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Синдром мозг–легкие–щитовидная 

железа

Редкие болезни

М.А. Беляшова, Д.Ю. Овсянников 

Российский университет дружбы народов, Москва, Российская Федерация

Синдром мозг–легкие–щитовидная железа — редкое генетическое заболевание, проявляющееся поражением одно-

именных органов. В основе синдрома лежат мутации в гене NKX2-1, кодирующем фактор транскрипции щитовидной 

железы. Клиническая манифестация синдрома мозг–легкие–щитовидная железа характеризуется вариабельным 

фенотипом. В статье представлено первое в России клиническое наблюдение пациента с генетически подтвержден-

ным заболеванием. Сочетание таких симптомов, как задержка моторного развития, атаксия, мышечная гипотония, 

рецидивирующие инфекции нижних дыхательных путей, гипотиреоз, позволило предположить, а затем подтвердить 

при генетическом исследовании синдром мозг–легкие–щитовидная железа. В статье также представлены данные 

мировой литературы (1998–2014 гг.), касающиеся клинических наблюдений этого заболевания — генетики, патоге-

неза, патоморфологии, клинической картины, терапии.
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Brain-lung-thyroid syndrome is a rare genetic disease characterized by pathology of the syndrome affected organs. This syndrome is 

based on mutations of the NKX2-1 gene, which encodes the thyroid transcription factor. Clinical manifestation of brain-lung-thyroid 

syndrome is characterized by a variable phenotype. The article presents the first Russian clinical observation of a patient with a 

genetically confirmed disease. Combination of such symptoms as motor development delay, ataxia, muscular hypotonia, recurrent lower 

airway infections, hypothyroidism helped to assume and then confirm brain-lung-thyroid syndrome by means of genetic analysis. The 

article also presents world literature findings (1998-2014) on clinical observations of this disease in respect of genetics, pathogenesis, 

pathomorphology, clinical pattern and therapy.
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ВВЕДЕНИЕ 

Синдром мозг–легкие–щитовидная железа 

(МЛЩЖ) — аутосомно-доминантное заболевание, 

манифестирующее в раннем детстве, причиной кото-

рого являются мутации в гене фактора транскрипции 

щитовидной железы-1 (TTF-1), участвующего в разви-

тии означенной триады. Ген TTF-1 (NKX2-1, ранее назы-

вался TITF1) является гомеобоксом, членом семей-

ства генов NK2, содержит три кодирующих экзона 

(NM_001079668.2) и расположен на длинном плече 

14-й хромосомы (сегмент 14q13.1-q21.1) [1]. В щито-

видной железе NKX2-1 активирует транскрипцию 

тирео глобулина, а также антител к тиреоидной перок-

сидазе в синергии с геном PAX8 [2]. В исследованиях 

на экспериментальных мышах с нокаутом гена была 

доказана роль NKX2-1 в эмбриогенезе мозга, щитовид-

ной железы и легких. У мышей с гомозиготной делецией 

NKX2-1 наблюдались полное отсутствие как фоллику-

лярных, так и С-клеток щитовидной железы, а также 

тяжелые дефекты развития головного мозга и гипо-

плазия легких [3]. У гетерозиготных мышей с NKX2-1± 

отмечались умеренные неврологические нарушения 

и дисфункция щитовидной железы [4].

Большинство генов, детерминирующих развитие 

легких, до сих пор неизвестны, как и генетическая 

основа множества врожденных и приобретенных забо-

леваний легких [5]. Вместе с тем было установлено, что 

ген NKX2-1 играет важную роль в процессе раннего 

морфогенеза легких. Кроме того, показано, что диф-

ференцировка пневмоцитов II типа и синтез белков 

сурфактанта даже у взрослых зависят от активности 

работы гена NKX2-1 [5, 6].

Термин «синдром мозг–легкие–щитовидная железа» 

был предложен M. A. Willemsen и соавт. в 2005 г. [7]. 

Ранее, в 2002 г., H. Krude и соавт. была описана ассо-

циация мутаций NKX2-1 с хореоатетозом, первичным 

гипотиреозом и заболеваниями легких [8]. Впервые 

об аутосомно-доминантном типе наследования забо-

леваний, ассоциированных с мутацией NKX2-1, сооб-

щил D. A. Doyle и соавт. [9]. Однако, по данным D. Gras 
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и соавт., случаи заболеваний с доминантным типом 

наследования выявляются в 38%, а 62% обусловлены 

мутациями, возникшими de novo [10].

