : 51 000 – 90 000                              
Синдром Альпорта.  
Атаксия Фридрейха  (2-7 : 100 000).               
Миопатия Дюшенна (2-3 : 100 000).
Гемолитико-уремический синдром (син-

дром Гассера). 
Гемохроматоз (3-8 : 100 000).
Синдром Гийена – Барре (1,5-8,0 : 100 000). 
Дефицит аргининсукцинатлипазы 

(1 : 70 000).
Дефицит аргининсукцинатсинтетазы 

(1 : 57 000)

Дефицит карбамилфосфатсинтетазы 
(1 : 62 000).

Болезнь Кавасаки (175 : 100 000 – япон-
ские дети, 20-25 : 100 000 в мультиэтни-
ческой популяции).

Колит язвенный неспецифический.
Болезнь Крона (3,5 : 100 000, из них 

20-25% дети, Россия)
Синдром Меккеля.*
Миастения (все формы) (11,7-15,0 : 

100 000, 17% дети).
Пневмоторакс спонтанный 2-6 : 100 000.
Синдром Рандю – Ослера – Вебера  

(1-2 : 100 000).
Цитруллинемия 
Синдром Чарга –  Стросса (1-3 : 

100 000).
Миопатия Эрба ювенильная (1,2-1,5 : 

100 000).
Частота 1 : 100 000 – 500 000
Болезнь Аддисона.*
Акроцефалосиндактилия.
Ахондроплазия.
Ацидемия изовалериановая.
Синдром Бланда – Уайта – Гарланда 

(левая коронарная артерия).
Болезнь мочи с запахом кленового 

сиропа.  
Брахидактилия.
Болезнь Брутона. 
Синдром Вискотта – Олдрича.
Галактоземия.
Гомоцистинурия.
Дефицит аргиназы (1 : 350 000).
Диабет почечный несахарный. 
Синдром Лоуренса – Муна – Барде – 

Бидля  (описано не более 500 больных).
Болезнь моямоя (0,35 : 100 000, Япония; 

0,086 : 100 000, США).
Болезнь Нимана – Пика тип С. 
Саркоидоз лёгких (0,1 : 100 000).
Синдром де Тони – Дебре – Фанкони 

(1 : 350 000).
Туберозный склероз.
Анемия Фанкони (апластическая) 

(у евреев ашкенази чаще).
Синдром Хаммана – Рича (1-9 : 100 000).
Синдром Стерджа – Вебера.
Синдром Элерса – Данлоса.
Частота 1 : 600 000 – 1 000 000
Галактоземия.*
Гипертензия идиопатическая лёгочная 

(0,24-1,23 : 1 000 000; 2 : 1 000 000; 
15 : 1 000 000).

Синдром Жёна (1-9 :  1  000 000;  
1 : 500 000).

Болезнь Кароли (1 : 1 000 000).
Синдром Криглера – Найяра. 
Миастения (13-64 : 1 000 000 и 2-56 : 

1 000 000). 
Нейтропения циклическая наследствен-

ная (1-9 : 1 000 000).
Синдром Папийона – Лефевра (кера-

тодермия). 
Cаркоидоз.
Синдром Тея – Сакса (2,6 : 1 000 000).
Фиброхолангиокистоз.
Синдром Швахмана. 
Частота < 1 : 1 000 000
Синдром Барттера (1-2 : 1 000 000).
Гемосидероз лёгких идиопатический 

первичный (0,24-1,23 : 1 000 000).

Синдром Гудпасчера (0,5 : 1 000 000). 
Синдром Даймонда – Блэкфана 4-10 : 

1 000 000 (всего зарегистрировано 500 
случаев).

Лимфангиэктазия интестинальная – 
к 2012 г. в мире описано 200 случаев. 

Синдром (болезнь) Менетрие, описано 
300 больных.

Мраморная болезнь (встречается очень 
редко). 

Секвестрация лёгкого – очень редко  
(за 25 лет 14 случаев). 

Протеиноз альвеолярный лёгочный 
1 : 5 000 000.              

Синдром Чедиака – Хигаси – очень 
редко.

Естественно полагать, что наибольшая 
вероятность для врача встретить в своей 
практике болезни, популяционная частота  
которых находится в пределах 1 : 10 000 – 
1 : 25 000. 

По большому числу РБ популяционная 
частота неизвестна. Так, неизвестна по-
пуляционная частота ганглиозидозов, 
гликогенозов, муколипидозов, мукополи-
сахаридозов).

По соотношению 
мальчиков и девочек

Половая принадлежность больного иногда 
поможет врачу подтвердить или исключить 
диагноз РБ. Наибольшая часть этих болез-
ней имеет равное соотношение мальчиков 
и девочек (синдром Альпорта, мраморная 
болезнь, синдром Рандю – Ослера и др.). 
Некоторыми болеют преимущественно 
мальчики (синдром Костмана, болезнь Гиш-
спрунга и др.), а девочки реже или совсем 
не подвержены им (болезнь Аддисона, бо-
лезнь Фабри, миопатия Дюшенна, болезнь 
Брутона и др.). Наконец (таких болезней 
мало), могут болеть только девочки (син-
дром Шерешевского – Тёрнера) или, как 
правило, девочки (болезнь моямоя). 

К сожалению, не всегда имеет место 
указание на соотношение полов больных 
РБ детей. В ряде случаев следует загля-
нуть в классификацию, потому что есть 
РБ, которыми болеют только мальчики или 
только девочки.

М : Д = 1 : 1
Синдром Альпорта. 
Опухоль Вильмса. 
Синдром Вольмана. 
Галактоземия. 
Гипертензия идиопатическая лёгочная.
Синдром Гоше. 
Анемия Даймонда – Блэкфана.
Диарея врождённая хлоридная. 
Синдром Дубовица.
Болезнь Кароли. 
Синдром Картагенера. 
Синдром Криглера – Найяра. 
Синдром Корнелии де Ланге. 
Синдром Лежёна (синдром кошачьего 

крика).
Синдром Меккеля.  
Синдром Менкеса. 
Мраморная болезнь. 
Нейтропения циклическая наследствен-

ная. 
Остеогенез несовершенный. 
Периодическая болезнь.
Синдром Рандю – Ослера – Вебера.  
Синдром Робена. 
Синдром Сотоса.  
Цистинурия.
Синдром Швахмана.
Синдром Чарга – Стросса. 
Ювенильная миопатия Эрба.
М > Д
Болезнь Аддисона, только мальчики, 

Брутона болезнь (агаммаглобулинемия),    
только мальчики. 

Болезнь Вильсона.                                                              
Синдром Вильямса – Кэмпбелла, 

М:Д = 5:1.
Синдром Вискотта–Олдрича. 
Витамин D-резистентный рахит.
Гемохроматоз ювенильный.
Синдром Гиршспрунга, М:Д = 5:1.                                          
Миопатия Дюшенна, только мальчики.
Синдром Ледда, М:Д = 3:1.
Синдром Лёша – Нихана, только маль-

чики.    
Синдром Костмана, М:Д = 2-3:1.                                                     
Синдром (болезнь) Менетрие, только 

мальчики.


