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Обращение к читателям

Dear colleagues, dear friends!

The summer has slipped away, many parents managed to go on vacation with their children, get sick, return, 
and visit doctors again to recover before the new school year. Therefore, the usual calmy end of June — July was 
replaced by the “activity” during the second half of August (when our patients and their families remembered that 
pediatricians could help in difficult situations). And we are glad as there is nothing better for real pediatrician than 
to help a few more kids or someone older to become healthy and happy again!

It results in very specific conclusion that we should again update our knowledge and skills before the start of 
the new school and working year. Thus, we are happy to share the new issue of our magazine with you. For the 
same, the new cycle of “Pediatric Saturdays” (as webinars for pediatricians, which were hold every Saturday, and 
repeated next week) was prepared with this approach and opens just on September 2 with meetings dedicated 
to the topic most frequently asked by parents — how to maintain the physical and mental health of children, and 
on September 9, the most “hot” topic for pediatricians — respiratory infections. And on August 30, there will be 
an online conference “Time to Live”, dedicated to the issues of vaccine prevention.

We work so our patients can achieve the best level of their health and development, get the best quality care, 
and regardless of their region of residence. And we will definitely succeed!

Your sincerely, 

Editor-in-Chief, Member of the RAS, Professor, Honoured Scientist of the Russian Federation, 

Head of the Ped iatric Department of Pediatric Faculty of N.I. Pirogov Russian National Research 

Medical University, Head of Pediatrics and Child Health Research

Institute in Petrovsky National Research Centre of Surgery,

WНO consultant, Member of the International Pediatric Association (IPA) Standing Committee Board,

the Past-President of the European Рaediatric Аssociation (EPA/UNEPSA),

Honorary professor of University of Foggia (Italy),

Honorary member of  pediatric department of Royal College of Physicians of Ireland

Leyla Namazova-Baranova

Уважаемые коллеги, дорогие друзья!

Незаметно пролетело лето, многие родители успели съездить со своими 
отпрысками в отпуск, заболеть, вернуться и вновь обратиться к врачам, что-
бы успеть выздороветь до начала нового учебного года. Поэтому привычное 
нам затишье конца июня — июля сменилось «активностью» второй половины 
августа (когда наши пациенты и их семьи вновь вспомнили про то, что педиа-
тры помогают в трудных ситуациях), а мы и рады, потому что нет ничего лучше 
для истинного детского врача, чем помочь еще нескольким малышам или кому-
то постарше вновь стать здоровыми и счастливыми!

И из этого следует совершенно конкретный вывод о том, что перед началом 
нового учебного и рабочего года нам вновь следует заняться обновлением 
знаний и навыков, и для этого мы с радостью приготовили для вас новый номер 

нашего журнала. И именно по этой же причине и новый цикл «педиатрических суббот» — вебинаров для педи-
атров, которые проводим каждую субботу и повторяем на следующей неделе, — подготовлен именно с таким 
подходом и открывается как раз 2 сентября заседаниями, посвященными теме наиболее часто интересующей 
родителей — как сохранить физическое и ментальное здоровье детей, а 9 сентября самой «горячей» теме 
для педиатров — респираторным инфекциям. А еще 30 августа будет онлайн конференция «Время жить», посвя-
щенная вопросам вакцинопрофилактики.

Мы трудимся, чтобы наши пациенты смогли достичь наилучшего уровня своего здоровья и развития, получить 
помощь наилучшего качества, причем независимо от региона своего проживания. И у нас это точно получится!

С уважением, 

 главный редактор журнала, академик РАН, профессор, заслуженный деятель науки РФ, 

заведующая кафедрой факультетской педиатрии педиатрического

факультета РНИМУ им. Н.И. Пирогова,

руководитель НИИ педиатрии и охраны здоровья детей

НКЦ №2 ФГБНУ «РНЦХ им. акад. Б.В. Петровского»,

советник ВОЗ, член бюро Исполкома Международной педиатрической ассоциации, 

паст-президент Европейской педиатрической ассоциации (EPA/UNEPSA),

почетный профессор Университета Фоджа (Италия), 

почетный член педиатрического факультета Королевского колледжа терапевтов Ирландии

Лейла Сеймуровна Намазова-Баранова
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Клиническое наблюдение семейных 

случаев врожденного ихтиоза

Клинический случай

Н.Р. Пименова, Е.И. Каширская, А.В. Алексеева

Астраханский государственный медицинский университет, Астрахань, Российская Федерация

Обоснование. Ихтиозы — это группа редких генетических заболеваний с широким фенотипическим спектром, 
характеризующихся чаще всего генерализованным гиперкератозом и шелушением с вариабельной эритемой [1]. 
Диагноз в большинстве случаев устанавливается сразу после рождения на основании клинических данных. 
Основой лечения являются правильный уход за кожей, регулярное ее увлажнение, предупреждение инфицирова-
ния. Описание клинических случаев. В статье описаны клинические случаи врожденного ихтиоза у двух мальчи-
ков из одной семьи, рожденных с разницей 8 лет. На момент рождения у обоих детей отмечались схожие клини-
ческие признаки и характер течения заболевания. Заключение. У детей в данной семье проявилась генетически 
близкая форма врожденного ихтиоза. Благодаря своевременно начатой комплексной терапии и правильному уходу 
отмечалась существенная положительная динамика.
Ключевые слова: кожа, врожденный ихтиоз, новорожденный ребенок, клинический случай

Для цитирования: Пименова Н.Р., Каширская Е.И., Алексеева А.В. Клиническое наблюдение семейных случаев врож-
денного ихтиоза. Педиатрическая фармакология. 2023;20(4):297–302. doi: https://doi.org/10.15690/pf.v20i4.2604

Clinical observation of familial cases of congenital ichthyosis

Nailya R. Pimenova, Elena I. Kashirskaya, Anastasiya V. Alekseeva

Astrakhan State Medical University, Astrakhan, Russian Federation

Background. Ichthyosis is a group of rare genetic diseases with a wide phenotypic spectrum, characterized most often by generalized 
hyperkeratinization and desquamation with variable erythema [1]. In most cases, the diagnosis is established immediately after birth 
on the basis of clinical data. The basis of treatment is correct skin care, regular moisturizing, prevention of infection. Case Reports. 

The article describes clinical cases of congenital ichthyosis in two boys from the same family born 8 years apart. At the time of birth, 
both children had similar clinical signs and the disease progression types. Conclusion. Children in this family showed a genetically 
similar form of congenital ichthyosis. Due to timely initiation of complex treatment and correct skin care, there was a significant 
favourable evolution.
Key words: skin, congenital ichthyosis, newborn child, case report
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ОБОСНОВАНИЕ
Ихтиоз (диффузная кератома, сауриаз) — это 

генетически обусловленное наследственное заболе-
вание, которое характеризуется диффузными гипер-
кератотическими изменениями кожного покрова [2]. 
В основе патогенеза врожденного ихтиоза лежат 
изменение структуры кератина и его гиперпродук-
ция. Фенотипическая гетерогенность ихтиоза явля-
ется результатом многочисленных вариантов генных 
мутаций, которые приводят к нарушению гомеостаза 
зернистого и рогового слоев, вызывая структурные 
и функциональные нарушения кожного барьера [3]. 
Все ихтиозы делятся на две большие группы: несиндро-
мальные формы, ограничивающиеся только кожными 
изменениями, и синдромальные, когда ихтиоз являет-
ся одним из симптомов [4, 5]. Частота встречаемости 
врожденного ихтиоза в популяции зависит от геогра-
фической зоны и составляет при вульгарном ихтиозе 
1 : 250–1000, при Х-сцепленном — 1 : 2000–6000, 
при ламеллярном — 1 : 300 000, при ихтиозиформ-
ной эритродермии — 1 : 100 000 [6]. Изменения кожи 
появляются уже на 4-м мес внутриутробного развития. 

Выраженные изменения в организме могут быть несо-
вместимыми с жизнью и заканчиваться внутриутробной 
гибелью или летальным исходом в течение недели после 
рождения [2, 5, 7].

Клиническими проявлениями ихтиоза после рожде-
ния являются гиперемированная, покрытая тонкой сухой 
желтовато-коричневой пленкой кожа, крупнопластинча-
тое шелушение, глубокие трещины различных участков 
кожного покрова, гиперкератоз, повышенная складча-
тость ладоней и стоп. В тяжелых случаях у больных ихтио-
зом отмечается выворот век (эктропион) и губ (эклабиум, 
«рыбий рот»).

Отдельно следует отметить такое наблюдаемое 
при рождении состояние, как коллодийный плод. Ребенок 
рождается в плотно прилегающей к коже прозрачной 
пленке, напоминающей вакуумную упаковку. При под-
сыхании пленка начинает растрескиваться, стягивание 
пленкой кожи вокруг глаз и губ вызывает их выворот 
(эктропион и эклабиум). Коллодиевая мембрана обычно 
отслаивается в течение 1–3 нед, демонстрируя лежащий 
в основе ламеллярный ихтиоз или врожденную ихтиози-
формную эритродермию. Коллодиевая мембрана свя-
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зана с нарушением барьерной функции кожи, с повы-
шенной трансэпидермальной потерей воды. В связи 
с чем возможными осложнениями являются гипотермия, 
обезвоживание и гипернатриемия, обычно требующие 
наблюдения и лечения в интенсивном неонатальном 
отделении [8].

Диагноз в большинстве случаев ставится на осно-
вании клинических проявлений, так как генетические 
исследования не всегда бывают доступны. Для под-
тверждения диагноза можно провести гистологическое 
исследование кожи. Лечение новорожденных с ихтиозом 
требует комплексного подхода. Основными принципами 
терапии являются поддержание водно-электролитного 
баланса, регулярное увлажнение кожного покрова, регу-
ляция температурного режима, контроль поступления 
с пищей белка и предупреждение инфекционных ослож-
нений [7–10].

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР
Под наблюдением находилась семья, в которой двое 

детей страдают врожденным ихтиозом. Первый ребенок 
родился в 2014 г. от здоровых родителей, не состоящих 
в близкородственном браке, и с первых дней жизни 
в стационаре получал комплексное лечение. Мать обу-
чалась правильному уходу за кожным покровом ребен-
ка. В возрасте 1,5 мес ребенок в удовлетворитель-
ном состоянии был выписан домой. В настоящее время 
состоит на учете у дерматолога, осуществляется регуляр-
ный уход за кожей, постоянное ее увлажнение. Мальчик 
развивается соответственно возрасту, учится во 2-м 
классе школы и занимается спортом.

Спустя 8 лет женщина снова вновь заберемене-
ла. Вновь родился мальчик с врожденным ихтиозом. 
Ребенок получал необходимое лечение в стационаре, 
после чего со значительным улучшением был выпи-
сан домой под наблюдение специалистов. И в первом, 
и во втором случае генетическое обследование не про-
водилось.

Пациент 1

Ребенок Р., мужского пола, рожден в ГБУЗ 
«Клинический родильный дом» г. Астрахани от пер-
вой беременности, первых срочных родов, с массой 
тела 3900 г, длиной тела — 55 см, окружностью голо-
вы — 36 см, оценкой по шкале APGAR — 8/8 баллов 
на 1-й и 5-й мин соответственно. Беременность протека-
ла на фоне артериальной гипертензии, острой респира-
торной инфекции в 18 нед. В родах — преждевременное 
излитие околоплодных вод. 

Состояние мальчика при рождении было расценено 
как тяжелое, обусловленное проявлениями врожденно-
го ихтиоза, неврологической симптоматикой в виде угне-
тения центральной нервной системы (ЦНС). На 4-е сут 
жизни из родильного дома был переведен в отделение 
психоневрологического профиля детской городской кли-
нической больницы № 1. Выбор отделения обусловлен 
неврологической симптоматикой в виде перинатального 
поражения ЦНС (перинатальная энцефалопатия, син-
дром угнетения).

Состояние при поступлении тяжелое. При осмотре 
были выявлены сниженная двигательная активность, 
мышечная гипотония, гипорефлексия. В правой темен-
ной области определялась кефалогематома размером 
4,0 × 3,0 см. Обращали на себя внимание выраженные 
изменения кожных покровов. Кожный патологический 
процесс представлен состоянием эритродермии, харак-
теризовался крупнопластинчатым шелушением. На туло-

вище, конечностях и особенно в естественных складках 
кожи локализуется множество эрозий и трещин. На ладо-
нях и подошвах явления гиперкератоза. Отмечены эктро-
пион и эклабиум (рис. 1).

При аускультации легких отмечалось равномерно 
ослабленное дыхание, хрипы не выслушивались. Частота 
дыхательных движений — 48/мин. При аускультации 
сердца — тоны ритмичные, приглушенные. Частота сер-
дечных сокращений — 134 уд./мин. Стул ежедневный, 
кашицеобразный. Мочеиспускание свободное, до 15 раз 
в сутки.

В условиях ДГКБ № 1 было проведено комплексное 
клинико-лабораторное обследование. Консультирован 
дерматологом, диагноз: «Врожденный ихтиоз. 
Несиндромальный ихтиоз. Аутосомно-рецессивный 
врожденный ихтиоз. Небуллезная врожденная ихтиози-
формная эритродермия».

По данным гемограммы были выявлены лейкоци-
тоз со сдвигом влево, анемия легкой степени тяжести. 
При ультразвуковом исследовании органов брюшной 
полости патологии не выявлено. При эхокардиографии 
визуализировалось открытое овальное окно.

Выставлен клинический диагноз. Основной: 
«Врожденная ихтиозиформная эритродермия». 
Сопутствующий: «Кефалогематома правой теменной 
кости. Нормохромная анемия легкой степени. Малая 
аномалия развития сердца: открытое овальное окно. 
Недостаточность кровообращения 0 ст.».

Ребенку было назначено комплексное лечение, кото-
рое включало в себя гормональную терапию преднизоло-
ном в дозировке 8 мг в течение 24 дней с последующим 
снижением дозы по 2 мг каждые 4–5 дней. Гормональная 

Рис. 1. Внешний вид ребенка Р. на 4-е сут жизни. 
Патологический процесс представлен крупнопластинчатым 
шелушением. На туловище, конечностях и особенно 
в естественных складках кожи локализуется множество 
эрозий и трещин. Эктропион и эклабиум

Fig. 1. The external view of the child R. on the 4th day of life. The 
pathological process is represented by large-plate desquamation. 
Many erosions and fissures are localized on the body, limbs, and 
especially in the natural folds of the skin. Ectropion and eclabium 
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Рис. 2. Внешний вид ребенка Р. на 42-е сут жизни. 
Кожные покровы приобрели розовый цвет. Исчезло 
крупнопластинчатое шелушение, эпителизировались эрозии, 
трещины, регрессировали явления эктропиона и эклабиума

Fig. 2. The external view of the child R. on the 42th day of life. 
The skin has acquired a pink color. Large-plate desquamation 
disappeared, erosions and fissures were epithelized, the 
phenomena of ectropion and eclabium regressed

Рис. 3. Внешний вид ребенка Р. в 8 лет. Сохраняется 
выраженная сухость кожного покрова. Проводится постоянное 
увлажнение кожи

Fig. 3. The external view of the child R. at 8 years old. Pronounced 
xerodermia remains. Constant moisturizing of the skin is carried 
out

терапия продолжалась 38 дней. Местное лечение заклю-
чалось в гигиенической ежедневной обработке кожного 
покрова, использовании спрея на основе декспанте-
нола, крема с высоким содержанием липидов (41%). 
В естественные складки закладывались текстильные 
основы из трикотажного полотна (салфетки), на которые 
наносилась композиция из биосовместимого гелеобра-
зующего полимера-полисахарида и лекарственных пре-
паратов, масла эвкалипта (хлорофиллипт) и фурагина. 
Для улучшения трофики кожи, процессов пролиферации 
эпителиоцитов, торможения кератинизации назначался 
ретинола ацетат. С целью коррекции анемии ребенок 
получал препарат железа.

На фоне проводимого лечения отмечалась положи-
тельная динамика. Кожные покровы приобрели розо-
вый цвет. Крупнопластинчатое шелушение разрешилось. 
Эрозии, трещины исчезли. Гиперкератоз ладоней и стоп 
значительно уменьшился. Явления эктропиона и эклаби-
ума разрешились. На 42-е сут пребывания в стациона-
ре ребенок был выписан домой в удовлетворительном 
состоянии под наблюдение педиатра, дерматолога и кар-
диолога по месту жительства с рекомендациями (рис. 2).

Из катамнеза известно, что в настоящее время 
состояние мальчика удовлетворительное. Ребенок нахо-
дится под диспансерным наблюдением педиатра и дер-
матолога, проводится постоянное увлажнение кожи. 
Физическое и психомоторное развитие ребенка соот-
ветствует возрасту (рис. 3).

Пациент 2

Спустя 8 лет в данной семье родился второй ребе-
нок, мальчик. Беременность протекала на фоне анемии, 
миопии, диффузной фиброзной мастопатии, диффузной 
струмы. Рожден от срочных родов с массой 3680 г, 
длиной тела — 53 см, окружностью головы — 36 см, 
оценкой по шкале APGAR — 8/9 баллов. Состояние 
ребенка при рождении тяжелое. Отмечались клиниче-

ские проявления врожденного ихтиоза, симптоматика 
угнетения ЦНС.

Из родильного дома переведен в отделение ре-
анимации и интенсивной терапии областной детской 
клинической больницы. При поступлении состояние 
тяжелое. Признаки врожденного ихтиоза в виде сухо-
сти, нарушения целостности кожного покрова на лице, 
животе, туловище и конечностях, глубоких трещин кожи, 
генерализованного крупнопластинчатого шелушения, 
эктропиона, эклабиума. Симптоматика угнетения ЦНС 
в виде снижения двигательной активности, мышечной 
гипотонии. Со стороны внутренних органов — без осо-
бенностей (рис. 4).

При обследовании выявлены лейкоцитоз нейтро-
фильного характера, повышение уровня щелочной фос-
фатазы, на нейросонограмме — признаки снижения 
индекса резистентности сопротивления сосудов голов-
ного мозга, при ультразвуковом исследовании внутрен-
них органов — признаки пиелоэктазии правой поч-
ки, при эхокардиографии — открытое овальное окно. 
Консультирован дерматологом, сделано заключение, 
что у ребенка имеет место нарушение целостности кож-
ного покрова, сопровождающееся глубокими трещи-
нами, крупнопластинчатым шелушением, эктропионом, 
эклабиумом. 

Был выставлен клинический диагноз. Основной: 
«Врожденный ихтиоз. Несиндромальный ихти-
оз. Аутосомно-рецессивный врожденный ихтиоз. 
Небуллезная врожденная ихтиозиформная эритродер-
мия». Сопутствующий: «Пиелоэктазия правой почки. 
Малая аномалия развития сердца: открытое овальное 
окно. Недостаточность кровообращения 0 ст.».

На 14-е сут пребывания в отделении обнаружены 
воспалительные изменения в общем анализе мочи 
в виде лейкоцитурии, бактериурии, при бактериологи-
ческом исследовании мочи — высев Klebsiella oxytoca. 
Выставлен диагноз: «Инфекция мочевыводящих путей».
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Рис. 4. Внешний вид второго ребенка на 2-е сут жизни. 
Признаки врожденного ихтиоза в виде сухости, нарушения 
целостности кожного покрова на лице, животе, туловище 
и конечностях, глубоких трещин кожи, генерализованного 
крупнопластинчатого шелушения, эктропиона, эклабиума

Fig. 4. The external view of the second child on the 2th day of life. 
Signs of congenital ichthyosis in the form of dryness, solution of 
continuity of skin integuments on the face, abdomen, trunk and 
limbs, deep skin fissures, generalized large-plate desquamation, 
ectropion, eclabium

Рис. 5. Внешний вид второго ребенка в 3 мес жизни. 
Сохраняется выраженная сухость кожного покрова. 
Проводится постоянное увлажнение кожи

Fig. 5. The external view of the second child on the 3th month of 
life. Pronounced xerodermia remains. Constant moisturizing of the 
skin is carried out

Пациент получал комбинированную антибактериаль-
ную терапию по поводу инфекции мочевыводящих путей, 
местное лечение, которое заключалось в обработке 
кожных покровов кремом на основе декспантенола, 
трещин — кремом, содержащим декспантенол с хлор-
гексидином, обработке перианальной области после 
дефекации и половых органов после мочеиспускания 
раствором антисептика, содержащего 0,1% ундециле-

нового амидопропилбетаина и 0,1% полиаминопропила 
бигуанида. От гормональной терапии было решено воз-
держаться, поскольку в течении заболевания отмеча-
лась выраженная положительная динамика на терапии 
топическими средствами.

На 26-е сут жизни с положительной динамикой ребе-
нок был переведен в отделение патологии новорожден-
ных детей, где продолжал получать лечение.

На фоне проводимой терапии отмечалась положи-
тельная динамика: крупнопластинчатое шелушение 
и явления гиперкератоза разрешились, трещины эпите-
лизировались, эктропион и эклабиум регрессировали. 
В возрасте 1 мес жизни ребенок в удовлетворительном 
состоянии был выписан с рекомендациями под наблюде-
ние педиатра и дерматолога. В настоящее время так же, 
как и первый, находится под постоянным наблюдением 
дерматолога.

ОБСУЖДЕНИЕ
На сегодняшний день известно более 50 генетиче-

ских мутаций, лежащих в основе развития различных 
форм ихтиоза. По данным литературных источников, 
существует большое количество классификаций ихти-
озиформных дерматозов, основанных на различных 
критериях. В современных условиях наиболее актуаль-
ной считается клинико-генетическая классификация, 
согласно которой выделяются несиндромальные формы, 
при которых патологический процесс охватывает только 
кожу и ее придатки, и синдромальные формы, характери-
зующиеся поражением не только кожи, но и внутренних 
органов [5, 11, 12].

В представленных клинических случаях у обоих 
детей сходная генетическая мутация клинически про-
явилась в виде редкой формы врожденного ихтиоза — 
врожденной ихтиозиформной эритродермии, которая 
наследуется преимущественно по аутосомно-рецес-
сивному типу. В обоих случаях диагноз был выставлен 
клинически, генетическое обследование не прово-
дилось.

Известно, что течение и прогноз заболевания зави-
сят от своевременно начатой комплексной терапии 
и правильного ухода за кожным покровом. Лечение 
ихтиоза требует сочетания терапевтических методов, 
в основе которых лежат частое купание, увлажнение 
окружающей среды, ежедневное применение смягча-
ющих средств местного действия и кератолитических 
средств. Ретиноиды, как местные, так и системные, 
являются ключевым компонентом лечения ихтиоза 
и используются десятилетиями [13]. Они являются ана-
логами витамина А, которые действуют главным обра-
зом за счет «антикератинизирующего» эффекта. 
В жизни многих пациентов с тяжелой формой ихтиоза, 
особенно с ихтиозом Арлекина и пластинчатым ихтио-
зом, ретиноиды произвели революцию [14]. Системные 
ретиноиды, такие как этретинат и его активный мета-
болит ацитретин, дают хорошие результаты в лечении 
ихтиоза, поскольку могут избирательно действовать 
на нарушения кератинизации [15]. Местное лечение 
заключается в ежедневном увлажнении кожи сред-
ствами на основе декспантенола. С целью профилак-
тики инфекционных осложнений в первые дни после 
рождения назначается антибактериальная терапия. 
В тяжелых случаях применяются глюкокортикостеро-
иды и генно-инженерные биологические препараты. 
Биологическая терапия включает в себя широкий 
спектр продуктов, таких как моноклональные анти-
тела, нацеленные на специфические метки, например 
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фактор некроза опухоли альфа, интерлейкин-13, интер-
лейкин-17 и интерлейкин-23. Генная терапия, а также 
недавние открытия, касающиеся иммунного профиля 
пациентов с ихтиозом, дали новую почву для перепро-
филирования биологических препаратов [16]. Важными 
аспектами комплексного подхода являются поддержа-
ние оптимальной влажности и температуры воздуха, 
контроль поступления жидкости и белка. Безусловно, 
дети с ихтиозом должны находиться под диспансерным 
наблюдением специалистов с целью уменьшения коли-
чества обострений заболевания и улучшения качества 
жизни [7, 9].

Следует отметить, что в представленных клинических 
случаях благодаря комплексному лечению, начатому 
с первых суток жизни, удалось избежать инфекционных 
осложнений и добиться значительной положительной 
динамики.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Представленное клиническое наблюдение демон-

стрирует наследственный характер врожденного ихтио-
за, который проявился у двоих детей в одной семье.

Несомненно, ведение новорожденных с ихтиозом 
требует комплексного подхода с активным участием 
медицинского персонала и членов семьи. Приведенные 
случаи отражают важность ранней диагностики, сво-
евременного лечения и правильного ухода за кожей, 
а также психологической поддержки семей с детьми, 
страдающими данной патологией, что способствует бла-
гоприятному течению заболевания и позволяет профи-
лактировать осложнения.
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Antileukemic impact of glucocorticoid use in acute 

lymphoblastic leukaemia treatment

Meri A. Shervashidze, Daria S. Smirnova, Timur T. Valiev, Kirill I. Kirgizov, Svetlana R. Varfolomeeva

N.N. Blokhin National Medical Research Centre of Oncology, Moscow, Russian Federation

Glucocorticoids (GC) are used as anti-inflammatory, immunosupressive and anti-tumor agents for several decades due to their 
ability to cell cycle inhibition and apoptosis induction but mechanism of action is not fully explored. Glucocorticoids play one of the 
key roles in acute lymphoblastic leukaemia treatment and are at the forefront in induction and reinduction phases. The response of 
tumor clone to GC determines a risk group and prognosis. A number of mechanisms of antileukemic action and resistance factors 
will be describe in this article.
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Антилейкемические эффекты 

глюкокортикоидов при лечении

острого лимфобластного лейкоза

М.А. Шервашидзе, Д.С. Смирнова, Т.Т. Валиев, К.И. Киргизов, С.Р. Варфоломеева

НМИЦ онкологии им. Н.Н. Блохина, Москва, Российская Федерация

Глюкокортикоиды (ГК) на протяжении нескольких десятилетий используются в клинической медицине в качестве 
противовоспалительных, иммуносупрессивных и противоопухолевых агентов благодаря их свойству ингибировать 
клеточный цикл и индуцировать апоптоз, однако точный механизм их действия не изучен до конца. Ключевую роль 
препараты ГК играют в лечении острого лимфобластного лейкоза, занимая одну из базовых позиций на этапе 
индукции и реиндукции ремиссии. Ответ опухолевого клона на ГК детерминирует группу риска и прогноз забо-
левания. Ряд механизмов антилейкемического действия ГК и факторов резистентности к ним будут рассмотрены 
в настоящей статье.
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Клинический случай

ВВЕДЕНИЕ
Глюкокортикоиды (ГК) одними из первых были 

использованы для лечения пациентов с острым лим-
фобластным лейкозом (ОЛЛ) и до сих пор являют-
ся базовым компонентом индукционной терапии. 
В 1920-х гг. лечение преднизолоном в течение 4 нед 
в монорежиме позволило достичь ремиссии почти 
у 60% детей с ОЛЛ [1]. Дальнейший поиск оптималь-
ной терапии ОЛЛ, расширение представлений о био-
химических и иммунобиологических особенностях 
лейкемической клетки привели к современному 
многокомпонентному лечению ОЛЛ с включением 
6-меркаптопурина, метотрексата, L-аспарагиназы, 
винкристина, цитарабина, даунорубицина/доксору-
бицина, циклофосфамида/ифосфамида, но ГК (пред-

низолон и дексаметазон) по-прежнему являются осно-
вой лечения ОЛЛ [2]. Кроме того, элиминация бластных 
клеток из периферической крови в ответ на терапию 
преднизолоном является важным фактором прогноза. 
Так, в BFM1-ориентированных протоколах терапии ОЛЛ 
первая неделя индукции представляет собой монотера-
пию преднизолоном в сочетании с однократным интрате-
кальным введением метотрексата. Пациенты, у которых 
получен неудовлетворительный ответ на преднизолон 
(абсолютное число бластных клеток в периферической 
крови превышает 1000/мкл), стратифицируются в группу 
высокого риска (наряду с другими критериями — воз-
растом, инициальным лейкоцитозом, превышающим 
20 × 109/л, обнаружением транслокаций t(9;22) и t(4;11)) 
и имеют худшие результаты терапии.

1 Berlin-Frankfurt-Munster.
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Результаты лечения ОЛЛ в НИИ детской онкологии 
и гематологии ФГБУ «НМИЦ онкологии им. Н.Н. Блохина» 
Минздрава России подтверждают неблагоприятное про-
гностическое влияние неудовлетворительного ответа 
на преднизолон. Так, при анализе бессобытийной выжи-
ваемости (БСВ) 122 детей с впервые установленным 
диагнозом ОЛЛ неудовлетворительный ответ на 8-й день 
терапии преднизолоном отмечен у 9 (7,4%), и БСВ в дан-
ной небольшой группе больных составила 47,1 ± 9,9% 
(медиана наблюдения — 104,8 ± 9,6 мес) (рис. 1).

В случаях хорошего ответа на преднизолон (сни-
жение числа бластных клеток в крови до уровня 
менее 1000/ мкл), отмеченного у 113 (92,6%) больных, 
БСВ составила 88,8 ± 3,1% (медиана наблюдения — 
109,9 ± 5,4 мес).

В первых экспериментальных работах по проти-
воопухолевому действию ГК показано, что кортизон 
вызывает регрессию лимфосаркомы у мышей . В даль-
нейшем было продемонстрировано, что ГК подавляют 
жизнеспособность большого числа опухолей лимфоид-
ного происхождения [3]. Было подтверждено in vitro и in 
vivo, что лимфоидные клетки наиболее чувствительны 
к ГК: в них наблюдается значительное снижение синтеза 
нуклеиновых кислот и белков, за которым следует гибель 
клеток [4].

Первоначально было высказано предположение 
о том, что механизм снижения жизнеспособности бласт-
ных клеток основан на нарушении энергетического 
обмена за счет снижения транспорта и/или фосфо-
рилирования глюкозы [5]. Однако современные дан-
ные демонстрируют, что антилейкемический эффект ГК 
реализуется через индукцию апоптоза и блокирование 
пролиферации бластных лимфоидных клеток. Важным 
преимуществом апоптотического разрушения клеток 
является тот факт, что это не приводит к накоплению 
погибших клеток в органах или тканях за счет их эли-

минации макрофагами. Апоптотические клетки облада-
ют интактной  цитоплазматической мембраной, и, соот-
ветственно, их гибель, индуцированная действием ГК, 
не вызывает системного иммунного ответа.

МЕХАНИЗМЫ АНТИЛЕЙКЕМИЧЕСКОГО 
ДЕЙСТВИЯ ГЛЮКОКОРТИКОИДОВ
Определяющим этапом для цитотоксического дей-

ствия является связывание ГК с глюкокортикоидными 
рецепторами (ГР) в цитоплазме лейкемических кле-
ток [6]. Эти рецепторы могут образовывать комплекс 
с молекулой ГК, который транслоцируется в ядро клет-
ки, реализуя свой эффект посредством трансрегуляции 
экспрессии генов. Трансрегуляцией называют влияние 
на активность генов регуляторной молекулы, значи-
тельно удаленной от места транскрипции. Эффекты ГК 
могут быть осуществлены также через непосредствен-
ное межбелковое взаимодействие и подавление фак-
торов транскрипции, таких как активирующий протеин-1 
(AP-1) или ядерный фактор каппа-би (NF- B). Оба пути 
подавляют выработку цитокинов, влияют на экспрессию 
различных онкогенов, таких как Rb, p53, E2F, вызывая 
остановку клеточного цикла в фазе G1 [6].

Транскрипционный фактор NF- B находится в цито-
плазме клеток в составе транскрипционно-неактивно-
го комплекса с его ингибитором I B-α. Посредством 
внеклеточных сигналов различной природы происходит 
активация NF- B, которая индуцирует протеолиз I B-α, 
вследствие чего NF- B перемещается в ядро, запуская 
процесс транскрипции. Результатом транскрипции явля-
ется в том числе ресинтез белка I B-α и вновь образова-
ние транскрипционно-неактивного комплекса с NF-  B. 
Реализация антипролиферативного действия ГК про-
исходит как через индукцию синтеза I B-α, так и путем 
непосредственного ингибирующего межбелкового взаи-
модействия с фактором транскрипции NF- B.

Рис. 1. Бессобытийная выживаемость больных острым лимфобластным лейкозом в зависимости от ответа на преднизолон
на 8-й день терапии по протоколу ALL-IC BFM 2002

Примечание. 1 — группа больных с количеством бластов менее 1000/мкл, 2 — группа больных с количеством бластов более 
1000/мкл. БСВ — бессобытийная выживаемость.

Fig. 1. Event-free survival of patients with acute lymphoblastic leukemia depending on the response to prednisone on the 8th day 
of therapy according to the ALL-IC BFM 2002 protocol

Note. 1 — group of patients with the number of blasts less than 1000/mcl, 2 — group of patients with the number of blasts more than 
1000/mcl. EFS (БСВ) — event-free survival. 
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Другой мишенью ГК является транскрипционный 
фактор АР-1, с которым происходит непосредственное 
взаимодействие молекулы ГК и взаимное ингибирова-
ние трансактивации друг друга. Это взаимодействие 
блокирует дальнейшую транскрипцию АР-1 и пропроли-
феративных генов ГР [7].

Внеклеточный ГК попадает в клетку путем пас-
сивного транспорта из-за своего небольшого разме-
ра и липофильности. Свободный ГР образует гетеро-
комплексы с шаперонными белками теплового шока 
90 (hsp90) и 70 (hsp70) и кошапероном иммунофили-
ном FK506 binding protein (FKBP) 52, которые необхо-
димы для оптимального связывания с молекулой ГК. 
После связывания ГР диссоциирует от своих белков-
шаперонов, раскрывая домен ГР, что приводит к ядер-
ной транслокации. ГР могут образовывать гомодимеры 
и взаимодействовать с элементами глюкокортикоид-
ного ответа, вызывая транскрипцию генов (трансак-
тивацию), или они могут оставаться в виде мономеров 
и взаимодействовать с факторами транскрипции, таки-
ми как AP-1 или NF- B [8]. Оба механизма вызывают 
клинические эффекты ГК (антипролиферативный, цито-
редуктивный) (рис. 2).

Хотя ГК достаточно давно используются в качестве 
противовоспалительных и противоопухолевых средств 
благодаря своей способности вызывать остановку кле-
точного цикла и гибель клеток, точный механизм их дей-
ствия продолжает изучаться. Были выдвинуты две гипо-
тезы, объясняющие ГК-индуцированную гибель клетки. 
Первая заключается в том, что ГК инициируют апопто-
тический каскад через активацию транскрипции генов, 
специфичных для «рецепторов смерти» (рецепторы Fas 
(индуктор апоптоза) и TNF — фактора некроза опухоли), 
в результате чего активированные лигандами ГР напря-

мую связываются с цис-активируемыми последователь-
ностями ДНК (участками ДНК, регулирующими экспрес-
сию генов, находящихся на той же хромосоме), которые 
функционируют как промоторные и энхансерные эле-
менты. Индукция транскрипции приводит к усилению 
экспрессии гена (генов), вызывающего апоптоз, который 
генерирует апоптотический сигнал и запускает каскад 
[4]. Однако до настоящего времени не было выявлено 
ни одного проапоптотического гена в качестве мишени 
ГК-опосредованной транскрипции. В настоящее время 
считается, что гены, индуцируемые ГК, ответственны 
за огромное количество побочных эффектов, связанных 
с лечением ГК, а не за цитотоксическое и иммуносупрес-
сивное действия [9].

Вторая теория предполагает, что апоптоз иниции-
руется через негативную модуляцию провоспалитель-
ных цитокинов или так называемых генов выживания, 
что происходит через ингибирование транскрипции, 
а не трансактивацию [10].

Кроме того, есть некоторые доказательства того, 
что апоптоз, индуцированный ГК, является лишь след-
ствием остановки клеточного цикла. Многие гены, 
на которые влияет лечение ГК, являются критическими 
для реализации клеточного цикла, особенно для перехо-
да от G1 к S-фазе. Но для поддержания клеточного и тка-
невого гомеостаза необходимы как апоптоз, так и про-
лиферация. Роль регуляторов клеточного цикла циклина 
D3 и протоонкогена c-MYC была изучена в исследовании 
действия ГК на модифицированной клеточной линии 
CCRF-CEM T-линейного острого лимфобластного лейко-
за человека M.J. Ausserlechner и соавт. При инкубации 
клеток CCRF-CEM с ГК отмечалось накопление клеток 
в G1-фазе в течение 36 ч. При этом происходило сниже-
ние активности циклина D3 до неопределяемых уровней. 

Рис. 2. Молекулярно-биологические основы клинических эффектов глюкокортикоидов [7]

Fig. 2. Molecular biological basis of clinical effects of glucocorticoids [7]
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Одновременно почти полностью подавлялась экспрес-
сия протоонкогена c-MYC, другого важного регулятора 
G1-фазы и роста клеток [11]. Остановка клеточного цик-
ла сама по себе может служить апоптотическим сигна-
лом, особенно в высокопролиферирующих опухолевых 
клетках. Еще одним механизмом остановки клеточного 
цикла под действием ГК является индукция экспрессии 
p21Waf1, что было показано при раке легкого и раке пря-
мой кишки. Другие регуляторы клеточной фазы G1, такие 
как E2F, p53 и Rb, также были вовлечены в апоптоз, 
обусловленный ГК, что еще больше связывает клеточ-
ный цикл с запрограммированной клеточной смертью. 
В совокупности эти данные позволяют предположить, 
что индуцированное ГК прекращение клеточного цикла 
опосредовано репрессией факторов выживания и про-
лиферации [12].

Критически важная роль белков BIM и BCL2, при-
надлежащих к семейству BCL2, в ГК-индуцированном 
апоптозе лейкемических клеток была изучена D. Jing 
и соавт. [2]. Проапоптотический белок BIM являет-
ся важным медиатором индуцируемого ГК апоптоза 
в нормальных лимфоцитах и лейкемических клетках, 
тогда как антиапоптотический BCL2 обусловливает их 
устойчивость. Дисбаланс в системе про- и антиапоп-
тотических представителей белков семейства BCL2 
приводит к активации ВАХ, вследствие чего нарушается 
трансмембранный потенциал митохондрий и происхо-
дит активация каспаз.

Большинство исследователей обнаружили, что, хотя 
остановка клеточного цикла, вызванная применением 
цитостатических агентов, повышает чувствительность 
клеток к ГК и потенцирует апоптоз, сама по себе она 
не является сигналом смерти. Поэтому маловероятно, 
что ГК-опосредованный апоптоз является лишь след-
ствием ГК-индуцированного прекращения клеточного 
цикла [5].

Еще одним регулятором пролиферативной  активности 
клеток является концентрация внутриклеточных ионов 

Ca2+. Многочисленные исследования показали, что моби-
лизация Ca2+ является критическим этапом на пути апоп-
тоза в тимоцитах, клетках лимфомы и В-лимфобластах. 
Исследование J.P. Gardner и L. Zhang показало, что ГК 
модулируют гомеостаз Ca2+ в В-лимфобластах челове-
ка [13]. В нормальных В-клетках повышение внутри-
клеточного Ca2+ служит сигналом дифференцировки 
для антителосекретирующих клеток, секреции интерлей-
кина 2 и клеточной пролиферации. Ингибирование при-
тока Са2+ с помощью ГК повышает восприимчивость этих 
клеток к апоптозу. Таким образом, потеря Ca2+ может 
служить сигналом для клетки к запуску апоптотического 
пути [14].

Исследования C.W. Distelhorst показали, что два гена, 
кодирующих каналы Ca2+, активируются ГК. Один ген 
кодирует пуринергический рецептор (P2Xi), действую-
щий как канал Ca2+. Второй ген кодирует инозитол-
трифосфатный рецептор (IP3R), который функционирует 
как IP3-связанный Ca2+-канал, что приводит к сниже-
нию внутриклеточного уровня Ca2+ и затем к снижению 
пролиферативной  активности клетки [15].

ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ, ДЕТЕРМИНИРУЮЩИЕ 
ЭФФЕКТЫ ГЛЮКОКОРТИКОИДОВ
Развитие биологических эффектов ГК в организме 

(как терапевтических, так и нежелательных) индиви-
дуальны и детерминированы множеством факторов. 
Интересно, что обнаружена связь многочисленных 
полиморфных участков в гене ГР (NR3C1) с прогнозом 
при ОЛЛ (см. таблицу). Полиморфизмы −627A/G, интрон 
2 +646C/G и 9bT/C NR3C1 были связаны с бессобы-
тийной выживаемостью при ОЛЛ у пациентов детского 
возраста. Обнаружение генотипа NR3C1 AG (1088A>G) 
достоверно ассоциировано с костномозговым реци-
дивом — в отличие от генотипа NR3C1 AA при ОЛЛ 
у детей. Делеционный полиморфизм в глутатион-S-
трансферазе тета-1 (GSTT1) ассоциирован с ранним 
ответом на ГК при ОЛЛ: у пациентов с GSTT1*0/0 ран-

Таблица. Прогностические ассоциации полиморфизмов генов глюкокортикоидных рецепторов и результатов лечения острого 
лейкобластного лейкоза [17]

Table. Prognostic associations of gene polymorphisms of glucocorticoid receptors and results of acute leukoblastic leukemia treatment [17]

 Генетические полиморфизмы Прогностическое и клиническое значение

NR3C1 ( 627 AA по сравнению с AG или GG, интрон 2 +646 CG 
или GG по сравнению с CC и 9b TT по сравнению с CC или TC)

NR3C1 (1088 АГ против АА)

GSTTI (*0/0 по сравнению с *A/A)

GSTP1 (кодон 105 Val/Val или Val/Ile по сравнению с Ile/Ile, 
кодон 114 Ala/Ala по сравнению с Ala/Val или Val/Val)

GSTM1 (нулевой или нормальный)

SNP в CNTNAP2, LEPR, CRHR1, NTAN1, SLC12A3, ALPL, BGLAP 
и APOB 

ACP1 (rs12714403 AA или AG против GG)

TYMS (2/2 по сравнению с 3/3 или 2/3), VDR (rs2228570, 
CC по сравнению с TT или CT) и PAI-1 (rs6092, AA или GA 
по сравнению с GG)

БСВ при ОЛЛ хуже

Повышен риск костномозгового рецидива ОЛЛ у пациентов 
с генотипом GSTM null

Ранний ответ на преднизолон при ОЛЛ лучше

Повышен риск ЦНС-рецидива ОЛЛ

Тяжелые инфекции у пациентов с ОЛЛ

Ассоциированы с развитием артериальной гипертензии 
на этапе индукции ремиссии ОЛЛ

Чаще развитие клинически выраженного остеонекроза 
при ОЛЛ

Чаще развитие остеонекроза при ОЛЛ

Примечание. БСВ — бессобытийная выживаемость; ОЛЛ — острый лимфобластный лейкоз; ЦНС — центральная нервная система.