При синдроме МЛЩЖ были зарегистрированы деле-

ции всего гена NKX2-1, мутации сдвига рамки считыва-

ния (инсерции, внутригенные делеции), нонсенс-, а также 

миссенс-мутации. Полагают, что тяжесть клинических 

проявлений при данной патологии связана с типом мута-

ции гена NKX2-1, размером делеции или же наличи-

ем мутации в функциональном домене. Наиболее часто 

встречаются внутригенные делеции, приводящие к уко-

рочению длины белка, а описанные в литературе мис-

сенс-мутации были ассоциированы с более легким тече-

нием заболевания [11].

КЛИНИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ 

Мальчик Д. поступил в отделение в возрасте 1 года 

4 мес для обследования.

Из анамнеза: ребенок от 5-й беременности, про-

текавшей с угрозой прерывания (стационарное лече-

ние), вторых срочных родов. Масса тела при рождении 

3840 г, длина 56 см, оценка по шкале APGAR 8/9 бал-

лов. В неонатальном периоде респираторных нарушений 

не отмечалось. С рождения — отставание в моторном 

развитии (начал садиться в 8 мес, вставать — в 10 мес; 

самостоятельно не ходит), наблюдался у невролога с син-

дромом мышечной гипотонии. В анамнезе также частые 

пневмонии (со слов мамы, три эпизода), обструктивные 

бронхиты. В течение последних 5 мес беспокоит кашель. 

Повторно получал длительные курсы антибактериальной 

терапии.

При осмотре: рост ребенка 80 см, вес 12,7 кг. Кожные 

покровы бледные, умеренно влажные; тургор снижен. 

Отмечались небольшая отечность лица, приоткрытый 

рот. Область шеи не изменена. Частота сердечных сокра-

щений 120 уд./мин, частота дыхания 25/мин. Дыхание 

через нос затруднено, скудное слизистое отделяемое. 

Зев умеренно гиперемирован, разрыхлен. Кашель влаж-

ный, частый. Одышки нет. В легких дыхание жесткое, про-

водится равномерно; хрипы грубые проводные, влажные 

среднепузырчатые в нижних отделах на высоте вдоха.

Ребенок консультирован неврологом: общемозго-

вых, менингеальных симптомов не выявлено. Отмечена 

мышечная диффузная гипотония (D = S). Сухожильные 

рефлексы с рук живые, коленные — снижены (D = S). 

Ходит за опоры, заваливается без четкой разницы 

сторон. Статическая атаксия. Садится, ползает на чет-

вереньках. Диагноз: «Задержка моторного развития. 

Гиперкинетический, атаксический синдром. Синдром 

мышечной гипотонии».

По данным компьютерной томографии (КТ) головно-

го мозга: признаки умеренного расширения субарах-

ноидальных конвекситальных пространств, сильвиевых 

щелей и межполушарной щели. Признаки кисты прозрач-

ной перегородки.

По данным электронейромиографии определяют-

ся надсегментарные нарушения регуляции мышечного 

 тонуса.

Неонатальный скрининг на врожденный гипотиреоз — 

сомнительный.

В возрасте 4 мес: тиреотропный гормон (ТТГ) 2,84 

(норма 0,63–4,18) мЕд/л, тироксин свободный 28 (норма 

9,00–19,05) пмоль/л.

Консультирован эндокринологом: данных за гипоти-

реоз не выявлено. В возрасте 1 года 3 мес: ТТГ 35 мЕд/л, 

тироксин свободный 11,36 пмоль/л; антитела к тиреоид-

ной пероксидазе, антитела к тиреоглобулину отсутствуют. 

Повторно через 1,5 мес: 

ТТГ 39 мЕд/л, тироксин 

свободный 9,39 пмоль/л, 

трийодтиронин свобод-

ный 4,08 (норма 1,4–4,2) 

пмоль/л.

По данным ультра-

звукового исследования 

(УЗИ): топография щито-

видной железы не изме-

нена, объем 0,8 см3. На 

основании клинико-лабо-

раторных данных ребенку 

был выставлен диагноз: 

«Первичный гипотиреоз». 

Начата заместительная терапия Эутироксом.

На обзорных рентгенограммах органов грудной клет-

ки: диффузно определяется симптом «матового стекла».

На КТ органов грудной клетки: признаки двусторонней 

полисегментарной пневмонии (рис. 1). Для исключения 

муковисцидоза ребенку проведена потовая проба — 

результат отрицательный.