Note. EFS (БСВ) — event-free survival; ALL (ОЛЛ) — acute lymphoblastic leukemia; CNS (ЦНС) — central nervous system.
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ний ответ на преднизолон был чаще, чем у пациентов 
с GSTT1*A/A.132. Полиморфизмы в кодоне 105 (Ile/
Val) и кодоне 114 (Ala/Val) глутатион-S-трансферазы 
pi-1 (GSTP1) были связаны преимущественно с ЦНС-
рецидивом ОЛЛ [14, 16].

Проводимые исследования, анализирующие поли-
морфизмы генов ГР, позволяют не только прогнози-
ровать эффективность противоопухолевой терапии, 
но и вероятность развития осложнений инфекционного, 
сердечно-сосудистого, обменного генеза.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
ГК занимают ключевую позицию в комплексной 

терапии ОЛЛ за счет их мультифакторного антилейке-
мического действия. Согласно BFM-ориентированным 
программам терапии ОЛЛ, неудовлетворительный ответ 
на монотерапию преднизолоном в течение первой неде-
ли индукции является важнейшим фактором, позволя-
ющим стратифицировать пациента в группу высокого 
риска. Подобный подход позволяет провести максималь-
но раннюю интенсификацию терапии и повысить выжи-
ваемость больных. 

Благодаря молекулярно-биологическим и фармако-
генетическим исследованиям были определены ключе-
вые пути антилейкемических эффектов ГК, реализуемые 
через AP-1, NF- B, белки семейства BCL2 и внутрикле-
точный кальциевый гомеостаз.

Дальнейшее изучение механизмов противоопухоле-
вого действия ГК и расширение наших представлений 
о фармакогенетических основах токсичности станет 
базисом для оптимизации и индивидуализации терапии 
ОЛЛ.
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Обзор литературы

Клинико-диагностическая ценность 

серологических маркеров 

воспалительных заболеваний 

кишечника у детей (обзор литературы)

А.А. Камалова1, 2, М.А. Ханафина1, Г.А. Гарина1

1 Казанский государственный медицинский университет, Казань, Российская Федерация
2 Детская республиканская клиническая больница, Казань, Российская Федерация

Распространенность воспалительных заболеваний кишечника (ВЗК) растет во всем мире. Болезнь Крона (БК) 
и язвенный колит (ЯК) характеризуются хроническим прогредиентным течением, высокой частотой осложнений 
и повышенным риском оперативного вмешательства. До 50% пациентов с БК умирают от ее осложнений, а четверть 
пациентов нуждается как минимум в одной операции в течение жизни. У людей, страдающих ВЗК, в 8 раз выше риск 
колоректального рака и рака тонкой кишки. В 25% случаев диагноз ВЗК выставляется в детском возрасте. Ранняя 
интенсифицированная терапия отдельных групп пациентов могла бы значительно снизить частоту осложнений 
и хирургических вмешательств. Однако в настоящее время не существует достоверных прогностических критериев 
неблагоприятного течения ВЗК. Цель данного обзора — охарактеризовать наиболее изученные на данный момент 
серологические маркеры ВЗК и оценить вклад иммунореактивности в течение БК и ЯК у детей.
Ключевые слова: воспалительные заболевания кишечника (ВЗК), серологические маркеры, биомаркеры, дети

Для цитирования: Камалова А.А., Ханафина М.А., Гарина Г.А. Клинико-диагностическая ценность серологических 
маркеров воспалительных заболеваний кишечника у детей (обзор литературы). Педиатрическая фармакология. 
2023;20(4):309–317. doi: https://doi.org/10.15690/pf.v20i4.2605

Clinical and Diagnostic Value of Inflammatory Bowel Diseases’ 

Serological Markers in Children (Literature Review)

Aelita A. Kamalova1, 2, Marina A. Khanafina1, Galina A. Garina1

1 Kazan State Medical University, Kazan, Russian Federation
2 Children’s Republican Clinical Hospital, Kazan, Russian Federation

The prevalence of inflammatory bowel diseases (IBD) is increasing worldwide. Crohn’s disease (CD) and ulcerative colitis (UC) are 
characterized by chronic progressive course, high frequency of complications, and high risk of surgical treatment. Up to 50% of CD 
patients die due to its complications, and quarter of these patients require at least one surgery during their lifetime. IBD patients 
have 8 times higher risk of colorectal and small intestine cancer. IBD diagnosis can be established during childhood in 25% of 
cases. Early intensified therapy of individual patient groups could significantly reduce complications and surgical treatment rates. 
However, nowadays there are no reliable prognostic criteria for the unfavorable course of IBD. The aim of this review is to define 
the most studied IBD serological markers and to evaluate immune reactivation role in CD and UC course in children.
Keywords: inflammatory bowel diseases (IBD), serological markers, biomarkers, children

For citation:  Kamalova Aelita A., Khanafina Marina A., Garina Galina A. Clinical and Diagnostic Value of Inflammatory Bowel 
Diseases’ Serological Markers in Children (Literature Review). Pediatricheskaya farmakologiya — Pediatric pharmacology. 
2023;20(4):309–317. (In Russ). doi: https://doi.org/10.15690/pf.v20i4.2605

Автор, ответственный за переписку:
Ханафина Марина Алексеевна, ординатор кафедры госпитальной педиатрии ФГБОУ ВО «Казанский государственный медицинский университет» 
Минздрава России
Адрес: 420012, Казань, ул. Бутлерова, 49, тел.: +7 (986) 931-79-46, e-mail: marinaakhan@mail.ru

https://doi.org/10.15690/pf.v20i4.2605

ВВЕДЕНИЕ
Воспалительные заболевания кишечника (ВЗК) — 

это группа заболеваний, характеризующихся хрони-
ческим прогредиентным течением, необходимостью 
длительной ступенчатой терапии и высоким риском 
осложнений и хирургического вмешательства. 
Заболеваемость ВЗК неуклонно растет во всем мире, 
в том числе и в детском возрасте [1–3]. Примерно 
в 25% случаев ВЗК дебютирует в возрасте до 17 лет 
[3–5]. Около 10% детей с язвенным колитом (ЯК) нуж-

даются в колэктомии, а 25% пациентов с болезнью 
Крона (БК) — как минимум в одной операции в течение 
жизни, что существенно влияет на качество жизни [6, 7]. 
ВЗК, дебютирующее в детском возрасте, ассоциировано 
с повышенным риском возникновения рака желудочно-
кишечного тракта [5].

В настоящее время в педиатрии для достижения 
ремиссии ВЗК широко применяются глюкокортикоиды, 
имеющие множество серьезных побочных эффектов [3]. 
Применение биологической терапии в качестве первой 
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линии для индукции ремиссии может быть эффектив-
ным, но отсутствие достоверных неблагоприятных про-
гностических критериев, в частности при ЯК, затрудняет 
отбор пациентов для ранней биологической терапии [8, 
9]. Создание подгрупп пациентов на основе надежных 
предикторов неблагоприятного течения заболевания 
может помочь в разработке более стандартизированных 
терапевтических подходов. Возможность стратифици-
ровать эти подгруппы относительно риска прогресси-
рования заболевания с момента постановки диагноза 
имеет огромное значение для разработки плана лечения 
и для понимания соотношения риска и пользы этих мето-
дов лечения. 

В настоящее время «золотым стандартом» диагности-
ки ВЗК являются инструментальные методы. Однако их 
применение в педиатрии ограниченно из-за ряда недо-
статков: инвазивность, необходимость общего обезбо-
ливания, лучевая нагрузка. В последнее время для диа-
гностики заболеваний кишечника успешно применяется 
видеокапсульная эндоскопия, но и ее применение огра-
ничено такими факторами, как высокая стоимость, 
невозможность забора материала для биопсии и воз-
можная задержка капсулы [4, 10, 11]. Лабораторные 
исследования помогают выявить пациентов, подлежа-
щих углубленному инструментальному обследованию; 
с помощью лабораторных биомаркеров мы можем оце-
нить состояние пациента до и во время лечения, пред-
варительно провести дифференциальную диагностику, 
оценить активность заболевания и риск осложнений 
[12–14]. Таким образом, лабораторное обследование 
важно и должно являться частью комплексного ведения 
пациентов с ВЗК [4, 14, 15].

ЦЕЛЬ ИССЛЕДОВАНИЯ
Цель данного исследования — анализ литературных 

данных о диагностической, клинической и прогностиче-
ской ценности серологических маркеров ВЗК у детей.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ
Авторы провели комплексный обзор статей в элек-

тронных базах PubMed, «Электронная библиотека», РИНЦ, 
Scopus, National Library of Medicine и Google Scholar 
по интересующей тематике. Было отобрано 50 работ, 
включающих первичные и вторичные исследования, 
обзоры публикаций на изучаемую тему среди взрослых 
пациентов и фундаментальные руководства по детской 
гастроэнтерологии.

Серологические маркеры ВЗК:

классификация и краткая характеристика

Различные биомаркеры ВЗК активно изучаются в тече-
ние последних десятилетий. Идеальный биомаркер должен 
быть неинвазивным, чувствительным, специфичным и эко-
номически эффективным [14]. На сегодняшний день мар-
кера, обладающего всеми вышеперечисленными каче-
ствами, не существует, и поэтому при ведении пациентов 
с ВЗК специалисты руководствуются совокупностью кли-
нико-анамнестических данных и результатов доступных 
методов инструментальной и лабораторной диагностики. 

Серологические маркеры, как и другие лаборатор-
ные показатели, являются дополнительным инструмен-
том в постановке диагноза ВЗК и определении прогноза 
заболевания [13]. Включение в диагностический алго-
ритм дополнительных серологических маркеров могло 
бы способствовать улучшению ранней диагностики ВЗК, 
определению фенотипа заболевания и, соответственно, 
повышению эффективности лечения.

В последние десятилетия активно изучается роль 
иммунореактивности в формировании и прогрессиро-
вании ВЗК. Все большее число наблюдений показыва-
ет, что пациенты с ВЗК, экспрессирующие различные 
серологические маркеры в высоких титрах, с большей 
вероятностью будут иметь осложненное течение забо-
левания и повышенный риск хирургического вмеша-
тельства, чем пациенты без антител или с низким 
титром [16–20].

В клинической практике оцениваются титры анти-
тел к перинуклеарным нейтрофильным антигенам 
(pANCA) и маннановому полисахариду клеточной стен-
ки Saccharomyces cerevisiae (ASCA). Все известные 
на сегодня серологические маркеры ВЗК можно разде-
лить на три группы: аутоантитела, антитела к микробным 
антигенам и антитела к пептидам (табл. 1).

Важно отметить, что серологические маркеры у паци-
ентов с ЯК изучены гораздо меньше, чем у пациентов 
с БК. Несмотря на повышенный в последние десяти-
летия интерес к иммунореактивности при ВЗК, при ЯК 
наиболее часто изучаемым серологическим маркером 
остается pANCA.

Перинуклеарные антинейтрофильные 

цитоплазматические антитела

(perinuclear anti-neutrophil cytoplasmic 

antibodies; pANCA)

pANCA представляют собой группу аутоантител, реа-
гирующих с лизосомными ферментами в цитоплаз-
ме нейтрофилов. pANCA являются хорошо изученными 
и признаны характерными для ЯК — он выявляется 
у 60–70% больных [17, 19, 20, 31]. Данные антитела 
имеют высокую специфичность, но низкую чувствитель-
ность — почти у 25% пациентов с БК с левосторонним 
колитом и с симптомами, сходными с ЯК, обнаружива-
ются повышенные уровни pANCA [32], что ограничивает 
возможности pANCA в дифференциальной диагностике 
ВЗК. Титры pANCA изменяются в зависимости от актив-
ности заболевания у пациентов с ЯК [15, 28]; это 
может использоваться для мониторинга течения забо-
левания и ответа на терапию, но в то же время говорит 
о низком прогностическом потенциале данной группы 
аутоантител. Среди pANCA выделяют подгруппы ауто-
антител, которые могут быть более информативными 
при дифференциальной диагностике ВЗК. Так, аутоан-
титела к нейтрофильной протеиназе 3 (PR3) выявляются 
у пациентов с ЯК в 15–40% случаев, тогда как у паци-
ентов с БК — в 0–10% [32]. Существуют исследования, 
указывающие на то, что диагностический титр pANCA 
чаще определяется в случаях тяжелого течения ЯК [13, 
19]. Но несмотря на это, вопрос о том, связаны ли уров-
ни pANCA у пациентов с ЯК с тяжестью заболевания, 
остается спорным [19].

Антитела к гликопротеину 2 ацинарных клеток 

поджелудочной железы (anti-pancreatic 

antibodies; PAB)

Главным антигеном данных антител является глико-
протеин 2 (GP2). GP2 представлен на мембране микро-
складчатых клеток (М-клеток) пейеровых бляшек. GP2 
распознает и взаимодействует с фимбриями (fimH) 
бактерий и обеспечивает их фагоцитоз, таким образом, 
М-клетки играют важную роль в мукозальном иммун-
ном ответе [33]. Богатые GP2 М-клетки в большом 
количестве расположены в тонкой кишке, в толстой же 
кишке их значительно меньше, что может объяснять 
более высокую экспрессию GP2 в сыворотке у детей 
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Таблица 1. Классификация биомаркеров воспалительных заболеваний кишечника (адаптировано из [21–30])

Table 1. Classification of inflammatory bowel diseases’ biomarkers (adapted from [21–30])

БК, % ЯК, % Здоровые, %

Аутоантитела

pANCA < 25 75 3

GAВ 1,9 12,2 1,9

Anti-GM-CSF Н/д Н/д Н/д

PAB
GP2 34 20,4 0

Anti-MZGP2 Н/д Н/д Н/д

Anti-SNRPB Н/д Н/д Н/д

Anti-MAA Н/д Н/д Н/д

Anti-αvβ6-IgG 21,1* 76,3* Н/д

Антитела к микробным 
антигенам

Антигликановые антитела

ASCA 40–80 0 < 1

ACCA 29,1 29,9 16

ALCA 18 9,5 11

AMCA 37,4 32 30

Anti-L 9,4 7,5 7

Anti-С 11,7 10,7 8

Anti-OmpC 18–24 11 5

Anti-I2 56 < 42 < 15

Anti-cBir1 52 6–36* 8*

Антитела к С. elegans Н/д Н/д Н/д

Anti-MAP 44* 0* 0*

Антитела к пептидам
Anti-cocktail MAP 57* 0* 6*

Anti-TCP 61,7* 7,3* 2,8*

Примечание. БК — болезнь Крона; ЯК — язвенный колит. Н/д — нет данных. <*> — у взрослых; у детей не изучалось. pANCA (perinuclear 
anti-neutrophil cytoplasmic antibodies) — перинуклеарные антинейтрофильные цитоплазматические антитела; GAB (goblet-сells 
antibodies) — антитела к бокаловидным клеткам; Anti-GM-CSF (antibodies against granulocyte-macrophage-colony stimulating factor) — 
антитела к гранулоцитарно-макрофагальному колониестимулирующему фактору; PAB (аnti-pancreatic antibodies) — антитела к гли-
копротеину 2 ацинарных клеток поджелудочной железы; GP2 (glycoprotein 2) — гликопротеин 2; Anti-MZGP2 (GP2 main zymogen’s 
antibodies) — антитела к основному гликопротеину зимогена GP2; Anti-SNRPB (antibodies against human small nuclear ribonucleoprotein 
polypeptides B and B1) — aнтитела к белкам B и B1, ассоциированным с малыми ядерными рибонуклеопротеинами; Anti-MAA 
(antibodies against мalondialdehyde-acetaldehyde adducts) — aнтитела к малоновому диальдегиду-ацетальдегиду; Anti-αvβ6-IgG (αvβ6-
IgG antibodies) — aнтитела к интегрину αvβ6; ASCA (anti-Saccharomyces cerevisiae antibodies, ASCA) — антитела к Saccharomyces 
cerevisiae; ACCA (anti-chitobioside carbohydrate antibodies) — антихитобиозидные антитела; ALCA (anti-laminaribioside carbohydrate 
antibodies) — антиламинарибиозидные антитела; AMCA (anti-mannobioside carbohydrate antibodies) — антиманнобиозидные антите-
ла; Anti-L (anti-laminarin carbohydrate antibodies) — антиламинариновые антитела; Anti-C (anti-chitin carbohydrate antibodies) — анти-
хитиновые антитела; Anti-OmpC (antibodies against outer membrane porin C of E. coli) — антитела к порину С мембраны Escherichia coli; 
Anti-I2 — антитела к компонентам Pseudomonas fluorescens; Anti-cBir1 — антитела к бактериальному флагеллину Clostridium cBir1; 
aнтитела к С. elegans — антитела к Caenorhabditis elegans; Anti-MAP (Mycobacterium avium subspecies paratuberculosis antibodies) — 
антитела к Mycobacterium avium subspecies paratuberculosis; Anti-cocktail MAP (multiple antigenic peptides cocktail antibodies) — анти-
тела к совокупности множественных антигенных пептидов; Anti-TCP (anti-TCP antibodies) — антитела к пептиду TCP.

Note. CD (БК) — Crohn’s disease; UC (ЯК) — ulcerative colitis. NA (Н/д) — not available. <*>— in adults; has not been studied in children. 
pANCA — perinuclear anti-neutrophil cytoplasmic antibodies; GAB — goblet-сells antibodies; Anti-GM-CSF — antibodies against 
granulocyte-macrophage-colony stimulating factor; PAB (аnti-pancreatic antibodies) — antibodies against glycoprotein 2 from pancreas 
acinar cells; GP2 — glycoprotein 2; Anti-MZGP2 — GP2 main zymogen’s antibodies; Anti-SNRPB — antibodies against human small nuclear 
ribonucleoprotein polypeptide B and B1; Anti-MAA — antibodies against malondialdehyde-acetaldehyde adducts; Anti-αvβ6-IgG — αvβ6-
IgG antibodies; ASCA — anti-Saccharomycescerevisiae antibodies; ACCA — anti-chitobioside carbohydrate antibodies; ALCA — anti-
laminaribioside carbohydrate antibodies; AMCA — anti-mannobioside carbohydrate antibodies; Anti-L — anti-laminarin carbohydrate 
antibodies; Anti-C — anti-chitin carbohydrate antibodies; Anti-OmpC — antibodies against outermembrane porin Cof E. coli; Anti-I2 — 
antibodies against Pseudomonas fluorescens components; Anti-cBir1 — antibodies against bacterial flagellin of Clostridiumc Bir1; aнтитела 
к С. elegans — antibodies against Caenorhabditis elegans; Anti-MAP — Mycobacterium avium subspecies paratuberculosis antibodies; 
Anti-cocktailMAP — multiple antigenic peptides cocktail antibodies; Anti-TCP — anti-TCP antibodies.
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с БК (анти-GP2-IgG — 97,9%) по сравнению с пациента-
ми с ЯК [31, 34]. Ряд авторов выделяют дополнительно 
антитела к основному гликопротеину зимогена GP2 
(MZGP2) [31]. Anti-MZGP2 были положительными у 31% 
пациентов с БК и только у 4% пациентов с ЯК [21]. 
Также было обнаружено, что высокие уровни anti-GP2 
ассоциированы с ранним началом заболевания, тоталь-
ным поражением кишечника, подвздошно-толстоки-
шечной локализацией, большей продолжительностью 
заболевания, перианальным поражением, умеренной 
или тяжелой эндоскопической активностью и наличием 
внекишечных проявлений БК (первичный склерозирую-
щий холангит и идиопатический хронический панкреа-
тит) [22, 31, 35].

Антитела к гранулоцитарно-макрофагальному 

колониестимулирующему фактору (antibodies 

against granulocyte-macrophage-colony 

stimulating factor; anti-GM-CSF)

GM-CSF играет важную роль в поддержании функци-
ональной активности мукозального иммунитета кишеч-
ника, отсутствие или снижение данного цитокина может 
иметь отношение к развитию БК [36]. Следовательно, 
продукция антител к GM-CSF является характерным 
серологическим признаком БК [36, 37].

Антитела к бокаловидным клеткам

(goblet-cells antibodies; GAВ)

Количество бокаловидных клеток увеличивается 
от тонкой к толстой кишке, соответственно, GAB явля-
ются специфическим маркером ЯК. GAB продуциру-
ет муцин, который выполняет несколько функций: 
увлажняет слизистую оболочку кишечника, облегчая 
продвижение химуса, обеспечивает неспецифиче-
скую защиту от патогенов и способствует поддержа-
нию нормальной бактериальной флоры кишечника. 
К сожалению, эти антитела являются малоизученными 
и достоверно их связь с клиническим течением ЯК 
не установлена.

M. Kovacs и соавт. установили, что PAB и GAB явля-
ются специфичными для ВЗК, но имеют ограничен-
ную чувствительность; также не была доказана их 
связь с клиническим фенотипом заболевания [23]. 
Комбинация этих антител с обычными серологическими 
маркерами повышает их чувствительность; так, pANCA 
и GAB вместе имели чувствительность примерно 80% 
для ЯК у детей [23].

Комбинация GAB c ASCA/pANCA повышала чувстви-
тельность этих серологических маркеров при БК (87,4%) 
и ЯК (79,6%); специфичность составила 89,3 и 93,2% 
соответственно [23]. Следовательно, диагностическая 
ценность GAB при ВЗК у детей ограниченна.

Антитела к белкам B и B1, ассоциированным 

с малыми ядерными рибонуклеопротеинами 

(antibodies against human small nuclear 

ribonucleoprotein polypeptides B and B1;

anti-SNRPB)

SNRPB является главным компонентом малых ядерных 
рибонуклеопротеинов и играет важную роль в сплайсин-
ге пре-мРНК. Anti-SNRPB-IgG изначально были описаны 
у пациентов с системной красной волчанкой (так называ-
емый антиген Смита — Sm). У пациентов с БК наблюдается 
повышение титров Anti-SNRPB-IgА. Чувствительность аnti-
SNRPB составляет 24,0%, специфичность — 95%. Однако 
не наблюдалось значимой связи между аnti-SNRPB и кли-
ническими фенотипами БК [22].

Антитела к малоновому диальдегиду-

ацетальдегиду (antibodies against 

мalondialdehyde-acetaldehyde adducts; anti-MAA)

Малоновый диальдегид является продуктом пере-
кисного окисления липидов, он представляет собой 
природный иммунный адъювант, участвующий в раз-
витии аутовоспаления. Малоновый диальдегид может 
вызывать провоспалительные и профибротические 
реакции; исследования на животных показали, что MAA 
способен генерировать продукцию антител и ответ 
Т-клеток на белок-носитель, обеспечивая механизм, 
приводящий к срыву иммунологической толерантности 
к собственным белкам, что может привести к аутоим-
мунным реакциям [38]. Ряд исследований подтверж-
дают повышенный уровень MAA у пациентов с ВЗК — 
как у детей, так и у взрослых [38]. Anti-MAA-IgG являются 
высокоспецифичными для ЯК, что может помочь нам 
дифференцировать ЯК и БК (в том числе и БК толстой 
кишки) [38].

Антитела к интегрину αvβ6

(αvβ6-IgG antibodies; anti-αvβ6-IgG)

Интегрины представляют собой рецепторы кле-
точной поверхности, состоящие из α- и β-субъединиц. 
Интегрины участвуют в клеточной передаче сигналов, 
пролиферации, клеточной адгезии и миграции, могут 
играть ключевую роль в патогенезе ЯК, и существуют 
данные, свидетельствующие о положительном эффекте 
блокирования интегрина, предотвращающего опосредо-
ванную интегрином миграцию лимфоцитов в слизистую 
оболочку кишечника [18, 24]. Интегрин αvβ6 ограничен 
эпителиальными клетками и играет роль в поддержании 
функций эпителиального барьера. Кроме того, интегрин 
αvβ6 может активировать трансформирующий фактор 
роста β1, чтобы модулировать врожденный иммунный 
ответ в желудочно-кишечном тракте [35]. Anti-αvβ6 пре-
имущественно наблюдались у пациентов с ЯК (76,3%) 
[35, 39].

Антигликановые антитела

Серологическими сывороточными маркерами, 
направленными против микробных антигенов, являются 
антигликановые антитела. Наиболее изученные из них, 
несомненно, ASCA и недавно описанные антиманно-
биозидные (anti-mannobioside carbohydrate antibody; 
AMCA), антиламинарибиозидные (anti-laminaribioside 
carbohydrate antibody; ALCA), антихитобиозидные (anti-
chitobioside carbohydrate antibody; ACCA), антихитино-
вые (anti-chitin carbohydrate antibodies; anti-C) и анти-
ламинариновые (anti-laminarin carbohydrate antibodies; 
anti-L). Гликаны являются преобладающими олигоса-
харидами клеточной стенки бактерий, грибов и дрож-
жей. Присутствие антигликановых антител — результат 
взаимодействия между иммунной системой пациента 
и гликозилированными компонентами клеточной стенки 
патогенов [25].

Почти три четверти пациентов с БК демонстри-
руют серопозитивность по крайней мере на одно 
из шести вышеупомянутых антигликановых антител 
(не считая ASCA). Антигликановые антитела могут 
быть особенно важны для ASCA-негативных пациен-
тов с БК — 40,9% ASCA-негативных педиатрических 
пациентов с БК были положительными по крайней 
мере по одному другому антигликановому маркеру. 
Таким образом, предполагается, что эти новые анти-
тела могут дополнительно улучшить серологическую 
диагностику БК [26].
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Антитела к Saccharomyces cerevisiae (anti-

Saccharomyces cerevisiae antibodies; ASCA)

ASCA представляют собой антитела к маннановому 
белку S. cerevisiae и являются высокоспецифичным 
сывороточным маркером БК [20, 40]. Высокие титры 
ASCA ассоциированы с риском раннего начала забо-
левания, стенозирующей и пенетрирующей формами 
заболевания и повышенным риском хирургического 
вмешательства [17, 41]. Несмотря на то, что данный 
маркер является более надежным предиктором небла-
гоприятного течения заболевания, чем pANCA, он также 
имеет свои недостатки. Во-первых, экспрессия ASCA 
относительно низка у пациентов с изолированной БК 
толстой кишки [41]. Во-вторых, экспрессия ASCA раз-
личается в разных этнических популяциях [42, 43]. 
B-третьих, 25 и 30% пациентов меняют свой сероло-
гический статус ASCA-IgA и ASCA-IgG соответственно 
в ходе течения заболевания и в ходе терапии [44]. 
Очевидно, что pANCA и ASCA в совокупности более 
полезны в дифференциальной диагностике ВЗК, чем 
каждый из них в отдельности, но низкая чувствитель-
ность этих маркеров ограничивает их клиническую 
ценность. Установлено, что дети с БК, имеющие диа-
гностические титры ASCA, нуждаются в более раннем 
хирургическом вмешательстве по поводу осложнений 
заболевания [45].

Антитела к бактериальному флагеллину 

Clostridium cBir1 (anti-cBir1)

CBir1 является первым бактериальным антигеном, 
достоверно индуцирующим воспаление слизистой обо-
лочки кишечника [18]. CBir1-специфичная линия CD4+ 
Т-клеток, пересаженная мышам с тяжелым комбиниро-
ванным иммунодефицитом, индуцировала колит у всех 
мышей-реципиентов [18]. При измерении уровня анти-
тел против CBir1 в сыворотках этих животных было 
обнаружено, что повышенный титр антифлагеллина IgG 
положительно коррелирует с ухудшением гистологиче-
ской картины ВЗК. Впоследствии были протестированы 
сыворотки пациентов с ВЗК на реактивность против 
CBir1 — был обнаружен более высокий уровень анти-
CBir1 у пациентов с БК (у 50% протестированных), чем 
у пациентов с ЯК (6%). Иммунный ответ на CBir1 наблю-
дался у пациентов с БК, но не с ЯК; на основании этого 
можно предположить, что антифлагеллиновые ответы 
могут помочь в дифференциальной диагностике ВЗК. 
До 66% детей с БК имеют антитела к CBir1 [46].

Антитела к порину С мембраны Escherichia 

coli (antibodies against outer membrane porin C 

of E. coli; anti-OmpC)

Anti-OmpC представляет собой антитело к белку 
наружной мембраны Escherichia coli. В исследованиях 
у детей anti-OmpC в качестве отдельно взятого показа-
теля имел низкую чувствительность как для БК (24%), так 
и для ЯК (11%), а уровень ложноположительных резуль-
татов составлял 5%. Тем не менее, anti-OmpC выявил 
некоторое количество пациентов с ВЗК, которые не были 
обнаружены другими серологическими тестами [21].

Антитела к компонентам Pseudomonas 

fluorescens (anti-I2)

Антигеном для anti-I2 является микробная последова-
тельность I2 Pseudomonas fluorescens. Микроорганизмы, 
экспрессирующие I2, локализованы в пораженных участ-
ках слизистой оболочки у пациентов с БК, а белок, коди-
руемый I2, является соответственно мишенью для anti-I2 

[27]. У детей с ЯК уровни anti-I2 существенно не отлича-
лись от таковых у детей без воспаления кишечника [16, 
27].

Антитела к Mycobacterium avium subspecies 

paratuberculosis (Mycobacterium avium subspecies 

paratuberculosis antibody; anti-MAP)

Mycobacterium avium subspecies paratuberculosis 
(MAP) является возбудителем болезни Йоне у коров, 
при которой в терминальном отделе подвздошной кишки 
и толстой кишке образуются неказеозные гранулемы. 
MAP был выделен и культивирован из тканей кишеч-
ника у пациентов с БК; также титр антител к MAP-
специфическим белкам (p35 и p36) был повышен у паци-
ентов с БК [27]. Однако MAP был выделен и у здоровых 
людей, поэтому на данный момент роль этого микроорга-
низма в этиопатогенезе БК достоверно не установлена.

Антитела к Caenorhabditis elegans

C. elegans — это нематода, широко распространен-
ная в почве; антигены этого червя могут быть случайно 
проглочены человеком. Как S. cerevisiae, так и C. elegans 
могут проникать в слизистую оболочку кишечника 
через поврежденный кишечный барьер и подвергаться 
фагоцитозу. Как следствие, В-клетки, ставшие плаз-
матическими клетками, секретируют антитела против 
S. cerevisiae и C. elegans. Соответственно повышенные 
титры антител против C. elegans обнаруживаются в сыво-
ротке крови пациентов с БК или ЯК [27].

Антитела к пептидам

Антитела к пептидам являются наименее изученны-
ми биомаркерами ВЗК. Описаны 4 различных пептида 
(так называемый коктейль множественных антигенных 
пептидов — multiple antigenic peptides cocktail; cocktail 
MAP), которые реагировали с сывороткой крови паци-
ентов с БК в 44% случаев [27]. K. Mitsuyama и соавт. 
описали пептид TCP (ранее не описанную последователь-
ность аминокислот), который специфически связывался 
с высоким процентом образцов сыворотки крови паци-
ентов с БК (61,7%) [27]. Однако специфический антиген 
для всех этих антител на данный момент не идентифи-
цирован.

Клиническая роль серологических

маркеров при ВЗК у детей

Впервые роль иммунного ответа в патогенезе ВЗК 
и его связь с фенотипами заболевания были описаны 
E.A. Vasiliauskas и соавт. в 1996 г. Подобное исследова-
ние в педиатрической когорте было впервые проведено 
M.C. Dubinsky и соавт. в 2006 г.

В 2008 г. M.C. Dubinsky и соавт. было проведено 
исследование в большой когорте педиатрических паци-
ентов с БК (n = 795), в ходе которого оценивались каче-
ственные и количественные значения ASCA, anti-OmpC, 
anti-CBir1 и ANCA и их взаимосвязь с течением заболе-
вания [16].

Связь с локализацией патологического процесса

Исследования указывают на связь локализации про-
цесса в тонкой кишке с диагностическими титрами ASCA 
(отношение шансов (ОШ) [95% доверительный интервал 
(ДИ)]: 2,3 [1,6–3,2]; p < 0,0001) и anti-CBir1 (ОШ 1,5 [95% 
ДИ 1–1,2]; p = 0,03); поражение толстой кишки ожида-
емо ассоциировано с pANCA (ОШ 2,8 [95% ДИ 1,4–5,4]; 
p < 0,004) [12, 13, 27]. ASCA-положительные пациенты, 
в отличие от ASCA-отрицательных, с большей вероятно-
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стью имели заболевание подвздошной кишки или под-
вздошной кишки и правого отдела толстой кишки (58% 
против 18%, p < 0,001) [17, 31].

Подвздошная локализация заболевания чаще встре-
чалась у педиатрических пациентов с БК с высоким уров-
нем антител к GM-CSF (> 1,6 мкг/мл) [47].

Связь с осложненным течением заболевания

Наличие диагностических титров anti-OmpC 
(p = 0,0006) и anti-I2 (p = 0,0034) достоверно связано 
с осложненными формами БК, такими как стенозиру-
ющая и пенетрирующая формы [16, 48] (табл. 2). Связь 
с осложненными фенотипами имеет не только каче-
ственное обнаружение данных антител, но и количе-
ственные значения титров [16].

Высокие уровни ASCA связаны с более ранним дебю-
том БК и более частым возникновением как стенози-
рующей, так и пенетрирующей форм заболевания [16]. 
Среди других антигликановых антител ALCA и anti-L име-
ли самую сильную связь с осложнениями [35].

При исследовании кумулятивного влияния антител 
на течение заболевания было установлено, что по мере 
увеличения суммы антител повышается частота ослож-
ненных форм [16, 48] (рис. 1). У пациентов, имеющих 
антитела более чем к одному из трех антигенов, чаще 
развивалась стенозирующая и/или пенетрирующая фор-

мы заболевания, чем у пациентов с антителами только 
к одному антигену или их отсутствием.

Наличие антител к GM-CSF у детей с БК ассоциирова-
но с большей вероятностью развития стриктур кишечни-
ка, требующих хирургического вмешательства [49].

Серологические маркеры как предикторы 

неблагоприятного течения заболевания

Наличие диагностических титров ASCA (ASCA-IgA), 
anti-cBir1, anti-OmpC и anti-GM-CSF рассматривается 
как предиктор прогрессирования БК до пенетрирующих 
и стенозирующих форм [28, 50]. В целом наличие антител 
к ≥ 1 антигену рассматривается как неблагоприятный 
прогностический признак; чем выраженнее иммунный 
ответ и выше титры, тем больше риск осложнений [16].

В другом исследовании было установлено, что титры 
ASCA-IgA/IgG, anti-cBir1, антитела к гранулоцитарно-
макрофагальному колониестимулирующему фактору 
и anti-OmpC являются предикторами перианального 
поражения, в то время как с титрами pANCA такой связи 
выявлено не было [28].

Клинически значимой связи экспрессии антигли-
кановых антител и внекишечных проявлений, ответа 
на кортикостероиды, семейного анамнеза ВЗК, уровней 
С-реактивного белка или активности заболевания обна-
ружено не было [26]. 

Таблица 2. Процентное соотношение фенотипов болезни Крона среди серопозитивных и серонегативных пациентов 
(адаптировано из [48])
Table 2. Crohn’s disease phenotypes rate among seropositive and seronegative patients (adapted from [48])

ASCA, %

P = 0,46

Anti-CBir1, %

P = 0,36

Anti-I2, %

P = 0,003

Anti-OmpC, %

P = 0,0006

ASCA+ ASCA−
Anti-

CBir1+

Anti-

CBir1−
Anti-I2+ Anti-I2−

Anti-

OmpC+

anti-

OmpC−

Неосложненная БК 65,9 73,9 68,1 12,8 54,4 76,6 51,1 76,5

Перианальные поражения 12,9 10,8 12,8 10,8 14 10,9 12,8 11,4

Пенетрирующая/
стенозирующая БК

21,2 15,3 19,2 12,1 31,6 12,4 36,1 12,1

Примечание. БК — болезнь Крона.

Note. CD (БК) — Crohn’s disease.

Рис. 1. Частота неосложненных и осложненных форм болезни Крона при различных суммах антител (P < 0,0001) [16]

Fig. 1. Incidence of uncomplicated and complicated forms of Crohn’s disease at different antibodies levels (P < 0,0001) [16]
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В единичных исследованиях у детей было установ-
лено, что PAB и GAB не были связаны с клинической 
картиной, медикаментозной терапией или необходимо-
стью хирургического вмешательства при БК или ЯК [23]. 
Поэтому эти антитела имеют диагностическую ценность 
исключительно в совокупности с другими серологиче-
скими маркерами [26].

В исследовании прогностической ценности антител 
при ВЗК у взрослых было установлено, что выявление 
специфических серологических маркеров ВЗК значи-
тельно превышало показатели их распространенности, 
что говорит о том, что эти маркеры уже существуют 
в сыворотке крови больных до постановки диагноза 
и могут быть использованы в качестве обследования 
«подозрительных» пациентов [20, 29]. Следовательно, 
частота выявления ВЗК может быть повышена за счет 
расширения показаний для серологического обследо-
вания. Аналогичных исследований в педиатрических 
когортах, к сожалению, не проводилось.

Граница между серологическими маркерами как пре-
дикторами неблагоприятного течения и как маркерами 
осложненных форм условна, так как фенотип ВЗК — поня-
тие непостоянное, которое может меняться в ходе заболе-
вания. В первом случае мы говорим о пациентах, которые 
на момент постановки диагноза и на момент исследо-
вания имеют неосложненный фенотипический вариант; 
во втором же случае мы имеем в виду пациентов, кото-
рые на момент исследования уже имеют осложнения 
или изначально имеют неблагоприятный фенотип ВЗК.

Связь с частотой хирургического вмешательства

Частота хирургических вмешательств значительно 
увеличивалась (р < 0,0001) по мере возрастания суммар-
ного количества антител [16, 48] (рис. 2). Если говорить 
об отдельных антителах, то существуют данные, указыва-
ющие на то, что диагностический титр ASCA ассоциирован 
с необходимостью хирургического вмешательства (ОШ 
[95% ДИ]: 2,31 [1,74–3,06], p < 0,0001; n = 1128) [21, 50].

Пациентам с ASCA-положительным статусом также 
чаще требовалась илеоцекальная резекция (36% против 
13%, p < 0,05) [9].

Среди антигликановых антител ALCA были ассоции-
рованы с хирургическим вмешательством, связанным 
с БК [26].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
На данный момент имеется мало научных работ, 

изучающих связь серологического статуса и течения ВЗК 

у детей. Резюмируя данные проанализированных иссле-
дований, можно констатировать, что, как и во взрослых 
когортах, высокая степень иммунологической реактив-
ности у педиатрических пациентов сопряжена с агрес-
сивным и осложненным течением ВЗК. Каждое из выше-
описанных антител по отдельности имеет ограниченный 
потенциал, однако использование комбинаций серо-
логических маркеров может значительно повысить их 
клинико-диагностическую ценность.

Использование иммуномодуляторов и/или биологи-
ческих препаратов на ранних стадиях ВЗК может быть 
оправданно для пациентов с более высоким риском 
быстрого прогрессирования заболевания. Углубленное 
изучение серологических маркеров при ВЗК сдела-
ет возможным использование их в качестве одно-
го из критериев, определяющих прогноз заболевания 
и тактику ведения пациентов, следовательно, мож-
но будет выявлять тех детей, которые, скорее всего, 
выиграют от раннего интенсифицированного лечения 
и избегут побочных эффектов от терапии глюкокор-
тикоидами, осложнений заболевания, хирургического 
вмешательства и послеоперационных рисков.
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Рис. 2. Частота хирургического вмешательства у пациентов с различной суммой антител [16]

Fig. 2. Rates of surgeries in patients with different antibodies levels [16]
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Гипофосфатазия — редкое генетическое заболевание, обусловленное дефицитом тканенеспецифической щелоч-
ной фосфатазы в результате мутации в гене ALPL. В зависимости от формы и тяжести болезнь может дебютировать 
внутриутробно, в детском возрасте или у взрослых. В статье представлены современные сведения об эпидемио-
логии, этиологии и клинических проявлениях гипофосфатазии у детей, подробно освещаются этапы дифференци-
ально-диагностического поиска, приведены рекомендации по лечению, основанные на принципах доказательной 
медицины. При отсутствии своевременного лечения прогноз болезни в большинстве случаев неблагоприятный 
для жизни. Пациенты нуждаются в наблюдении мультидисциплинарной командой врачей. Единственным эффек-
тивным методом лечения является ферментозаместительная терапия асфотазой альфа; необходимо также прово-
дить симптоматическую терапию, а при реабилитации пациентов использовать физиотерапевтические процедуры 
и лечебные физкультурные комплексы упражнений.
Ключевые слова: гипофосфатазия, щелочная фосфатаза, нефрокальциноз, лечение, дети
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Клинические рекомендации

ОПРЕДЕЛЕНИЕ
Гипофосфатазия (ГФФ) — прогрессирующее 

наследственное метаболическое заболевание, 
вызванное дефицитом тканенеспецифической щелоч-
ной фосфатазы (ТНЩФ) в результате мутации в гене 
ALPL. Болезнь может проявиться внутриутробно, 
в детстве или во взрослом возрасте. Ранний возраст 
дебюта обычно связан с более тяжелым, а поздний — 
с легким течением заболевания. Снижение активно-
сти ТНЩФ в первую очередь проявляется нарушением 
минерализации костей и развитием рахитических 
изменений.