Сочетание у пациента патологии со стороны нерв-

ной системы (задержка моторного развития, атакси-

ческий синдром, синдром мышечной гипотонии), дли-

тельно текущих респираторных симптомов и первичного 

гипотиреоза позволило предположить диагноз: «Синдром 

мозг–легкие–щитовидная железа». Ребенок был направ-

лен на генетическое обследование. Методом прямого 

автоматического секвенирования проведено исследо-

вание кодирующей последовательности гена NKX2-1, 

мутации в котором приводят к возникновению данного 

синдрома. В экзоне 2 гена NKX2-1 обнаружена под-

тверждающая данный диагноз мутация с. 344delG в гете-

розиготном состоянии, приводящая к возникновению 

преждевременного стоп-кодона.

ОБСУЖДЕНИЕ 

Клиническая характеристика и диагностика 

Неврологические нарушения — наиболее распростра-

ненные проявления мутаций гена NKX2-1; они обнару-

живаются примерно у 90% пациентов [10, 12]. Наиболее 

частой патологией со стороны нервной системы при 

синдроме МЛЩЖ является непрогрессирующая добро-

качественная наследственная хорея, которая развива-

ется в младенчестве или раннем детстве (средний воз-

раст на момент постановки диагноза составляет 31 мес 

жизни: от 8 мес до 7 лет). Обычно ее возникновению 

предшествует задержка моторного развития или гене-

рализованная мышечная гипотония. Возраст, в котором 

дети начинают ходить без посторонней помощи, варьи-

рует от 15 мес до 5,5 лет [10]. В современной литературе 

также представлены данные о наличии атаксии у пациен-

тов с синдромом МЛЩЖ, особенно у детей дошкольного 

возраста [12, 13].

Другими ассоциированными с синдромом МЛЩЖ 

двигательными расстройствами являются миоклонус, 

дистония верхних конечностей, а также двигательные и 

вокальные тики [10]. Кроме того, характерны пирамид-

ные нарушения, аномальные саккады (быстрые, строго 

согласованные движения глаз, происходящие одновре-

менно в одном направлении), дизартрия, интенцион-

ный тремор, психоз [12]. По данным серии наблюдений 

D. Gras и соавт., в связи с трудностями в обучении, нали-

чием дефицита внимания и гиперактивности зачастую 

у пациентов с мутациями NKX2-1 диагностируется аутизм. 

Таким образом, при синдроме МЛЩЖ могут наблюдать-

Рис. 1. Компьютерная 

томография органов грудной 

клетки пациента Д.: 

признаки двусторонней 

полисегментарной пневмонии 



58

Р
е

д
к

и
е

 б
о

л
е

з
н

и

ся и двигательные, и недвигательные неврологические 

нарушения [10].

С такой же частотой, как и неврологические наруше-

ния, возникает патология щитовидной железы (~ у 90% 

пациентов с данным синдромом). Заболевания щитовид-

ной железы могут варьировать от бессимптомного увели-

чения уровня ТТГ до полного отсутствия органа с развити-

ем врожденного гипотиреоза. В систематическом обзоре 

А. Carre и соавт. из 46 пациентов с мутациями NKX2-1 

только у 55%, по данным УЗИ, отмечалась нормальная 

морфология щитовидной железы, у 35% была выявлена 

гипоплазия, а у 10% — агенезия органа. При умеренном 

гипотиреозе чаще, чем при гипоплазии, наблюдалась 

нормальная морфология щитовидной железы. На момент 

постановки диагноза компенсированный гипотиреоз 

наблюдался в 61% случаев, явный (манифестный) гипо-

тиреоз — лишь в 39% [12].

Гормоны щитовидной железы играют важную роль 

в раннем развитии нервной системы. Отсутствие тера-

пии при врожденном гипотиреозе приводит к различ-

ным неврологическим изменениям, в том числе к тяже-

лой умственной отсталости, мышечной спастичности, 

нарушениям походки и координации. Неонатальный 

скрининг в значительной степени уменьшает серьезные 

неврологические последствия врожденного гипотирео-

за, позволяя быстро диагностировать данную патологию 

и своевременно приступить к заместительной гормо-

нальной терапии [14]. Данные, полученные при исследо-

вании экспериментальных животных, свидетельствуют 

о том, что ген NKX2-1, кроме того, что играет решающую 

роль в развитии щитовидной железы, необходим для 

поддержания упорядоченной фолликулярной архитекто-

ники и функционирования органа у взрослых животных 

[15]. Следовательно, патология при мутациях NKX2-1 

может развиваться постепенно в течение долгого вре-

мени, поэтому не все случаи дисгенезии щитовидной 

железы будут обнаружены во время скрининга ново-

рожденных.