ГФФ характеризуется широкой вариабельностью 
клинических проявлений и прогноза для пациента — 
от легкого течения с незначительным поражением костей 
или исключительно зубочелюстной системы до тяжелых 
форм с выраженными деформациями скелета, поражени-
ем нервной системы, легких, почек, приводящих к инвали-
дизации и смерти, в том числе внутриутробной [1].

ЭТИОЛОГИЯ И ПАТОГЕНЕЗ
ГФФ развивается в результате мутации в гене ALPL, 

кодирующем фермент ТНЩФ. Ген ALPL располагается 
на коротком плече 1-й хромосомы (1p36.12), включает 
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12 экзонов; известно более 400 мутаций. Большинство 
дефектов представлено миссенс-мутациями, но встре-
чаются также делеции и инсерции, мутации со сдвигом 
рамки считывания (in-frame) и интронные мутации.

Тяжелые формы ГФФ возникают, как правило, 
при наличии гомозиготной или компаунд-гетерозиготной 
мутации в гене ALPL (OMIM *171760), легкие формы — 
вследствие гетерозиготной мутации данного гена. Это 
определенные мутации, для которых доказано значи-
тельное влияние на функцию белка. ТНЩФ экспресси-
руется на поверхности клеток как гомодимер, поэтому 
некоторые гетерозиготные мутации могут приводить 
к доминантно-негативному эффекту, снижая актив-
ность всего гомодимера. Наличие мутации даже в одном 
аллеле способно провоцировать развитие болезни. 
Подавляющее большинство гетерозиготных носителей 
не имеют симптомов заболевания.

Наиболее изученная функция ТНЩФ заключается 
в обеспечении процесса формирования гидроксиапа-
тита — основного минерального компонента костной 
ткани.

ТНЩФ катализирует отщепление фосфата от ряда суб-
стратов, функционально наиболее важными из которых 
являются неорганический пирофосфат и пиридоксаль-
5-фосфат. ТНЩФ генерирует аденозин из аденозинмо-

нофосфата в нейронах дорсальных корешковых ган-
глиев [1]. Аденозин обладает антиноцицептивным 
действием, играет ключевую роль в передаче сигналов 
боли; его дефицит провоцирует сильные боли в костях 
и мышцах у пациентов с ГФФ (роль других субстратов 
в патогенезе не изучена). При отщеплении фосфатной 
группы от неорганического пирофосфата при участии 
ТНЩФ высвобождающийся фосфат связывается с каль-
цием с формированием кристаллов гидроксиапатита, 
необходимых для увеличения минеральной плотности 
костной ткани.

При ГФФ неорганический пирофосфат не расще-
пляется, его концентрация во внеклеточной жидкости 
значительно увеличивается, а кристаллы гидроксиапа-
тита не образуются. Это приводит к нарушению фор-
мирования костной ткани и скелетным деформациям. 
Накапливающийся в плазме и тканях неорганический 
пирофосфат, в свою очередь, является сильным ингиби-
тором минерализации, что еще более усугубляет нару-
шение процесса формирования костей. Кроме того, 
неорганический пирофосфат, соединяясь с аморфным 
фосфатом кальция, образует кристаллы пирофосфата 
кальция, которые могут откладываться в почечной ткани 
(вызывая нефрокальциноз) или суставах (являясь причи-
ной кристаллического артрита и псевдоподагры).
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Гипоминерализация костей грудной клетки приводит 
к интранатальному нарушению развития легких (вто-
ричной гипоплазии), что обусловливает развитие дыха-
тельной недостаточности, определяя прогноз у ново-
рожденных и детей грудного возраста. Другой важной 
функцией ТНЩФ является регулирование поступления 
витамина В6 в головной мозг путем отщепления фосфа-
та от пиридоксаль-5-фосфата. Это способствует проник-
новению пиридоксаля через гематоэнцефалический 
барьер в центральную нервную систему, где происхо-
дит повторное присоединение фосфата к пиридоксалю 
с образованием пиридоксаль-5-фосфата. Последний 
является кофактором многих нейротрансмиттеров, 
например серотонина, допамина, гамма-аминомасля-
ной кислоты и др., его дефицит в центральной нерв-
ной системе приводит к развитию судорог, которые 
купируются введением пиридоксина. Наличие судорог 
при ГФФ является прогностическим признаком более 
тяжелого течения и высокой вероятности летального 
исхода [1, 2].

ЭПИДЕМИОЛОГИЯ 
Точная распространенность заболевания остается 

неизвестной и может варьировать в зависимости от попу-
ляции, метода оценки и формы ГФФ. Этническая группа 
с самым высоким уровнем заболеваемости ГФФ — это 
меннониты в Манитобе, Канада. Сообщается, что в этой 
популяции 1 из 25 человек несет мутацию ALPL и пример-
но у 1 из 2500 новорожденных имеется летальная форма 
ГФФ. Распространенность тяжелых форм ГФФ оценива-
ется в 1 на 100 000 рождений в Канаде. Молекулярное 
исследование показало, что частота тяжелых форм ГФФ 
в Европе составляет 1 на 300 000, но умеренные формы 
ГФФ, по результатам того же исследования, встречаются 
в 50 раз чаще. Данные о распространенности в России 
отсутствуют, однако предполагаемая частота появления 
тяжелых форм — 1 на 100 000 [2–4].

ОСОБЕННОСТИ КОДИРОВАНИЯ 
ПО МЕЖДУНАРОДНОЙ СТАТИСТИЧЕСКОЙ 
КЛАССИФИКАЦИИ БОЛЕЗНЕЙ И ПРОБЛЕМ, 
СВЯЗАННЫХ СО ЗДОРОВЬЕМ
E83.3 Нарушение обмена фосфора и фосфатазы
Гипофосфатазия

КЛАССИФИКАЦИЯ
В зависимости от времени дебюта ГФФ выделяют 

следующие формы:
• перинатальная (развитие симптомов внутриутробно 

или при рождении);
• младенческая, или инфантильная (до 6-месячного 

возраста);
• детская (6 мес – 18 лет);
• взрослая (старше 18 лет).

Как правило, форма болезни определяет и тяжесть 
течения — от самого тяжелого при перинатальной форме 
до относительно легкого при взрослой.

Отдельной формой является одонтогипофосфатазия, 
при которой наблюдается только поражение зубов [1].

КЛИНИЧЕСКАЯ КАРТИНА
Перинатальная форма (иногда называемая пери-

натальной летальной) характеризуется самым тяжелым 
течением, высокой летальностью, может диагностиро-
ваться пренатально при ультразвуковом исследовании 
внутриутробного ребенка или сразу после рождения. 
У новорожденных отмечаются:

• гипоминерализация скелета с укорочением конечно-
стей и тяжелыми деформациями ребер, позвоночни-
ка, грудной клетки;

• гипоплазия легких, дыхательная недостаточность, 
необходимость кислородной поддержки;

• выраженная мышечная гипотония, вялое сосание;
• рвота, дегидратация, лихорадка, анорексия, запоры;
• мембранозный череп;
• внутричерепное кровоизлияние;
• судороги (витамин-В6-зависимые);
• миелофтизная анемия (вероятно, вследствие умень-

шения объема функционирующего костного мозга);
• задержка роста, плохая прибавка массы тела;
• гиперкальциурия;
• нефрокальциноз;
• переломы, возникшие внутриутробно.

При инфантильной форме также отмечается тяже-
лое течение, характерны:
• выраженная гипоминерализация костной ткани;
• выраженные скелетные деформации, схожие с тако-

выми при перинатальной форме;
• гипоплазия легких, дыхательная недостаточность, 

требующая кислородной поддержки;
• повышенная нервно-рефлекторная возбудимость, 

витамин-В6-зависимые судороги;
• мышечная гипотония;
• гиперкальциемия и нефрокальциноз;
• отставание в физическом и моторном развитии;
• боли в мышцах и костях;

У детей с перинатальной и инфантильной формами 

болезни неправильное формирование костей черепа 
зачастую приводит к краниосиностозу и повышению 
внутричерепного давления, что может потребовать ней-
рохирургического лечения.

В раннем возрасте летальный исход чаще всего насту-
пает в результате тяжелой гипоминерализации костей 
скелета, обусловливающей деформации грудной клетки, 
гипоплазию легких, дыхательную недостаточность.

При детской форме отмечается более благоприят-
ное течение. Рахитические деформации скелета (чаще 
по типу genu valgum) развиваются постепенно и варьиру-
ют по степени выраженности, для них характерны:
• рахитическое поражение конечностей в виде укоро-

чения и деформаций;
• краниосиностоз;
• повторные переломы,
• боли в костях и мышцах;
• скованность движений в суставах;
• задержка начала ходьбы и «утиная» походка;
• уменьшение грудной клетки в объеме за счет укоро-

чения ребер;
• отставание физического и моторного развития;
• непрогрессирующая миопатия;
• гиперкальциемия и нефрокальциноз (реже, чем 

при инфантильной форме);
• преждевременное выпадение временных и постоян-

ных зубов без кровотечения с несформированными 
или сформированными корнями (иногда с признака-
ми наружной резорбции цемента и дентина корня).
Также имеются данные, что при сочетании ГФФ 

с тяжелой неврологической патологией, например ДЦП 
у детей, состояние может быть ошибочно расценено 
как тяжелый остеопороз, что приводит к неправильной 
тактике лечения [5].

Для взрослой формы ГФФ характерны псевдопе-
реломы, а также многократные плохо заживающие 
переломы костей, нередко требующие хирургического 
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вмешательства. Преимущественно поражаются нижние 
конечности, возникают укорочение и деформации длин-
ных трубчатых костей, походка пациентов нарушена, рост 
снижен. Нередко обнаруживаются хондрокальциноз, 
псевдоподагра и артропатии, сопровождаемые силь-
ной болью, приводящие к нарушению трудоспособности 
и инвалидизации.

Если выпадение зубов (с интактным корнем) является 
единственным проявлением болезни, устанавливается 
диагноз одонтогипофосфатазии [1, 6–16].

ДИАГНОСТИКА
Диагноз ГФФ устанавливается на основании сово-

купности клинических данных, результатов лаборатор-
ных и инструментальных исследований, а также молеку-
лярно-генетического анализа.

Критерии установления диагноза

Диагноз ГФФ может быть подтвержден на основании:
• характерных клинических проявлений в виде рахити-

ческих изменений скелета, неврологических, дыха-
тельных расстройств, повреждения почек, задержки 
роста и развития;

• стойкого снижения уровня активности щелочной фос-
фатазы (ЩФ) (с учетом возраста и пола пациента) 
при отсутствии других возможных причин снижения 
активности;

• характерной рентгенологической картины нарушения 
формирования и роста костей — расширения мета-
физов, неравномерности оссификации, участков про-
светления, проецирующихся от зон роста в диафизы, 
истончения и гипоминерализации костной ткани.
Дифференциальная диагностика проводится с дру-

гими дисплазиями костной ткани, а также с болезнями, 
протекающими с рахитическими деформациями и/или 
остеомаляцией.

Жалобы и анамнез

При сборе анамнеза и жалоб следует обратить внима-
ние на следующие жалобы и анамнестические события:
• отягощенный семейный анамнез (сходные симптомы 

у родных братьев и сестер пробанда, близкород-
ственный брак);

• задержка роста, плохая прибавка массы тела;
• деформации скелета;
• задержка психомоторного развития;
• снижение переносимости физических нагрузок;
• слабость в конечностях;
• изменение походки;
• болезненность в мышцах, костях и суставах;
• преждевременное выпадение зубов.

Физикальное обследование

При осмотре необходимо обратить внимание 
на основные клинические проявления ГФФ:
• отставание физического и моторного развития;
• рахитические деформации скелета;
• деформации черепа;
• уменьшение грудной клетки в объеме за счет укоро-

чения ребер;
• мышечная гипотония;
• скованность движений в суставах;
• задержка начала ходьбы и «утиная» походка.

Лабораторные диагностические исследования

В лабораторной диагностике используют определе-

ние активности щелочной фосфатазы и показателей 

кальций-фосфорного обмена (кальций, фосфор, вита-

мин D, паратиреоидный гормон).
• Всем пациентам при подозрении на ГФФ рекомен-

довано проведение общего (клинического) анали-
за крови с целью оценки формулы крови исходно 
и в дальнейшем в динамике на фоне терапии асфо-
тазой альфа [17]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5.

При подозрении на ГФФ всем пациентам необходимо 
определять активность щелочной фосфатазы в крови 
как основного диагностического биохимического мар-
кера двукратно с интервалом 1 нед [18]. Уровень убе-

дительности рекомендаций — С, уровень достовер-

ности доказательств — 5. Определение активности 
щелочной фосфатазы в крови проводится стандартными 
методами. При ГФФ выявляют снижение активности 
щелочной фосфатазы ниже нижней границы нормы, 
при этом интерпретация результатов обязательно долж-
на проводиться с учетом возраста и пола пациента, 
а также используемого реактива и его референсных 
значений [19].

Кроме того, важно исключить другие факторы, спо-
собные модулировать активность щелочной фосфатазы 
как в сторону снижения (гипотиреоз, интоксикация вита-
мином D, нарушения правил забора образцов крови 
и др.), так и повышения (рахит, гиперпаратиреоз, болезнь 
Педжета, заболевания желчевыводящих путей и др.) [1].

Врач должен убедиться в корректности предоставля-
емых лабораторией результатов измерения активности 
фермента [20].
• Всем пациентам с низким уровнем активности 

щелочной фосфатазы показано проведение молеку-
лярно-генетической диагностики (определение мута-
ций в гене ALPL) с целью верификации диагноза [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5. 
Молекулярно-генетическая диагностика помогает 
верифицировать диагноз, однако стандартные мето-
ды генетической диагностики имеют ограничения, 
и у 10% пациентов с ГФФ мутации не выявляют [21]. 
Частых мутаций для гена ALPL не описано, поэтому 
необходимо проведение полного анализа гена ALPL 
методом прямого секвенирования. На сегодняшний 
день обнаружено и описано более 400 мутаций, 
в основном миссенс-варианты (74%) [15], ведущих 
к дебюту заболевания в разном возрасте и с разной 
степенью тяжести. Также описаны крупные деле-
ции и инсерции в гене, детекцию которых проводят 
с помощью MLPA (мультиплексная лигазная реакция).
Заболевание может передаваться по аутосомно-

доминантному или рецессивному типу. Более тяжелые 
клинические фенотипы (перинатальный летальный / мла-
денческий) наследуются по аутосомно-рецессивному 
типу, более легкие формы могут быть вызваны доми-
нантно-негативным эффектом (ДНЭ).

Мутации, вызывающие ДНЭ, локализованы в трех 
доменах: области связывания гомодимера, активном 
сайте и краун-домене. Следовательно, мутация, рас-
положенная за пределами этих доменов, не проявля-
ет ДНЭ [22]. Часто встречающийся вариант c.571G>A 
(p.Glu191Lys) является функциональным полиморфиз-
мом, исследования in vitro показали остаточную актив-
ность фермента 68% и отсутствие ДНЭ [23]. Необходимо 
отметить также и высокую вариабельность фенотипи-
ческих проявлений заболевания (аллельную гетероген-
ность), т.е. одни и те же мутации в гене ALPL могут иметь 
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различные фенотипические проявления у разных носи-
телей даже внутри одной семьи [23]. На сегодняшний 
день нет убедительных данных, позволяющих прове-
сти жесткую корреляцию между мутациями и тяжестью 
заболевания. Обширная фенотипическая изменчивость 
описана для носителей с одинаковыми генотипами, 
поэтому выраженность эффекта мутаций необходимо 
рассматривать в совокупности с различными дополни-
тельными факторами — эпигенетическими и факторами 
внешней среды [24]. Таким образом, постановка диагно-
за не может основываться исключительно на анализе 
мутаций гена ALPL, необходима комплексная оценка 
клинических и лабораторно-инструментальных данных.

Наличие одной мутации в гене не является строгим 
основанием для подтверждения или исключения диагно-
за. Если мутация выявлена в гетерозиготном состоянии, 
необходимо принимать во внимание ее тип и влияние 
на функцию белка.
• С целью оценки кальциевого обмена проводят 

исследование уровня общего и ионизированно-
го кальция в крови [17]. Уровень убедительности 

рекомендаций — C, уровень достоверности дока-

зательств — 5.

• Для оценки кальций-фосфорного обмена всем паци-
ентам с подозрением на ГФФ проводят исследование 
уровня неорганического фосфора, 25-ОН витами-
на D, паратиреоидного гормона в крови [17, 18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — C, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

• Всем пациентам с клиническими признаками ГФФ 
с целью оценки функции почек проводят исследова-
ние уровня креатинина, мочевины в крови; с целью 
своевременной диагностики нефрокальциноза — 
исследование соотношения кальций/креатинин; 
взрослым пациентам с ГФФ с целью оценки функ-
ции почек — определение скорости клубочковой 
фильтрации [17]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5.

• Всем пациентам с клиническими признаками ГФФ 
с целью оценки состояния печени исходно и в даль-
нейшем на фоне терапии асфотазой альфа показано 
определение активности аспартатаминотрансфера-
зы, аланинаминотрансферазы, уровня свободного 
и связанного билирубина в крови [17]. Уровень убе-

дительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5.

• Всем пациентам с подозрением на ГФФ с целью 
исключения гиперкальциурии рекомендовано прово-
дить исследование уровня кальция в моче (обязатель-
но при наличии гиперкальциемии и/или признаков 
нефрокальциноза) [17]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности дока-

зательств — 5.
• Пациентам с подозрением на ГФФ с диагностической 

целью показано проведение исследования фосфо-
этаноламина (ФЭА) мочи [17, 18]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С, уровень достовер-

ности доказательств — 5.

Инструментальные диагностические 

исследования

• Всем пациентам с подозрением на ГФФ показана 
рентгенография пораженной части костного скелета 
(рентгенографии черепа, грудной клетки, длинных 
трубчатых костей верхних и нижних конечностей, 
включая кости кисти, коленный сустав, лучезапяст-

ный сустав и др. в зависимости от клинической ситу-
ации) с целью оценки состояния костной ткани [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5. 
Характерные рентгенографические изменения кост-
ной ткани включают деформации и укорочение труб-
чатых костей, остеохондральные выросты длинных 
трубчатых костей — шпоры Боудлера. Можно выя-
вить расширение зон роста, неравномерность зоны 
временной кальцификации и расширение метафизов 
с чередованием участков остеопороза и остеоскле-
роза. Так называемые «языки пламени» или просвет-
ления, которые проецируются от зон роста в диафизы, 
отличают ГФФ от рахита и/или метафизарной остео-
дисплазии. Костный возраст, как правило, отстает 
от паспортного. При исследовании черепа выявля-
ют гипоминерализацию костной ткани (мембраноз-
ный череп), краниосиностозы и симптом «пальцевых 
вдавлений» — характерный признак, наблюдаемый 
на рентгенограммах при повышении внутричерепно-
го давления. У взрослых пациентов могут выявляться 
хондрокальциноз, псевдопереломы и псевдоподагра.

• Пациентам с ГФФ при необходимости диагностики 
патологических переломов, отека костного мозга, 
контроля состояния суставов показано проведение 

магнитно-резонансной томографии костной ткани 
с контрастированием [17]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности дока-

зательств — 5.

• Всем пациентам с подозрением на ГФФ с 5-лет-
него возраста проводят рентгеноденситометрию 
для оценки минеральной плотности костной ткани 
[18]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5.

• Для выявления нефрокальциноза — проведение уль-
тразвукового исследования почек [17, 18]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень 

достоверности доказательств — 5.

• Электроэнцефалография, в том числе амплитудно-
интегрированная электроэнцефалография, электро-
энцефалография с видеомониторингом, рекомендо-
вана пациентам с подозрением на ГФФ с наличием 
неврологической симптоматики для выявления эпи-
лептической активности [25, 26]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С, уровень достовер-

ности доказательств — 5.

• При наличии у пациента с подозрением на ГФФ 
краниосиностоза, неврологической симптоматики 
с целью диагностики патологии черепных швов, про-
грессирующих изменений белого вещества мозга 
показана нейросонография и/или компьютерная 
томография головного мозга / рентгенография всего 
черепа в одной или более проекциях и/или магнитно-
резонансная томография головного мозга [26–30]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 4. При воз-
никновении подозрений на наличие у пациента повы-
шенного внутричерепного давления целесообразны 
выполнение любого доступного метода нейровизу-
ализации, а также консультация врача-нейрохирур-
га. До настоящего момента «золотым стандартом» 
в диагностике поражений черепных швов является 
компьютерная томография. Она позволяет не только 
точно верифицировать пораженный шов, но и оце-
нить другие признаки формирующейся краниоцере-
бральной диспропорции (истончение костей черепа, 
рисунок «пальцевых вдавлений»). Информативным 
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при выполнении компьютерной томографии является 
выявление кальцификации участков твердой мозго-
вой оболочки, что также патогномонично для ГФФ.
Существенным минусом радиологических методов 

диагностики является лучевая нагрузка. С целью ее 
уменьшения пациентам раннего возраста возможно 
выполнение нейросонографии с визуализацией череп-
ных швов и определением диастаза между костями 
черепа. При невозможности визуализации черепного 
шва либо выявлении значительной асимметрии между 
парными швами рекомендована консультация врача-
нейрохирурга.

Наименее информативным при краниосиностозе 
методом нейровизуализации является магнитно-резо-
нансная томография, которая не позволяет выявить 
пораженный шов, но с помощью которой можно оценить 
положение миндалин мозжечка относительно большого 
затылочного отверстия, сопутствующие нарушения лик-
вородинамики, деформацию ликворосодержащих про-
странств (желудочки мозга, цистерны основания черепа 
и субарахноидальные пространства). Немаловажным 
критерием оценки клинического состояния пациента 
является нейроофтальмологический статус — выявле-
ние отека диска зрительного нерва. Наркоз — по пока-
заниям.
• Пациентам с подозрением на ГФФ старше 5 лет 

при отсутствии противопоказаний с целью оценки 
функции дыхательной системы проводят определе-
ние функции внешнего дыхания [18, 31, 32]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень 

достоверности доказательств — 5. Возможно про-
ведение пульсоксиметрии по показаниям.

• Пациентам с инфантильной формой ГФФ при необ-
ходимости продолжения респираторной поддержки 
после острой фазы (т.е. при неполном ответе на тера-
пию) рекомендовано обследование для подтвержде-
ния/исключения трахеобронхомаляции — проведе-
ние трахеобронхоскопии (видеотрахеобронхоскопии) 
и компьютерной томографии органов грудной поло-
сти (компьютерной томографии грудной полости 
с внутривенным болюсным контрастированием, 
мультипланарной и трехмерной реконструкцией) [26, 
33]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5.

• Всем пациентам с подозрением на ГФФ при пер-
вичном стоматологическом обследовании проводят 
конусно-лучевую томографию или панорамную томо-
графию челюстей для оценки минеральной плот-
ности и снижения уровня альвеолярной кости [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

• Необходимо рассмотреть проведение биопсии кости 
при постановке диагноза ГФФ и при плановом веде-
нии на фоне терапии, в основном у взрослых паци-
ентов, если на необходимость данного исследования 
указывают маркеры метаболизма костной ткани [17]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

Проводится с осторожностью, на усмотрение врача, 
в основном у пациентов с дополнительным риском пере-
ломов, например с хронической болезнью почек, часты-
ми переломами в анамнезе или очень низким индексом 
массы тела.

Исследование на фоне терапии асфотазой альфа 
может быть полезным при необходимости определе-
ния эффективности терапии в отношении качественных 
и структурных характеристик костной ткани. Возможен 

риск перелома в области взятия биоптата. Нельзя про-
водить перед тестами по исследованию мобильности 
пациента. Оценка должна проводиться опытными специ-
алистами.

Иные диагностические исследования

Консультации и наблюдение специалистов

• Пациентов с ГФФ необходимо вести мультидисципли-
нарной командой специалистов с целью оказания 
качественной медицинской помощи [18]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень 

достоверности доказательств — 5. Ввиду того 
что заболевание характеризуется поражением мно-
гих органов и систем, требует комплексной тера-
пии, что диктует необходимость совместного веде-
ния пациента специалистами разных профилей, 
пациентам с ГФФ, имеющим нарушения функций 
соответствующих органов и систем, показаны пер-
вичные и повторные консультации врача-генети-
ка, врача-невролога, врача-нейрохирурга, врача-
эндокринолога, врача детского эндокринолога, 
врача травматолога-ортопеда, врача-стоматолога, 
врача-нефролога, врача-пульмонолога, врача сур-
долога-оториноларинголога, врача-офтальмолога, 
врача-педиатра/врача-неонатолога/врача-тера-
певта / врача общей практики (семейного врача), 
специалиста по медицинской реабилитации (врача 
по медицинской реабилитации / врача физической 
и реабилитационной медицины / врача по лечеб-
ной физкультуре / врача-физиотерапевта или др.), 
а также врачей других специальностей. Кратность 
консультаций определяется индивидуально с учетом 
возраста и тяжести заболевания.

• Пациентам с клиническими признаками ГФФ 
и при необходимости родственникам / законным 
представителям при диагностике показана консуль-
тация врача-генетика с проведением медико-гене-
тического консультирования (и проведение необхо-
димого обследования по его рекомендации) с целью 
информирования о заболевании, разъяснения гене-
тического риска при диагностике и в дальнейшем 
при решении вопросов деторождения [34]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень 

достоверности доказательств — 5.

• Всем пациентам с подозрением на ГФФ следует 
проводить 6-минутный тест ходьбы с целью оценки 
двигательной активности [18]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 5.

Дифференциальная диагностика

Клинические проявления ГФФ необходимо диффе-
ренцировать с другими дисплазиями костной ткани, 
а также с болезнями, протекающими с рахитом и/или 
остеомаляцией, в том числе:
• витамин-D-дефицитный рахит;
• тубулопатии, протекающие с рахитическими измене-

ниями костей (в первую очередь гипофосфатемиче-
ский рахит);

• почечная остеодистрофия;
• клейдокраниальная дисплазия;
• идиопатический ювенильный остеопороз;
• несовершенный остеогенез (табл. 1).

Преждевременное выпадение зубов при ГФФ диффе-
ренцируют с травматическим вывихом зуба, синдромом 
Папийона – Лефевра. Преждевременное выпадение 
временных зубов, а также раннее выпадение или удале-
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ние постоянных зубов может быть ранним (иногда един-
ственным) признаком ГФФ. При этом характерно выпа-
дение зубов без кровотечения. Зубы при ГФФ имеют 
следующие морфометрические особенности: полость 
зуба увеличена, корневые каналы расширены, отме-
чается гипоплазия цемента зуба. Ранняя потеря зубов 
сопровождается снижением высоты альвеолярной кости 
(особенно нижней челюсти). Постоянные зубы часто про-
резываются с гипоплазией эмали [35, 36].

ЛЕЧЕНИЕ
Консервативное лечение

Патогенетическая терапия

Пациентам с подтвержденным диагнозом ГФФ 
при наличии скелетных проявлений и дебютом в пери-
натальном периоде и в детском возрасте проводят фер-
ментную заместительную терапию асфотазой альфа 
[18, 35, 37, 38]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 4.

На сегодняшний день единственным патогенетиче-
ским методом лечения ГФФ является длительная фер-
ментная заместительная терапия лекарственным пре-
паратом асфотаза альфа, который представляет собой 
человеческий рекомбинантный тканенеспецифический 
химерный Fc-дека-аспартатный гликопротеин щелочной 
фосфатазы. На фоне лечения у пациентов достигается 
положительная динамика по таким признакам, как уров-
ни биохимических субстратов ТНЩФ (неорганического 
пирофосфата и пиридоксаль-5-фосфата), минерализа-
ция костной ткани, структура костей, рост, мышечная 
сила, потребность в кислородной поддержке, болевой 
синдром, толерантность к физическим нагрузкам.

Клиническая эффективность и безопасность асфо-
тазы альфа продемонстрирована в открытых нерандо-
мизированных исследованиях с участием 69 пациентов 
(в основном с детской и инфантильной формами ГФФ).

У пациентов на фоне лечения асфотазой альфа отме-
чена положительная рентгенологическая динамика 
на протяжении первых 6 мес терапии (оценки +2 — зна-
чительное улучшение; +3 — полное или почти полное 
восстановление); по данным биопсии кости констатиро-
вана положительная динамика показателей минерали-
зации костной ткани (толщина остеоида, отношение объ-
ема остеоида и объема костной ткани и время задержки 
минерализации костной ткани, увеличение показателя 
роста, приближающегося к возрастной норме). При при-
менении пациентами асфотазы альфа продемонстриро-
вана их лучшая выживаемость по сравнению с группой 
исторического контроля: 95% против 42% в возрасте 
одного года, 84% против 27% в возрасте 5 лет соот-
ветственно (р < 0,0001 в модели Каплана – Мейера). 
По сравнению с группой исторического контроля, в кото-
рой выжил только 1 пациент из 20 (5%), нуждающихся 

в искусственной вентиляции легких, в группе получаю-
щих терапию и нуждающихся в искусственной вентиля-
ции легких выжили 76% (16/21) пациентов.

На фоне лечения асфотазой альфа (1 год и более 
ферментной заместительной терапии) у детей в возрас-
те от 2,5 до 7 лет отмечалась положительная динамика 
состояния стоматологического статуса (тканей паро-
донтального комплекса) — стабилизация временных 
зубов с подвижностью 1-й степени, несмотря на наличие 
рецессии десны в области этих зубов.

Рекомендованная схема применения асфотазы аль-
фа — 2 мг/кг массы тела подкожно 3 раза/нед либо 
1 мг/ кг массы тела подкожно 6 раз/нед. Объем вводимо-
го за 1 инъекцию лекарственного препарата не должен 
превышать 1 мл. При необходимости введения большего 
объема делают несколько инъекций в разные места.

Наиболее частые нежелательные явления — местные 
реакции, связанные с введением препарата, которые 
наблюдались у 73% пациентов в рамках клинических 
исследований. Большинство реакций со стороны места 
инъекции — легкие, самоограничивающиеся и не приво-
дят к отмене терапии (табл. 2).

Симптоматическая терапия (табл. 3)

• При ГФФ не рекомендовано рутинное назначение 
препаратов группы «Витамин D и его аналоги»: его 
избыток может вызвать или усугубить гиперкаль-
циемию, гиперкальциурию и нефрокальциноз [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5. 
Препараты группы «Витамин D и его аналоги» могут 
назначаться в случаях подтверждения его дефицита 
и при регулярном контроле уровня 25-ОН витамина D 
в крови.

• В начале лечения асфотазой альфа применяют пре-
параты кальция для коррекции гипокальциемии 
пациентам с ГФФ, у которых она наблюдается [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5. 
Гипокальциемия может наблюдаться в начале тера-
пии асфотазой альфа.

• Необходимо соблюдение диеты с низким содержани-
ем кальция наряду с увеличением объема выпивае-
мой жидкости с целью уменьшения гиперкальциурии 
пациентам с ГФФ, у которых она наблюдается [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

• Пациентам с ГФФ не рекомендовано назначение пре-
паратов из группы бисфосфонатов во избежание усу-
губления гипоминерализации костей [18]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень 

достоверности доказательств — 5. Препараты 
из группы бисфосфонатов являются синтетическими 

Таблица 1. Дифференциальная диагностика гипофосфатазии

Table 1. Hypophosphatasia differential diagnosis

Заболевание

Показатель
Гипофосфатазия Рахит Фосфат-диабет Несовершенный остеогенез

Щелочная фосфатаза в крови ↓ ↑ ↑ Норма

Пиридоксаль-5-фосфат в крови ↑ ↓ ↓ Норма

Фосфоэтаноламин в моче ↑ ↓ ↓ Норма

Кальций/фосфор ↑ или норма ↓ ↓ Норма

Паратгормон ↓ или норма ↑ ↑ Норма

Витамин D Норма ↓ ↑ Норма
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Таблица 2. Нежелательные явления на фоне терапии асфотазой альфа и принципы коррекции (по [17])

Table 2. Asfotase alfa adverse events and its correction (according to [17])

Нежелательное явление Мониторинг и рекомендации

Местная реакция в местах 
введения препарата

• Регулярный мониторинг
• Соблюдение техники введения — инъекция подкожно, ротация мест введения
• В случае умеренной/средней степени выраженности возможно применение антигистаминных 

средств системного действия

Липодистрофия
• Регулярный мониторинг
• Соблюдение техники введения — инъекция подкожно, ротация мест введения

Гипер-/гипокальциемия

• Контроль диеты (пониженное содержание кальция)
• Контроль уровня паратиреоидного гормона в крови, уровня общего и ионизированного кальция 

в крови, уровня неорганического фосфора в крови, исследование уровня 25-ОН витамина D в крови
• Может потребоваться введение в рацион препаратов кальция, а также препаратов группы 

«Витамин D и его аналоги» при их дефиците

Краниосиностоз

• Регистрировался в клинических исследованиях у пациентов на терапии асфотазой альфа
• Мониторинг исходно, каждые 3 мес в первый год, далее каждые 6 мес до 3 лет и каждые 12 мес 

после 3 лет
• Контроль диска зрительного нерва
• Оценка неврологической симптоматики
• Компьютерная томография головного мозга / рентгенография всего черепа в одной или более 

проекциях и/или магнитно-резонансная томография головного мозга при подозрении на 
развитие краниосиностоза

• Решение вопроса об оперативном лечении при подтверждении краниосиностоза

Нефрокальциноз

• Регистрировался в клинических исследованиях у пациентов на терапии асфотазой альфа
• Ультразвуковое исследование почек и кальций-креатининовое соотношение в разовой порции мочи
• Оценка признаков исходно и каждые 3 мес при перинатальной/инфантильной формах; исходно и 

каждые 6 мес при детской/взрослой формах

Гиперчувствительность

• Просвещать / обсуждать с пациентом (родителями) при каждом посещении
• Избегать инъекций, если пациенту проводится вакцинация или анестезия в тот же день
• При развитии реакции гиперчувствительности прекратить введение асфотазы альфа 

и рассмотреть вопрос о начале соответствующего лечения, включая:
• введение эпинефрина
• введение антигистаминного средства системного действия
• в/в введение кортикостероидов системного действия
• инфузионную терапию для управления гипотензией и коррекции объема
• при респираторных симптомах — применение ингаляционных селективных бета-2-

адреномиметиков
• при тяжелых нарушениях функции дыхания и появлении цианоза — применение кислорода 

(маска, носовые канюли)
• при необходимости — сердечно-легочная реанимация

• Оценить риски и преимущества, связанные с продолжением лечения асфотазой альфа; 
если принято решение о продлении — мониторинг признаков и симптомов реакции 
гиперчувствительности; доступ к препаратам и оборудованию для купирования повторных реакций

Таблица 3. Сопутствующая и симптоматическая терапия при гипофосфатазии

Table 3. Concomitant and symptomatic hypophosphatasia therapy

Препараты Мониторинг и рекомендации

Противосудорожная терапия • Требуется подбор в специализированных центрах

Пиридоксин

• Необходимо назначение при развитии витамин-В6-зависимых 
судорог при перинатальной/инфантильной формах 
в максимальных терапевтических дозах

• Длительность терапии определяется индивидуально

Антигистаминные средства системного действия
• Возможно назначение при развитии умеренных/средних 

реакций в местах введения препарата

Препараты, обладающие обезболивающим 
действием (нестероидные противовоспалительные 
и противоревматические препараты)

• Возможно курсовое назначение для купирования болевого 
синдрома

Препараты кальция
• Назначение должно проводиться при строгом контроле 

уровня кальция. Противопоказаны при гиперкальциемии

Бисфосфонаты
• Противопоказаны, поскольку могут ухудшить течение 

гипофосфатазии

Витамин D и его аналоги

• Противопоказано назначение препаратов группы «Витамин D 
и его аналоги» в высоких дозах

• Назначение должно проводиться под контролем уровня 
25-ОН витамина D в крови
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аналогами неорганического пирофосфата и усугубля-
ют гипоминерализацию костей.

• При судорогах пациентам с ГФФ назначают внутри-
венно пиридоксин (начальная доза 100 мг с после-
дующим введением 10–30 мг/кг/сут в 3 приема) 
с целью купирования данного состояния [39–43]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5. У паци-
ентов с ГФФ дефосфорилирование пиридоксаль-5-
фосфата, метаболита витамина B6, в пиридоксаль 
ингибируется из-за снижения активности ТНЩФ. 
Поскольку пиридоксаль может проходить через кле-
точные мембраны, а пиридоксаль-5-фосфат — нет, 
центральная нервная система испытывает дефицит 
витамина B6, что вызывает судороги. То есть судороги 
при ГФФ обычно являются витамин-B6-зависимыми 
и лечатся пиридоксином.
Однако некоторые пациенты реагируют на пиридок-

син только временно или не реагируют. В такой ситуации 
может потребоваться назначение противоэпилептиче-
ских препаратов. В этом случае также следует учитывать 
возможность развития энцефалопатии. В настоящее 
время нет данных о том, можно ли прекратить прием 
пиридоксина после начала ферментной заместительной 
терапии [18].
• Пациентам с ГФФ при наличии болевого синдро-

ма показано курсовое назначение нестероидных 
противовоспалительных и противоревматических 
препаратов [17, 44, 45]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности дока-

зательств — 5.

Хирургическое лечение

• Пациентам с ГФФ и выраженными скелетными дефор-
мациями показано оперативное лечение в ортопеди-
ческих центрах при наличии показаний для их кор-
рекции и отсутствии противопоказаний [18]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень 

достоверности доказательств — 5. Может потре-
боваться оперативное лечение с применением кон-
струкций для остеосинтеза при наличии у пациента 
переломов, псевдопереломов или развития ложных 
суставов вследствие замедленной/нарушенной кон-
солидации костных отломков. При развитии кранио-
синостоза пациенты могут нуждаться в нейрохирур-
гических операциях [26, 46].

Иное лечение

• При тяжелой инфантильной форме ГФФ с дыхатель-
ной недостаточностью в зависимости от клиниче-
ской ситуации рекомендовано проведение респи-
раторной поддержки согласно соответствующим 
рекомендациям в связи с повышенным риском 
гипоплазии легких [26, 47]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достовер-

ности доказательств — 5. Могут потребоваться 
неинвазивная искусственная вентиляция легких, 
CPAP — постоянное положительное давление в дыха-
тельных путях, ВiPAP — двухфазное постоянное поло-
жительное давление в дыхательных путях, интубация 
и искусственная вентиляция легких / высокочастот-
ная искусственная вентиляция легких. Может быть 
рассмотрено проведение ингаляционной и лекар-
ственной терапии по поводу легочной гипертензии, 
например ингаляторное введение оксида азота, экс-
тракорпоральная мембранная оксигенация, поста-
новка временной трахеостомы и др. [26], в соответ-

ствии с клиническими рекомендациями по легочной 
гипертензии у детей.

• Необходимо рассмотреть протезирование зубов 
и/ или установку зубных имплантатов при отсутствии 
зубов у пациентов с ГФФ с целью достижения функ-
ционального и эстетического эффектов [48]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень 

достоверности доказательств — 4. Услуги, имею-
щиеся в Приказе Минздрава России от 13 октября 
2017 г. № 804н «Об утверждении номенклатуры меди-
цинских услуг»: протезирование зубов полными съем-
ными пластиночными протезами, протезирование 
частичными съемными пластиночными протезами, 
протезирование съемными бюгельными протезами, 
внутрикостная дентальная имплантация. Необходим 
также уход за зубами. Раннее обучение строгой гиги-
ене полости рта необходимо для предотвращения 
или замедления развития пародонтита [49].

МЕДИЦИНСКАЯ РЕАБИЛИТАЦИЯ
• Пациентам с ГФФ проводят физиотерапию и лечеб-

ную физкультуру, направленные на нормализацию 
мышечного тонуса и укрепление мышечного каркаса, 
с целью минимизации риска переломов и повыше-
ния физической активности, улучшения адаптации 
в обществе и повышения качества их жизни [50, 51]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5. Методики 
должны выбираться индивидуально, согласно воз-
можностям пациента — как возрастным, так 
и функциональным. Также проводимые мероприятия 
должны выбираться таким образом, чтобы паци-
ент / законные представители сохраняли привер-
женность им.
Упражнения в воде обеспечивают умеренное сопро-

тивление в условиях пониженной гравитации, что спо-
собствует укреплению мышц, минимизируя боль и сни-
жая риск переломов.

Следует избегать контактных видов спорта или других 
активностей с возможными рисками травматизации.

Прыжки и подскоки следует рекомендовать только 
по решению врача на основании состояния костной 
ткани.

Возможно применение ортопедических устройств 
для коррекции деформаций и костных нарушений (по 
показаниям).

Реабилитационные курсы (массаж медицинский, 
лечебная физкультура, посуставная гимнастика, позовая 
коррекция, гидропроцедуры, психолого-педагогическая 
помощь) желательно проводить в условиях дневного ста-
ционара с частотой 3–4 раза в год.

Медицинский (лечебный) массаж — это метод лече-
ния и профилактики, представляющий собой совокуп-
ность приемов дозированного механического воздей-
ствия на различные участки поверхности тела пациента, 
производимого руками массажиста. Массаж усилива-
ет обменные процессы в коже, повышает мышечный 
тонус. Массаж следует начинать с поглаживания, далее 
переходят к разминанию мышц. В местах значительно-
го снижения плотности костей выполняется вибрация. 
Массаж проводится курсами ежедневно или через день. 
Курс лечения — от 10 до 25 процедур с перерывами 
от 10 дней до 2 мес.

Лечебная физкультура — это система применения 
самых разнообразных средств физкультуры в целях 
профилактики, лечения и реабилитации. Она должна 
включать как ежедневную гигиеническую гимнасти-
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ку (зарядку), так и лечебную гимнастику. Составляют 
индивидуальную программу упражнений, которые также 
выполняются курсами [52].

Обязательно включение в комплексную програм-
му реабилитации работы медицинского психолога — 
как с самими пациентами, так и с членами их семей. 
Поскольку заболевание носит прогрессирующий харак-
тер, необходимо помочь пациенту «принять» диагноз, 
адаптировать его к жизни, дать возможность макси-
мально реализовать его способности к обучению и само-
стоятельной жизни в дальнейшем. Ввиду частой соче-
танной неврологической патологии также необходимо 
проведение занятий с медицинским психологом с целью 
коррекции возможного когнитивного дефицита у паци-
ентов. Также важно включение занятий с логопедом 
для предупреждения и коррекции речевых нарушений. 
Система коррекционно-логопедической работы с детьми 
предусматривает раннее начало онтогенетически после-
довательного логопедического воздействия, опирающе-
гося на сохранные функции. В основе коррекционных 
мероприятий лежит принцип двигательно-кинестетиче-
ской стимуляции [53].

ПРОФИЛАКТИКА И ДИСПАНСЕРНОЕ НАБЛЮДЕНИЕ

• Беременным женщинам проводят ультразвуковое 
исследование внутриутробного ребенка с целью ран-
ней диагностики ГФФ, принятия решения о даль-
нейшей тактике ведения беременности, родораз-
решения, раннего терапевтического вмешательства 
и улучшения прогноза [18]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности дока-

зательств — 5. Исследование проводится в рамках 
скрининга беременных, при наличии показаний — 
чаще, кратность исследования определяется инди-
видуально.
При проведении ультразвукового исследования 

у беременных женщин возможно выявление случаев 
перинатальной формы ГФФ. Со II триместра беременно-
сти при ультразвуковой диагностике могут быть выявле-
ны характерные признаки:

• изменения со стороны скелета (укорочение, 
истончение ребер; укорочение, деформации 
конечностей);

• внутриутробная задержка роста;
• снижение эхогенности костей;
• мягкий (мембранозный) череп, отчетливо опреде-

ляемый серп мозга;
• многоводие.

• Семьям с отягощенным анамнезом по ГФФ (роди-
телям, близким родственникам) при планировании 
беременности с целью прогноза потомства, разъ-
яснения генетического риска и возможностей пре-
натальной диагностики рекомендовано проведе-
ние медико-генетического консультирования [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5. В семьях 
с отягощенным анамнезом возможно проведение 
пренатальной диагностики ГФФ — молекулярно-
генетической диагностики (поиск мутаций в гене 
ALPL) при условии известного генотипа пробанда.

• Пациентам с ГФФ не рекомендовано прово-
дить вакцинацию в день инъекции асфотазы аль-
фа с целью точной оценки реакций на лечебный 
препарат / вакцину [17]. Уровень убедительно-

сти рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 5. ГФФ не является противопо-
казанием к проведению профилактических приви-

вок. При необходимости вакцинации у пациентов 
на ежедневной терапии асфотазой альфа следует 
пропустить день введения лекарственного препара-
та. Данная рекомендация основана на клиническом 
опыте сообщества экспертов.

Диспансерное наблюдение

• Всем пациентам c ГФФ показано проведение обще-
го (клинического) анализа крови с целью контроля 
на фоне терапии асфотазой альфа [17]. Уровень убе-

дительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5. Кратность исследо-
вания определяется индивидуально, в среднем 1 раз 
в год. Пациентам, получающим асфотазу альфа, — 
согласно схеме (см. табл. 3).

• Всем пациентам c ГФФ рекомендовано опреде-
ление активности щелочной фосфатазы в крови 
как основного диагностического биохимического 
маркера с целью оценки эффективности терапии 
[18]. Уровень убедительности рекомендаций — 

С, уровень достоверности доказательств — 5. 
Исследование проводится двукратно с интервалом 
1 нед при постановке диагноза и далее 1 раз в 6 мес 
планово, в случае начала ферментной заместитель-
ной терапии — каждые 3 мес (табл. 4).

• С целью оценки кальциевого обмена проводят 
исследование уровня общего и ионизированно-
го кальция в крови [17]. Уровень убедительности 

рекомендаций — C, уровень достоверности дока-

зательств — 5. Кратность исследования определя-
ется индивидуально, в среднем 1 раз в 6 мес.

• Всем пациентам с ГФФ для оценки кальций-фосфорно-
го обмена рекомендовано исследование уровня неор-
ганического фосфора в крови, исследование уровня 
25-ОН витамина D в крови, паратиреоидного гормо-
на в крови [17, 18]. Уровень убедительности реко-

мендаций — C, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Кратность исследования определяется 
индивидуально, в среднем 1 раз в 6 мес (см. табл. 4).

• Всем пациентам с клиническими признаками ГФФ 
с целью оценки функции почек проводят исследо-
вание уровня креатинина, мочевины в крови; всем 
пациентам с клиническими признаками ГФФ с целью 
своевременной диагностики нефрокальциноза — 
определение соотношения кальций/креатинин; 
взрослым пациентам с ГФФ с целью оценки функ-
ции почек — определение скорости клубочковой 
фильтрации [17]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Частота определяется индивидуально. 
Пациентам, получающим асфотазу альфа, — по схеме 
(см. табл. 4).

• Всем пациентам с клиническими признаками ГФФ 
показано определение активности аспартатамино-
трансферазы, аланинаминотрансферазы, уровня 
свободного и связанного билирубина в крови [17]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5. 
Исследование проводится всем пациентам при диа-
гностике, далее — при диспансерном наблюдении — 
пациентам, получающим асфотазу альфа.

• Всем пациентам с ГФФ с целью исключения гипер-
кальциурии рекомендовано исследование уровня 
кальция в моче [17]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Кратность исследования определяется 
индивидуально, в среднем 1 раз в 6 мес (обязатель-
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Таблица 4. Контролируемые лабораторные показатели у пациентов с гипофосфатазией (по [17])

Table 4. Controlled laboratory parameters in patients with hypophosphatasia (according to [17])

Лабораторный показатель Сроки выполнения Примечания

Определение активности щелочной 
фосфатазы в крови

Перинатальная/младенческая 
форма: при постановке диагноза, 
через 3, 6, 12 мес, далее каждые 
6 мес

Детская/взрослая форма: при 
постановке диагноза, через 2 нед, 
3, 6 и 12 мес, далее ежегодно 

• Важно для постановки диагноза
• Необходимо учитывать контрольные диапазоны 

с поправкой на возраст и пол
• Значительные отклонения требуют расширенного 

диагностического поиска
• Полезно при оценке комплаенса
• Образец анализа следует разбавить для получения 

точного показателя

Пиридоксаль-5-фосфат в крови

Перинатальная/младенческая 
форма: при постановке диагноза, 
через 1, 3, 6 и 12 мес, далее 
ежегодно

Детская/взрослая форма: при 
постановке диагноза, через 3 мес, 
далее ежегодно

• Активная форма витамина В6
• Добавки, содержащие пиридоксин, могут повлиять 

на результат
• В связи с трудностями в тестировании из-за распада 

на фоне приема асфотазы альфа необходимо 
в пробирку добавлять ингибитор щелочной 
фосфатазы, например левамизол

Фосфоэтаноламин (ФЭА) мочи 
(исследование аминокислот 
и метаболитов в моче, комплексное 
определение концентрации на 
аминокислоты, комплексное 
определение концентрации на 
аминокислоты методом высокой 
эффективной жидкостной 
хроматографии)

Перинатальная/младенческая 
форма: при постановке диагноза, 
через 1, 3, 6 и 12 мес, далее 
ежегодно

Детская/взрослая форма: при 
постановке диагноза, через 3 мес, 
далее ежегодно

• Для подтверждения диагноза

Исследование уровня общего 
и ионизированного кальция в 
крови (Ca)

Перинатальная/младенческая 
форма: при постановке 
диагноза, через 1, 3, 6 и 12 мес, 
далее ежегодно; при острой 
гиперкальцемии

Детская/взрослая форма: при 
постановке диагноза, через 3 мес, 
далее ежегодно

• Кальций сыворотки необходимо скорректировать 
с учетом уровня альбумина в крови

• Исследование ионизированного кальция 
предпочтительнее (более стабилен)

• Гиперкальциемия может быть очевидной при 
диагнозе

• Гиперкальциемия может развиться на фоне терапии; 
вероятна необходимость дополнительного контроля 
на фоне терапии асфотазой альфа

• Если состояние не улучшается, требуется более 
частая оценка показателя

• Отклонения кальция редки у взрослых, однако могут 
находиться на верхней границе нормы

Исследование уровня 
паратиреоидного гормона (ПТГ) 
в крови

При постановке диагноза 
и далее периодически, опираясь 
на метаболизм кальция, 
индивидуально

• Для обнаружения изменений 
костного/ минерального обмена

• Связано с долгосрочным уровнем кальция в крови
• Выполняется при обнаружении отклонений кальция

Исследование уровня 25-ОН 
витамина D в крови

Перинатальная/младенческая 
форма: при постановке диагноза, 
через 1, 3, 6 и 12 мес и далее 
ежегодно после достижения 
нормального уровня

Детская/взрослая форма: при 
постановке диагноза, через 3, 
6 и 12 мес, далее ежегодно после 
достижения нормального уровня

• Для исключения иной причины недостаточности 
минерализации

• Обеспечение необходимым добавлением препарата 
группы «Витамин D и его аналоги» при лечении

• Пациенты с подтвержденным дефицитом должны 
получать препарат из группы «Витамин D и его 
аналоги» (а также комбинированных), а кроме того, 
регулярно контролироваться

Исследование уровня 
неорганического фосфора в крови

Перинатальная/младенческая 
форма: при постановке диагноза, 
через 1, 3, 6 и 12 мес, далее 
ежегодно

Детская/взрослая форма: при 
постановке диагноза, через 3 мес, 
далее ежегодно

• Мониторирование уровня неорганического 
фосфора в крови (в клинических исследованиях 
первоначальные изменения уровня 
неорганического фосфора в крови были 
разными в ответ на лечение, у одних пациентов 
отмечалось повышение, у других — понижение, 
однако на фоне продолжительного лечения 
значения нормализовались. Некоторые случаи 
снижения фосфата совпали со снижением кальция 
в сыворотке в первые недели лечения, вероятно, 
в связи с повышением минерализации костей)

• Рекомендовано более частое обследование, если 
пациент не отвечает на терапию
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)

но при наличии гиперкальциемии и/или признаков 
нефрокальциноза). Получающим асфотазу альфа — 
по схеме (см. табл. 4).

• С целью всесторонней оценки состояния костной 
ткани всем пациентам с ГФФ показана рентгеногра-
фия пораженной части костного скелета (рентгено-
графия черепа, грудной клетки, длинных трубчатых 
костей верхних и нижних конечностей, включая 
кости кисти, коленный сустав, лучезапястный сустав 
и др.) [18]. Уровень убедительности рекомен-

даций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Характерные рентгенографические 
изменения костной ткани включают деформации 
и укорочение трубчатых костей, остеохондраль-
ные выросты длинных трубчатых костей — шпоры 
Боудлера. Можно выявить расширение зон роста, 
неравномерность зоны временной кальцификации 
и расширение метафизов с чередованием участ-
ков остеопороза и остеосклероза. Так называе-
мые «языки пламени» или просветления, которые 
проецируются от зон роста в диафизы, отличают 
ГФФ от рахита и/или метафизарной остеодисплазии. 
Костный возраст, как правило, отстает от паспорт-
ного. При исследовании черепа выявляют гипо-
минерализацию костной ткани (мембранозный 
череп), краниосиностозы и симптом «пальцевых 
вдавлений» — характерный признак, наблюдаемый 
на рентгенограммах при повышении внутричереп-
ного давления. У взрослых пациентов могут выяв-
ляться хондрокальциноз, псевдопереломы и псев-
доподагра. Кратность исследований определяется 
индивидуально, в среднем 1 раз в год (табл. 5, 6).

• Для оценки минеральной плотности костной тка-
ни всем пациентам с ГФФ с 5-летнего возраста 
показано проведение рентгеноденситометрии [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5. 

Кратность исследования определяется индивидуаль-
но. Получающим асфотазу альфа — см. табл. 6.

• Всем пациентам с ГФФ с целью выявления нефро-
кальциноза показано проведение ультразвукового 
исследования почек [17, 18]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверно-

сти доказательств — 5. Кратность исследования 
определяется индивидуально, в среднем 1 раз 
в год.

• Пациентам с ГФФ при наличии неврологической сим-
птоматики с целью выявления эпилептической актив-
ности рекомендована электроэнцефалография [25, 
26]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5. 
Проводятся в том числе амплитудно-интегриро-
ванная электроэнцефалография, энцефалография 
с видеомониторингом. Кратность исследования опре-
деляется индивидуально, но не реже 1 раза в год.

• При наличии у пациента с ГФФ краниосиностоза, 
неврологической симптоматики с целью диагно-
стики патологии черепных швов, прогрессирующих 
изменений белого вещества мозга рекомендованы 
нейросонография и/или компьютерная томография 
и/ или магнитно-резонансная томография головного 
мозга [26–28, 30]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Кратность исследования определяется 
индивидуально, но не реже 1 раза в 24 мес, наркоз — 
по показаниям.

• Пациентам с ГФФ старше 5 лет при отсутствии про-
тивопоказаний с целью оценки функции дыхатель-
ной системы рекомендовано определение функции 
внешнего дыхания (исследование неспровоциро-
ванных дыхательных объемов и потоков, при необ-
ходимости — исследование дыхательных объемов 
с применением лекарственных препаратов) [18, 31, 
32]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

Лабораторный показатель Сроки выполнения Примечания

Скрининговые лабораторные 
исследования (общий (клинический) 
анализ крови развернутый, 
исследование уровня свободного 
и связанного билирубина 
в крови, определение активности 
аланинаминотрансферазы 
в крови, определение активности 
аспартатаминотрансферазы 
в крови)

Перинатальная/младенческая 
форма: при постановке диагноза, 
через 3, 6, 9 и 12 мес, далее 
ежегодно

Внепланово при обострении 
состояния вплоть до нормализации

Детская/взрослая форма: при 
постановке диагноза, через 6 мес, 
далее ежегодно

Оценка функции почек 
(исследование уровня креатинина 
в крови, исследование уровня 
мочевины в крови)

Перинатальная/младенческая 
форма: при постановке диагноза, 
далее каждые 3 мес

Внеплановый анализ при 
обострении состояния

Детская/взрослая форма: при 
постановке диагноза, через 6 мес, 
далее ежегодно

• Креатинин, мочевина
• Скорость клубочковой фильтрации (СКФ) взрослым
• Отношение кальций/креатинин (Са/Cr) мочи 

(мониторинг нефрокальциноза)

Исследование уровня кальция в 
моче

Исследование обязательно 
при наличии гиперкальциемии 
и/ или признаков нефрокальциноза

Таблица 4. Окончание

Table 4. Ending
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уровень достоверности доказательств  — 5. 
Исследование следует проводить в зависимости 
от показаний, в среднем 1 раз в год. Возможно про-
ведение пульсоксиметрии.

• Всем пациентам с ГФФ при стоматологическом 
обследовании рекомендовано проведение конусно-
лучевой томографии или панорамной томографии 
челюстей (компьютерная томография челюстно-лице-
вой области, панорамная рентгенография верхней 
челюсти, панорамная рентгенография нижней челю-

сти, ортопантомография, спиральная компьютерная 
ортопантомография) для оценки минеральной плот-
ности и снижения уровня альвеолярной кости [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5. Кратность 
исследований определяется индивидуально, в сред-
нем 1 раз в год.

• Детям грудного возраста с ГФФ, не отвечающим 
на ферментную заместительную терапию в тече-
ние 3–6 мес (или детям старше 6–9 мес) или детям 

Таблица 5. Рекомендации по наблюдению за пациентами с перинатальной/младенческой формой гипофосфатазии, получающими 
терапию асфотазой альфа

Table 5. Guidelines for follow-up of patients with perinatal/infantile hypophosphatasia treated with asfotase alfa

Исследование Частота выполнения Примечания 

Рентгенография пораженной 
части костного скелета 
(рентгенографии черепа, грудной 
клетки, длинных трубчатых костей 
верхних и нижних конечностей, 
включая кости кисти, коленный 
сустав, лучезапястный сустав и 
др. в зависимости от клинической 
ситуации)*

При постановке диагноза, через 3, 
6, и 12 мес, и далее ежегодно для 
запястий и каждые 2 года для колен 
или по клиническим показаниям 

• Важно для диагностики 
• Комплексное обследование скелета 
• Рентгенография обоих коленных суставов, 

лучезапястных суставов и грудной клетки 
необходимы для мониторинга терапии 

• Необходимо рассмотреть возможность 
корректировки дозы асфотазы альфа через 
6 месяцев лечения при отсутствии улучшения 
или если не выявлены другие причины 
лекарственной неэффективности 

• Согласно данным исследований, частота 
проведения — каждые 3 мес 

Оценка респираторной функции 
При постановке диагноза и далее 
по показаниям (с 5 лет) 

• Важная оценка/консультация для данной 
группы пациентов 

• Обеспечение дыхательной функции: 
комнатный воздух, оксигенотерапия, 
неинвазивная вентиляция легких, CPAP, 
ВiPAP, искусственная вентиляция легких, 
трахеостомия 

• Исследование сна перед выпиской и во время 
оценки дыхательной функции 

• Оценка легочной функции перед полетами — 
рассмотреть возможность имитации гипоксии 
на высоте 

Антропометрические 
исследования 

При постановке диагноза, каждые 3 мес
до 4 лет и далее каждые 6 мес 

• Длина тела / рост, вес, окружность головы 
• Рутинно проводится при осмотре врачом-

педиатром 

Моторные навыки 
При постановке диагноза, через 3, 6, 
12 мес и далее ежегодно 

• Оценивать изменения при плановых 
посещениях 

Болевые ощущения 
При постановке диагноза, ежемесячно 
в течения первых 6 мес, далее каждые 
3 мес

• Оценивать при каждом посещении врача 

Безопасность асфотазы альфа Возможные нежелательные явления терапии асфотазой альфа (см. табл. 2)

Примечание. Рентгенография костей скелета включает прямые проекции ступней (метатарзальные кости), большеберцовой и мало-
берцовой костей (включая головку бедра), грудную клетку, позвоночник (+ боковая проекция), череп (дно черепа, включая боковую 
проекцию). С ростом и закрытием эпифизов в основном проводят рентгенографию характерных проблемных зон с индивидуальным 
подходом, что является более полезным, чем рентгенография всего скелета. Скрининговые исследования для оценки прогрессиро-
вания процесса, основных осложнений (кифосколиоз, хондрокальциноз, снижение минеральной плотности) или осложнений, харак-
терных для разных возрастных периодов (например, краниосиностоз у детей, стрессовый перелом плюсневой кости у взрослых), 
должны проводиться в зависимости от возраста. <*> — рентгенография лучезапястного сустава (левого) в прямой проекции может 
использоваться для мониторирования состояния эпифизов и оценки костного возраста у детей с ГФФ до подросткового возраста 
и  проводиться ежегодно.

Note. Bones X-ray includes frontal views of the feet (metatarsal bones), tibia and fibula (femoral head included), chest, spine (+ lateral 
view), skull (cranial floor, + lateral view). X-ray of typical problem areas within growth and epiphyseal closure is commonly performed 
with individual approach. It is more useful compared to full-body examination. Screening studies to assess process progression, major 
complications (kyphoscoliosis, chondrocalcinosis, reduced bone mineral density), or complications typical for different age periods 
(craniosynostosis in children, stress fracture of metatarsal bone in adults) should be performed according to the age. <*> — wrist joint X-ray 
(left) in frontal view can be used annually to monitor the status of epiphyses and bone age assessment in children with hypophosphatasia 
before adolescense.
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с рецидивом жалоб / сниженной минерализацией 
костей рекомендовано дополнительное проведение 
рентгенографии пораженной части скелета и лабо-
раторных исследований (определение активности 
щелочной фосфатазы в крови, уровня пиридоксаль-
5-фосфата в крови, исследование уровня парати-
реоидного гормона в крови, исследование уровня 
общего и ионизированного кальция в крови, иссле-
дование уровня неорганического фосфора в крови, 
исследование уровня 25-ОН витамина D в крови, 
исследования уровня магния в крови, отношения 
кальция/креатинина в моче) [17]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С, уровень достовер-

ности доказательств — 5.

• Рекомендовано ведение пациентов с ГФФ мульти-
дисциплинарной командой специалистов с целью 
оказания качественной медицинской помощи [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5. Ввиду 
того что заболевание характеризуется поражени-
ем многих органов и систем, требует комплексной 
терапии, что диктует необходимость совместного 
ведения пациента специалистами разных профи-
лей, пациентам с ГФФ, имеющим нарушения функ-

Таблица 6. Рекомендации по мониторингу для пациентов детского возраста с 6 мес до 18 лет с гипофосфатазией, получающих 
асфотазу альфа (по [17])

Table 6. Guidelines for monitoring of pediatric patients from 6 months to 18 years of age with hypophosphatasia treated with asfotase 
alfa (according to [17])

Исследование Частота проведения Примечания 

Рентгенография пораженной части 
костного скелета (рентгенографии 
черепа, грудной клетки, длинных 
трубчатых костей верхних и нижних 
конечностей, включая кости кисти, 
коленный сустав, лучезапястный 
сустав и др. в зависимости 
от клинической ситуации) 

При постановке диагноза, через 
6 и 12 мес, и далее ежегодно 
для запястий и каждые 2 
года для коленных суставов 
или по клиническим показаниям 

• Комплексное обследование костной системы 
при необходимости 

• С двух сторон лучезапястные 
суставы / коленные суставы для 
мониторирования терапии 

• Использовать шкалы для оценки тяжести 
рахита 

Проведение рентгеноденситометрии 
На усмотрение врача, но не реже чем 
каждые 2 года 

• Для детей < 3 лет нет нормализованных 
значений, можно использовать абсолютные 
значения минеральной плотности костной 
ткани для оценки изменений 

Определение респираторной 
функции — функции внешнего 
дыхания (ФВД) (исследование 
неспровоцированных дыхательных 
объемов и потоков, при 
необходимости — исследование 
дыхательных объемов с применением 
лекарственных препаратов) 

При постановке диагноза и далее 
по показаниям 

• Врач-оториноларинголог требуется детям 
старше 5 лет при появлении первых 
симптомов при подозрении на обструкцию 
верхних дыхательных путей 

• ФВД при подозрении на снижение 
дыхательной функции 

• Ежегодная оценка состояния у пациентов 
с бронхомаляцией и ларингомаляцией 

Зубы 
При постановке диагноза, регулярный 
гигиенический уход 

• Только после прорезывания зубов 

Антропометрия 
При постановке диагноза, каждые 3 мес 
до 4 лет, далее каждые 6 мес

• Длина/рост, вес, окружность головы 
• Рутинно проводится при осмотре врачом-

педиатром 

Оценка развития При постановке диагноза 
• Проводится врачом-педиатром/врачом-

терапевтом 

Мобильная активность 
При постановке диагноза, через
3 мес и далее ежегодно 

• Тест 6-минутной ходьбы (амбулаторно детям 
≥ 5 лет) 

• AIMS и GMFM возможны для применения 
детям младшего возраста 

• По возможности оценка в сравнении 
видеозаписей 

Походка 
При постановке диагноза, через 6
и 12 мес, далее ежегодно 

• Дополнительную оценку можно включить 
по результатам осмотра на 12 мес

Мышечная сила 
При постановке диагноза, через 
6 и 12 мес, далее ежегодно 

• Динамометрия, оценка силы захвата и силы 
зажима 

Желудочно-кишечный тракт 
При постановке диагноза, через 
6 и 12 мес, далее ежегодно 

• Мониторирование случаев 
гастроэзофагеального рефлюкса и аспирации 
(повторные поперхивания, пневмонии) 

Питание 
При постановке диагноза и далее 
ежегодно 

• Оценка нутритивного статуса, включая 
уровень кальция / ионизированного кальция 
в крови, витамины 

Безопасность асфотазы альфа Возможные нежелательные явления терапии асфотазой альфа (см. табл. 2)

Примечание. AIMS — шкала детской моторики Альберты (Alberta Infant Motor Scale); GMFM — тест оценки больших моторных фукнций 
(Gross Motor Function Measure).

Note. AIMS — Alberta Infant Motor Scale; GMFM — Gross Motor Function Measure.
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ций соответствующих органов и систем, показаны 
первичные и повторные консультации врача-гене-
тика, врача-невролога, врача-нейрохирурга, вра-
ча-эндокринолога, врача детского эндокринолога, 
врача травматолога-ортопеда, врача-стоматолога, 
врача-нефролога, врача-пульмонолога, врача-ото-
риноларинголога / врача сурдолога-оториноларин-
голога, врача-офтальмолога, врача-педиатра/вра-
ча-неонатолога/врача-терапевта / врача общей 
практики (семейного врача), врача по медицинской 
реабилитации / врача физической и реабилитаци-
онной медицины, а также врачей других специаль-
ностей. Кратность консультаций определяется инди-
видуально с учетом возраста и тяжести заболевания.
Врач общей практики (семейный врач) в отношении 

пациентов детского возраста должен лишь на первич-
ном этапе осуществить маршрутизацию (направление) 
к врачу-педиатру; осуществлять «оказание медицин-
ской помощи детям в амбулаторных условиях по острым 
заболеваниям» / «оказание медицинской помощи детям 
в амбулаторных условиях по острым заболеваниям, дис-
пансерное наблюдение за детьми первого года жизни 
и детьми с хроническими заболеваниями»; при возник-
новении потребности — оказать медицинскую помощь 
в неотложной и экстренной формах в условиях отсут-
ствия врача-педиатра в первичном звене (на этапе пер-
вичной медико-санитарной медицинской помощи).
• С целью оценки двигательной активности всем паци-

ентам с ГФФ показано проведение 6-минутного 
теста ходьбы [18]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Кратность исследования определяется 
индивидуально, в среднем не реже 1 раза в год. 

• Пациентам с ГФФ с проявлениями гастроэнтероло-
гических нарушений проводят мониторинг гастро-
эзофагеального рефлюкса с целью профилак-
тики аспирационной пневмонии [17, 18]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень 

достоверности доказательств — 5. Проводится 
в соответствии с клиническими рекомендациями 
по гастроэзофагеальной рефлюксной болезни.

ОРГАНИЗАЦИЯ ОКАЗАНИЯ МЕДИЦИНСКОЙ 
ПОМОЩИ
Пациентам с ГФФ в зависимости от необходимости 

может быть оказана медицинская помощь любого вида, 
условия, формы, предусмотренных законодательством 
Российской Федерации.

Ведением пациентов с ГФФ обычно занимается врач-
педиатр/врач-терапевт/врач травматолог-ортопед/
врач-эндокринолог / врач детский эндокринолог / врач-
нефролог.

Чаще госпитализация осуществляется в педиатри-
ческое/терапевтическое отделение или в хирургиче-
ское/ травматолого-ортопедическое отделение, также 
лечение может проводиться в эндокринологическом, 
нефрологическом, пульмонологическом, неврологиче-
ском и других отделениях в зависимости от доминирую-
щих симптомов заболевания.

Примерное количество дней нахождения 
в круглосуточном стационаре — 10–14, в дневном 
стационаре при оказании плановой медицинской 
помощи — 5–7 дней (индивидуально — в зависимости 
от необходимости).

При ферментной заместительной терапии начало 
терапии рекомендовано проводить в стационаре с даль-
нейшим переводом на амбулаторно-поликлинический 

этап с динамическим наблюдением врачом-педиа-
тром/ врачом-терапевтом.

Повторная госпитализация в стационар осуществля-
ется для контроля динамики терапии, побочных эффек-
тов терапии, лечебной физкультуры, физиотерапии, кон-
троля состояния костной ткани и других органов и систем.

Плановая вакцинация у пациентов с ГФФ проводится 
в соответствии с национальным календарем профилак-
тических прививок.

Показания для плановой госпитализации

1. Проведение диагностики и лечения, требующих про-
должительного (дневное или круглосуточное пребы-
вание) медицинского наблюдения и мониторинга кли-
нико-лабораторных показателей.

2. Необходимость проведения различных видов экспер-
тиз или обследования в медицинской организации 
при невозможности проведения их в амбулаторных 
условиях (в том числе оформление заключения феде-
рального консилиума / врачебной комиссии).

3. Состояние, требующее активного лечения и кругло-
суточного медицинского наблюдения (хирургическая 
коррекция скелетных деформаций, подбор противо-
судорожной терапии и др.).

4. Состояние, требующее проведения высокотехно-
логичных методов лечения (в том числе контроль 
эффективности ферментной заместительной тера-
пии).

5. Отсутствие возможности обеспечения ферментной 
заместительной терапии в амбулаторных и стациона-
розамещающих условиях.

6. Необходимость проведения различных видов экспер-
тиз или обследования в медицинской организации, 
требующих динамического наблюдения, при невоз-
можности проведения их в амбулаторных условиях.

Показания для неотложной/экстренной 

госпитализации

1. Острые угрожающие жизни и развитием осложнений 
состояния, требующие неотложного лечения, в том 
числе интенсивной терапии, а также круглосуточного 
медицинского наблюдения и проведения специаль-
ных видов обследования и лечения.

Показания к выписке пациента из стационара

1. Отсутствие угрозы для жизни пациента и угрозы раз-
вития осложнений, требующих неотложного лечения 
по завершении диагностических мероприятий.

2. Стабилизация состояния и основных клинико-лабо-
раторных показателей патологического процесса, 
отсутствие необходимости в продолжительном меди-
цинском наблюдении (дневное или круглосуточное 
пребывание в стационаре).

3. Выполнен план обследования и лечения пациента, 
даны рекомендации по дальнейшему наблюдению 
и лечению.

4. Необходимость перевода пациента в другое меди-
цинское учреждение или учреждение социального 
обеспечения.

ИСХОДЫ И ПРОГНОЗ
Перинатальная форма ГФФ без своевременно ока-

занной помощи практически всегда летальна.
При инфантильной и детской формах прогноз для жиз-

ни определяется степенью поражения костей, наличием 
судорог и гипоплазии легких, необходимостью кисло-
родной поддержки. Без проведения патогенетической 
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терапии смертность среди пациентов с инфантильной 
формой ГФФ составляет 50% в первые 9 мес жизни 
и в основном обусловлена дыхательной недостаточно-
стью. В отсутствие терапии при инфантильной и детской 
формах прогноз в отношении инвалидизации и качества 
жизни неблагоприятный [54].

При наличии гиперкальциемии, осложненной нефро-
кальцинозом, при его прогрессировании возможно раз-
витие почечной недостаточности.

При взрослой форме ГФФ прогноз для жизни благо-
приятный, но при естественном течении болезни воз-
можна инвалидизация пациента в результате нарушения 
функции опорно-двигательного аппарата в связи с раз-
витием псевдоподагры, хондрокальциноза, артропатий 
и нарушением трудоспособности.

При одонтогипофосфатазии прогноз для жизни также 
благоприятный.
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Настоящие рекомендации предназначены для при-
менения медицинскими организациями и учреждени-
ями федеральных, территориальных и муниципальных 
органов управления здравоохранением, систем обяза-
тельного и добровольного медицинского страхования, 
другими медицинскими орган изациями различных орга-
низационно-правовых форм деятельности, направлен-
ной на оказание медицинской помощи.

Клинические рекомендации созданы на основа-
нии обзора литературы и современных междуна-
родных клинических рекомендаций по диагностике, 
лечению и ведению пациентов с метаболическими 
болезнями.

Гипофосфатазия относится к редким наследствен-
ным заболеваниям, что исключает возможность про-
ведения больших когортных и рандомизированных кон-
тролируемых исследований, и для создания протоколов 
диагностики и терапии используются лишь тематические 
исследования экспертов, опубликованные в последние 
два десятилетия.

Оценка качества доказательств и силы рекоменда-
ций применения медицинских технологий проводилась 
в соответствии с унифицированной шкалой, приведен-
ной в табл. 1–3.

Целевая аудитория данных клинических 

рекомендаций

1. Врачи общей  практики (семей ные врачи).
2. Врачи-педиатры.

ПРИЛОЖЕНИЕ

МЕТОДОЛОГИЯ РАЗРАБОТКИ КЛИНИЧЕСКИХ РЕКОМЕНДАЦИЙ

3. Врачи-терапевты.
4. Врачи-генетики.
5. Врачи лабораторные генетики.
6. Врачи-неврологи.
7. Врачи-нейрохирурги.
8. Врачи травматологи-ортопеды.
9. Врачи-хирурги.
10. Врачи детские хирурги.
11. Врачи-кардиологи.
12. Врачи детские кардиологи.
13. Врачи-нефрологи.
14. Врачи-рентгенологи.
15. Врачи-офтальмологи.
16. Врачи функциональной диагностики.
17. Врачи физической и реабилитационной медицины.
18. Врачи-психиатры.
19. Врачи-оториноларингологи.
20. Врачи сурдологи-оториноларингологи.
21. Врачи анестезиологи-реаниматологи.
22. Врачи-ревматологи.
23. Врачи-неонатологи.
24. Врачи-пульмонологи.
25. Врачи-эндокринологи.
26. Врачи детские эндокринологи.
27. Врачи-стоматологи.
28. Врачи детские стоматологи.
29. Медицинские психологи.
30. Студенты медицинских вузов.
31. Обучающиеся в ординатуре и аспирантуре.

Таблица 1. Шкала оценки уровней достоверности доказательств (УДД) для методов диагностики (диагностических вмешательств)

Table 1. Scale of assessment of levels of evidence for diagnostic methods (diagnostic interventions)

УДД Расшифровка

1
Систематические обзоры исследований с контролем референсным методом или систематический обзор 
рандомизированных клинических исследований с применением метаанализа

2
Отдельные исследования с контролем референсным методом или отдельные рандомизированные клинические 
исследования и систематические обзоры исследований любого дизайна, за исключением рандомизированных 
клинических исследований, с применением метаанализа

3
Исследования без последовательного контроля референсным методом или исследования с референсным методом, 
не являющимся независимым от исследуемого метода, или нерандомизированные сравнительные исследования, в том 
числе когортные исследования

4 Несравнительные исследования, описание клинического случая

5 Имеется лишь обоснование механизма действия или мнение экспертов

Таблица 2. Шкала оценки уровней достоверности доказательств (УДД) для методов профилактики, лечения и реабилитации 
(профилактических, лечебных, реабилитационных вмешательств)

Table 2. Scale of assessment of levels of evidence for methods of prevention, treatment and rehabilitation (preventive, curative, 
rehabilitation interventions)

УДД Расшифровка

1 Систематический обзор рандомизированных клинических исследований с применением метаанализа

2
Отдельные рандомизированные клинические исследования и систематические обзоры исследований любого дизайна, 
за исключением рандомизированных клинических исследований, с применением метаанализа

3 Нерандомизированные сравнительные исследования, в том числе когортные исследования

4 Несравнительные исследования, описание клинического случая или серии случаев, исследования «случай – контроль»

5
Имеется лишь обоснование механизма действия вмешательства (доклинические исследования) или мнение 
экспертов
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Таблица 3. Шкала оценки уровней убедительности рекомендаций (УУР) для методов профилактики, диагностики, лечения 
и реабилитации (профилактических, диагностических, лечебных, реабилитационных вмешательств)

Table 3. Scale of assessment of levels of evidence for methods of prevention, diagnosis, treatment and rehabilitation (preventive, 
diagnostic, therapeutic, rehabilitation interventions)

УУР Расшифровка

A
Сильная рекомендация (все рассматриваемые критерии эффективности (исходы) являются важными, все исследования 
имеют высокое или удовлетворительное методологическое качество, их выводы по интересующим исходам являются 
согласованными)

B
Условная рекомендация (не все рассматриваемые критерии эффективности (исходы) являются важными, не все 
исследования имеют высокое или удовлетворительное методологическое качество и/или их выводы по интересующим 
исходам не являются согласованными)

C
Слабая рекомендация (отсутствие доказательств надлежащего качества (все рассматриваемые критерии 
эффективности (исходы) являются неважными, все исследования имеют низкое методологическое качество и их 
выводы по интересующим исходам не являются согласованными))

Порядок обновления клинических рекомендаций

Механизм обновления клинических рекомендаций 
предусматривает их систематическую актуализацию — 
не реже чем один раз в три года, а также при появле-
нии новых данных с позиции доказательной медици-

ны по вопросам диагностики, лечения, профилактики 
и реабилитации конкретных заболеваний, наличии обо-
снованных дополнений/замечаний к ранее утвержден-
ным клиническим рекомендациям, но не чаще 1 раза 
в 6 мес.
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Клинические рекомендации

ОПРЕДЕЛЕНИЕ 
Дефицит лизосомной кислой липазы (ДЛКЛ) — 

прогрессирующее наследственное заболевание, 
в основе которого лежит дефект гена LIPA, кодирую-
щего фермент лизосомная кислая липаза (ЛКЛ), при-
водящий к накоплению эфиров холестерина и тригли-
церидов в органах и тканях [1–3].

ЭТИОЛОГИЯ И ПАТОГЕНЕЗ 
ДЛКЛ наследуется по аутосомно-рецессивному 

типу. Заболевание связано с мутациями гена LIPA, кото-

рый картирован на 10-й хромосоме (10q23.31). В между-
народной базе данных по мутациям человека описано 
около 100 мутаций в гене LIPA, приводящих к нарушению 
функции фермента. При ДЛКЛ нонсенс-мутации, круп-
ные перестройки гена, мутации со сдвигом рамки счи-
тывания в гомозиготном или компаунд-гетерозиготном 
состоянии, как правило, выявляют при тяжелых формах 
заболевания [1, 3, 4]. Наиболее распространенный пато-
генный аллель — синонимичная замена, нарушающая 
сайт сплайсинга в экзоне 8 c.894G>A (E8SJM-1G>A), — 
является причиной заболевания в более чем полови-
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не опубликованных случаев. Наличие данного варианта 
в гомозиготном или компаунд-гетерозиготном состоянии 
сохраняет 3–5% остаточной активности ЛКЛ [1–3].

В норме попавшие в лизосому путем рецептор-опос-
редованного эндоцитоза нейтральные жиры (эфиры 
холестерина и в меньшей степени триглицериды) под воз-
действием ЛКЛ расщепляются до свободного холестери-
на и жирных кислот. Эти липиды и их окисленные про-
изводные вступают во взаимодействие с факторами 
транскрипции (стериновым регуляторным элементом 
связывания белков; СРЭСБ), которые непосредственно 
модулируют экспрессию генов, вовлеченных в синтез 
и захват холестерина, а также липогенез. При отсутствии 
или снижении активности ЛКЛ эфиры холестерина, три-
глицериды не распадаются и накапливаются в лизо-
сомах. Соответствующий недостаток свободного холе-
стерина в клетке приводит к СРЭСБ-опосредованной 
стимуляции эндогенного синтеза холестерина гидрокси-
метилглутарил-коэнзим А (ГМГ-КоА) редуктазой и эндо-
цитоза посредством рецепторов липопротеинов низкой 
плотности (ЛПНП). Параллельно с этим увеличивается 

синтез аполипопротеина В (апоВ) и значительно повы-
шается образование холестерина липопротеинов очень 
низкой плотности (ЛПОНП). Увеличение экспрессии ГМГ-
КоА редуктазы является первичным результатом СРЭСБ-
2-опосредованного внутриклеточного уменьшения 
холестерина, приводя к увеличению уровня свободного 
холестерина [1, 2].

Таким образом, накопление эфиров холестерина 
и триглицеридов в органах и тканях сопровождается 
дислипидемией: в сыворотке крови определяется повы-
шенный уровень холестерина, ЛПНП, уровень липопро-
теинов высокой плотности (ЛПВП) соответствует норме 
или снижен. У части пациентов регистрируется гипертри-
глицеридемия.

При наиболее тяжелой, младенческой форме ДЛКЛ — 
болезни Вольмана (БВ) активность фермента составляет 
менее 1% от нормы, что приводит к быстрому массив-
ному накоплению эфиров холестерина и триглицеридов 
в лизосомах многих органов и тканей, в первую очередь 
в печени, селезенке, надпочечниках, ворсинах кишечни-
ка, костном мозге, лимфатических узлах, в макрофагах 
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ретикулоэндотелиальной системы, что обусловливает 
полисистемные проявления болезни.

При болезни накопления эфиров холестерина 
(БНЭХ) — фенотипе ДЛКЛ, характеризующемся более 
медленным прогрессированием и вариабельностью кли-
нических проявлений, — in vitro определяется остаточ-
ная активность ЛКЛ в диапазоне 1–12% от нормы [1–4].

ЭПИДЕМИОЛОГИЯ
Распространенность ДЛКЛ вариабельна в зависи-

мости от факторов этнической принадлежности и гео-
графического положения. Считается, что частота ДЛКЛ 
составляет в среднем 1 на 40–300 тыс. живых новорож-
денных [3]. Частота встречаемости младенческой формы 
заболевания в 2–2,5 раза ниже и составляет 1 на 100–
500 тыс. живых новорожденных [5–7]. Исследования 
по изучению частоты встречаемости ДЛКЛ в России 
проводились в г. Москве. Данный показатель составил 
примерно 1 на 70 тыс. новорожденных [8].