Мутации NKX2-1 следует заподозрить в случаях ком-

пенсированного врожденного гипотиреоза, особенно при 

его сочетании с дыхательной недостаточностью у доно-

шенных новорожденных в неонатальном периоде, а также 

у пациентов со стойкими нарушениями неврологического 

статуса. В нескольких исследованиях, в которых случай-

ным образом были выбраны 85 пациентов с врожденным 

гипотиреозом, диагностированным посредством неона-

тального скрининга, пациентов обследовали на наличие 

мутантного гена NKX2-1. У всех обследованных мутации 

NKX2-1 отсутствовали. Авторы пришли к выводу, что 

NKX2-1-мутации не являются частой причиной врожден-

ного гипотиреоза. Тем не менее частота NKX2-1-мутаций 

может быть выше у пациентов с врожденным гипотире-

озом, ассоциированным с неврологической патологией 

и заболеваниями дыхательных путей [16–19]. В недавнем 

европейском исследовании у 2 из 150 детей с врожденным 

гипотиреозом были обнаружены мутации гена NKX2-1. 

Интересно, что у этих же пациентов также были выявлены 

хореоатетоз и респираторный дистресс-синдром ново-

рожденных в анамнезе [8].

В серии наблюдений D. A. Doyle и соавт. у 2 детей c 

синдромом МЛЩЖ, по данным УЗИ щитовидной железы, 

не было обнаружено каких-либо отклонений от нормы. 

Интересно, что при сцинтиграфии у обоих детей наблю-

далось асимметричное поглощение изотопа 99mTc тка-

нью щитовидной железы. Асимметрия щитовидной желе-

зы характерна для пациентов с эутиреозом и мутацией 

NKX2-1 [9].

Легочные проявления — наименее специфичные 

симптомы синдрома МЛЩЖ: встречаются более чем у 

половины пациентов, при этом могут быть фатальны-

ми [12]. Спектр легочных расстройств включает в себя 

респираторный дистресс-синдром новорожденных, 

рецидивирующие инфекции, острый респираторный 

дистресс-синдром, бронхиальную астму, фиброз легких, 

интерстициальные заболевания легких (ИЗЛ) [19, 20]. 

Синдром МЛЩЖ относится к ИЗЛ, встречающимся пре-

имущественно у младенцев, согласно классификации 

Американского торакального сообщества, представлен-

ной в руководстве по детским ИЗЛ у младенцев (2013), 

к группе заболеваний, ассоциированных с нарушением 

синтеза сурфактанта [21, 22].

Согласно данным A. Hamvas и соавт., поражение лег-

ких может быть как частью триады синдрома МЛЩЖ, 

так и единственным клиническим проявлением мутации 

NKX2-1. Так, в серии наблюдений (n = 21) пациентов 

с данным синдромом у 24% из них на момент манифеста-

ции заболевания отмечались только легочные симптомы, 

а у 43% рецидивирующие респираторные инфекции были 

характерным клиническим проявлением [23].

У экспериментальных мышей с нулевой мутацией 

NKX2-1 были зарегистрированы легочные дефекты, 

включающие аномальную альвеоляризацию, локальное 

утолщение альвеолярных перегородок, гипертрофию 

альвеолоцитов II типа, снижение синтеза сурфактанта 

[24–26]. По некоторым данным, у пациентов с мутацией 

NKX2-1 и легочной манифестацией заболевания высока 

вероятность летального исхода (16–24%) [12, 23]. Стоит 

отметить, что на сегодняшний день не было зарегистри-

ровано ни одного случая летального исхода у пациентов 

с мутацией NKX2-1 без легочных проявлений [12].

Известно, что не у всех пациентов развивается клас-

сическая триада симптомов; тяжесть доброкачествен-

ной наследственной хореи, респираторных симптомов 

и врожденного гипотиреоза также варьируют (рис. 2). 

Сочетание неврологических симптомов и гипотиреоза 

Хорея

Задержка развития

Дизартрия

Пирамидные симптомы

Атаксия

Интенционный тремор

Мышечная гипотония
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ИЗЛ

Патология системы сурфактанта

Легочная карцинома

Мозг Щитовидная

железа

Легкие

ПФ

Рис. 2. Клиническая характеристика синдрома мозг–легкие–

щитовидная железа

Примечание. РДСН — респираторный дистресс-синдром 

новорожденных, ИЗЛ — интерстициальные заболевания легких, 

ПФ — полный фенотип.
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отмечается у 80% пациентов, в то время как полную 

триаду симптомов развивают 50% пациентов с данным 

синдромом [12]. В других сериях наблюдений сообща-

лось о мутациях NKX2-1 с полной триадой синдрома 

МЛЩЖ в 36–50% случаев, с поражением головного моз-

га и щитовидной железы — в 30–32%, изолированными 

неврологическими нарушениями — в 10–13% [10, 12].

У пациентов с мутацией гена NKX2-1 также обнару-

живаются дисморфические черты лица и черепа, такие 

как гипертелоризм, микрогнатия, высокое дугообразное 

небо, выдающийся лоб, луковичный кончик носа, олиго-

донтия [12, 19–21]. В табл. обобщены данные 72 наблю-

дений за пациентами с генетически подтвержденным 

синдромом МЛЩЖ, представленных в доступной литера-

туре за период 1998–2014 гг. Некоторым из этих пациен-

тов была проведена магнитно-резонансная томография 

головного мозга, которая выявила агенезию мозолисто-

го тела у 3 из них, сужение передней поверхности мозоли-

стого тела — у 1, умеренную гипоплазию гипофиза — у 2 

[12, 25, 27–29]. Другими обнаруженными изменениями 

были кисты прозрачной перегородки, кортикальная дис-

генезия с уменьшением числа извилин, умеренное рас-

ширение желудочков и гидроцефалия [19, 29].

Патоморфология 

Патоморфологические проявления в легких при син-

дроме МЛЩЖ весьма гетерогенны. Ранее они были опи-

саны M. A. Willemsen и соавт. у младенца с развившимся 

на 2-й нед жизни острым респираторным дистресс-син-

дромом. При биопсии легкого, выполненной у данного 

пациента в возрасте 11 мес, обнаружились интерсти-

циальный фиброз, хроническое воспаление; альвеолы, 

заполненные макрофагами и ШИК-позитивным материа-

лом. Так был диагностирован альвеолярный протеиноз. 

У ребенка сформировалось рестриктивное хроническое 

заболевание легких, отмечались частые рецидивирую-

щие инфекции. В старшем возрасте у пациента развился 

крупноклеточный рак легкого с метастазами во внутрен-

ние органы; он умер в возрасте 23 лет. По данным ауто-

псии, в легких обнаружился интерстициальный фиброз 

и выраженная эмфизема [8].

Позднее, S. Galambos и соавт. доложили о наблюде-

нии ребенка с синдромом МЛЩЖ, умершего в возрасте 

11 нед. По данным аутопсии, при исследовании ткани 

язычка легкого обнаруживались различные по размеру 

альвеолы: некоторые из них были не изменены, другие 

заметно увеличены, особенно на периферии ацинусов, 

в частности субплеврально. Альвеолярно-радиальный 

счет составлял 4–6 (при ожидаемом в данном возрас-

те 6–7; рис. 3A–B). Альвеолярно-радиальный счет являет-

ся методом, позволяющим документировать лобулярную 

симплификацию (выполняется подсчетом числа альвеол, 

пересекающих линию, соединяющую центр респиратор-

ной бронхиолы и ближайшую внутридольковую перего-

родку или плевру). Этот показатель равен 5 у доношенных 

новорожденных и увеличивается до 9–10 к годовалому 

возрасту. В некоторых воздушных пространствах опре-

делялись небольшие ШИК-позитивные скопления мак-

рофагов, диастазарезистентные цитоплазматические 

гранулы. Альвеолярные стенки, особенно более мелких 

альвеол, были слегка утолщенными, отмечалось увеличе-

ние количества коллагена и фиброцитоподобных клеток. 

При ультраструктурном исследовании обнаруживались 

пневмоциты II типа с многочисленными ламеллярными 

тельцами, в пространствах альвеол — фрагменты пнев-

моцитов II типа, вытянутые ламеллярные тельца и боль-

шое количество сурфактанта (рис. 3 Г) [29].