ОСОБЕННОСТИ КОДИРОВАНИЯ 
ПО МЕЖДУНАРОДНОЙ СТАТИСТИЧЕСКОЙ 
КЛАССИФИКАЦИИ БОЛЕЗНЕЙ И ПРОБЛЕМ, 
СВЯЗАННЫХ СО ЗДОРОВЬЕМ
Согласно МКБ-10, заболевание относится к классу IV, 

болезням эндокринной системы, расстройству питания 
и нарушению обмена веществ, «Е75.5 Другие нарушения 
накопления липидов».

КЛАССИФИКАЦИЯ
Выделяют две основные формы ДЛКЛ:

• инфантильную (БВ) — с манифестацией в первые 
6 мес жизни;

• БНЭХ — с дебютом в возрасте старше 6 мес (наибо-
лее часто в 2–5 лет) [3, 9].
Следует отметить, что ДЛКЛ — это спектр клиниче-

ских фенотипов с разным характером течения и прогно-
зом болезни [3].

КЛИНИЧЕСКАЯ КАРТИНА
ДЛКЛ представляет собой различные фенотипы — 

от быстропрогрессирующей летальной младенческой 
формы и тяжелых детских вариантов с серьезными 
осложнениями, например циррозом и печеночной недо-
статочностью в подростковом возрасте, до субклини-
ческих, мягких форм, проявляющихся в более старшем 
возрасте [3].

Клиническая картина при инфантильной форме 

дефицита лизосомной кислой липазы (болезни 

Вольмана)

Инфантильная форма ДЛКЛ (БВ) — редкое быстро-
прогрессирующее заболевание, проявляющееся с пер-
вых месяцев жизни, приводящее к развитию печеноч-
ной недостаточности и летальному исходу в возрасте 
до 1 года [10].

Наиболее характерными признаками БВ являются 
гастроинтестинальные проявления, включающие рвоту, 
диарею и/или стеаторею. Часто выявляются увеличение 
объема живота за счет вздутия кишечника, гепатоме-
галии и/или гепатоспленомегалии, а также потеря веса 
с развитием гипотрофии и в тяжелых случаях — кахек-
сии. Также характерны задержка роста и физического 
развития. Кроме того, этим пациентам свойственны 
интермиттирующая лихорадка, вялость, астения и гипер-
рефлексия [2, 10, 11]. У пациентов развиваются анемия 
и тромбоцитопения.

Особенностью БВ являются увеличение и кальци-
фикация надпочечников, встречающиеся примерно 
в 50% случаев [2]. По данным визуализирующих мето-
дов, увеличенные надпочечники сохраняют свою полу-
лунную или пирамидальную форму, по всей паренхиме 
их определяются точечные очаги кальцификации [12]. 
Отсутствие кальцификатов надпочечников не исключает 
диагноз.

Для пациентов с БВ характерна неврологическая 
симптоматика, обусловленная печеночной энцефалопа-
тией.

При БВ возникает синдром мальабсорбции, связан-
ный с недостатком жирных кислот, повреждением сли-
зистой оболочки кишечника и проявляющийся разной 
степенью выраженности диареи, стеатореи, синдрома 
избыточного бактериального роста и метеоризма [3, 10].

Макроскопически печень значительно увели-
чена, желтого цвета, с жирной поверхностью среза. 
Гепатоциты и клетки Купфера во всех зонах дольки 
содержат липидные вакуоли, что микроскопически соот-
ветствует мелкокапельной жировой дистрофии. В замо-
роженных образцах при окраске суданом черным обна-
руживаются липидные вакуоли, которые при оценке 
в поляризованном свете имеют вид красноватых кри-
сталлов. Портальный и перипортальный фиброз часто 
прогрессирует в микронодулярный цирроз печени.

При ультраструктурном исследовании в лизосомах 
выявляют накопления субстратов, имеющих глобуляр-
ный и кристаллический вид.

Для точной морфологической диагностики в настоя-
щее время разработана иммуногистохимическая панель 
антител. Обнаружение катепсина D и экспрессии мем-
бранных лизосомальных маркеров, таких как лизосо-
мально-ассоциированные мембранные белки 1 и 2 
(LAMP 1 и 2) и лизосомальный интегральный мембран-
ный белок 2 (LIMP 2), вокруг липидных вакуолей под-
тверждает внутрилизосомальное накопление липидов. 
Кроме того, к гистологическим особенностям относят 
также накопление цероида в макрофагах [3, 11].

Описаны случаи БВ с манифестацией во внутриутроб-
ном периоде в виде некроза надпочечников, полиги-
дроамниона, накопления эфиров холестерина в органах 
и тканях и микровезикулярного стеатоза печени [13]. БВ 
может быть причиной гибели внутриутробного ребенка. 
При аутопсии на 17-й нед беременности продемонстри-
рованы накопление липидов в гепатоцитах и синцитио-
трофобластах, а также некроз в надпочечниковой желе-
зе внутриутробного ребенка [10].

У пациентов с БВ определяются гепатомегалия 
или гепатоспленомегалия, быстро развивается пече-
ночная недостаточность с исходом в цирроз печени. 
В биохимическом анализе крови — выраженное повы-
шение уровня трансаминаз, значительное увеличение 
билирубина, синдром холестаза. Часто встречающимся 
лабораторным признаком при БВ являются повышение 
уровней лактатдегидрогеназы и сывороточного феррити-
на наряду со снижением гемоглобина, а также признаки 
гипокоагуляции.

Клиническая картина при болезни

накопления эфиров холестерина

Заболевание дебютирует в возрасте старше 6 мес. 
БНЭХ характеризуется более медленным прогрессиро-
ванием и, как правило, отсутствием неврологической 
симптоматики. ДЛКЛ является мультисистемным забо-
леванием, симптомы могут быть обусловлены поражени-
ем различных органов. Основными органами-мишенями 
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являются печень, селезенка, желудочно-кишечный тракт, 
почки, сосуды. Медиана появления первых клинических 
симптомов заболевания составляет 5 лет, но возможна 
манифестация и во взрослом возрасте [14].

Заболевание проявляется гепатомегалией (больше 
за счет правой доли печени), связанной с накоплением 
эфиров холестерина в гепатоцитах и клетках Купфера, 
которая определяется у 99% пациентов [2], синдромом 
цитолиза, дислипидемией. По мере прогрессирования 
заболевания формируются фиброз и цирроз печени 
с развитием печеночной недостаточности.

Увеличение селезенки обусловлено отложением эфи-
ров холестерина в макрофагах и прогрессированием 
цирроза печени с формированием портальной гипертен-
зии, что сопровождается нарастанием признаков гипер-
спленизма (анемия, лейкопения, тромбоцитопения). 
Спленомегалия определяется у 74% пациентов [2, 14].

Дислипидемия проявляется повышением в сыво-
ротке крови уровня общего холестерина, холестерина 
ЛПНП и триглицеридов при нормальном или низком 
уровне холестерина ЛПВП (гиперлипопротеинемия IIb 
типа), что может приводить к ускоренному развитию ате-
росклероза [1–4]. Гиперхолестеринемия определяется 
у 81% пациентов с БНЭХ, увеличение концентрации холе-
стерина ЛПНП — у всех пациентов. Даже при терапии 
гиполипидемическими средствами гиперхолестерине-
мия сохраняется у четверти, а высокий уровень ЛПНП — 
у половины больных. При анализе аполипопротеино-
граммы у большинства пациентов выявляют повышение 
уровня основного аполипопротеина ЛПНП — апоВ [2].

Синдром цитолиза — увеличение уровня аспартат-
аминотрансферазы (АСТ) и аланинаминотрансферазы 
(АЛТ) — наблюдается практически у всех пациентов 
и часто служит одним из первых проявлений заболе-
вания. Активность этих ферментов в крови варьирует 
в широком диапазоне (от 2–5 норм до превышения дан-
ных показателей в 10–20 раз) [2].

Из-за вовлечения в патологический процесс кишеч-
ника у части больных может наблюдаться синдром 
мальабсорбции (недостаточность питания, диарея, стеа-

торея, нарушение всасывания жирорастворимых нутри-
ентов).

При прогрессировании болезни развиваются фиброз 
и цирроз печени, проявляющиеся гепатоспленомегали-
ей, желтухой, асцитом, варикозным расширением вен 
пищевода [2, 11]. Имеются сведения о двух случаях раз-
вития гепатоцеллюлярной карциномы на фоне БНЭХ [15].

Кальцификация надпочечников описана лишь у 5% 
пациентов с БНЭХ [2, 14]. Вследствие раннего разви-
тия атеросклероза часто наблюдаются ишемическая 
болезнь сердца, аневризма аорты и острое нарушение 
мозгового кровообращения в молодом возрасте.

При наличии у пациента признаков стеатоза пече-
ни, отрицательном алкогольном анамнезе и отсутствии 
стигм хронической алкогольной интоксикации (увеличе-
ние околоушных желез, контрактура Дюпюитрена и др.) 
необходимо проводить дифференциальную диагности-
ку неалкогольной жировой болезни печени (НАЖБП) 
и ДЛКЛ (БНЭХ). Сочетание синдрома цитолиза, стеатоза 
печени, дислипидемии типа IIb, спленомегалии у детей 
и молодых лиц с нормальной массой тела может указы-
вать на наличие БНЭХ.

Таким образом, БНЭХ следует заподозрить у моло-
дых пациентов с гепатомегалией, увеличением АЛТ, АСТ 
в сыворотке крови, у которых также может иметь место 
повышение уровня общего холестерина и холестерина 
ЛПНП вместе с небольшим или умеренным снижением 
уровня холестерина ЛПВП и гипертриглицеридемией 
(табл. 1, 2) [2, 14].

Заболевания со сходной с дефицитом 

лизосомной кислой липазы клинической 

картиной

Дифференциальная диагностика ДЛКЛ проводится 
с другими лизосомными болезнями накопления — болез-
нью Ниманна – Пика (тип А, В, С), болезнью Гоше, ганглио-
зидозами, а также нарушениями обмена гликогена, 
жирных кислот, желчных кислот, болезнью Вильсона – 
Коновалова, семейной гиперхолестеринемией, НАЖБП 
[1, 14]. Пациенты с ДЛКЛ могут длительно наблюдаться 

Таблица 1. Сравнение проявлений инфантильной формы дефицита лизосомной кислой липазы (болезни Вольмана) и болезни 
накопления эфиров холестерина

Table 1. Comparison of the manifestations of the infantile form of lysosomal acid lipase deficiency (Wolman disease) and cholesterol 
ester storage disease

Проявление Инфантильная форма ДЛКЛ (БВ) БНЭХ

Возраст начала/диагностики 0–3 мес Детский/взрослый возраст

Возраст на момент летального исхода (без лечения)
до 6 мес

(в среднем 3–4 мес)
Вариабельный

Рвота, диарея + +/−

Гепатомегалия + +

Фиброз/цирроз печени +/– +/±

Спленомегалия + ±

Кальцификация надпочечников + −

Синдром мальабсорбции + ±

Гипотрофия/кахексия + −

Неврологические проявления на поздних стадиях болезни + −

Ранний атеросклероз +/− +

Примечание. ДЛКЛ — дефицит лизосомной кислой липазы; БВ — болезнь Вольмана; БНЭХ — болезнь накопления эфиров холесте-
рина.

Note. LAL-D (ДЛКЛ) — lysosomal acid lipase deficiency; WD (БВ) — Wolman disease; CESD (БНЭХ) — cholesterol ester storage disease.
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с такими диагнозами, как криптогенный цирроз печени, 
гепатит неясной этиологии [1, 2, 14].

ДИАГНОСТИКА
Обращаем внимание, что, согласно требованиям 

к разработке клинических рекомендаций, к каждо-
му тезису-рекомендации необходимо указывать силу 
рекомендаций и доказательную базу в соответствии со 
шкалами оценки уровня достоверности доказательств 
(УДД) и уровня убедительности рекомендаций (УУР). 
Для многих тезисов УУР и УДД будут низкими по причине 
отсутствия посвященных им клинических исследований 
высокого дизайна. Невзирая на это, они являются необ-
ходимыми элементами обследования пациента для уста-
новления диагноза и выбора тактики лечения.

Критерии установления диагноза и состояния

Определение активности ЛКЛ в сухих пятнах крови 
является «золотым стандартом» диагностики этого забо-
левания. Выявление сниженной активности ЛКЛ позво-
ляет подтвердить диагноз.

Диагноз ДЛКЛ устанавливается на основании сово-
купности анамнестических и клинических данных, 
результатов лабораторных, инструментальных, морфо-
логических методов исследований.

Жалобы и анамнез

При сборе анамнеза и жалоб необходимо обратить 
внимание на следующие жалобы и анамнестические 
события:
• отягощенный семейный анамнез (сходные симптомы 

у родных братьев и сестер пробанда, близкород-
ственный брак);

• случаи внезапной детской смерти в семье;
• задержка физического развития;
• слабость, повышенная утомляемость;
• гепатомегалия или гепатоспленомегалия;
• диарея, боли в животе, стеаторея (при вовлеченности 

в патологический процесс кишечника);
• носовые кровотечения;
• желтушность кожных покровов;
• асцит;
• варикозное расширение вен пищевода (при развитии 

цирроза печени).
Жалобы и анамнез также описаны в разделе 

«Клиническая картина».

Физикальное обследование

Физикальное обследование при инфантильной 

форме дефицита лизосомной кислой липазы 

(болезни Вольмана)

При осмотре необходимо обратить внимание на сле-
дующие основные клинические проявления:
• увеличение размеров печени;
• увеличение размеров селезенки;
• увеличение размеров живота;
• синдром мальабсорбции;
• гипотрофия вплоть до грубой задержки физического 

развития;
• прогрессирующая задержка психомоторного разви-

тия, гиперрефлексия;
• желтушность кожных покровов;
• признаки печеночной недостаточности.

Физикальное обследование при болезни 

накопления эфиров холестерина с дебютом 

в возрасте старше 6 мес

При осмотре необходимо обратить внимание на сле-
дующие клинические проявления:
• увеличение размеров печени;
• увеличение размеров селезенки.

Подробно данные физикального обследования опи-
саны в разделе «Клиническая картина».

Лабораторные диагностические исследования

Лабораторные диагностические исследования 

при инфантильной форме дефицита лизосомной 

кислой липазы (болезни Вольмана)

• Всем пациентам с подозрением на инфантильную 
форму ДЛКЛ (БВ) для верификации диагноза пока-
зано определение активности ЛКЛ в пятнах высу-
шенной крови или лейкоцитах периферической 
крови [16, 17]. Уровень убедительности реко-

мендаций — В (уровень достоверности доказа-

тельств — 3). Определение активности ЛКЛ в сухих 
пятнах крови позволяет подтвердить или опровер-
гнуть диагноз ДЛКЛ и является «золотым стандартом» 
диагностики этого заболевания.

• Пациентам, у которых выявлено резкое снижение 
активности ЛКЛ в крови, показано проведение моле-
кулярно-генетического исследования (выявления 
мутаций  в гене LIPA) с целью подтверждения диа-
гноза на молекулярно-генетическом уровне, воз-

Таблица 2. Дифференциальная диагностика неалкогольной жировой болезни печени и дефицита лизосомной кислой липазы

Table 2. Differential diagnosis of non-alcoholic fatty liver disease and lysosomal acid lipase deficiency

Признак НАЖБП БНЭХ

Возраст появления первых симптомов Обычно старше 25 лет Обычно моложе 25 лет

Сахарный диабет 2-го типа Обычно есть Обычно нет

Ожирение Обычно есть Обычно нет

Эффект от похудания Обычно есть Обычно нет

Спленомегалия без асцита Нет У 3/4 пациентов

Симптомы мальабсорбции (стеаторея, диарея, отставание в развитии) Обычно нет Могут быть

Преждевременное развитие атеросклероза и его осложнений (ИБС, 
аневризма аорты, ОНМК)

Нет Часто

Примечание. НАЖБП — неалкогольная жировая болезнь печени; БНЭХ — болезнь накопления эфиров холестерина; ИБС — ишеми-
ческая болезнь сердца; ОНМК — острое нарушение мозгового кровообращения.

Note. NAFLD (НАЖБП) — non-alcoholic fatty liver disease; CESD (БНЭХ) — cholesterol ester storage disease; CHD (ИБС) — coronary heart 
disease; CVA (ОНМК) — cerebrovascular accident.
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можности проведения пренатальной и преимплан-
тационной диагностики в семье [3, 18]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С (уровень 

достоверности доказательств — 5). Большинство 
пациентов с ДЛКЛ являются гомозиготами или ком-
паунд-гетерозиготами по мутациям в кодирующей 
области гена LIPA. Вместе с тем описаны интронные 
мутации и протяженные перестройки гена, не выяв-
ляемые при проведении стандартного генетическо-
го исследования. Патогенность выявленных редких 
и новых мутаций требует дополнительных доказа-
тельств. Поскольку в настоящее время гено-феноти-
пическая корреляция установлена только на уровне 
клинической формы ДЛКЛ (БВ либо БНЭХ), но не про-
слеживается для отдельных фенотипических призна-
ков, молекулярно-генетическое исследование при-
меняется для подтверждения, а не установления 
диагноза ДЛКЛ. Выявление семейной мутации гена 
LIPA делает возможным обследование родственни-
ков пробанда, а также проведение пренатальной 
и преимплантационной диагностики.

• Всем пациентам с подозрением на инфантильную 
форму ДЛКЛ (БВ) необходимо проведение общего 
(клинического) анализа крови для выявления ане-
мии, лейкопении, тромбоцитопении [10, 14, 18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-

вень достоверности доказательств — 5). В рам-
ках общего (клинического) развернутого анализа 
крови необходимы исследование уровня общего 
гемоглобина, эритроцитов, лейкоцитов, тромбоци-
тов в крови, дифференцированный подсчет лейко-
цитов (лейкоцитарная формула), просмотр мазка 
крови для анализа аномалий морфологии эритроци-
тов, тромбоцитов и лейкоцитов, определение цвето-
вого показателя, определение размеров эритроци-
тов, исследование скорости оседания эритроцитов 
(СОЭ). Патогенетические механизмы формирования 
анемии и тромбоцитопении не до конца изучены. 
Одним из возможных механизмов является накопле-
ние эфиров холестерина и триглицеридов в клетках 
макрофагально-моноцитарной системы. Кроме того, 
анемия может как носить алиментарный дефицит-
ный характер, так и являться следствием гиперспле-
низма при формировании портальной гипертензии. 
Следствием гиперспленизма является также тромбо-
цитопения. Описаны случаи вторичного гемофагоци-
тарного лимфогистиоцитоза.
Учитывая крайнюю редкость БВ, ранний старт, позд-

нюю диагностику и обычно тяжелое течение, достоверных 
данных о необходимой частоте проведения исследования 
нет. Частота исследования общего (клинического) анали-
за крови развернутого диктуется состоянием пациента.
• Для определения функционального состояния пече-

ни, которая является одним из органов-мишеней 
при БВ, и выявления дислипидемии в крови всем 
пациентам с БВ рекомендовано проведение био-
химического анализа крови (исследование уровня 
холестерина, холестерина ЛПВП, холестерина ЛПНП, 
триглицеридов, общего белка, альбумина, общего 
билирубина, билирубина связанного (конъюгирован-
ного), билирубина свободного (неконъюгированного), 
определение активности АСТ, АЛТ, гамма-глютамил-
трансферазы) при диагностике и в процессе диспан-
серного наблюдения [18, 19]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С (уровень достоверности 

доказательств — 5). Для пациентов с БВ характерно 
значительное повышение активности трансаминаз 

(АЛТ, АСТ), гиперхолестеринемия, гипербилирубине-
мия, возможна гипертриглицеридемия; увеличение 
концентрации ЛПНП, у многих пациентов снижено 
количество ЛПВП в крови. При анализе аполипо-
протеинограммы у большинства пациентов выявля-
ют повышение уровня основного аполипопротеина 
ЛПНП — апоВ. Учитывая крайнюю редкость встре-
чаемости БВ, ранний дебют, позднюю диагностику 
и тяжелое течение болезни, достоверных данных 
о необходимой частоте проведения исследования 
нет. Частота исследования анализа крови биохимиче-
ского общетерапевтического диктуется состоянием 
пациента. При диагностике проводится определение 
активности АЛТ, АСТ, гамма-глютамилтрансферазы 
в крови, исследование уровня общего билирубина, 
билирубина связанного (конъюгированного), холесте-
рина, холестерина ЛПНП, холестерина ЛПВП, тригли-
церидов в крови. В динамике проводят определение 
активности АЛТ, АСТ, гамма-глютамилтрансферазы 
в крови, исследование уровня общего билирубина, 
билирубина связанного (конъюгированного), холесте-
рина, холестерина ЛПНП, холестерина ЛПВП, тригли-
церидов в крови (не менее 1 раза в месяц).

• Всем пациентам с БВ при диагностике и далее в дина-
мике проводят исследование коагулограммы (ори-
ентировочного исследования системы гемостаза), 
определение протромбинового (тромбопластиново-
го) времени в крови или в плазме, международно-
го нормализованного отношения (MHO), активиро-
ванного частичного тромбопластинового времени 
(АЧТВ) с целью своевременного выявления наруше-
ний гемостаза [11, 20, 21]. Уровень убедительно-

сти рекомендаций — С (уровень достоверности 

доказательств — 5). При необходимости также 
определяют тромбиновое время в крови, проводят 
исследование уровня фибриногена в крови. Данные 
показатели позволяют контролировать синтетиче-
скую функцию печени, выявлять синдром печеночно-
клеточной недостаточности и своевременно пред-
упреждать осложнения, связанные с нарушением 
гемостаза [22].

• Пациентам с БВ необходимо проводить исследование 
уровня общего кортизола, адренокортикотропного 
гормона в крови с целью своевременной диагности-
ки надпочечниковой недостаточности и назначения 
заместительной терапии [18, 23]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С (уровень достовер-

ности доказательств — 5). При выявлении при-
знаков надпочечниковой недостаточности показано 
исследование уровня общего кортизола, адренокор-
тикотропного гормона, глюкозы в крови, определе-
ние рениновой активности плазмы крови, исследова-
ние уровня натрия, калия в крови.

Лабораторные диагностические исследования 

при болезни накопления эфиров холестерина

• Всем пациентам с подозрением на БНЭХ для верифи-
кации диагноза показано определение активности 
ЛКЛ в пятнах высушенной крови или лейкоцитах 
периферической крови [16, 17]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С (уровень достоверно-

сти доказательств — 3). Определение активности 
ЛКЛ в сухих пятнах крови позволяет подтвердить 
или опровергнуть диагноз ДЛКЛ и является «золотым 
стандартом» диагностики этого заболевания.

• Пациентам, у которых выявлено снижение актив-
ности ЛКЛ, показано проведение молекулярно-гене-
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тического исследования (выявление мутаций  в гене 
LIPA) с целью подтверждения диагноза на молекуляр-
но-генетическом уровне, возможности проведения 
пренатальной и преимплантационной диагностики 
в семье [3, 18]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С (уровень достоверности доказа-

тельств — 5). Большинство пациентов с ДЛКЛ явля-
ются гомозиготами или компаунд-гетерозиготами 
по мутациям в кодирующей области гена LIPA, описа-
ны интронные мутации и протяженные перестройки 
гена, не выявляемые при проведении стандартного 
генетического исследования. Также патогенность 
выявленных редких и новых мутаций требует допол-
нительных доказательств. Поскольку в настоящее 
время гено-фенотипическая корреляция установле-
на только на уровне клинической формы ДЛКЛ (БВ 
либо БНЭХ), но не прослеживается для отдельных 
фенотипических признаков, молекулярно-генетиче-
ское исследование применяется для подтвержде-
ния, а не установления диагноза ДЛКЛ. Выявление 
семейной мутации гена LIPA делает возможным 
обследование родственников пробанда, а также 
проведение пренатальной и преимплантационной 
диагностики.

• Всем пациентам с подозрением на БНЭХ и далее 
в динамике рекомендуется проведение общего (кли-
нического) анализа крови (в среднем не реже 1 раза 
в 6 мес) с целью выявления анемии, лейкопении, 
тромбоцитопении [10, 14, 18]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С (уровень достоверности 

доказательств — 5). В рамках общего (клиническо-
го) анализа крови необходимы исследование уров-
ня общего гемоглобина, эритроцитов, лейкоцитов, 
тромбоцитов в крови, дифференцированный под-
счет лейкоцитов (лейкоцитарная формула), просмотр 
мазка крови для анализа аномалий морфологии 
эритроцитов, тромбоцитов и лейкоцитов, определе-
ние цветового показателя, определение размеров 
эритроцитов, исследование СОЭ. Патогенетические 
механизмы формирования анемии и тромбоцитопе-
нии не до конца изучены. Одним из возможных меха-
низмов является накопление эфиров холестерина 
и триглицеридов в клетках макрофагально-моноци-
тарной системы. Кроме того, анемия может как иметь 
алиментарный дефицитный характер, так и являться 
следствием гиперспленизма. Тромбоцитопения явля-
ется следствием гиперспленизма при формировании 
портальной гипертензии, наряду с этим описаны слу-
чаи вторичного гемофагоцитарного лимфогистиоци-
тоза.

• Всем пациентам с БНЭХ для определения функцио-
нального состояния печени, которая является одним 
из органов-мишеней при ДЛКЛ, и определения дис-
липидемии в крови рекомендовано проведение ана-
лиза крови биохимического общетерапевтическо-
го (исследование уровня холестерина, холестерина 
ЛПВП, холестерина ЛПНП, триглицеридов, общего 
белка, альбумина, общего билирубина, билирубина 
связанного (конъюгированного), билирубина свобод-
ного (неконъюгированного), определение активно-
сти АЛТ, АСТ, гамма-глютамилтрансферазы) при диа-
гностике и в процессе диспансерного наблюдения 
(в среднем каждые 3–6 мес) [18, 19, 24]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С (уровень 

достоверности доказательств — 5). У большин-
ства пациентов с БНЭХ выявляют повышение актив-
ности трансаминаз (АЛТ, АСТ), гиперхолестеринемию, 

гипертриглицеридемию; увеличение концентрации 
ЛПНП, у многих пациентов снижено количество ЛПВП 
в крови. При анализе аполипопротеинограммы выяв-
ляют повышение уровня основного аполипопротеина 
ЛПНП — апоВ.

• Исследование уровня мочевины, креатинина в сыво-
ротке крови с определением скорости клубочко-
вой фильтрации проводят всем пациентам с БНЭХ 
при диагностике заболевания и при динамическом 
наблюдении (в среднем каждые 6–12 мес) с целью 
контроля функции почек и своевременной диагно-
стики ее нарушения [24]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С (уровень достоверности дока-

зательств — 5).

• Всем пациентам с БНЭХ при диагностике и далее 
в динамике рекомендовано ежегодное исследова-
ние коагулограммы (ориентировочного исследования 
системы гемостаза), определение протромбинового 
(тромбопластинового) времени в крови или в плазме, 
MHO, АЧТВ с целью своевременного выявления нару-
шений гемостаза [11, 22, 24]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С (уровень достоверно-

сти доказательств — 5). При необходимости также 
определяют тромбиновое время в крови, проводят 
исследование уровня фибриногена в крови. Данные 
показатели позволяют контролировать синтетиче-
скую функцию печени, выявлять синдром печеночно-
клеточной недостаточности и своевременно пред-
упреждать осложнения, связанные с нарушением 
гемостаза [22].

Инструментальные диагностические 

исследования

Инструментальные диагностические 

исследования при инфантильной форме 

дефицита лизосомной кислой липазы

(болезни Вольмана)

• Ультразвуковое исследование (УЗИ) брюшной поло-
сти (УЗИ органов брюшной полости (комплексное)) 
и забрюшинного пространства (в том числе УЗИ 
надпочечников), а также дуплексное сканирование 
сосудов печени (дуплексное сканирование сосудов 
гепатобилиарной зоны), дуплексное сканирование 
сосудов селезенки рекомендуется проводить всем 
пациентам с подозрением на БВ и после лабора-
торного подтверждения диагноза с целью контро-
ля состояния внутренних органов [2, 10, 14, 18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-

вень достоверности доказательств — 5). УЗИ 
брюшной полости позволяет определить размеры 
печени и селезенки, диаметр воротной и селезеноч-
ной вен, наличие стеатоза, фиброза или цирроза 
печени, кальцификатов надпочечников.
Частота проведения УЗИ органов брюшной полости 

(комплексного) и забрюшинного пространства (в том чис-
ле УЗИ надпочечников) диктуется состоянием пациента, 
но не реже 1 раза в месяц.
• Проведение эзофагогастродуоденоскопии (ЭГДС) 

рекомендуется пациентам с БВ при наличии при-
знаков портальной гипертензии с целью оценки 
состояния вен пищевода и желудка [18]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С (уровень 

достоверности доказательств — 5). Проведение 
ЭГДС у пациентов с фиброзом печени, признаками 
портальной гипертензии необходимо для оценки сте-
пени варикозного расширения вен пищевода и угро-
зы кровотечения.
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• Биопсия печени в качестве рутинного метода для под-
тверждения диагноза БВ не рекомендована [18, 25]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-

вень достоверности доказательств — 4). Может 
проводиться с целью оценки состояния ткани печени, 
определения наличия и выраженности стеатоза, ста-
дии фиброза. Макроскопически печень имеет яркий 
желто-оранжевый цвет; гистологическая картина 
характеризуется наличием микровезикулярного сте-
атоза, «пенистых» клеток Купфера, признаков фибро-
за и цирроза печени [14, 25].
Предпочтительно использование неинвазивных 

методик, например эластографии печени (эластометрии 
печени), магнитно-резонансной томографии (МРТ) орга-
нов брюшной полости [26].

Инструментальные диагностические 

исследования при болезни накопления эфиров 

холестерина с дебютом в возрасте старше 6 мес

• Всем пациентам с подозрением на БНЭХ с целью 
динамического контроля состояния внутренних орга-
нов рекомендуется проведение УЗИ брюшной поло-
сти (УЗИ (комплексное)) и забрюшинного простран-
ства, а также дуплексное сканирование сосудов 
печени (дуплексное сканирование сосудов гепато-
билиарной зоны), дуплексное сканирование сосудов 
селезенки [2, 10, 14, 18]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С (уровень достоверности дока-

зательств — 5). УЗИ печени и селезенки позволяет 
выявить увеличение печени и реже — селезенки, 
наличие стеатоза, фиброза или цирроза печени. УЗИ 
забрюшинного пространства, в том числе УЗИ надпо-
чечников, может выявить кальцификаты надпочеч-
ников (у пациентов с БНЭХ — крайне редко, не более 
5%).

• Пациентам с клиническими признаками БНЭХ реко-
мендуется проведение МРТ органов брюшной полости 
и эластографии печени (эластометрии печени) с целью 
контроля состояния печени при проведении фермен-
тозаместительной терапии (ФЗТ) [24, 27–32]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С (уровень 

достоверности доказательств — 5). Проведение 
оценки степени выраженности жировой дистрофии 
печени (по МРТ) необходимо для последующего кон-
троля эффективности ФЗТ. Частота исследований 
в среднем: МРТ органов брюшной полости — 1 раз 
в год, эластография печени — 1 раз в 6 мес.

• С целью оценки состояния вен пищевода 
и желудка пациентам с БНЭХ рекомендуется про-
ведение ЭГДС [18]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С (уровень достоверности дока-

зательств — 5). Проведение ЭГДС у пациентов 
с фиброзом печени, признаками портальной гипер-
тензии необходимо для оценки степени варикозного 
расширения вен пищевода и угрозы кровотечения.

• Пациентам с БНЭХ рекомендуются регистрация элек-
трокардиограммы (ЭКГ), проведение эхокардиогра-
фии (ЭхоКГ) для оценки состояния сердечно-сосуди-
стой системы (в среднем каждые 1–2 года) [2, 24]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-

вень достоверности доказательств — 5). При нали-
чии аритмии необходимо проведение суточного мони-
торирования ЭКГ (холтеровское мониторирование), 
по показаниям — стресс-тест (электрокардиография 
с физической нагрузкой) в соответствии с рекомен-
дациями по ведению пациентов с атеросклерозом 
и аритмией.

• Всем пациентам с установленным диагнозом БНЭХ 
рекомендуется проведение ультразвукового допле-
рографического анализа сосудов головы и шеи: 
УЗИ брахиоцефальных структур (брахиоцефальный 
ствол, общая, внутренняя и наружная сонные арте-
рии, позвоночная и подключичные артерии: оценка 
их диаметра, стенок, скорости кровотока, нали-
чия/ отсутствия их стенозирования, толщины ком-
плекса «интима – медиа» для диагностики атеро-
склероза и оценки степени его выраженности [14, 
18, 24, 33–35]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С (уровень достоверности дока-

зательств — 5). Согласно Приказу от 13 октября 
2017 г. № 804н «Об утверждении номенклатуры 
медицинских услуг» осуществляются дуплексное ска-
нирование брахиоцефальных артерий с цветным 
доплеровским картированием кровотока, дуплекс-
ное сканирование экстракраниальных отделов бра-
хиоцефальных артерий, дуплексное сканирование 
брахиоцефальных артерий, лучевых артерий с про-
ведением ротационных проб. Дополнительно может 
быть проведено определение лодыжечно-плечевого 
(лодыжечно-брахиального) индекса, исследована 
кальцификация коронарных артерии [24].

• Взрослым пациентам с БНЭХ рекомендуется 
при необходимости, по заключению врача-кардио-
лога, в соответствии с общими принципами под-
хода к диагностике атеросклероза проведение ком-
пьютерно-томографической ангиографии сосудов 
головы (компьютерно-томографическая ангиогра-
фия сосудов головного мозга) и шеи (компьютер-
но-томографическая ангиография брахиоцефальных 
артерий) для оценки состояния сердечно-сосуди-
стой системы [24]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С (уровень достоверности доказа-

тельств — 5).

• Биопсия печени в качестве рутинного метода для под-
тверждения диагноза БНЭХ не рекомендована [18, 25]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-

вень достоверности доказательств — 5). Может 
проводиться с целью оценки состояния ткани пече-
ни, определения наличия и выраженности сте-
атоза, стадии фиброза. Макроскопически печень 
имеет желто-оранжевый цвет; гистологическая кар-
тина характеризуется наличием микровезикулярно-
го стеатоза, «пенистых» клеток Купфера, признаков 
фиброза и цирроза печени [14, 25]. Предпочтительно 
использование неинвазивных методик, например 
УЗИ, эластографии печени (эластометрии печени), 
МРТ органов брюшной полости [26].

Иные диагностические исследования

Иные диагностические исследования при 

инфантильной форме дефицита лизосомной 

кислой липазы (болезни Вольмана)

• В ведении пациентов с БВ на всех этапах рекомен-
дуется использовать мультидисциплинарный под-
ход, ввиду того что заболевание характеризует-
ся поражением многих органов и систем, требует 
комплексной терапии, что диктует необходимость 
совместного ведения пациента специалистами раз-
ных профилей [18, 26, 36]. Уровень убедительно-

сти рекомендаций — С (уровень достоверности 

доказательств — 5). Пациентов с БВ наблюдают 
врач-гастроэнтеролог и/ или врач-педиатр при диа-
гностике и далее не реже 1 раза в месяц, а также 
врач-генетик. Необходимы консультации врача-дие-
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толога с целью назначения низкожировой диеты, 
коррекции мальабсорбции (прекращение грудного 
вскармливания, подбор специализированной диеты 
с ограничением животных жиров, применение дет-
ской смеси с формулой триглицеридов со средней 
длиной цепи, а в ряде ситуаций и парентераль-
ного питания) [2, 18], врача-кардиолога детского 
с целью оценки нарушений сердечно-сосудистой 
системы и терапии [2, 14, 18, 32, 33], врача-невро-
лога с целью оценки нарушений нервной системы 
[15], врача-трансплантолога при наличии показаний 
для проведения трансплантации печени. В жизне-
угрожающих состояниях требуется участие врача 
анестезиолога-реаниматолога. Первичные и повтор-
ные консультации врачей иных специальностей, 
а также медицинского психолога показаны паци-
ентам с БВ, имеющим нарушения функций других 
органов и систем.

• Пациентам с установленным диагнозом БВ и нали-
чием изменений в надпочечниках рекомендуется 
консультация врача-эндокринолога с целью оценки 
функции надпочечников и своевременного назначе-
ния гормонозаместительной терапии [18]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С (уровень 

достоверности доказательств — 5).

Иные диагностические исследования 

при болезни накопления эфиров холестерина

• При ведении пациентов с БНЭХ на всех этапах реко-
мендуется использовать мультидисциплинарный 
подход, ввиду того что заболевание характеризует-
ся поражением многих органов и систем, требует 
комплексной терапии, что диктует необходимость 
совместного ведения пациента специалистами раз-
ных профилей [18, 24, 26, 36]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С (уровень достоверности 

доказательств — 5). Пациентов с БНЭХ наблюда-
ют врач-гастроэнтеролог, врач-терапевт (в детской 
практике — врач-педиатр), а также врач-генетик, 
необходимы консультации врача-диетолога с целью 
назначения низкожировой диеты (подбор специали-
зированной диеты с ограничением животных жиров) 
[2, 18], врача-кардиолога (врача-кардиолога детско-
го) с целью оценки нарушений сердечно-сосудистой 
системы и терапии (оценка сосудистого риска, назна-
чение лечения — первично и в последующем каждые 
6 мес) [2, 14, 18, 32, 33], врача-трансплантолога 
при наличии показаний для трансплантации печени, 
врача-невролога при наличии показаний. В жизне-
угрожающих состояниях требуется участие врача ане-
стезиолога-реаниматолога.

• Консультации других специалистов пациентам с подо-
зрением на БНЭХ или с установленным диагнозом 
рекомендуются по показаниям [18]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С (уровень достовер-

ности доказательств — 5).

ЛЕЧЕНИЕ
Лечение ДЛКЛ включает как патогенетическую 

терапию — назначение ФЗТ, так и проведение сим-
птоматической терапии. Ведение пациентов с ДЛКЛ 
предполагает мультидисциплинарный подход с обяза-
тельным участием врачей-гастроэнтерологов, врачей-
педиатров/врачей-терапевтов, врачей-генетиков, вра-
чей-диетологов, врачей-кардиологов и врачей других 
специальностей, имеющих опыт в лечении этого редко-
го заболевания.

Патогенетическое лечение

Патогенетическое лечение при инфантильной 

форме дефицита лизосомной кислой липазы 

(болезни Вольмана)

• Всем пациентам с установленным диагнозом БВ 
рекомендовано проведение ФЗТ с целью замедления 
прогрессирования заболевания, уменьшения разме-
ров печени и селезенки, регресса или стабилизации 
фиброза печени, устранения дислипидемии, умень-
шения накопления эфиров холестерина в органах 
и тканях [27–31]. Уровень убедительности реко-

мендаций — В (уровень достоверности доказа-

тельств — 2).

Препаратом для ФЗТ является себелипаза альфа. 
В 1 мл раствора содержится 2 мг себелипазы альфа. Это 
рекомбинантная форма человеческой ЛКЛ, производи-
мая с использованием технологии рекомбинантной ДНК 
в клеточной культуре куриного яйца. ФЗТ предназначена 
для восстановления уровня энзиматической активности, 
достаточного для гидролиза накопленных эфиров холе-
стерина и для предотвращения их дальнейшего накопле-
ния. После введения себелипаза альфа быстро выво-
дится из системного кровотока и поглощается клетками, 
поступая в их лизосомы через маннозо-6-фосфатные 
рецепторы.

Введение препарата осуществляется парентераль-
но в виде внутривенных инфузий через перифериче-
ский венозный катетер или через порт-систему, которые 
устанавливаются согласно методическим руководствам 
«Венозный доступ» (2019) [37] с использованием необ-
ходимых лекарственных средств. Порт-системы уста-
навливаются согласно Распоряжению Правительства 
Российской Федерации от 31 декабря 2018 г. № 3053-
р «Об утверждении перечня медицинских изделий, 
имплантируемых в организм человека при оказании 
медицинской помощи в рамках программы государ-
ственных гарантий бесплатного оказания гражданам 
медицинской помощи, а также перечня медицинских 
изделий, отпускаемых по рецептам на медицинские 
изделия при предоставлении набора социальных услуг».

Рекомендованный режим дозирования зависит 
от возраста. Детям до 6 мес рекомендуемая началь-
ная доза составляет 1 мг/кг, в последующем, в случае 
недостаточного эффекта после проведения как мини-
мум 4 инфузий, следует рассмотреть увеличение дозы 
до 3 мг/кг внутривенно 1 раз в неделю (см. инструкцию 
по медицинскому применению препарата себелипаза 
альфа [38]). Дальнейшее увеличение дозы до 5 мг/кг 
1 раз в неделю следует рассмотреть в случае недостаточ-
ного ответа после проведения как минимум 4 дополни-
тельных инфузий. Последующие коррекции дозы можно 
проводить индивидуально в зависимости от достижения 
и поддержания терапевтических целей, возможно при-
менение до 7,5 мг/кг (более высокие дозы не изучались) 
[27, 38, 39].

Необходимый объем препарата медленно разводят 
в нужном объеме раствора натрия хлорида согласно 
весу (табл. 3). Весь необходимый объем раствора должен 
быть введен не менее чем в течение 2 ч.

Следует обращать внимание на соблюдение интер-
валов между инфузиями и недопустимость перерывов 
в терапии, так как нарушение режима лечения сопрово-
ждается потенциальным риском ухудшения состояния 
пациента и прогрессирования симптомов БВ.

Необходим мониторинг основных параметров тече-
ния заболевания: оценка окружности средней части пле-
ча, определение активности АЛТ, АСТ в крови, исследо-
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вание уровня ферритина в крови, исследование уровня 
С-реактивного белка в сыворотке крови, коагулограм-
ма (ориентировочное исследование системы гемоста-
за), стойкая или ухудшающаяся органомегалия, частые 
интеркуррентные инфекции и стойкое ухудшение других 
симптомов (например, со стороны желудочно-кишечного 
тракта) [38].
• Пациентам с БВ рекомендовано проведение медика-

ментозной премедикации антигистаминными сред-
ствами системного действия и/или нестероидными 
противовоспалительными и противоревматическими 
препаратами / препаратами группы «Другие аналь-
гетики и антипиретики» согласно инструкции по при-
менению лекарственных препаратов при появлении 
побочных реакций с последующей инфузией себе-
липазы альфа [27–31, 40, 41]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С (уровень достоверности 

доказательств — 4). У пациентов с БВ, получаю-
щих ФЗТ, как и при внутривенном введении любо-
го другого белкового препарата, во время инфузии 
или в течение дня после проведения инфузии могут 
развиться побочные реакции (лихорадка, озноб, рво-
та, крапивница, тяжелые реакции гиперчувствитель-
ности аллергического типа). При появлении побочных 
реакций во время / после инфузии рекомендуется 
соответствующее лечение, при котором необходимо 
следовать современным рекомендациям.

Патогенетическое лечение при болезни 

накопления эфиров холестерина в возрасте 

старше 6 мес и взрослым

• Пациентам с установленным диагнозом БНЭХ 
с целью замедления прогрессирования заболева-
ния, уменьшения размеров печени и селезенки, 
регресса или стабилизации фиброза печени, устра-
нения дислипидемии, уменьшения накопления эфи-
ров холестерина в органах и тканях рекомендовано 
проведение ФЗТ [27–31]. Уровень убедительности 

рекомендаций — В (уровень достоверности дока-

зательств — 2).

Препаратом для ФЗТ является себелипаза альфа. 
ФЗТ предназначена для восстановления уровня энзима-
тической активности, достаточного для гидролиза нако-
пленных эфиров холестерина и для предотвращения 
их дальнейшего накопления. После введения себели-
паза альфа быстро выводится из системного кровото-
ка и поглощается клетками, поступая в их лизосомы 
через маннозо-6-фосфатные рецепторы.

Детям старше 6 мес и взрослым препарат вводят 
из расчета 1 мг/кг каждые 2 нед. Разрешено увеличение 
дозы до 3 мг/кг 1 раз в 2 нед исходя из клинического 
ответа. Необходимый объем препарата медленно разво-
дят в нужном объеме раствора натрия хлорида согласно 
весу (см. табл. 3). Весь необходимый объем раствора 
следует вводить приблизительно в течение 2 ч. При хоро-
шей переносимости препарата пациентом может быть 
рассмотрен переход на проведение инфузии в течение 
1 ч. В случае повышения дозы длительность инфузии 
может быть увеличена.

Следует обращать внимание на соблюдение интер-
валов между инфузиями и недопустимость перерывов 
в терапии, так как нарушение режима лечения сопрово-
ждается потенциальным риском ухудшения состояния 
пациента и прогрессирования симптомов БНЭХ.

Необходим мониторинг основных параметров тече-
ния заболевания.

При обследовании сиблингов (братьев и сестер про-
банда) могут быть выявлены дети с ДЛКЛ, не имеющие 
клинических проявлений. Такие пациенты нуждаются 
в обследовании и наблюдении, начинать их лечение необ-
ходимо при появлении первых клинических или лабора-
торных симптомов болезни.
• Пациентам с БНЭХ показано проведение медикамен-

тозной премедикации антигистаминными средствами 
системного действия и/или нестероидными противо-
воспалительными и противоревматическими препа-
ратами / препаратами группы «Другие анальгетики 
и антипиретики» согласно инструкции по применению 
лекарственных препаратов при появлении побочных 
аллергических реакций с последующей инфузией 
себелипазы альфа [27–31, 40, 41]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С (уровень достовер-

ности доказательств — 4). У пациентов с БНЭХ, 
получающих ФЗТ, как и при внутривенном введении 
любого другого белкового препарата, во время инфу-
зии или в течение дня проведения инфузии могут раз-
виться побочные реакции (лихорадка, озноб, рвота, 
крапивница, тяжелые реакции гиперчувствительно-
сти аллергического типа). При появлении побочных 
реакций во время / после инфузии рекомендуется 
соответствующее лечение, при котором необходимо 
следовать современным рекомендациям.

Симптоматическое лечение

Включает назначение диеты с ограниченным содер-
жанием жиров, лечение сопутствующей патологии.

Симптоматическое лечение при инфантильной 

форме дефицита лизосомной кислой липазы 

(болезни Вольмана)

• Пациентам с БВ рекомендовано назначение витами-
нов в связи с недостаточным их усвоением из пищи, 
обусловленным нарушением кишечного всасыва-
ния у части пациентов с БВ, с целью восполнения 
их дефицита [18]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С (уровень достоверности доказа-

тельств — 5). Для диагностики гиповитаминоза 
и рассмотрения вопроса о необходимости назначе-
ния терапии необходим прием (осмотр, консультация) 
врача-эндокринолога и/или врача-гастроэнтеролога 
и/или врача-диетолога.

• Пациентам с БВ и надпочечниковой недостаточно-
стью проводят заместительную терапию препарата-
ми группы «Кортикостероиды системного действия» 
(минералокортикоидами и/или глюкокортикоидами) 

Таблица 3. Рекомендованные объемы введения себелипазы 
альфа

Table 3. Recommended administered volumes of sebelipase alfa

Величина массы тела, кг Общий объем инфузии, мл

1–10 10

11–24 25

25–49 50

50–99 100

100–120 250

Примечание. Объем инфузии должен базироваться на назна-
ченной дозе и должен быть приготовлен до окончательной кон-
центрации себелипазы альфа 0,1–1,5 мг/мл (доза 1 мг/кг) [38].

Note. The volume of infusion should be based on the prescribed 
dose and should be prepared before the final concentration of 
sebelipase alfa 0.1–1.5 mg / ml (dose 1 mg / kg) [38].
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согласно соответствующим рекомендациям с целью 
коррекции надпочечниковой недостаточности [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-

вень достоверности доказательств — 5).

Симптоматическое лечение при болезни 

накопления эфиров холестерина

• Пациентам с БНЭХ с целью коррекции дислипидемии 
показан рацион питания со сниженным содержа-
нием жира [2, 18]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С (уровень достоверности доказа-

тельств — 5).

В Российской Федерации приняты методические 
рекомендации МР 2.3.1.2432-08 «Нормы физиологи-
ческих потребностей в энергии и пищевых веществах 
для различных групп населения Российской Федерации». 
Допускается ограничение в рационе жиров до 30% 
от энергетической ценности суточного рациона. Доли 
насыщенных, моно- и полинасыщенных жиров должны 
быть равными. Максимально допустимое количество 
холестерина — 300 мг/сут, возможно его снижение 
до 200 мг/сут. Уровень белка должен соответствовать 
физиологической норме потребления в зависимости 
от возраста с увеличением доли растительных белков. 
Рекомендуемое соотношение растительных и животных 
белков соответствует 1 : 1. Из животных белков следует 
отдавать предпочтение рыбе. Необходимо ограничение 
легкоусвояемых углеводов и увеличение сложных угле-
водов и растительной клетчатки. В целом доля углеводов 
должна составлять 50–60% от энергетической ценности 
рациона. Из них 7–10% должны приходиться на долю 
легкоусвояемых.
• Пациентам с БНЭХ показано назначение витаминов 

в связи с недостаточным их усвоением, обусловлен-
ным нарушением кишечного всасывания, с целью 
коррекции их дефицита [18]. Уровень убедительно-

сти рекомендаций — С (уровень достоверности 

доказательств — 5). Для диагностики гиповитами-
ноза и рассмотрения вопроса о назначении терапии 
необходим прием (осмотр, консультация) врача-эндо-
кринолога и/или врача-гастроэнтеролога и/или вра-
ча-диетолога.

Хирургическое лечение

Хирургическое лечение при инфантильной форме 

дефицита лизосомной кислой липазы

(болезни Вольмана)

• Пациентам с БВ на стадии декомпенсированного 
цирроза печени при невозможности или неэффек-
тивности проведения патогенетической терапии 
необходимо рассмотреть вопрос о проведении 
трансплантации печени [18]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С (уровень достоверно-

сти доказательств — 5). Трансплантация печени 
также ассоциирована с высоким риском осложнений 
и не оказывает влияния на системные проявления 
заболевания. Трансплантация печени не останав-
ливает прогрессию БВ и поражение других органов-
мишеней. Кроме того, нельзя исключить риск повреж-
дения трансплантированной печени, так как уровень 
ЛКЛ по-прежнему остается низким.

• Проведение трансплантации гемопоэтических ство-
ловых клеток (ТГСК) пациентам с БВ в качестве пер-
вой линии терапии не рекомендовано [42]. Уровень 

убедительности рекомендаций — C, уровень 

достоверности доказательств — 5. Небольшое 
число клинических случаев, доступных для ана-

лиза, не позволяет сделать однозначного вывода 
об эффективности и безопасности данной терапии. 
Кроме того, процедура ТГСК ассоциирована с высо-
ким риском развития осложнений, таких, например, 
как отторжение трансплантата, реакция «трансплан-
тат против хозяина» и другие постоперационные 
осложнения. В связи с этим ТГСК не рекомендована 
как рутинная терапевтическая опция для пациентов 
с БВ [23, 43–45].

Хирургическое лечение при болезни

накопления эфиров холестерина

с дебютом в возрасте старше 6 мес

• Пациентам с БНЭХ на стадии декомпенсированно-
го цирроза печени при невозможности или неэф-
фективности проведения патогенетической терапии 
следует рассмотреть вопрос о проведении транс-
плантации печени [18, 24, 46]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С (уровень достоверно-

сти доказательств — 5). Трансплантация печени 
также ассоциирована с высоким риском осложнений 
и не оказывает влияния на системные проявления 
заболевания. Трансплантация печени не останавли-
вает прогрессию БНЭХ и поражение других органов-
мишеней. Кроме того, нельзя исключить риск повреж-
дения трансплантированной печени, так как уровень 
ЛКЛ по-прежнему остается низким [24, 47–49].

Паллиативная помощь

Паллиативная помощь пациентам с ДЛКЛ оказыва-
ется на основании соответствующих нормативных доку-
ментов.

МЕДИЦИНСКАЯ РЕАБИЛИТАЦИЯ
Пациентам с ДЛКЛ (БВ, БНЭХ) и членам их семей 

необходимы консультации психолога / медицинского 
психолога — поскольку заболевание носит прогрес-
сирующий характер, нужно помочь пациенту «принять» 
диагноз, адаптировать его к жизни для максимальной 
реализации его способности к обучению и самостоятель-
ной жизни в дальнейшем [18].

ПРОФИЛАКТИКА И ДИСПАНСЕРНОЕ 
НАБЛЮДЕНИЕ
Профилактика

• После установления диагноза ДЛКЛ (БВ, БНЭХ) паци-
енту и/или его официальным представителям показа-
на консультация врача-генетика с целью разъяснений 
генетического риска, обсуждения возможностей пре-
натальной и преимплантационной диагностики [18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-

вень достоверности доказательств — 5). Семьям 
с детьми с ДЛКЛ (БВ и БНЭХ) рекомендуется медико-
генетическое консультирование с целью определе-
ния генетического риска. Как и при других аутосом-
но-рецессивных заболеваниях, при ДЛКЛ (БВ, БНЭХ) 
для каждой беременности риск рождения ребенка 
составляет 25%. В семьях, где есть ребенок с ДЛКЛ, 
возможно проведение пренатальной и преимпланта-
ционной диагностики. Для этого родителей необходи-
мо направить в специализированные диагностиче-
ские лаборатории и медицинские центры.

Пренатальная диагностика дефицита 

лизосомной кислой липазы

• Рекомендуется проведение пренатальной диагности-
ки для любой последующей беременности в семьях, 
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отягощенных хотя бы одним случаем ДЛКЛ (БВ, БНЭХ), 
но в случае легких форм болезни решение о ее про-
ведении должно быть принято после подробного 
обсуждения с семьей всех рисков [18]. Уровень убе-

дительности рекомендаций — С (уровень досто-

верности доказательств — 5).

Пренатальная диагностика проводится молекулярно-
генетическими или биохимическими методами путем 
исследования ДНК, выделенной из биоптата ворсин 
хориона на 9–11-й нед беременности и/или клеток амни-
отической жидкости, плодной крови на 20–22-й нед 
беременности.

Диспансерное наблюдение

Диспансерное наблюдение пациентов 

с инфантильной формой дефицита лизосомной 

кислой липазы (болезнью Вольмана)

• Пациентам с БВ в процессе динамического наблю-
дения для определения функционального состояния 
печени, которая является одним из органов-мише-
ней при БВ, и выявления дислипидемии в крови 
рекомендован анализ крови биохимический обще-
терапевтический (исследование уровня холестерина 
ЛПВП, альбумина, общего билирубина, билирубина 
связанного (конъюгированного), билирубина свобод-
ного (неконъюгированного), триглицеридов, холе-
стерина, холестерина ЛПНП в крови, определение 
активности АЛТ, АСТ в крови, гамма-глютамилтранс-
феразы в крови) [18, 19]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С (уровень достоверности дока-

зательств — 5). Для пациентов с БВ характерны 
значительное повышение активности трансаминаз 
(АЛТ, АСТ), гиперхолестеринемия, гипербилирубине-
мия, возможна гипертриглицеридемия; увеличение 
концентрации ЛПНП, у многих пациентов снижено 
количество ЛПВП в крови. При анализе аполипо-
протеинограммы у большинства пациентов выявля-
ют повышение уровня основного аполипопротеина 
ЛПНП — апоВ.
Учитывая крайнюю редкость встречаемости БВ, ран-

ний дебют, позднюю диагностику и тяжелое течение 
болезни, достоверных данных о необходимой частоте 
проведения исследования нет. Частота исследования 
анализа крови биохимического общетерапевтического 
диктуется состоянием пациента.

В динамике проводят определение активности АЛТ, 
АСТ в крови, исследование уровня общего билирубина, 
билирубина связанного (конъюгированного), холестери-
на, холестерина ЛПНП, холестерина ЛПВП, триглицери-
дов в крови (не менее 1 раза в месяц).
• Всем пациентам с БВ рекомендуется проведение 

в динамике коагулограммы (ориентировочного 
исследования системы гемостаза), определение про-
тромбинового (тромбопластинового) времени в кро-
ви или в плазме, MHO, АЧТВ с целью своевремен-
ного выявления нарушений гемостаза [11, 20, 21]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-

вень достоверности доказательств — 4). При необ-
ходимости также определяют тромбиновое время 
в крови, проводят исследование уровня фибриногена 
в крови. Данные показатели позволяют контролиро-
вать синтетическую функцию печени, выявлять син-
дром печеночно-клеточной недостаточности и сво-
евременно предупреждать осложнения, связанные 
с нарушением гемостаза [22].

• С целью контроля состояния внутренних органов 
всем пациентам с БВ рекомендовано проведение 

УЗИ брюшной полости (УЗИ органов брюшной поло-
сти (комплексное)) и забрюшинного пространства 
(в том числе УЗИ надпочечников), а также дуплексное 
сканирование сосудов печени (дуплексное сканиро-
вание сосудов гепатобилиарной зоны), дуплексное 
сканирование сосудов селезенки [2, 10, 14, 18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-

вень достоверности доказательств — 5). УЗИ 
брюшной полости позволяет определить размеры 
печени и селезенки, диаметр воротной и селезеноч-
ной вен, наличие стеатоза, фиброза или цирроза 
печени, кальцификатов надпочечников. Частота про-
ведения УЗИ органов брюшной полости (комплекс-
ного) и забрюшинного пространства (в том числе 
УЗИ надпочечников) диктуется состоянием пациента, 
но не менее 1 раза в месяц.

• При наличии признаков портальной гипертен-
зии пациентам с БВ для оценки состояния вен 
пищевода и желудка рекомендовано проведение 
ЭГДС [18]. Уровень убедительности рекомен-

даций — С (уровень достоверности доказа-

тельств — 5). Проведение ЭГДС у пациентов с фибро-
зом печени, признаками портальной гипертензии 
необходимо для оценки степени варикозного расши-
рения вен пищевода и угрозы кровотечения.

• В ведении пациентов с БВ на всех этапах реко-
мендуется использовать мультидисциплинарный 
подход, ввиду того что заболевание характеризует-
ся поражением многих органов и систем, требует 
комплексной терапии, что диктует необходимость 
совместного ведения пациента специалистами раз-
ных профилей [18, 26, 36]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С (уровень достоверности дока-

зательств — 5). Пациентов с БВ наблюдают врач-
гастроэнтеролог и/ или врач-педиатр (не реже 1 раза 
в месяц), а также врач-генетик, необходимы консуль-
тации врача-диетолога с целью назначения низкожи-
ровой диеты, коррекции мальабсорбции (подбор спе-
циализированной диеты с ограничением животных 
жиров, а в ряде ситуаций и парентерального питания) 
[2, 18], врача-кардиолога детского с целью оценки 
нарушений сердечно-сосудистой системы и терапии 
[2, 14, 18, 32, 33], врача-невролога с целью оценки 
нарушений нервной системы [15], врача-трансплан-
толога при наличии показаний для проведения транс-
плантации печени. В жизнеугрожающих состояниях 
требуется участие врача анестезиолога-реанимато-
лога.

Диспансерное наблюдение пациентов 

с болезнью накопления эфиров холестерина

• Всем пациентам с БНЭХ рекомендуется проведение 
общего (клинического) анализа крови развернуто-
го в динамике (в среднем не реже 1 раза в 6 мес) 
с целью выявления анемии, лейкопении, тромбо-
цитопении [10, 14, 18]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С (уровень достоверности дока-

зательств — 5). В рамках общего (клинического) 
анализа крови развернутого необходимы исследова-
ние уровня общего гемоглобина, эритроцитов, лейко-
цитов, тромбоцитов в крови, дифференцированный 
подсчет лейкоцитов (лейкоцитарная формула), про-
смотр мазка крови для анализа аномалий морфоло-
гии эритроцитов, тромбоцитов и лейкоцитов, опреде-
ление цветового показателя, определение размеров 
эритроцитов, исследование СОЭ. Патогенетические 
механизмы формирования анемии и тромбоцитопе-
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нии не до конца изучены. Одним из возможных меха-
низмов является накопление эфиров холестерина 
и триглицеридов в клетках макрофагально-моноци-
тарной системы. Кроме того, анемия может как иметь 
алиментарный дефицитный характер, так и являться 
следствием гиперспленизма. Тромбоцитопения явля-
ется следствием гиперспленизма при формировании 
портальной гипертензии, наряду с этим описаны слу-
чаи вторичного гемофагоцитарного лимфогистиоци-
тоза.

• Необходимо проводить анализ крови биохимический 
общетерапевтический всем пациентам с БНЭХ в про-
цессе динамического наблюдения (в среднем каж-
дые 3–6 мес) для определения функционального 
состояния печени, которая является одним из орга-
нов-мишеней при ДЛКЛ, и определения дислипиде-
мии в крови. Проводят определение активности АЛТ, 
АСТ, гамма-глютамилтрансферазы в крови, щелочной 
фосфатазы в крови, исследование уровня общего 
билирубина в крови, билирубина связанного (конъ-
югированного), холестерина в крови, холестерина 
ЛПВП, холестерина ЛПНП, триглицеридов в крови, 
альбумина в крови [18, 19, 24]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С (уровень досто-

верности доказательств — 5). У большинства 
пациентов с БНЭХ выявляют повышение активно-
сти трансаминаз (АЛТ, АСТ), гиперхолестеринемию, 
гипертриглицеридемию; увеличение концентрации 
ЛПНП, у многих пациентов снижено количество ЛПВП 
в крови. При анализе аполипопротеинограммы выяв-
ляют повышение уровня основного аполипопротеина 
ЛПНП — апоВ.

• Всем пациентам с БНЭХ в процессе динамического 
наблюдения рекомендовано ежегодное проведение 
коагулограммы (ориентировочного исследования 
системы гемостаза): определение протромбинового 
(тромбопластинового) времени в крови или в плазме 
и MHO, АЧТВ с целью своевременного выявления 
нарушений гемостаза [11, 22, 24]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С (уровень досто-

верности доказательств — 4). При необходимости 
также определяют тромбиновое время в крови, про-
водят исследование уровня фибриногена в крови. 
Данные показатели позволяют контролировать син-
тетическую функцию печени, выявлять синдром пече-
ночно-клеточной недостаточности и своевременно 
предупреждать осложнения, связанные с нарушени-
ем гемостаза [22].

• Всем пациентам с БНЭХ с целью динамического кон-
троля состояния внутренних органов рекомендовано 
проведение УЗИ брюшной полости [2, 10, 14, 18]. 
Уровень убедительности рекомендаций — С (уро-

вень достоверности доказательств — 5). УЗИ 
печени и селезенки позволяет выявить увеличе-
ние печени и реже — селезенки, наличие стеатоза, 
фиброза или цирроза печени. УЗИ забрюшинного 
пространства, в том числе УЗИ надпочечников, может 
выявить кальцификаты надпочечников (у пациентов 
с БНЭХ — крайне редко, не более 5%).

• Пациентам с БНЭХ показано проведение МРТ орга-
нов брюшной полости и эластографии печени (эласто-
метрии печени) с целью контроля состояния печени 
при проведении ФЗТ [24, 27–32]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С (уровень досто-

верности доказательств — 5). Оценка степени 
выраженности жировой дистрофии печени (по МРТ) 
необходима для последующего контроля эффектив-

ности ФЗТ. Частота исследований в среднем: МРТ 
органов брюшной полости — 1 раз в год, эластогра-
фия печени — 1 раз в 6 мес.

• Пациентам с БНЭХ при наличии признаков порталь-
ной гипертензии, жалоб на боли в животе или наличии 
сопутствующей гастроэнтерологической патологии 
проводится ЭГДС с целью оценки состояния верхних 
отделов желудочно-кишечного тракта [18]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С (уровень 

достоверности доказательств — 5). Проведение 
ЭГДС у пациентов с фиброзом печени, признаками 
портальной гипертензии необходимо для оценки сте-
пени варикозного расширения вен пищевода и угро-
зы кровотечения.

• Пациентам с БНЭХ проводится регистрация ЭКГ, ЭхоКГ 
для оценки состояния сердечно-сосудистой системы 
(в среднем каждые 1–2 года) [2, 24]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С (уровень достовер-

ности доказательств — 5). При наличии аритмии 
необходимо проведение суточного мониторирования 
ЭКГ, по показаниям — стресс-теста в соответствии 
с рекомендациями по ведению пациентов с атеро-
склерозом и аритмией.

• При ведении пациентов с БНЭХ на всех этапах 
используется мультидисциплинарный подход, ввиду 
того что заболевание характеризуется поражени-
ем многих органов и систем, требует комплексной 
терапии, что диктует необходимость совместного 
ведения пациента специалистами разных профилей 
[18, 24, 26, 36]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С (уровень достоверности дока-

зательств — 5). Пациентов с БНЭХ наблюдают 
врач-гастроэнтеролог, врач-терапевт (в детской 
практике — врач-педиатр), а также врач-генетик, 
необходимы консультации врача-диетолога с целью 
назначения низкожировой диеты (подбор специали-
зированной диеты с ограничением животных жиров) 
[2, 18], врача-кардиолога (врача-кардиолога детско-
го) с целью оценки нарушений сердечно-сосудистой 
системы и терапии (оценка сосудистого риска, назна-
чение лечения — первично и в последующем каждые 
6 мес) [2, 14, 18, 32, 33], врача-трансплантолога 
при наличии показаний для трансплантации печени. 
При неврологических нарушениях рекомендована 
консультация врача-невролога (первично и далее 
ежегодно). В жизнеугрожающих состояниях требу-
ется участие врача анестезиолога-реаниматолога. 
Первичные и повторные консультации врачей иных 
специальностей, а также медицинского психолога 
показаны пациентам с БВ, имеющим нарушения 
функций других органов и систем.

ОРГАНИЗАЦИЯ ОКАЗАНИЯ
МЕДИЦИНСКОЙ ПОМОЩИ
Показания для плановой госпитализации:

• проведение диагностики и лечения, требующих круг-
лосуточного медицинского наблюдения;

• состояние, требующее активного лечения и круглосу-
точного медицинского наблюдения;

• состояние, требующее проведения высокотехноло-
гичных методов лечения;

• отсутствие возможности обеспечения ФЗТ в амбула-
торных и стационарозамещающих условиях;

• необходимость проведения различных видов экспер-
тиз или обследования в медицинской организации 
при невозможности проведения их в амбулаторных 
условиях, требующих динамического наблюдения 
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(в том числе оформление заключения федерального 
консилиума).

Показания для экстренной госпитализации:

• острые заболевания;
• обострения хронических болезней;
• отравления и травмы, состояния, требующие интен-

сивной терапии и перевода в реанимационные отде-
ления или отделения интенсивной терапии (в том 
числе побочные реакции, происходящие в процес-
се инфузии или в течение суток после проведения 
инфузии ФЗТ, и другие угрожающие жизни острые 
состояния), а также круглосуточного медицинского 
наблюдения и проведения специальных видов обсле-
дования и лечения.

Показания к выписке пациента из медицинской 

организации:

• отсутствие угрозы жизни пациента;
• отсутствие угрозы развития осложнений, требующих 

неотложного лечения;
• стабилизация состояния и основных клинико-лабо-

раторных показателей патологического процесса 
по основному заболеванию;

• отсутствие необходимости в постоянном врачеб-
ном и круглосуточном медицинском наблюдении 
по основному заболеванию;

• отсутствие необходимости перевода пациента в дру-
гую больницу или учреждение социального обеспе-
чения.

Принципы организации медицинской помощи 

пациентам с дефицитом лизосомной кислой 

липазы

Постановка диагноза ДЛКЛ ставит много вопросов 
перед родственниками пациента и перед специалиста-
ми, работающими с такими пациентами. Для решения 
многочисленных проблем, возникающих при обнаруже-
нии и развитии болезни, требуются грамотная органи-
зация процесса помощи при участии мультидисципли-
нарной команды специалистов и соблюдение основных 
принципов и подходов к ее оказанию.

Данные принципы должны соблюдаться на любом 
этапе оказания медицинской помощи — как в момент 
постановки диагноза, так и на любом этапе наблюдения 
пациента.

1. Пациент и его представители должны получать пол-
ную информацию о заболевании, его течении, патогенезе, 
прогнозах, осложнениях и методах возможной терапии.

2. Диагноз ДЛКЛ подразумевает возможность ока-
зания первичной, специализированной и паллиативной 
помощи на всех этапах заболевания.

3. При постановке диагноза ДЛКЛ семья должна 
быть направлена к специалисту, имеющему опыт работы 
с пациентами с этим заболеванием, обладающему совре-
менной информацией о течении болезни и возможности 
участия в клинических испытаниях (новых лекарствен-
ных препаратов и/или технических устройств). Также 
важным является информирование семей о существу-
ющих общественных организациях, работающих с этой 
группой пациентов.

Особенности организации медицинской помощи 

пациентам с инфантильной формой дефицита 

лизосомной кислой липазы (болезнью Вольмана)

Учитывая быстрый характер прогрессирования БВ, 
все дети с данным диагнозом нуждаются в стационар-

ном наблюдении, при необходимости — с переводом 
в реанимационное отделение, в котором проводится 
лечение тяжелой прогрессирующей печеночной недо-
статочности согласно соответствующим клиническим 
рекомендациям.

При БВ пациентов наблюдают врач-гастроэнтеролог 
(и/или врач-педиатр), а также врач-генетик, необходима 
консультация врача-диетолога с целью назначения низ-
кожировой диеты, а в ряде ситуаций и парентерального 
питания [2, 18]. Показаны консультации врача-кардиоло-
га (врача-кардиолога детского) с целью оценки наруше-
ний сердечно-сосудистой системы и назначения лечения 
[2, 14, 18, 32, 33], врача-эндокринолога с целью оцен-
ки функции надпочечников и своевременного назна-
чения гормонозаместительной терапии, врача-невро-
лога с целью оценки нарушений со стороны нервной 
системы, врача-трансплантолога при наличии показаний 
для трансплантации печени. В жизнеугрожающих состо-
яниях необходимо участие врача анестезиолога-реани-
матолога.

Особенности организации медицинской помощи 

пациентам с болезнью накопления эфиров 

холестерина

При БНЭХ пациентов наблюдают врач-
гастроэнтеролог, врач-терапевт (и/или, в детской прак-
тике, врач-педиатр) или врач общей практики (семейный 
врач). В среднем 1 раз в 6–12 мес (в соответствии 
с тяжестью состояния) показано комплексное обследо-
вание амбулаторно, в условиях дневного стационара 
и в многопрофильных стационарах.

Также пациенты наблюдаются врачом-генетиком, 
необходимы консультации врача-диетолога с целью 
назначения низкожировой диеты (подбор специализиро-
ванной диеты с ограничением животных жиров) [2, 18], 
врача-кардиолога (врача-кардиолога детского) с целью 
оценки нарушений сердечно-сосудистой системы и тера-
пии (оценка сосудистого риска, назначение лечения) 
[2, 14, 18, 32, 33], врача-трансплантолога при наличии 
показаний для трансплантации печени. В жизнеугрожа-
ющих состояниях требуется участие врача анестезиоло-
га-реаниматолога.

Другие специалисты должны привлекаться по мере 
возникновения специфических проблем.

ПРОГНОЗ И ИСХОДЫ
Прогноз при БНЭХ зависит от возраста манифеста-

ции заболевания и выраженности клинических про-
явлений. Своевременная диагностика и назначение 
патогенетической терапии на ранних стадиях болезни 
определяют благоприятный прогноз и улучшают каче-
ство жизни детей с БНЭХ, предотвращая развитие цир-
роза печени.

При инфантильной форме ДЛКЛ (болезни Вольмана) 
без проведения ФЗТ прогноз неблагоприятный (леталь-
ный исход в возрасте до 6 мес).
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Настоящие рекомендации предназначены для при-
менения медицинскими организациями и учреждени-
ями федеральных, территориальных и муниципальных 
органов управления здравоохранением, систем обяза-
тельного и добровольного медицинского страхования, 
другими медицинскими организациями различных орга-
низационно-правовых форм деятельности, направлен-
ной на оказание медицинской помощи.

Настоящие рекомендации устанавливают виды, объ-
ем и индикаторы качества медицинской помощи паци-
ентам при ДЛКЛ и были рассмотрены 1–2 июня 2018 г. 
в рамках Научно-практического конгресса «Орфанные 
болезни» в Москве.

Клинические рекомендации созданы на основании 
систематического обзора литературы 1992–2019 гг. 
Medline (PubMed version), Embase (Dialog version) 
и Cochrane Library databases современных международ-
ных клинических рекомендаций по диагностике, лечению 
и ведению пациентов с метаболическими болезнями.

ДЛКЛ относится к редким наследственным заболе-
ваниям, что исключает возможность проведения боль-
ших когортных и рандомизированных контролируемых 
исследований, и для создания протоколов диагностики 
и терапии используются лишь тематические исследо-

ПРИЛОЖЕНИЕ

МЕТОДОЛОГИЯ РАЗРАБОТКИ КЛИНИЧЕСКИХ РЕКОМЕНДАЦИЙ

вания экспертов, опубликованные в последние два 
десятилетия.

Оценка качества доказательств и силы рекоменда-
ций применения медицинских технологий проводилась 
в соответствии с унифицированной шкалой, приведен-
ной в табл. 1–3.

Целевая аудитория данных клинических 

рекомендаций

1. Врачи общей врачебной практики (семейные 
врачи).

2. Врачи-педиатры.
3. Врачи-гастроэнтерологи.
4. Врачи-терапевты.
5. Врачи-генетики.
6. Врачи лабораторные генетики.
7. Врачи-кардиологи.
8. Врачи-кардиологи детские.
9. Врачи-неврологи.
10. Врачи-рентгенологи.
11. Врачи функциональной диагностики.
12. Медицинские психологи.
13. Студенты медицинских вузов.
14. Обучающиеся в ординатуре.

Таблица 1. Шкала оценки уровней достоверности доказательств (УДД) для методов диагностики (диагностических вмешательств)

Table 1. Scale of assessment of levels of evidence for diagnostic methods (diagnostic interventions)

УДД Расшифровка

1
Систематические обзоры исследований с контролем референсным методом или систематический обзор 
рандомизированных клинических исследований с применением метаанализа

2
Отдельные исследования с контролем референсным методом или отдельные рандомизированные клинические 
исследования и систематические обзоры исследований любого дизайна, за исключением рандомизированных 
клинических исследований, с применением метаанализа

3
Исследования без последовательного контроля референсным методом или исследования с референсным методом, 
не являющимся независимым от исследуемого метода, или нерандомизированные сравнительные исследования, в том 
числе когортные исследования

4 Несравнительные исследования, описание клинического случая

5 Имеется лишь обоснование механизма действия или мнение экспертов

Таблица 2. Шкала оценки уровней достоверности доказательств (УДД) для методов профилактики, лечения и реабилитации 
(профилактических, лечебных, реабилитационных вмешательств)

Table 2. Scale of assessment of levels of evidence for methods of prevention, treatment and rehabilitation (preventive, curative, 
rehabilitation interventions)

УДД Расшифровка

1 Систематический обзор рандомизированных клинических исследований с применением метаанализа

2
Отдельные рандомизированные клинические исследования и систематические обзоры исследований любого дизайна, 
за исключением рандомизированных клинических исследований, с применением метаанализа

3 Нерандомизированные сравнительные исследования, в том числе когортные исследования

4 Несравнительные исследования, описание клинического случая или серии случаев, исследования «случай – контроль»

5 Имеется лишь обоснование механизма действия вмешательства (доклинические исследования) или мнение экспертов
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Таблица 3. Шкала оценки уровней убедительности рекомендаций (УУР) для методов профилактики, диагностики, лечения и 
реабилитации (профилактических, диагностических, лечебных, реабилитационных вмешательств)

Table 3. Scale of assessment of levels of evidence for methods of prevention, diagnosis, treatment and rehabilitation (preventive, 
diagnostic, therapeutic, rehabilitation interventions)

УУР Расшифровка

A
Сильная рекомендация (все рассматриваемые критерии эффективности (исходы) являются важными, все исследования 
имеют высокое или удовлетворительное методологическое качество, их выводы по интересующим исходам являются 
согласованными)

B
Условная рекомендация (не все рассматриваемые критерии эффективности (исходы) являются важными, не все 
исследования имеют высокое или удовлетворительное методологическое качество и/или их выводы по интересующим 
исходам не являются согласованными)

C
Слабая рекомендация (отсутствие доказательств надлежащего качества (все рассматриваемые критерии 
эффективности (исходы) являются неважными, все исследования имеют низкое методологическое качество 
и их выводы по интересующим исходам не являются согласованными))

Порядок обновления клинических рекомендаций

Механизм обновления клинических рекомендаций 
предусматривает их систематическую актуализацию — 
не реже чем один раз в три года, а также при появле-
нии новых данных с позиции доказательной медици-

ны по вопросам диагностики, лечения, профилактики 
и реабилитации конкретных заболеваний, наличии обо-
снованных дополнений/замечаний к ранее утвержден-
ным клиническим рекомендациям, но не чаще 1 раза 
в 6 мес.
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Обзор литературы по применению 

Международной классификации 

функционирования, ограничений 

жизнедеятельности и здоровья,

в том числе детей и подростков,

в мире и в Российской Федерации

В.В. Язев1, Д.С. Русинова1, 2, А.С. Безымянный3

1 Детская городская поликлиника № 133 ДЗМ, Москва, Российская Федерация
2 РНИМУ им. Н.И. Пирогова, Москва, Российская Федерация
3 Дирекция по координации деятельности медицинских организаций ДЗМ,

Москва, Российская Федерация

Одной из задач Всемирной организации здравоохранения является интеграция Международной классификации 
функционирования, ограничений жизнедеятельности и здоровья в работу учреждений медицинской и социальной 
реабилитации. В этом контексте сбор информации об инвалидности с использованием данной классификации, 
создание компьютерных программ и мобильных приложений для ее применения в практике будут способствовать 
повышению качества и доступности реабилитации. В целом это необходимо для того, чтобы создать научную основу 
для изучения показателей здоровья и результатов лечения; сформировать общий язык для описания показателей 
здоровья в целях улучшения понимания между работниками здравоохранения, исследователями и людьми с ограни-
чениями жизнедеятельности; обеспечить информацией специалистов, связанных с реабилитацией, в разных странах; 
предоставить схему кодирования для информационных систем здоровья, в том числе для детей и подростков.
Ключевые слова: Международная классификация функционирования, ограничений жизнедеятельности и здоро-
вья детей и подростков, медицинская реабилитация, педиатрия, единая медицинская информационно-аналитиче-
ская система, детская поликлиника, дети
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Integration of the International Classification of Functioning, Disability and Health into the real practice of medical and social 
rehabilitation institutions is one of the tasks of the World Health Organization. Thus, collection of data on disability via this 
classification, creation of software and mobile applications for its implementation in practice will improve rehabilitation’s quality 
and accessibility. In general, it is crucial for creation of scientific framework for health indicators and treatment outcomes 
assessment; for creation of common language to describe health indicators to improve understanding between health 
professionals, researchers, and people with disabilities; for providing information to rehabilitation-related professionals in 
different countries; for providing coding scheme for health information systems (including children and adolescents).
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АКТУАЛЬНОСТЬ
Междунар одная классификация функциониро-

вания, ограничений жизнедеятельности и здоровья 
(МКФ) относится к семейству международных класси-
фикаций Всемирной организации здравоохранения 
(ВОЗ), которые обеспечивают механизм получения 
информации, связанной со здоровьем, заболеваниями 
и лечением. Кроме данной классификации, в семей-
стве есть Международная классификация болезней 
(МКБ) и Международная классификация медицинских 
услуг. МКБ-10 использует нарушения (в виде признаков 
и симптомов) как части конструкции, которые формиру-
ют «болезнь», или иногда как причины для обращения 
за медицинской помощью, в то время как МКФ исполь-
зует их как проблемы функций  и структур организма, 
связанных с изменениями здоровья.

Функционирование и ограничения жизнедея-
тельности, связанные с изменениями здоровья, 
классифицируются в МКФ. В книге «Международная 
классификация функционирования, ограничений жиз-
недеятельности и здоровья: МКФ, краткая версия» 
говорится о том, что МКБ-10 и МКФ дополняют друг 
друга, и специалистам предлагается использовать обе 
классификации совместно. В МКБ-10 заболевания, рас-
стройства или другие изменения здоровья кодируются 
диагнозом, который пополняется информацией МКФ 
о функционировании. Общая информация, которая отно-
сится к диагнозу и функционированию, определяет здо-
ровье людей или популяций.

«Семья» международных классификаций ВОЗ — важ-
ный инструмент, который позволяет предоставлять све-
дения и сравнивать популяционные данные о здоровье 
на международном уровне. Информация о смертности 
(в соответствии с МКБ-10), а также о показателях здоро-
вья (в соответствии с МКФ) может сочетаться при попу-
ляционных исследованиях здоровья для наблюдения 
и оценки его состояния, а также влияния разных условий 
на смертность и заболеваемость [1].

МКФ перестала быть классификацией, описывающей 
влияние изменений здоровья на конечный результат, 
чтобы стать классификацией, описывающей, из чего 
состоит здоровье. Данная классификация придержи-
вается нейтральной позиции в отношении этиологии, 
поэтому медицинский работник может делать выводы 
о причинно-следственных связях, используя оптималь-
ные научные методы. Для исследования факторов риска 
МКФ содержит перечень факторов внешней среды, опи-
сывающих обстановку, в которой живет пациент. Такой 
подход допускает проведение более подходящего реаби-
литационного курса для пациентов и более вариабель-
ного в реабилитации — в отличие от подхода, использу-
ющегося в рамках МКБ, которая ориентирована прежде 
всего на медицинский диагноз [1].

ВВЕДЕНИЕ (краткая историческая справка)
В 1972 г. ВОЗ создала первую схему, которая каса-

лась последствий болезней и основывалась на необхо-
димости определения различий между нарушениями и их 
значимостью. Первым названием классификации было 
«Международная классификация нарушений, сниже-
ния трудоспособности и социальной недостаточности», 
а в настоящее время она имеет название «Международная 
классификация функционирования, ограничений жиз-
недеятельности и здоровья». Подход данной класси-
фикации был противоположен традиционному подходу 
МКБ, при котором этиология, анатомия и патология 
объединялись в одну общую систему. Начались попытки 

совмещения этих подходов в виде схемы, сопоставимой 
с принципами, лежащими в основе структуры МКБ.

Разобщенные классификации нарушений 
и социальной недостаточности были рассмотрены 
на Международной конференции по 9-му пересмотру 
МКБ в октябре 1975 г. В документе «Международная 
классификация функционирования, ограничений жиз-
недеятельности и здоровья: МКН-2, финальный проект, 
полная версия», предназначенном для рассмотрения 
на 54-й Всемирной ассамблее здравоохранения, указа-
но, что конференция одобрила ее публикацию для пилот-
ных испытаний. Первое издание МКН, которое носило 
название «Международная классификация нарушений, 
снижения трудоспособности и социальной недостаточ-
ности», было напечатано в 1980 г. В 1993 г. в пересма-
триваемой версии МКН-2, временно носившей название 
«Международная номенклатура нарушений, ограниче-
ний жизнедеятельности и социальной недостаточности», 
отмечалось, что она должна помочь в достижении многих 
реабилитационных целей в разных странах; на практике 
она должна быть достаточно простым, наполненным 
смыслом описанием последствий изменений здоровья; 
она должна определять нужды медицинских работников 
и корректировать программы реабилитации; она должна 
давать логически связанный обзор процесса появления 
ограничений жизнедеятельности, а не только оценку, 
регистрировать и помогать принимать соответствующие 
меры при заболеваниях; она должна различать культур-
ные обычаи; она должна быть задействована как допол-
нение к семейству классификаций ВОЗ [1].