Кроме того, при микроскопии легких в некоторых слу-

чаях обнаруживались изменения, схожие с мутациями 

белков сурфактанта, а именно гиперплазия пневмоцитов, 

скопления пенистых альвеолярных макрофагов, легочный 

альвеолярный протеиноз, десквамативная интерстици-

альная пневмония, неспецифическая интерстициальная 

пневмония [36, 37]. В некоторых случаях более легкого 

течения заболевания при гистологическом исследовании 

не обнаруживалось отклонений от нормы или же незна-

чительное изменение альвеолярной архитектоники [25]. 

Со стороны других органов патоморфологическая картина 

при данном заболевании неспецифична.

Рис. 3. Вариабельность гистологических изменений в легких 

у детей с синдромом мозг–легкие–щитовидная железа

А

В

Б

Г

Примечание. А, Б — нарушение роста с расширением альвеол 

(окраска гематоксилином-эозином, 3200). 

В — минимальные интерстициальные изменения без 

расширения альвеол (окраска гематоксилином-эозином, 3200). 

Г — электронная микроскопия ткани легкого. Визуализируются 

гиперпластические пневмоциты с нормальными ламеллярными 

тельцами (длинная стрелка), цитоплазматические гетерогенные 

плотные структуры, некоторые из которых содержат 

ламеллярные тельца, похожие на мелкие вакуоли (короткая 

стрелка), слоистые ламеллярные тельца и плотные структуры 

(пунктирная стрелка) [25]. 

Характеристика Частота, абс. (%) n = 72

Щитовидная железа Гипотиреоз 44 (61)

Легкие
Респираторный дистресс-синдром новорожденных 29 (40)

Хронические респираторные симптомы 36 (50)

Головной мозг
Хорея 39 (54)

Задержка психомоторного развития 47 (65)

Таблица. Клиническая характеристика пациентов с синдромом мозг–легкие–щитовидная железа [7, 8, 12, 13, 19, 20, 25, 27–35]
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Лечение 

Данные о лечении синдрома МЛЩЖ крайне ограни-

чены. Сообщалось, что в отличие от большинства гипер-

кинетических двигательных расстройств при данном 

синдроме могут быть эффективны дофаминергические 

препараты. F. Asmus и соавт. обнаружили, что при назна-

чении леводопы у пациента с синдромом МЛЩЖ улучши-

лась походка и наблюдалась положительная динамика 

в течение хореи, однако позже терапия осложнилась 

дозозависимой дискинезией [38]. У 2 пациентов с добро-

качественной наследственной хореей при использовании 

метилфенидата уменьшились двигательные симптомы 

[20, 39], но одному из этих пациентов не проводилось 

генетического тестирования [39]. Под воздействием 

леводопы симптомы хореи уменьшились у 3 из 4 детей 

одной семьи, однако у 2 из них эффект был невыра-

женным. У 2 других членов семьи симптомы ухудши-

лись вскоре после начала применения нейролептиков: 

следовательно, можно предположить, что при хорее, 

ассоциированной с синдромом МЛЩЖ, отмечается пара-

доксальный ответ на антидопаминергические препараты. 

Диазепам при введении его в высоких дозах вызывает 

выраженный и стойкий положительный эффект в отно-

шении хореи и атаксии пробанда, а быстрое титрование 

препаратов было возможно без седации других побоч-

ных эффектов [40]. В исследованиях на эксперименталь-

ных животных было показано, что гаплонедостаточность 

NKX2-1 нарушает миграцию как дофаминергических, так 

и ГАМКергических нейронов [7, 41], но не установлены 

физиологические последствия такого состояния. Однако, 

следует отметить, что в некоторых исследованиях все 

перечисленные препараты не вызывали какого-либо 

улучшения в клиническом течении доброкачественной 

наследственной хореи.

При выявлении гипотиреоза необходимо своевре-

менное назначение заместительной гормональной тера-

пии. Лечение патологии легких симптоматическое. При 

необходимости проводится комплексная медикаментоз-

ная терапия.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 

В представленном клиническом наблюдении комби-

нация полиорганных поражений (задержка моторного 

развития, атаксия, мышечная гипотония, рецидивирую-

щие инфекции нижних дыхательных путей, гипотиреоз) 

позволила предположить, а затем подтвердить при гене-

тическом исследовании синдром МЛЩЖ. Таким образом, 

данный синдром представляет собой редкое генетиче-

ское заболевание, характеризующееся вариабельной 

клинической картиной поражения одноименных органов. 

Исключения данного синдрома могут потребовать паци-

енты, получающие лечение в условиях отделения реани-

мации и интенсивной терапии новорожденных, а также 

наблюдающиеся детскими неврологами, эндокринолога-

ми и пульмонологами.
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