Изначально Французский сотрудничающий центр 
получил задание подготовить предложения по разделу 
нарушений — и в частности по языку, речи и чувствитель-
ному восприятию. Голландский центр сотрудничества 
должен был пересмотреть ограничения жизнедеятель-
ности и раздел классификаций, касающийся аспек-
тов движения, а также подготовить обзор литературы. 
Северо-Американский центр сотрудничества занимал-
ся разделом, касающимся социальной недостаточно-
сти. Дополнительно на две рабочие группы возложили 
задачу по представлению предложения по разделам 
психического и детского здоровья. В 1996 г. на встре-
че по пересмотру Международной номенклатуры нару-
шений, ограничений жизнедеятельности и социальной 
недостаточности в Женеве было озвучено, что все цен-
тры сотрудничества и рабочие группы будут осущест-
влять пересмотр второго проекта в целом, а не в раз-
рабатываемых ими ранее отдельных областях. С мая 
1996 по февраль 1997 г. вариант документа, назван-
ный для простоты альфа-проектом, был распространен 
между центрами сотрудничества и рабочими группами, 
а комментарии и предложения — сгруппированы в штаб-
квартире ВОЗ.

Разделение классификации на три уровня — «нару-
шения», «ограничения жизнедеятельности» и «социальная 
недостаточность» — было решено оставить без исправ-
лений. Необходимо было рассмотреть вопрос включения 
личностных факторов и факторов окружающей среды, 
хотя большинство предложений оставались на стадии 
тестирования.

Дискутабельными были вопросы адекватной вза-
имосвязи трех уровней классификации: нарушений, 
ограничений жизнедеятельности и социальной недоста-
точности. Выделяли отсутствие временных изменений 
и одностороннюю направленность процесса от наруше-
ний к ограничениям жизнедеятельности и социальной 
недостаточности. На пересмотре было предложено аль-
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тернативное графическое представление и упрощение 
взаимосвязей использования МКН 1980 г.

Внешние (факторы окружающей среды) и внутренние 
(личностные) факторы являются главными составляю-
щими процесса формирования социальной недостаточ-
ности. Отношения социальных факторов и факторов 
окружающей среды к нарушениям, ограничениям жизне-
деятельности и социальной недостаточности строго свя-
заны с культурными традициями, поэтому они не должны 
были представлять собой отдельные уровни внутри МКН.

Одними из главных целей процесса пересмотра клас-
сификации были создание материалов для обучения 
и применение ее для разных культур.

В марте 1997 г. создан новый вариант проекта клас-
сификации, названный «бета-1», который суммировал 
собранные предложения за прошедшие годы. Этот про-
ект в апреле 1997 г. обсудили на совещании, посвя-
щенном пересмотру. После включения в него решений 
совещания в июне 1997 г. проект МКН-2 «бета-1» издан 
для пилотных испытаний. Между январем и апрелем 
1999 г. написан проект «бета-2», основанный на обоб-
щенных данных и ответных результатах, полученных 
при полевых испытаниях «бета-1». Этот проект, вклю-
чавший результаты исследований, был представлен 
и обсужден на ежегодном совещании, посвященном 
МКН-2, в Лондоне в апреле 1999 г. После включения 
решений совещания проект «бета-2» в июле 1999 г. раз-
множен и выпущен для пилотных испытаний.

В первых испытаниях участвовали более 50 стран — 
членов ВОЗ и 1800 экспертов в различных областях, 
включая сферы медицины, труда, образования, меди-
цинского страхования и социальной защиты. 

На основании данных и консультаций между цен-
трами сотрудничества и комитетом экспертов ВОЗ 
по оценке и классификации, полученных при испытаниях 
«бета- 2», в октябре 2000 г. был оформлен временный 
проект МКН-2. В ноябре 2000 г. он был представлен 
на ревизионном совещании, а в январе 2001 г. его уже 
рассмотрел Исполнительный комитет ВОЗ. В мае 2001 г. 
на 54-й Всемирной ассамблее здравоохранения заклю-
чительная версия МКН-2 была рассмотрена и одобрена.

22 мая 2001 г. Всемирная ассамблея здравоохра-
нения утвердила новую классификацию под названием 
«Международная классификация функционирования, 
ограничений жизнедеятельности и здоровья» [1].

ОСНОВНАЯ ЧАСТЬ
Правила использования МКФ были изложены более 

20 лет назад [2, 3] в декларации о защите прав инвали-
дов, во всемирном докладе об инвалидности, в деклара-
ции о пациент-центрированном здравоохранении, а так-
же в «Красной книге МКФ». Внедрение МКФ означает 
применение пациент-центрированного, проблемно-ори-
ентированного мультидисциплинарного подхода с помо-
щью биопсихосоциальной модели инвалидности [4–6]. 
Задачами ВОЗ являются внедрение МКФ в практику 
медицинской и социальной реабилитации, сбор данных 
об инвалидности с использованием МКФ, создание ком-
пьютерных программ и мобильных приложений для прак-
тического использования МКФ и повышение качества 
и доступности реабилитации [7].

Эксперты сначала отказались от разработки детской 
версии МКФ, однако в период между 2002 и 2005 г. рабо-
чая группа ВОЗ, созданная для МКФ-ДП (Международная 
классификация функционирования, ограничений жизне-

деятельности и здоровья детей и подростков), дала оцен-
ку существующим кодам МКФ и определила новые коды 
для описания характеристик жизнедеятельности детей 
и подростков. На основе рекомендаций  из Приложения 8 
к МКФ разработана версия для детей и подростков, кото-
рую соединили с организацией и структурой основного 
тома. В 2003 г. был создан первый проект версии МКФ-ДП, 
а пилотные испытания были проведены в 2004 г. После 
них второй предварительный проект МКФ-ДП был раз-
работан и испытан в полевых условиях в 2005 г. Эта 
версия МКФ-ДП была представлена для оценки экспер-
тами ВОЗ. Рекомендации, полученные в процессе рас-
смотрения, были включены в окончательный вариант, 
представленный на ежегодном заседании Сети сотруд-
ничающих с ВОЗ центров для семьи международных 
классификаций  в Тунисе осенью 2006 г. В ноябре 2006 г. 
МКФ-ДП была официально принята для публикации 
как первая производная от МКФ классификация. В МКФ-
ДП добавлено 230 новых кодов, которые отсутствуют 
в МКФ для взрослых и свой ственны детскому и подрост-
ковому возрасту из-за специфики процессов развития, 
обучения и формирования навыков.

В 2003 г. МКФ была переведена на русский язык [8], 
после чего началось ее внедрение в практику в нашей 
стране. Э.И. Аухадеев в 2007 г. был автором первой 
работы, посвященной МКФ [9].

После ее создания сразу были опубликованы ста-
тьи об инструментах использования МКФ. В 2007 г. 
была написана статья про применение МКФ в практиче-
ской реабилитации пациентов с использованием МКФ-
профиля пациента — таблицы, в которую вписываются 
домены МКФ с кодами и оценкой [10]. МКФ-профиль 
пациента предлагает пользователю поставить цель
реабилитации. С помощью этого профиля можно осуще-
ствить основные принципы применения МКФ на прак-
тике.

V.A. Steiner и соавт. были одними из первых, кто 
предложил использовать МКФ для управления реабили-
тацией, разработав Rehabilitation Problem-Solving Form 
(RPS-Form) — форму решения проблем реабилитации 
(RPS-форма). Она помогает лучше анализировать про-
блемы пациентов и фокусироваться на специальных 
задачах [11].

A. Rauch и соавт. в 2008 г. разработали несколько 
инструментов на основе МКФ для управления реабили-
тацией, включая оценку состояния пациента и поста-
новку целей. Их вклад в разработку технологии поиска 
целей реабилитации на основе МКФ является фундамен-
тальным [12].

A. Martinuzzi в 2010 г. создал инструмент для приме-
нения МКФ у детей, который помогает описывать резуль-
таты оценок в различных компонентах МКФ и документи-
ровать цели реабилитации с использованием МКФ [13].

В 2014 г. P. Meucci и соавт. написали статью «Опрос 
о целесообразности использования МКФ-ДП для опи-
сания сохраняющихся трудностей в выполнении задач 
и деятельности детей и подростков с ограниченными 
возможностями в Италии» [14].

Были созданы инструменты, основанные на МКФ: 
Мера функциональной независимости (FIM), Рабочий 
опросник по реабилитации (Work Rehabilitation 
Questionnaire; WORQ) [15] и шкала оценки инвалидности 
ВОЗ 2.0 (ВОЗШОИ 2.0, или оригинальная аббревиатура: 
WHODAS 2.0) [16, 17].

Mini-ICF-APP [18], основанный на Groningen Social 
Disabilities Schedule II [19] для пациентов с психической 
патологией, помогает оценить раздел активности и уча-
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стия по 5-балльной шкале. Все эти инструменты выпол-
няют функции оценочных шкал. 

В книге МКФ очень подробно описана инструкция 
по использованию МКФ [3, 8]. Также была опубликована 
инструкция по работе с МКФ и книга How to use ICF [20], 
а для обучения пользователей был разработан Browse 
ICF Online [21].

В Японии был создан ICF-illustration, облегчающий 
понимание смысла доменов МКФ [22]. Для каждого 
домена учеными были подобраны картинки, которые 
обозначали смысл этого домена [23].

На основании идеи использования набора доменов 
МКФ (ICF CORE SETS) [24] стали разрабатывать разной 
величины наборы доменов для многих заболеваний. 
Эти наборы доменов помогают собрать информацию 
об инвалидности, решать административные и эпидеми-
ологические проблемы.

В исследовании С.А. Лейдлер и А.В. Кочубей [25], 
посвященном применению МКФ в области стоматологии, 
было показано, что с помощью рассматриваемой клас-
сификации можно определить намного больше проблем 
пациента, чем при традиционной оценке.

А.В. Кочубей и С.А. Филюк в своей статье пояснили, 
что использование оценочного листа МКФ при оказании 
помощи пациентам ортопедически-стоматологического 
профиля позволяет дать оценку проблемам и функциони-
рованию пациента до и после лечения и зафиксировать 
полученную информацию в медицинской карте [26].

И.И. Никитченко и А.А. Гальянов в опубликованной 
работе заключили, что использование карты осмотра 
пациента со списком доменов МКФ сделало проще про-
ведение осмотра и опроса больного ишемической болез-
нью сердца после ангиопластики [27].

В статьях Р.А. Бодровой и соавт. [28, 29] и в диссерта-
ции И.В. Тихонова [30] описано использование у пациен-
тов с болью в нижней части спины набора доменов МКФ, 
созданного авторами, с последующим выводом, что при-
менение МКФ совместно с новыми восстановительными 
технологиями повышает эффективность реабилитации.

В диссертационной работе К.Б. Ибраевой [31] так-
же показано, что при использовании профилей МКФ 
определяется гораздо больше проблем пациента после 
нейрохирургического вмешательства, чем при обычной 
оценке.

А.М. Kазьмин и соавт. в 2014 г. написали статью 
«Прикладное значение Международной классификации 
функционирования, ограничений  жизнедеятельности 
и здоровья детей и подростков (краткий обзор литерату-
ры)», где приводится описание структуры МКФ-ДП, кото-
рая в России используется недостаточно [32].

Э.З. Шайдаев в своей работе заключил, что оценку 
состояний после операций при врожденной сгибатель-
ной контрактуре локтевого сустава целесообразно про-
водить с применением МКФ, а для оценки было выбра-
но два домена функций и по одному домену структур 
и активности и участия [33].

В 2014 г. Г.В. Волынец и соавт. опубликовали ста-
тью «Определение степени нарушения структуры пече-
ни и выраженности портальной гипертензии у детей». 
На основе МКФ они разработали балльную систему 
оценки степени нарушения структуры печени и выра-
женности портальной гипертензии у детей, которая 
может использоваться как объективный критерий 
тяжести патологического процесса, изменений его 
в динамике на фоне проводимой терапии, определения 
прогноза заболевания и показаний к трансплантации 
печени [34].

Через год Т.А. Скворцова защитила диссертацию 
на тему «Обоснование индивидуализированной терапии 
хронического вирусного гепатита С у детей», где провела 
оценку степени нарушения печени при ХГС на основе 
МКФ в соответствии с балльной системой, разрабо-
танной и запатентованной в ФГБНУ НЦЗД [35], которая 
включала оценку биохимических показателей крови, 
отражающих участие печени в обмене белков, жиров 
и углеводов [36].

Также в период с 2012 по 2015 г. в ФГБУ «Научный 
центр здоровья детей» (ныне — ФГАУ «НМИЦ здоровья 
детей») РАМН было опубликовано 7 патентов на основе 
применения МКФ: «Способ оценки степени ограничений 
жизнедеятельности у детей в категории способность 
к передвижению» [37], «Способ оценки степени ограни-
чений жизнедеятельности у детей в категории способ-
ность к обучению и применению знаний» [38], «Способ 
оценки степени ограничений жизнедеятельности у детей 
в категории способность к общению» [39], «Способ оцен-
ки степени ограничений жизнедеятельности у детей 
в категории способность к ориентации» [40], «Способ 
оценки степени ограничений жизнедеятельности у детей 
в категории способность к самообслуживанию» [41], 
«Способ оценки степени ограничений жизнедеятель-
ности у детей в категории способность контролировать 
свое поведение» [42] и «Способ определения степени 
нарушения структуры печени и выраженности порталь-
ной гипертензии у детей» [43].

В своей диссертации А.А. Шмонин описал использо-
вание МКФ при церебральном инсульте [44] и сделал 
вывод, что реабилитация пациентов с церебральным 
инсультом по трехэтапной пациент-центрированной, про-
блемно-ориентированной мультидисциплинарной моде-
ли более эффективна, чем по биомедицинской модели, 
а также что использование полной версии МКФ в оценке 
профиля пациента с церебральным инсультом при муль-
тидисциплинарном подходе приводит к повышению 
качества реабилитационной диагностики.

В нашей стране специалисты пытались создать 
компьютерные программы для работы с МКФ, такие 
как Software application ICF и «Электронная версия 
Международной классификации функционирования, 
ограничений жизнедеятельности и здоровья» [10, 12]. 
В 2015–2016 гг. были попытки интегрировать МКФ 
в историю болезни в Калининграде, а в 2018 г. — в Уфе 
(Региональная информационно-аналитическая медицин-
ская система (РИАМС) «ПроМед») [45], но только в 2017 г. 
А.А. Шмонин смог создать эффективную и относитель-
но удобную в использовании компьютерную программу 
для ЭВМ ICF-reader, предназначенную для оптимиза-
ции использования МКФ. Данную программу постоянно 
используют сотрудники ГБУЗ Омской области «Центр 
медицинской реабилитации», СПбГБУЗ «Городская боль-
ница № 26», ФГБОУ ДПО «Санкт-Петербургский центр 
последипломного образования работников со сред-
ним медицинским и фармацевтическим образованием 
ФМБА России», службы социально-медицинского сопро-
вождения, патронажа и реабилитации «Система Забота» 
(г. Санкт-Петербург) и ГАУЗ «Республиканский врачебно-
физкультурный диспансер» (г. Уфа). Основные технологии 
реабилитации уже внедрены в учебную работу кафедры 
физических методов лечения и спортивной медицины 
факультета последипломного образования, кафедры 
педагогики и психологии факультета последипломно-
го образования и кафедры патофизиологии ПСПбГМУ 
им. И.П. Павлова. В самом крупном филиале № 3 ГАУЗ 
«МНПЦ МРВСМ ДЗМ» для составления реабилитацион-
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ного диагноза используется справочный портал по здра-
воохранению и медицине «ЗдравМедИнформ». В насто-
ящее время в стационарах Москвы отсутствует единая 
электронная программа для работы с МКФ.

Мы нашли несколько публикаций, описывающих опыт 
внедрения МКФ в педиатрии в Российской Федерации. 
В 2019 г. А.Н. Белова и соавт. опубликовали статью 
«Медицинская реабилитация при детском церебральном 
параличе: применение Международной классификации 
функционирования, ограничений жизнедеятельности 
и здоровья детей и подростков», представив клинический 
пример, который показывает, что внедрение МКФ оправ-
данно и необходимо. Данная классификация позволит 
дать четкую оценку состоянию пациента, сформировать 
план лечения и проанализировать полученные резуль-
таты, что повысит качество и эффективность оказания 
медицинской помощи детям, страдающим детским цере-
бральным параличом [46]. В 2020 г. Д.Л. Нефедьева 
и соавт. опубликовали статью «Построение программ 
реабилитации на основе Международной классифика-
ции функционирования, ограничений жизнедеятельности 
и здоровья для детей и подростков», в которой затронули 
применение МКФ-ДП в реабилитации детского населе-
ния, возможности оценки структур, функций , активности 
и участия, личностных факторов и факторов внешней 
среды, привели общую стратегию формирования реаби-
литационного диагноза и отметили принципы построения 
реабилитационных мероприятий на основе МКФ-ДП [47].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Применение МКФ заставляет находить проблемы, 

поражающие органы или системы внутренних орга-
нов, связанные с патопсихологическими нарушениями, 
с поведением и окружающей средой [3].

Для использования МКФ в реабилитации пациен-
тов с различными заболеваниями необходимо проводить 
оценку поведения в быту, навыков самообслуживания, 
психологических особенностей личности и нарушений, 
системного анализа движения, изучения среды, что не вхо-
дит в компетенции других врачей [48–50]. Нужно решить, 
как можно сделать участие пациента в реабилитации 
оптимальным, чтобы он был активен, вовлечен в про-
цесс реабилитации и коммуницировал с командой специ-
алистов. МКФ приводит к необходимости учитывать осо-
бенности коммуникации, опыт пациента, его убеждения 
и установки, а также его близких родственников, то есть 
реализовать пациент-центрированный подход (пациент 
сам становится частью реабилитационной команды) [51].

Внедрение МКФ в амбулаторную практику в России 
требует изменения взгляда специалистов на проблемы 
пациентов и введения на постоянной основе в состав 
мультидисциплинарной реабилитационной коман-
ды специалистов с немедицинским образованием — 
клинических психологов, логопедов, инструкторов 
по трудовой терапии, а также физических терапевтов 
и реабилитационных медицинских сестер, которые име-
ют требуемые компетенции в рамках своих специаль-
ностей. Привлечение вышеперечисленных специалистов 
и изменение отношения к пациенту приведет к более 
эффективной и качественной диагностике, что позволит 
выявлять больше факторов и проблем, которые влияют 
на жизнь пациентов с любыми диагнозами и приводят 
к инвалидности [5, 52–55].

ОБСУЖДЕНИЕ
Задачи, поставленные 20 лет назад экспертами ВОЗ, 

по внедрению МКФ в практику медицинской и социальной 

реабилитации, по сбору данных об эпидемиологии инва-
лидности с использованием МКФ, по созданию эффек-
тивных и удобных компьютерных программ и мобильных 
приложений для практического использования МКФ, 
по повышению качества и доступности реабилитации 
в настоящий момент не реализованы и требуют раз-
работки инструмента практического применения МКФ. 
Инструменты FIM, WORQ, WHODAS 2.0 и Mini-ICF-APP 
не смогли заменить МКФ при составлении реабилитаци-
онного диагноза, а для заполнения МКФ-профиля необ-
ходимо большое количество времени, так как для этого 
требуется хорошее знание МКФ [10], что является мину-
сом данного метода. Инструкция в книгах МКФ, How to 
use ICF и в обучающей программе Browse ICF Online опи-
сывает общие рамки применения МКФ, где практически 
не представлено информации о клиническом использо-
вании МКФ [3, 8]. Все эти инструменты неэффективные, 
со сложным описанием методов работы с МКФ в практи-
ке реабилитации. В японском инструменте ICF-illustration 
эффективной технологии практического использова-
ния МКФ с его помощью не создано. Все разработки 
коротких и расширенных наборов доменов для разных 
заболеваний на основании ICF CORE SETS не подходят 
для ведения пациента и решения клинических задач. 
В России в качестве инструмента использовались толь-
ко наборы доменов. Ни в одной русскоязычной статье 
не были использованы наборы доменов без изменений, 
полученных в результате работы большой выборки спе-
циалистов и рекомендованных ВОЗ, т.е. МКФ целиком 
не использовалась, научных исследований и клиниче-
ских испытаний компьютерных программ не проводи-
лось. Также нет данных о клинической эффективности 
применения МКФ и не разработаны инструменты ее при-
менения. Авторы статей часто используют собственные 
наборы доменов, опираясь на личный опыт, что может 
ограничивать использование МКФ в полной мере [56]. 
Например, в статье С.А. Лейдлер и А.В. Кочубей нет опи-
сания инструмента применения МКФ и не указано, какое 
количество времени тратится на оценку одного пациента 
по общепринятой методике и при использовании МКФ 
[25]. Разработанные компьютерные программы Software 
application ICF и «Электронная версия Международной 
классификации функционирования, ограничений жиз-
недеятельности и здоровья» не дошли до стадии кли-
нических испытаний и на практике не используются. 
В разработанных программах часто допускались прин-
ципиальные ошибки и не соблюдались правила, указан-
ные в требованиях ВОЗ [3, 8], — разработчики создали 
собственный набор доменов МКФ, который содержит 
меньшее количество доменов, чем предложено в реко-
мендациях ICF CORE SETS [24].

МКФ-ДП предоставляет возможность описывать 
состояние здоровья детей с разными диагнозами с раз-
личных позиций  и помогает врачам задуматься о том, 
как реально можно помочь пациентам жить в обще-
стве полноценной жизнью. Также информацию, которую 
содержит МКФ-ДП, можно использовать в самых раз-
ных областях, включая клинические, административные, 
контролирующие, для принятия политических решений  
или научных исследований . Классы МКФ-ДП позволяют 
регистрировать единичные проблемы или обозначать 
общие проблемы функционирования и здоровья ребенка. 
При применении в клинических областях классы МКФ-
ДП могут содержать суммарные оценки, включающие 
диагностическую информацию и являющиеся основой 
для обоснования проведения запланированных реаби-
литационных мероприятий. В целях решения админи-
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стративных задач информацию МКФ-ДП, касающуюся 
избирательного права, обеспечения обслуживания, воз-
мещения денежных средств и выполнения обязательств, 
можно зарегистрировать с помощью кодов МКФ-ДП. 
В области политики МКФ-ДП можно использовать, скон-
центрировав внимание на решении любых политических 
задач, например в отношении права детей на лече-
ние или образование. В области научных исследований  
отдельные классы МКФ-ДП удобно применять для стан-
дартизации характеристик участников исследований , 
выбора средств оценки и определения результатов. 
Во всех случаях, когда объектом исследования являются 
родители, дети и подростки, следует использовать поло-
жения МКФ-ДП.

Внедрение МКФ в отечественную медицину займет 
определенное время и, без сомнения, вызовет бурю 
дискуссий  во врачебном сообществе.

ВЫВОДЫ
1. Несмотря на то, что с момента создания МКФ про-

шло уже 20 лет, в настоящий момент в России и в мире 
написано мало научных статей, подтверждающих прак-
тическую значимость МКФ, особенно в педиатрии. 
Кроме того, не разработано «золотого стандарта» прак-
тического использования МКФ, который помог бы при-
нять вариабельность и разнообразие в реабилитации — 
в отличие от подхода, использующегося в рамках МКБ, 
а также позволил бы проводить курс, более подходящий 
для пациентов.

2. Информацию, которую содержит МКФ-ДП, можно 
будет использовать в самых разных областях, вклю-
чая клинические, административные, контролирую-
щие, для принятия политических решений  или научных 
исследований . Данный факт говорит об актуальности 
проведения исследований в сфере развития новых под-
ходов к организации детской реабилитации в России.

3. Остаются актуальными разработка новых спосо-
бов использования МКФ, создание программного обе-
спечения для сбора данных об эпидемиологии инвалид-
ности в России. Создание единой, эффективной, удобной 
в использовании компьютерной программы и внедре-
ние ее в ЕМИАС для учреждений, подведомственных 
ДЗМ, в амбулаторных, стационарных условиях и условиях 
дневного стационара необходимо для оптимизации при-

менения МКФ специалистами, для соблюдения принци-
пов преемственности и последовательности при пере-
ходе с одного этапа реабилитации на другой, из одного 
медицинского учреждения в другое. Для этого важно, 
чтобы на каждом этапе реабилитации в системе ЕМИАС 
с помощью МКФ было задокументировано, какие мето-
ды, средства лечения и реабилитации применялись, 
каково было клинико-функциональное и психологиче-
ское состояние реабилитируемого, а также его толерант-
ности к физическим нагрузкам.

По мнению авторов, необходимо проводить научную 
работу, чтобы доказать эффективность применения МКФ 
и МКФ-ДП в России.

ВКЛАД АВТОРОВ
В.В. Язев — работа с литературными источниками, 

написание статьи.
Д.С. Русинова — координирующая роль, внесение 

корректировок и правок.
А.С. Безымянный — координирующая роль.
AUTHORS’ CONTRIBUTION
Vyacheslav V. Yazev — working with literary sources, writing.
Dina S. Rusinova — coordinating role, making 

adjustments and changes.
Alexey S. Bezymyanniy — coordinating role.

ИСТОЧНИК ФИНАНСИРОВАНИЯ
Отсутствует.
FINANCING SOURCE
Not specified.

РАСКРЫТИЕ ИНТЕРЕСОВ
Авторы статьи подтвердили отсутствие конфликта 

интересов, о котором необходимо сообщить.
DISCLOSURE OF INTEREST
Not declared.

ORCID
В.В. Язев

https://orcid.org/0000-0001-9513-6557
Д.С. Русинова

https://orcid.org/0000-0002-1215-1872
А.С. Бе зымянный

https://orcid.org/0000-0002-3685-9111

1.  Международная классификация функционирования, огра-
ничений жизнедеятельности и здоровья: МКФ. — Женева: 
Всемирная Организация Здравоохранения; 2001. [International 
Classification of Functioning, Disability and Health: ICF. Geneva: 
World Health Organization; 2001. (In Russ).] Доступно по: https://
ergotherapy.ru/wp-content/uploads/2017/05/Mezhdunarodnaya-
klassifikatsiya.pdf. Ссылка активна на 23.06.2023.
2.  Международная классификация функционирования, 
ограничений жизнедеятельности и здоровья (полная вер-
сия) / Всемирная организация здравоохранения. — СПб.: 
СПбИУВЭК; 2001. — 342 c. [International Classification of 
Functioning, Disability and Health (Full Version). World Health 
Organization. St. Petersburg: St. Petersburg Institute for Postgraduate 
Medical Experts; 2001. 342 p. (In Russ).]
3.  International Classification of Functioning. Disability and Health 
(ICF). Geneva: World Health Organization; 2001. 303 p.
4. Буйлова Т.В. Международная классификация функцио-
нирования как ключ к пониманию философии реабилита-
ции // МедиАль. — 2013. — № 2. — С. 26–31. [Builova TV. 
International Classification of Functioning as a key to understanding 
the philosophy of rehabilitation. MediAl’. 2013;(2):26–31. (In Russ).]

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ / REFERENCES

5. Мельникова Е.В., Буйлова Т.В., Бодрова Р.А. и др. 
Использование международной классификации функциониро-
вания (МКФ) в амбулаторной и стационарной медицинской реа-
билитации: инструкция для специалистов // Вестник восстано-
вительной медицины. — 2017. — № 6. — С. 7–20. [Melnikova EV, 
Builova TV, Bodrova RA, et al. Use of the International Classification of 
Functioning (ICF) in outpatient and inpatient medical rehabilitation: 
instruction for specialists. Bulletin of Rehabilitation Medicine. 
2017;(6):7–20. (In Russ).]
6. European Physical and Rehabilitation Medicine Bodies 
Alliance. White Book on Physical and Rehabilitation Medicine 
in Europe. Introductions, Executive Summary, and Methodology. 
Eur J Phys Rehabil Med. 2018;54(2):125–321. doi: https://doi.
org/10.23736/S1973-9087.18.05143-2
7. WHO. World Report on Disability. Geneva: World Health 
Organization; 2011. 350 p. Available online: https://www.who.int/
publications/i/item/9789241564182. Accessed on June 24, 2023.
8. Шостка Г.Д., Коробов М.В., Шабро А.В. Международная клас-
сификация функционирования, ограничений жизнедеятельности 
и здоровья (краткая версия). — СПб.: СПбИУВЭК; 2003. — 223 с. 
[Shostka GD, Korobov MV, Shabro AV. International Classification of 

В
 П

Р
А

К
Т

И
К

У
 П

Е
Д

И
А

Т
Р

А
F

O
R

 P
E

D
IA

T
R

IC
IA

N
’S

 P
R

A
C

T
IC

E



361

П
Е

Д
И

А
Т

Р
И

Ч
Е

С
К

А
Я

 Ф
А

Р
М

А
К

О
Л

О
Г

И
Я

 /
 2

0
2

3
 /

 Т
О

М
 2

0
 /

 №
 4

P
E

D
IA

T
R

IC
 P

H
A

R
M

A
C

O
L

O
G

Y
. 2

0
2

3
;2

0
(4

)

Functioning, Disability and Health (Short Version). St. Petersburg: St. 
Petersburg Institute for Postgraduate Medical Experts; 2003. 223 p. 
(In Russ).]
9. Аухадеев Э.И. Международная классификация функци-
онирования, ограничений жизнедеятельности и здоровья, 
рекомендованная ВОЗ, — новый этап в развитии реабилито-
логии // Казанский медицинский журнал. — 2007. — Т. 88. — 
№ 1. — С. 5–9. [Aukhadeev EI. Mezhdunarodnaya klassifikatsiya 
funktsionirovaniya, ogranichenii zhiznedeyatel’nosti i zdorov’ya, 
rekomendovannaya VOZ, — novyi etap v razvitii reabilitologii. Kazan 
Medical Journal. 2007;88(1):5–9. (In Russ).]
10. Stucki G, Cieza A, Melvin J. The International Classification of 
Functioning, Disability and Health (ICF): a unifying model for the 
conceptual description of the rehabilitation strategy. J Rehabil Med. 
2007;39(4):279–285.
11. Steiner WA, Ryser L, Huber E, et al. Use of the ICF model as a 
clinical problem-solving tool in physical therapy and rehabilitation 
medicine. Phys Ther. 2002;82(11):1098–1107.
12. Rauch A, Cieza A, Stucki G. How to apply the International 
Classification of Functioning, Disability and Health (ICF) for 
rehabilitation management in clinical practice. Eur J Phys Rehabil 
Med. 2008;44(3):329–342.
13. Martinuzzi A, Salghetti A, Betto S, et al. The International 
Classification of Functioning Disability and Health, version for children 
and youth as a roadmap for projecting and programming rehabilitation 
in a neuropaediatric hospital unit. J Rehabil Med. 2010;42(1):49–55. 
doi: https://doi.org/10.2340/16501977-0468
14. Meucci P, Leonardi M, Sala M, et al. A survey on feasibility of 
ICF-CY use to describe persisting difficulties in executing tasks and 
activities of children and adolescent with disability in Italy. Disabil 
Health J. 2014;7(4):433–441. doi: https://doi.org/10.1016/j.
dhjo.2014.05.006
15. Finger ME, Escorpizo R, Bostan C, De Bie R. Work Rehabilitation 
Questionnaire (WORQ): development and preliminary psychometric 
evidence of an ICF-based questionnaire for vocational rehabili-
tation. J Occup Rehabil. 2014;24(3):498–510. doi: https://doi.
org/10.1007/s10926-013-9485-2
16. Kwon SY, Hong SE, Kim EJ, et al. Monitoring of Functioning 
Status in Subjects With Chronic Stroke in South Korea Using 
WHODAS II. Ann Rehabil Med. 2016;40(1):111–119.
doi: https://doi.org/10.5535/arm.2016.40.1.111
17. Hu HY, Chi WC, Chang KH, et al. The World Health 
Organization Disability Assessment Schedule 2.0 can predict the 
institutionalization of patients with stroke. Eur J Phys Rehabil Med. 
2017;53(6):856–862. doi: https://doi.org/10.23736/S1973-
9087.17.04615-9
18. Linden M, Baron S, Muschalla B. Mini-ICF-APP: Mini-ICF-Rating 
f ü r  Aktivitä ts- und Partizipationsbeeinträ chtigungen bei psychi-
schen Erkrankungen. Rehabilitation. 2005;44:144–150.
19. Wiersma D, DeJong A, Ormel J. The Groningen Social 
Disabilities Schedule: development, relationship with I.C.I.D.H., and 
psychometric properties. Int J Rehabil Res. 1988;11(3):213–224.
20.  How to use the ICF: A practical manual for using the International 
Classification of Functioning, Disability and Health (ICF). Geneva: 
World Health Organization; 2013. 127 p. Available online: https://
cdn.who.int/media/docs/default-source/classification/icf/
drafticfpracticalmanual2.pdf. Accessed on June 24, 2023.
21.  International Classification of Functioning, Disability and 
Health (ICF), Browse Online. Available online: https://www.who.
int/standards/classifications/international-classification-of-
functioning-disability-and-health. Accessed on June 24, 2023.
22. Sutch S. ICF illustration library. Bulletin of the World Health 
Organization. 2004;82(7):550–551. Available online: https://apps.
who.int/iris/handle/10665/269197. Accessed on June 24, 2023.
23. Okochi J, Utsunomiya S, Takahashi T. Health measurement 
using the ICF: test-retest reliability study of ICF codes and 
qualifiers in geriatric care. Health Qual Life Outcomes. 2005;3:46.
doi: https://doi.org/10.1186/1477-7525-3-46
24. Stucki G, Cieza A, Ewert T, et al. Application of the International 
Classification of Functioning, Disability and Health (ICF) in clinical 
practice. Disabil Rehabil. 2002;24(5):281–282. doi: https://doi.
org/10.1080/09638280110105222

25. Лейдлер С.А., Кочубей А.В. Применение международной клас-
сификации функционирования, ограничений жизнедеятельности 
и здоровья (МКФ) при оказании ортопедической стоматологиче-
ской помощи // Вестник Росздравнадзора. — 2014. — № 1. — 
С. 44–47. [Laidler SA, Kochubey AV. Applying the International 
Classification of Functioning, Disability and Health (ICF) in prosthetic 
dentistry. Vestnik Roszdravnadzora. 2014;(1):44–47. (In Russ).]
26. Кочубей А.В., Филюк С.А. Анализ информативности историй 
болезни стоматологических ортопедических пациентов с пози-
ций международной классификации функционирования, ограни-
чений жизнедеятельности и здоровья // Кубанский медицинский 
вестник. — 2012. — № 3. — С. 88–91. [Kochubey AV, Filyuk SA. 
Analyses of functioning in the medical documentation used by 
prosthetic dentists. Kuban Scientific Medical Bulletin. 2012;(3)88–
91. (In Russ).]
27. Никитченко И.И., Гальянов А.А. Оценка линейной зависимо-
сти между показателями в системе оценок результатов реаби-
литации инвалидов вследствие ишемической болезни сердца, 
прошедших перкутанную транслюминальную коронарную анги-
опластику с учетом положений Международной классификации 
функционирования, ограничений жизнедеятельности и здоро-
вья // Профилактическая и клиническая медицина. — 2015. — 
№ 2. — С. 34–38. [Nikitchenko II, Galianov AA. The evaluation of 
the linear dependencebetween the indicators in assessment of 
rehabilitation results of the disabled due to coronary heart disease 
who underwent percutaneous transluminal coronary angioplasty 
considering the provisionsof the International Classification of 
Functioning, Disability and Health. Preventive and Clinical Medicine. 
2015;(2):34–38. (In Russ).]
28. Бодрова Р.А., Аухадеев Э.И., Тихонов И.В. Опыт применения 
международной классификации функционирования в оценке 
эффективности реабилитации пациентов с последствиями пора-
жения ЦНС // Практическая медицина. — 2013. — № 1. — 
С. 98–100. [Bodrova RA, Aukhadeev EI, Tikhonov IV. Xperience of 
application of nternational classification of functioning in assessing 
the effectiveness rehabilitation of patients with consequences of 
injuries of the CNS. Practical Medicine. 2013;(1):98–100. (In Russ).]
29. Бодрова Р.А., Тихонов И.В. Реабилитация пациентов с болью 
внизу спины с использованием международной классификации 
функционирования // Доктор.Ру. — 2014. — № 13. — С. 22–25. 
[Bodrova RA, Tikhonov IV. Rehabilitation of Patients with Low-Back 
Pain: Use of International Classification of Functioning. Doctor.Ru. 
2014;(13):22–25. (In Russ).]
30. Тихонов И.В. Оптимизация программ медицинской реаби-
литации пациентов с болью в нижней части спины на осно-
ве Международной классификации функционирования: дис. … 
канд. мед. наук. — Казань; 2018. — 146 с. [Tikhonov IV. 
Optimizatsiya programm meditsinskoi reabilitatsii patsientov s bol’yu 
v nizhnei chasti spiny na osnove Mezhdunarodnoi klassifikatsii 
funktsionirovaniya. [dissertation]. Kazan; 2018. 146 p. (In Russ).]
31. Ибраева К.Б. Оценка функционального статуса больных 
нейрохирургического профиля с использованием международ-
ной классификации функционирования, ограничений жизне-
деятельности и здоровья: автореф. дис. … докт. мед. наук. — 
Астана; 2011. — 27 с. [Ibraeva KB. Otsenka funktsional’nogo 
statusa bol’nykh neirokhirurgicheskogo profilya s ispol’zovaniem 
mezhdunarodnoi klassifikatsii funktsionirovaniya, ogranichenii 
zhiznedeyatel’nosti i zdorov’ya. [abstract of dissertation]. Astana; 
2011. 27 p. (In Russ).]
32. Казьмин А.М., Перминова Г.А., Чугунова А.И. Прикладное 
значение международной классификации функционирования, 
ограничений жизнедеятельности и здоровья детей и подростков 
(краткий обзор литературы) // Клиническая и специальная пси-
хология. — 2014. — Т. 3. — № 2. — С. 103–118. [Kaz’min AM, 
Perminova GA, Chugunova AI. Prikladnoe znachenie mezhdunarodnoi 
klassifikatsii funktsionirovaniya, ogranichenii zhiznedeyatel’nosti 
i zdorov’ya detei i podrostkov (kratkii obzor literatury). Clinical 
Psychology and Special Education. 2014;3(2):103–118. (In Russ).]
33. Шайдаев Э.З. Медицинские аспекты абилитации инвалидов 
с врожденной сгибательной контрактурой локтевого сустава 
в сочетании с продольной эктромелией: автореф. дис. … канд. 
мед. наук. — СПб.: РНИИТО им. Р.Р. Вредена; 2011. — 24 с. 



362

[Shaidaev EZ. Meditsinskie aspekty abilitatsii invalidov s vrozhdennoi 
sgibatel’noi kontrakturoi loktevogo sustava v sochetanii s prodol’noi 
ektromeliei. [abstract of dissertation]. St. Petersburg: Russian 
Scientific Research Institute of Traumatology and Ortopedics 
n.a. V.V. Vreden; 2011. 24 p. (In Russ).]
34. Волынец Г.В., Евлюхина Н.Н., Филин А.В. и др. Нарушение 
структуры печени и выраженность портальной гипертензии у 
детей на основе Международной классификации функциониро-
вания, ограничений жизнедеятельности и здоровья // Вестник 
Всероссийского общества специалистов по медико-социальной 
экспертизе, реабилитации и реабилитационной индустрии. — 
2014. — № 3. — C. 49–60. [Volynets GV, Evlyukhina NN, Filin AV, et 
al. Disruption of the structure of the liver and the severity of portal 
hypertension in children based on the International Classification 
of Functioning, Disability and Health. Vestnik Vserossiiskogo 
obshchestva spetsialistov po mediko-sotsial’noi ekspertize, 
reabilitatsii i reabilitatsionnoi industry. 2014;(3):49–60. (In Russ).
35. Патент № 2473904 C2 Российская Федерация, МПК G01N 
33/49. Способ оценки степени тяжести нарушений функций 
печени у детей: № 2011118508/15: заявл. 10.05.2011: опубл. 
27.01.2013 / Александров А.Е., Волынец Г.В., Маянский Н.А. и 
др. — 8 с. [Patent No. 2473904 C2 Russian Federation, IPC G01N 
33/49. Method for determining severity of compromised liver 
function in children: No. 2011118508/15: declare 10.05.2011: 
publ. 27.01.2013. Volynets GA, Potapov AS, Aleksandrov AE, et al. 
8 p. (In Russ).]
36. Скворцова Т.А. Обоснование индивидуализированной тера-
пии хронического вирусного гепатита С у детей: дис. … канд. 
мед. наук. — М.; 2015. — 146 с. [Skvortsova TA. Obosnovanie 
individualizirovannoi terapii khronicheskogo virusnogo gepatita S u 
detei. [dissertation]. Moscow; 2015. 164 p. (In Russ).]
37. Патент № 2462177 C1 Российская Федерация, МПК 
A61B 5/00. Способ оценки степени ограничений жизнедея-
тельности у детей в категории способность к передвижению: 
№ 2011128676/14: заявл. 12.07.2011: опубл. 27.09.2012 / 
Баранов А.А., Волынец Г.В., Намазова-Баранова Л.С. и др. — 
9 с. [Patent No. 2462177 C1 Russian Federation, IPC A61B 5/00. 
Method of assessing degree of life activity limitation in children in 
category ability to move: No. 2011128676/14: declare 12.07.2011: 
publ. 27.09.2012. Baranov AA, Volynets GV, Namazova-Baranova 
LS, et al. 9 p. (In Russ).]
38. Патент № 2462178 C1 Российская Федерация, МПК A61B 
5/00. Способ оценки степени ограничений жизнедеятельно-
сти у детей в категории способность к обучению и приме-
нению знаний: № 2011128681/14: заявл. 12.07.2011: 
опубл. 27.09.2012 / Баранов А.А., Волынец Г.В., Намазова-
Баранова Л.С. и др. — 12 с. [Patent No. 2462178 C1 Russian 
Federation, IPC A61B 5/00. Method of estimating degree of life 
activity limitations in children in category ability to learn and 
apply knowledge: No. 2011128681/14: declare 12.07.2011: publ. 
27.09.2012. Baranov AA, Volynets GV, Namazova-Baranova LS, et 
al. 12 p. (In Russ).]
39. Патент № 2462179 C1 Российская Федерация, МПК A61B 
5/00. Способ оценки степени ограничений жизнедеятельности у 
детей в категории способность к общению: № 2011128684/14: 
заявл. 12.07.2011: опубл. 27.09.2012 / Баранов А.А., 
Волынец Г.В., Намазова-Баранова Л.С. и др. — 9 с. [Patent 
No. 2462179 C1 Russian Federation, IPC A61B 5/00. Method of 
estimating degree of life activity limitations in children in category 
ability to communicate: No. 2011128684/14: declare 12.07.2011: 
publ. 27.09.2012. Baranov AA, Volynets GV, Namazova-Baranova LS, 
et al. 9 p. (In Russ).]
40. Патент № 2462188 C1 Российская Федерация, МПК A61B 5/16. 
Способ оценки степени ограничений жизнедеятельности у детей в 
категории способность к ориентации: № 2011128677/14: заявл. 
12.07.2011: опубл. 27.09.2012 / Баранов А.А., Волынец Г.В., 
Намазова-Баранова Л.С. и др. — 8 с. [Patent No. 2462188 C1 
Russian Federation, IPC A61B 5/16. Method of estimating degree 
of life activity limitations in children in category ability to orientate 
themselves: No. 2011128677/14: declare 12.07.2011: publ. 
27.09.2012. Baranov AA, Volynets GV, Namazova-Baranova LS, et al. 
8 p. (In Russ).]

41. Патент № 2462189 C1 Российская Федерация, МПК A61B 5/16. 
Способ оценки степени ограничений жизнедеятельности у детей в 
категории способность к самообслуживанию: № 2011128678/14: 
заявл. 12.07.2011: опубл. 27.09.2012 / Баранов А.А., 
Волынец Г.В., Намазова-Баранова Л.С. и др. — 9 с. [Patent 
No. 2462189 C1 Russian Federation, IPC A61B 5/16. Method of 
estimating degree of life activity limitations in children in category 
ability to self-service: No. 2011128678/14: declare 12.07.2011: 
publ. 27.09.2012. Baranov AA, Volynets GV, Namazova-Baranova LS, 
et al. 9 p. (In Russ).]
42. Патент № 2462187 C1 Российская Федерация, МПК A61B 
5/16. Способ оценки степени ограничений жизнедеятель-
ности у детей в категории способность контролировать свое 
поведение: № 2011123442/14: заявл. 09.06.2011: опубл. 
27.09.2012 / Намазова-Баранова Л.С., Волынец Г.В., Ильин А.Г. 
и др. — 22 с. [Patent No. 2462187 C1 Russian Federation, 
IPC A61B 5/16. Method of estimating degree of life activity 
limitations in children in category ability to control their behaviour: 
No. 2011123442/14: declare 09.06.2011: publ. 27.09.2012. 
Namazova-Baranova LS, Volynets GV, Il’in AG, et al. 22 p. (In Russ).]
43. Патент № 2561836 C1 Российская Федерация, МПК A61B 
8/08, A61B 1/273, A61B 5/00. Способ определения степе-
ни нарушения структуры печени и выраженности портальной 
гипертензии у детей: № 2014121508/14: заявл. 28.05.2014: 
опубл. 10.09.2015 / Намазова-Баранова Л.С., Волынец Г.В., 
Евлюхина Н.Н. и др. — 13 с. [Patent No. 2561836 C1 Russian 
Federation, IPC A61B 8/08, A61B 1/273, A61B 5/00. Method 
for determining degree of structural liver damage and intensity 
of portal hypertension in children: No. 2014121508/14: declare 
28.05.2014: publ. 10.09.2015. Namazova-Baranova LS, 
Volynets GV, Evljukhina NN, et al. 13 p. (In Russ).]
44. Шмонин А.А. Совершенствование реабилитационных меро-
приятий и методов трансляционных исследований при цере-
бральном инсульте на основе классификации функциониро-
вания и ограничения жизнедеятельности: дис. … докт. мед. 
наук. — СПб.; 2019. — 462 с. [Shmonin AA. Sovershenstvovanie 
reabilitatsionnykh meropriyatii i metodov translyatsionnykh 
issledovanii pri tserebral’nom insul’te na osnove klassifikatsii 
funktsionirovaniya i ogranicheniya zhiznedeyatel’nosti. [dissertation]. 
St. Petersburg; 2019. 462 p. (In Russ).]
45.  Региональная информационно-аналитическая медицинская 
система «ПроМед». [Regionalnaia informatcionno-analiticheskaia 
meditcinskaia sistema “ProMed”. (In Russ).] Доступно по: http://
swan-it.ru/elektronnoe_zdravoohranenie/riams_promed. Ссылка 
активна на 23.06.2023.
46. Белова А.Н., Шей ко Г.Е., Шаклунова Н.В., Исраелян Ю.А. 
Медицинская реабилитация при детском церебральном пара-
личе: применение Международной классификации функциони-
рования, ограничений жизнедеятельности и здоровья детей и 
подростков // Вестник восстановительной медицины. — 2019. — 
№ 1. — С. 2–9. [Belova AN, Sheiko GE, Shaklunova NV, Israelyan YA. 
Medical rehabilitation of children with cerebral palsy: application of 
the International Classification of Functioning, Disability and Health 
(Children & Youth Version). Bulletin of Rehabilitation Medicine. 
2019;(1):2–9. (In Russ).]
47. Нефедьева Д.Л., Бодрова Р.А., Белоусова М.В., Игнашина Е.Г. 
Построение программ реабилитации на основе Международной 
классификации функционирования, ограничений жизнедея-
тельности и здоровья для детей и подростков // Детская и 
подростковая реабилитация. — 2020. — № 1. — С. 31–35. 
[Nefedeva DL, Bodrova RA, Belousova MV, Ignashina EG. Building 
rehabilitation programs based on the International Classification 
of Functioning, Disability and Health: Children & Youth Version. 
Detskaya i podrostkovaya reabilitatsiya. 2020;(1):31–35. (In Russ).]
48. Мальцева М.Н., Мельникова Е.В., Шмонин А.А. и др. Влияние 
информированности пациента с острым нарушением мозгового 
кровообращения во время госпитализации о среде окружения 
на развитие постинсультной депрессии // Consilium Medicum. — 
2015. — № 9. — С. 63–65. [Maltseva MN, Melnikova EV, 
Shmonin AA, et al. Influence of informing patients with stroke of 
environment during hospitalization for the disease post-stroke 
depression. Consilium Medicum. 2015;(9):63–65. (In Russ).]

В
 П

Р
А

К
Т

И
К

У
 П

Е
Д

И
А

Т
Р

А
F

O
R

 P
E

D
IA

T
R

IC
IA

N
’S

 P
R

A
C

T
IC

E



363

П
Е

Д
И

А
Т

Р
И

Ч
Е

С
К

А
Я

 Ф
А

Р
М

А
К

О
Л

О
Г

И
Я

 /
 2

0
2

3
 /

 Т
О

М
 2

0
 /

 №
 4

P
E

D
IA

T
R

IC
 P

H
A

R
M

A
C

O
L

O
G

Y
. 2

0
2

3
;2

0
(4

)

Статья поступила: 24.01.2023, принята к печати: 26.06.2023

The article was submitted 24.01.2023, accepted for publication 26.06.2023

ИНФОРМАЦИЯ ОБ АВТОРАХ / ABOUT THE AUTHORS

Язев Вячеслав Викторович [Vyacheslav V. Yazev, MD]; адрес: Российская Федерация, 125445, г. Москва,
ул. Смольная, д. 55а [address: 55а Smolnaya Str., Moscow, 125445, Russian Federation]; телефон: +7 (499) 638-30-69; 
e-mail: yazevvv@zdrav.mos.ru; eLibrary SPIN: 9149-7658

Русинова Дина Сергеевна, к.м.н. [Dina S. Rusinova, MD, PhD]; e-mail: rusinovads@zdrav.mos.ru;
eLibrary SPIN: 8726-6132

Безымянный Алексей Сергеевич, к.м.н. [Alexey S. Bezimyannii, MD, PhD]

49. Мальцева М.Н., Шмонин А.А., Е.В. Мельникова, Иванова Г.Е. 
Эрготерапия в реабилитации неврологических пациен-
тов // Consilium Medicum. — 2016. — Т. 18. — № 2-1. — 
С. 59–60. [Maltseva MN, Shmonin AA, Melnikova EV, Ivanova GE. 
Occupational therapy for rehabilitation of neurological patients. 
Consilium Medicum. 2016;18(2-1):59–60. (In Russ).]
50. Мальцева М.Н., Шмонин А.А., Мельникова Е.В., Иванова Г.Е. 
Эрготерапия. Роль восстановления активности и участия в реа-
билитации пациентов // Consilium Medicum. — 2017. — Т. 19. — 
№ 2-1. — С. 90–93. [Maltseva MN, Shmonin AA, Melnikova EV, 
Ivanova GE. Ergotherapy. The role of restoring activity and 
participation in the rehabilitation of patients. Consilium Medicum. 
2017;19(2-1):90–93. (In Russ).]
51. Таратухин Е.О. Пациент-центрированная медицина. Новая 
реальность // Российский кардиологический журнал. — 2016. — 
Т. 21. — № 9. — С. 79–83. — doi: https://doi.org/10.15829/1560-
4071-2016-9-79-83 [Taratukhin EO. Patient-centered medicine. 
A new reality. Russian Journal of Cardiology. 2016;21(9):79–83. (In 
Russ). doi: https://doi.org/10.15829/1560-4071-2016-9-79-83]
52. Иванова Г.Е., Мельникова Е.В., Белкин А.А. и др. Как орга-
низовать медицинскую реабилитацию? // Вестник восстано-
вительной медицины. — 2018. — № 2. — С. 2–12. [Ivanova GE, 
Melnikovа EV, Belkin AA, et al. How to organize medical rehabilita-
tion? Bulletin of Rehabilitation Medicine. 2018;(2):2–12. (In Russ).]

53. Иванова Г.Е., Белкин А.А., Беляев А.Ф. и др. О подготовке 
кадров в области медицинской реабилитации. Врач по физи-
ческой и реабилитационной медицине // Вестник восстано-
вительной медицины. — 2017. — № 2. — C. 4–9. [Ivanova GE, 
Belkin AA, Belyaev AF, et al. About preparation of staff in the field 
of medical rehabilitation. Doctor on physical and rehabilitation 
medicine. Bulletin of Rehabilitation Medicine. 2017;(2):4–9. (In 
Russ).]
54. Иванова Г.Е., Аронов Д.М., Белкин А.А. и др. Пилотный проект 
«Развитие системы медицинской реабилитации в РФ» // Вестник 
восстановительной медицины. — 2016. — № 2. — С. 2–6. 
[Ivanova GE, Aronov DM, Belkin AA, et al. The pilot project “Development 
of the medical rehabilitation system in Russian Federation”. Bulletin of 
Rehabilitation Medicine. 2016;(2):2–6. (In Russ).]
55. Иванова Г.Е., Белкин А.А., Беляев А.Ф. и др. Профессиональный 
стандарт «Врач по физической и реабилитационной медици-
не» — веление времени и ближайшее будущее // Вестник 
Ивановской медицинской академии. — 2017. — Т. 22. — № 2. — 
С. 5–8. [Ivanova GE, Belkin AA, Belyaev AF, et al. Professional 
standard “Doctor in physical and rehabilitative medicine” as the call 
of time and the nearest future. Bulletin of the Ivanovo state medical 
academy. 2017;22(2):5–8. (In Russ).]
56. Bickenbach J, Cieza A, Rauch A, Stucki G. ICF CORE SETS: 
manual for Clinical Practice. Toronto: Hogrefe Pub; 2012. 141 p.



364364

https://doi.org/10.15690/pf.v20i4.2600

Новости

Заболевание spina bifida включено

в перечень орфанных

FDA одобрило новый препарат для подростков 

и взрослых с тяжелой очаговой алопецией

FDA одобрило первую генную терапию

для лечения мышечной дистрофии Дюшенна

Департамент медицинской помощи детям, служ-
бы родовспоможения и общественного здоровья 

Минздрава России включил заболевание spina bifida 
в перечень редких (орфанных) заболеваний. Оно числит-
ся в списке под номером 241, сообщили в пресс-службе 
благотворительного фонда «Спина бифида».

Spina bifida — редкое врожденное заболевание, 
которое возникает внутриутробно. Оно включает в себя 
несколько форм и степеней тяжести, влияющих на цен-
тральную нервную систему и функцию спинного мозга. 
Пациенты со spina bifida испытывают проблемы с мото-
рикой, часто имеют трудности с полноценной ходьбой 
и контролем мочеиспускания, а также подвержены риску 
серьезных осложнений.

Управление по санитарному надзору за качеством 
пищевых продуктов и медикаментов США (FDA) одо-

брило препарат Litfulo (ритлецитиниб) компании Pfizer 
для людей в возрасте 12 лет и старше с тяжелой оча-
говой алопецией. Это первое и единственное лечение, 
одобренное FDA для подростков (12+) с этим недугом.

Принимаемый в виде таблеток один раз в день, ритле-
цитиниб является двойным ингибитором семейства Tec 
тирозинкиназ и янус-киназы 3 (JAK3). Рекомендуемая 
доза ритлецитиниба составляет 50 мг один раз в день.

Одобрение было основано на ранее опубликованных 
в журнале Lancet результатах исследований, включая 
исследование фазы IIb/III ALLEGRO, в которое были 
включены 718 пациентов в возрасте 12 лет и старше 
с очаговой алопецией с 50% увеличением выпадения 
волос на голове, что измерялось с помощью инстру-
мента Severity of Alopecia Tool (SALT), включая пациен-
тов с тотальной алопецией (полное выпадение волос 
на голове) и универсальной алопецией (полное выпаде-
ние волос на голове, лице и теле).

У пациентов в исследовании наблюдался текущий 
эпизод очаговой алопеции, который длился от 6 мес 
до 10 лет. Они были рандомизированы для получения 
ритлецитиниба один раз в сутки в дозах 30 мг или 50 мг 
(с или без одного месяца начального лечения этим пре-
паратом один раз в сутки в дозе 200 мг), ритлецитиниба 
в дозе 10 мг или плацебо.

Точное количество людей с заболеванием spina bifida 
в России неизвестно. Тем не менее, фонд «Спина бифида» 
ведет собственную статистику, и, по подсчетам аналити-
ков, в стране проживают не менее 1200 таких людей.

«Включение spina bifida в список орфанных заболеваний 
признано важным шагом, который принесет значительную 
пользу детям, столкнувшимся с этим недугом. Это позво-
лит увеличить осведомленность о заболевании, привлечь 
больше внимания и поддержки, а также обеспечить более 
доступные и эффективные программы лечения и реабили-
тации. Теперь мы можем инициировать создание регистра 
пациентов», — рассказали в пресс-службе организации.

Источник: https://gxpnews.net/2023/07/zabolevanie-
spina-bifida-vklyucheno-v-perechen-orfannyh/

Статистически значимо более высокая доля паци-
ентов, получавших ритлецитиниб в дозе 30 мг и 50 мг 
(с нагрузочной дозой или без нее), имели 80% или более 
волосяного покрова головы, что измерялось по шкале 
SALT 20 или менее после 6 мес лечения по сравнению 
с плацебо. Через 6 мес лечения среди тех, кто прини-
мал дозу 50 мг, 23% достигли оценки SALT 20 или менее 
по сравнению с 2% тех, кто принимал плацебо.

Эффективность и безопасность ритлецитиниба были 
одинаковыми для лиц в возрасте 12–17 лет и взрослых, 
а наиболее частыми побочными эффектами, о которых 
сообщалось в исследовании, по меньшей мере у 4% 
пациентов, получавших ритлецитиниб, были головная 
боль (10,8%), диарея (10%), акне (6,2%), сыпь (5,4%) и кра-
пивница (4,6%).

Это второй ингибитор JAK, одобренный для лечения 
очаговой алопеции, после барицитиниба (Olumiant), одо-
бренного в июне прошлого года для лечения очаговой 
алопеции у взрослых. Ритлецитиниб является первым 
ингибитором JAK, одобренным для лечения детей в воз-
расте 12 лет и старше с очаговой алопецией.

Европейское агентство по лекарственным средствам 
(EMA) также приняло заявку на регистрацию ритлецити-
ниба в той же популяции, и решение ожидается в четвер-
том квартале этого года.

Источник: https://www.medscape.com/
viewarticle/993663

Управлением по санитарному надзору за качеством 
пищевых продуктов и медикаментов США (FDA) одо-

брен препарат генной терапии для лечения детей в воз-

расте от 4 до 5 лет с мышечной дистрофией Дюшенна 
(МДД) с подтвержденной мутацией в гене DMD, которые 
могут ходить.
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Препарат для восполнения нехватки

гормона роста получил одобрение в США

Управление по санитарному надзору за качеством 
пищевых продуктов и медикаментов США (FDA) одо-

брило препарат Ngenla (соматрогон) от компании Pfizer 
для лечения дефицита гормона роста у детей, разра-
ботанный совместно с OPKO Health. Инъекции Ngenla 
разрешены к применению у детей в возрасте трех лет 
и старше. Препарат необходимо вводить еженедельно.

Дефицит гормона роста — редкое заболевание, которое 
встречается у одного из 3,5–10 тыс. детей и характеризует-
ся недостаточной секрецией гормона роста, что приводит 
к очень низкому росту во взрослом возрасте и задержке 
полового созревания в случае отсутствия лечения.

В течение многих лет стандартом лечения были еже-
дневные инъекции гормона роста, но в последние годы 

фармпроизводители сосредоточились на лечении забо-
левания препаратами длительного действия. В ходе 
исследований Ngenla показал такую же эффективность, 
как и гормон роста Genotropin (Pfizer), предназначенный 
для ежедневного применения.

Препарат Ngenla уже одобрен для детей в разных 
странах, включая Канаду, Японию и страны Европы. 
С выходом на рынок США разработка Pfizer будет кон-
курировать с Skytrofa (лонапегсоматропин) от Ascendis 
Pharma и Sogroya (сомапацитан) от Novo Nordisk, приме-
няемыми аналогично — раз в неделю.

Источник: https://gxpnews.net/2023/06/preparat-
pfizer-dlya-vospolneniya-nehvatki-gormona-rosta-poluchil-

odobrenie-v-ssha/

Большинство современных подходов к лечению МДД 
направлены на устранение симптомов заболевания, 
а не на его основную генетическую причину.

Одобренный препарат — Elevidys (деландистроген 
моксепарвовек) — представляет собой рекомбинантную 
генную терапию. Для доставки функциональной копии 
целевого гена, под контролем которого синтезируется 
укороченная форма дистрофина, используется аденоассо-
циированный вирус. Препарат вводят однократно внутри-
венно, что приводит к выработке микродистрофина. Белок 
микродистрофин необходим пациентам с МДД, поскольку 
их организм сам его не вырабатывает. Недостаток белка 
приводит к прогрессирующей потере мышечной силы.

Elevidys был одобрен по ускоренной схеме, которая 
применяется в отношении препаратов, предназначенных 
для лечения серьезных или опасных для жизни заболе-
ваний с неудовлетворенной медицинской потребностью. 
Одобрение основано на данных рандомизированного 
клинического исследования, в ходе которого было уста-
новлено, что препарат увеличивает экспрессию микро-
дистрофина у лиц в возрасте от 4 до 5 лет с МДД. FDA 
пришло к выводу, что эта суррогатная конечная точка 
с достаточной вероятностью может предсказывать кли-
ническую пользу препарата.

Главным противопоказанием для применения препа-
рата являются наличие делеции экзона 8 и/или экзона 9 
в гене DMD, а также высокие титры предсуществующих 
антител против вектора AAV rh74.

Несмотря на некоторые сомнения в отношении пре-
парата со стороны FDA, агентство последовало реше-
нию консультативного комитета, который проголосовал 
в поддержку терапии (8 «за» и 6 «против»). Сомнения тех, 
кто голосовал против одобрения препарата, обусловле-
ны данными клинических исследований по поводу его 
безопасности. Так, у 13 из 85 испытуемых зафиксиро-
ваны серьезные побочные эффекты, однако это не ста-
ло поводом для прекращения терапии либо причиной 
смерти.

Компания Sarepta проводит фазу III клинических 
исследований на 126 пациентах для подтверждения 
эффективности препарата и должна показать резуль-
таты к концу 2023 г. В случае положительного исхода 
исследование станет поводом для получения традицион-
ного одобрения от FDA.

Источник: https://pharm.reviews/novosti/novosti-
meditsiny/item/8495-v-ssha-odobrena-gennaya-terapiya-

myshechnoj-distrofii-dyushenna-u-detej-4-5-let
https://www.medscape.com/s/viewarticle/993572
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Тезисы конкурса молодых ученых 

3–5 марта 2023 г. в г. Москве c огромным успехом прошел ХXIV Конгресс педиатров России 
с международным участием «Актуальные проблемы педиатрии», посвященный 150-летию со 
дня рождения выдающегося отечественного педиатра Г.Н. Сперанского. В рамках Конгресса 
состоялся уже ставший традицией Конкурс научных работ молодых ученых, в котором принял 
участие 51 человек (студенты, ординаторы, аспиранты, ассистенты, научные сотрудники, врачи) 
из 15 городов России (всего подано 42 заявки). Представляем вашему вниманию тезисы, посту-
пившие от молодых ученых в оргкомитет Конгресса, в том числе занявшие призовые места.

Информация Союза педиатров России

Актуальность. Большинство заболеваний взрослых 
берет начало в детском возрасте — интенсивные нагруз-
ки, жесткие требования к внешнему виду юных бале-
рин накладываются на нежный подростковый период. 
Закладываются предпосылки к развитию «атлетической 
триады» (АТ).

Цель исследования. Выявление предикторов сома-
тической и репродуктивной патологии у девочек, про-
фессионально занимающихся балетом, и составление 
модели расчета риска развития «атлетической триады» 
у юных балерин.

Пациенты и методы. Проведено анонимное анкети-
рование 120 учениц профессиональных балетных школ 
в возрасте от 13 до 18 лет. Все полученные данные были 
закодированы. На их основании построена предиктив-
ная модель с помощью алгоритма XGBoost-Classifier, 
язык программирования — Python. Наиболее коррели-
рующие с АТ данные легли в основу калькулятора риска.

Результат исследования. По извлеченной из исход-
ного файла информации получены данные об индексе мас-
сы тела (ИМТ), рационе питания, возрасте, интенсивности 
нагрузок, возрасте менархе, нарушении менструального 
цикла (НМЦ) и наличии в анамнезе у 120 девочек стрес-
совых переломов. Средний возраст исследуемых составил 
15 ± 1,2 года, средний ИМТ — 16,8 ± 0,4. Доля девочек, 

1-е место

ПРЕДИКТИВНАЯ МОДЕЛЬ РАСЧЕТА РИСКА РАЗВИТИЯ «АТЛЕТИЧЕСКОЙ ТРИАДЫ» 

У ЮНЫХ БАЛЕРИН

Рустянова Дарья Рафиковна, ассистент кафедры акушерства и гинекологии Института педиатрии
ФГБОУ ВО «Самарский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Самара, Российская Федерация
Научный руководитель: Жирнов Виталий Александрович, д.м.н., профессор

2-е место 

ВЛИЯНИЕ ПАНДЕМИИ КОРОНАВИРУСНОЙ ИНФЕКЦИИ НА СОСТОЯНИЕ 

НОВОРОЖДЕННЫХ В ЗАВИСИМОСТИ ОТ COVID-СТАТУСА МАТЕРИ: 

РЕТРОСПЕКТИВНОЕ ИССЛЕДОВАНИЕ

Назарьян Анастасия Ашотовна, студентка
ФГБОУ ВО «Кубанский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Краснодар, Российская Федерация
Научный руководитель: Сутовская Диана Владимировна, к.м.н., доцент

имеющих для своего возраста нормальный ИМТ, соста-
вила всего 5%, 80% придерживаются различных диет. 
У 41% исследуемых имелись данные о задержке полового 
развития. По тепловой карте корреляции, отражающей, 
насколько один признак линейно зависим от другого, 
отмечена наибольшая взаимосвязь между ИМТ и потерей 
сознания во время тренировок (–0,35), НМЦ и количе-
ством часов, потраченных на профессиональные занятия 
(–0,31), возрастом менархе и наличием переломов в пери-
од занятий балетом (0,17), ИМТ и возрастом менархе 
(0,15). Построенная на основании XGBoost-Classifier пре-
диктивная модель расчета риска развития АТ была про-
верена при помощи двух метрик качества: Roc-Auc (кривая 
ошибок) — 0,9; Accuracy (точность) — 0,83.

Заключение. 95% девочек-балерин имеют недо-
статочную и критически недостаточную массу тела 
для своего возраста. 80% девочек придерживаются 
диеты для поддержания массы тела в нужном диапазоне. 
41% исследуемых имеет данные за задержку полового 
развития и нарушения менструального цикла. Метрика 
оценки предиктивной модели Roc-Auc равна 0,9, что дает 
возможность оценить вероятность развития АТ у юных 
балерин достаточно высоко. Однако необходимо про-
должение исследования для повышения точности (0,83) 
предиктивной модели.

Актуальность. COVID-19 остается актуальной про-
блемой в педиатрической практике. Влияние SARS-CoV-2 
на внутриутробное развитие и состояние новорожден-
ного до конца не изучено и вызывает интерес научного 
сообщества.

Цель исследования. Изучить влияние COVID-статуса 
матери на состояние новорожденных.

Пациенты и методы. Проведен ретроспективный 
анализ медицинских карт 489 новорожденных, находив-
шихся с января 2021 по май 2022 г. в родильном доме № 4 
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2-е место 

КЛИНИКО-ЭПИДЕМИОЛОГИЧЕСКАЯ ХАРАКТЕРИСТИКА ПИЩЕВОЙ АЛЛЕРГИИ 

У ДЕТЕЙ РАННЕГО ВОЗРАСТА И РОЛЬ МИКРОБИОТИЧЕСКИХ ФАКТОРОВ

В ЕЕ ФОРМИРОВАНИИ

Прокопьева Валерия Дмитриевна, ассистент кафедры факультетской педиатрии с курсом детских 
болезней лечебного факультета, врач-педиатр детской клиники СибГМУ
ФГБОУ ВО «Сибирский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Томск, Российская Федерация
Научный руководитель: Федорова Ольга Сергеевна, д.м.н.

г. Краснодара. Основная группа — 226 детей, рожденных 
от матерей, SARS-CoV-2-позитивных на момент родов, 
вторая группа — 165 детей, родившихся от матерей, 
перенесших SARS-CoV-2 в период беременности, группа 
контроля — 163 новорожденных от матерей, не имеющих 
в анамнезе SARS-CoV-2 во время беременности и родов.

Результат исследования. Вирус SARS-CoV-2 был 
выделен у 96 (42%) детей, рожденных от ПЦР-позитивных 
матерей на момент родов: из них 64% детей имели сим-
птомы респираторной инфекции, у 36% была диагности-
рована пневмония. Преждевременные роды достоверно 
чаще регистрировались в 1-й (29%) и во 2-й (21%) группах 
в сравнении с контрольной (13%), значимых различий 
между 1-й и 2-й группами не установлено. При этом в 1-й 
группе роды на 32–34-й нед гестации регистрировались 
чаще (в сравнении со 2-й и группой контроля, р = 0,00021, 
р = 0,0052). При оценке по шкале APGAR новорожденные 

1-й группы имели более тяжелое состояние в сравне-
нии с контрольной как на 1-й (р = 0,00067), так и на 5-й 
мин (р = 0,000632), по сравнению со 2-й группой зна-
чимых отличий не установлено. Врожденная пневмония 
с большей частотой встречалась среди пациентов 1-й и 2-й 
групп (p = 0,001276) относительно контроля, при этом дети 
из 1-й группы чаще нуждались в респираторной поддержке 
в сравнении со 2-й и контрольной группами (p = 0,00112).

Заключение. Вирус SARS-CoV-2 верифицирован 
у 42% детей, рожденных от матерей с положительным ПЦР 
на момент родов, при этом у каждого третьего заболевание 
сопровождалось развитием пневмонии. Коронавирусная 
инфекция, независимо от COVID-статуса матери, является 
фактором риска преждевременных родов, врожденной 
пневмонии и асфиксии. Позитивный COVID-статус матери 
и новорожденного ассоциируют с повышенной потребно-
стью в респираторной поддержке.

Актуальность. По данным мировой статистики, 
в последние десятилетия отмечается рост распростра-
ненности пищевой аллергии (ПА). Является актуальным 
изучение роли кишечной микробиоты в формировании 
иммунной толерантности к пищевым аллергенам.

Цель исследования. Установить клинико-эпидемио-
логическую характеристику пищевой аллергии у детей 
раннего возраста и роль микробиотических сообществ 
в ее формировании.

Пациенты и методы. Выполнено проспективное 
когортное исследование с участием детей с отяго-
щенным аллергологическим анамнезом (выборка 1, 
n = 150) и без такового (выборка 2, n = 80) (грант РНФ 
№ 22-25-00741). Проспективное наблюдение: с рож-
дения до 12 мес. Проведены оценка уровня специ-
фического IgE к пищевым аллергенам всем детям 
в 12 мес, исследование микробиоты кишечника. 
Секвенирование по фрагменту V4 16S рРНК (Illumina 
MiSeq). Статистический анализ: R.

Результат исследования. Распространенность под-
твержденной ПА в возрасте 12 мес в выборке 1 — 25%, 
выборке 2 — 12,9% (OR 5,8, CI 5,7–19,9, p < 0,05). ПА про-
являлась в виде атопического дерматита (100%), у одного 

из участников исследования также диагностирована 
документально подтвержденная бронхиальная астма 
(11,1%). Ведущие аллергены: куриное яйцо (20,4%), белок 
коровьего молока (18%), арахис (7,2%), пшеница (3,6%). 
Симптомы ПА ассоциированы со снижением представ-
ленности бактерий семейств Alcaligenaceae (p = 0,001) 
и Pseudomonadaceae (p = 0,04), а также бактерий вида 
Achromobacter spanius (p = 0,008). Установлена ассоциа-
ция между развитием симптомов ПА и β-разнообразием 
микробиоты кишечного тракта (R2 = 0,01, p = 0,04). 
У детей, рожденных путем кесарева сечения, кишечная 
микробиота характеризуется меньшим видовым разно-
образием бактерий, увеличением Clostridiaceae (p = 0,03) 
и снижением Bacteroidaceae (p = 0,007).

Заключение. У детей с симптомами ПА профиль 
микробиоты смещается в сторону снижения пред-
ставленности условно-патогенных микроорганизмов, 
что приводит к нарушению барьерной функции желу-
дочно-кишечного тракта и возможной дальнейшей сен-
сибилизации организма. Полученные результаты могут 
быть использованы для разработки новых технологий 
превентивных мер, включающих коррекцию кишечной 
микробиоты у детей раннего возраста.

3-е место

АНАЛИЗ СВОЕВРЕМЕННОСТИ ВАКЦИНАЦИИ У ДЕТЕЙ

Кирякова Маргарита Александровна, студентка 6-го курса лечебного факультета,
Буханцова Елена Сергеевна, ординатор 2-го года обучения кафедры инфекционных болезней 
у детей педиатрического факультета
ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, Москва, Российская Федерация
Научный руководитель: Ртищев Алексей Юрьевич, к.м.н.

Актуальность. Цели по ликвидации инфекционных 
болезней не могут быть достигнуты без обеспечения 
и поддержания высокого охвата вакцинацией детско-

го населения. Важной проблемой остается нарушение 
сроков иммунизации, что требует установления причин 
данной ситуации.
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Цель исследования. Установить и проанализиро-
вать основные причины нарушения графика вакцинации 
и обоснованность медицинских отводов у детей на пер-
вом году жизни.

Пациенты и методы. Одномоментное ретроспектив-
ное исследование проведено на базе КДЦ Морозовской 
ДГКБ. В выборку были включены все дети из Московской 
области в возрасте от 1 до 7 мес 29 дней, проходив-
шие параллельное наблюдение. Сбор данных проводил-
ся путем обработки карт профилактических прививок 
(ф. 063/у) и карт развития ребенка (ф. 112/у). Были про-
анализированы соответствие фактически проведенной 
иммунизации срокам, регламентированным Приказом 
Минздрава России № 1122н, и причины несвоевремен-
ности вакцинации.

Результат исследования. Проведен анализ карт 
72 детей: 1 мес — 1 мес 29 дней (n = 7) — 1-я группа 
(далее — гр.), 2 мес — 2 мес 29 дней (n = 12) — 2-я гр., 
3 мес — 3 мес 29 сут (n = 24) — 3-я гр., 4 мес — 5 мес 
29 дней (n = 16) — 4 гр., 6 мес — 7 мес 29 дней (n = 15) — 
5-я гр.

2 из 7 детей 1-й гр. были привиты своевременно. 
Отказ от вакцинации — у 1 ребенка, у остальных — 
«ложные» медицинские отводы и только в отношении 
прививки против гепатита В. При этом дети с «ложными» 

отводами были привиты своевременно против туберку-
леза. Во 2-й гр. 3 из 12 детей были привиты, ведущей 
причиной отсутствия вакцинации были необоснован-
ные медицинские отводы (n = 6), у 3 зафиксирован 
отказ. Доля своевременно привитых детей 3-й гр. была 
низкой (12,5%), только в 2 случаях причина — отказ. 
Причинами несвоевременной вакцинации у 19 детей 
были медицинские отводы. Ни один ребенок в 4-й гр. 
не был привит по графику, только у 1 это связано 
с отказом. Основная часть медицинских отводов была 
обоснована. В 5-й гр. 2 из 15 детей имели возрастные 
вакцинации, у 2 задокументирован отказ. Основными 
причинами медицинских отводов были состояния пери-
ода новорожденности.

Заключение. Несвоевременная вакцинация остает-
ся существенной проблемой, препятствующей достиже-
нию высокого охвата иммунизацией среди детей. Наше 
исследование показывает, что отказ родителей от про-
филактических прививок имеет место только в 12,5% 
(9 из 72 детей). Большая доля «ложных» медицинских 
отводов зафиксирована в период новорожденности, 
прежде всего в отношении вакцинации против гепати-
та В, что приводит к смещению графика иммунизации 
и в последующем к несвоевременному началу вакцина-
ции против пневмококковой инфекции.

3-е место

ТАКСОНОМИЧЕСКИЙ СОСТАВ И ПРЕДСКАЗАННЫЕ МЕТАБОЛИЧЕСКИЕ

ФУНКЦИИ В КИШЕЧНЫХ МИКРОБИОЦЕНОЗАХ У ПОДРОСТКОВ

С ОЖИРЕНИЕМ И НОРМАЛЬНОЙ МАССОЙ ТЕЛА

Клименко Елизавета Станиславовна
ФГБНУ «Научный центр проблем здоровья семьи и репродукции человека»,
Иркутск, Российская Федерация
Руководитель: Рычкова Любовь Владимировна, д.м.н., профессор, член-корреспондент РАН

Актуальность. За формирование и развитие ожи-
рения отвечают множество факторов, включая генети-
ческие, средовые, социально-экономические и пове-
денческие. Одним из таких факторов также может быть 
состояние микробиоценоза кишечника и его метаболи-
ческий потенциал.

Цель исследования. Описание таксономического 
состава кишечной микробиоты и ее потенциального 
метаболического профиля у подростков с ожирением 
и нормальной массой тела.

Пациенты и методы. Исследуемую выборку соста-
вили 40 подростков в возрасте 11–17 лет с ожирением 
(n = 18) и нормальной массой тела (n = 22), направлен-
ные для обследования в клинику ФГБНУ «НЦ ПЗСРЧ» 
(г. Иркутск). Образцы фекалий, полученные от пациен-
тов, обрабатывали согласно стандартным операцион-
ным процедурам проекта «Международные стандарты 
микробиома человека» (International Human Microbiome 
Standards; IHMS), а затем секвенировали ампликоны V3–
V4 вариабельных районов гена 16S рРНК. Первичные 
данные депонированы в международную базу данных 
NCBI SRA как BioProject PRJNA604466.

Результаты исследования. Согласно значениям 
индексов альфа-разнообразия, кишечная микробио-
та представлена большим разнообразием филоти-
пов и обладала схожей выравненностью сообществ. 
Анализ бета-разнообразия с помощью взвешенно-
го UniFrac не выявил значимой разницы для пред-
ставителей основного микробиома. По результатам 

невзвешенного UniFrac все подростки сформировали 
четыре метаболические группы, независимо от массы 
тела. Первую группу составили 26 человек, минималь-
но отличающиеся по составу минорных компонентов. 
Две другие группы включали кишечные микробио-
мы, имевшие небольшие отличия от первой группы. 
Четвертую группу сформировали подростки, чьи микро-
биомы показали отличия как от основной выборки, так 
и между собой. В кишечной микробиоте доминировали 
представители филумов Bacteroidetes (46,35 ± 1,88%), 
Firmicutes (43,17 ± 2,14%), Proteobacteria (7,45 ± 0,83%) 
и Actinobacteria (1,9 ± 0,57%). В кишечных микробиомах 
пути биосинтеза преобладали над путями деструкции, 
ассимиляции и утилизации. Наибольшее количество 
генов предсказано для пентозофосфатного пути, био-
синтеза гондоиновой кислоты, деградации крахмала 
и ферментации пирувата до изобутанола.

Заключение. На основании анализа минорных ком-
понентов кишечного микробиома подростки с нормаль-
ной массой тела преимущественно вошли в основную 
метаболическую группу. Для подростков с ожирением 
было характерно наличие филогенетически отличных 
таксонов, эти пациенты вошли единично во все четы-
ре группы. Присутствие подростков с разной степенью 
метаболической активности в основной группе показа-
ло, что даже при различиях в таксономическом соста-
ве кишечная микробиота компенсирует отсутствие тех 
или иных микробов, реализуя необходимые метаболиче-
ские функции за счет других видов.
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3-е место

ВИСЦЕРАЛЬНОЕ ОЖИРЕНИЕ КАК ФАКТОР РИСКА

РАЗВИТИЯ БРОНХИАЛЬНОЙ АСТМЫ У ДЕТЕЙ

Тарабрина Анна Александровна, врач, ассистент кафедры, аспирант
ФГБОУ ВО «Сибирский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Томск, Российская Федерация
Научный руководитель: Огородова Людмила Михайловна, д.м.н., профессор, член-корреспондент РАН

НЕКОТОРЫЕ КЛИНИКО-ЛАБОРАТОРНЫЕ АСПЕКТЫ КАТАМНЕЗА ДЕТЕЙ, 

ПЕРЕНЕСШИХ НОВУЮ КОРОНАВИРУСНУЮ ИНФЕКЦИЮ

Акимова Елизавета Игоревна, студентка
ФГБОУ ВО «Рязанский государственный медицинский университет им. акад. И.П. Павлова» Минздрава России, 
Рязань, Российская Федерация
Научный руководитель: Аникеева Наталья Александровна, к.м.н., доцент

Актуальность. Современные данные о метаболиче-
ских процессах и иммунных механизмах позволяют рас-
сматривать висцеральное ожирение (ВО) как основную 
причину развития системного воспаления и, как след-
ствие, таких хронических заболеваний, как бронхиаль-
ная астма (БА).

Цель исследования. Формирование научной гипо-
тезы о висцеральном ожирении как факторе риска раз-
вития БА у детей.

Пациенты и методы. Одномоментное эпидемио-
логическое исследование в выборке школьников 
7–11 лет (n = 506). Методы: клинико-анамнестические, 
антропометрия (медицинский ростомер МСК-233), ана-
лиз состава тела и измерение массы (InBody Ltd. 770). 
Для оценки иммунологических показателей сформиро-
ваны группы: дети с ВО (n = 7), с ожирением (n = 17), с БА 
(n = 15), с БА и ожирением (n = 11) и контрольная группа 
(n = 11). Определен уровень IL-17A, IL-4, IL-10 в сыво-
ротке крови путем мультиплексного анализа (MagPix 
и Luminex 200 с).

Результат исследования. Более высокий уровень 
IL-17A отмечали у детей с ВО — 0,26 (0,18; 0,34) и с ожи-
рением — 0,23 (0,07; 0,34). У детей с БА уровень IL-17A 
составил 0,20 (0,16; 0,47), у пациентов с БА и ожирени-
ем — 0,19 (0,08; 0,34), в контроле — 0,09 (0,02; 0,34). 

Статистически значимых различий между группами 
не выявлено.

У детей с БА уровень IL-4 достоверно выше, чем 
у пациентов с ожирением (соответственно 76,1 (2,61; 
428,7), 4,61 (2,61; 37,4), p < 0,05) и в контроле (соот-
ветственно 76,1 (2,61; 428,7), 4,6 (2,61; 4,7), p < 0,05). 
В группе «БА и ожирение» и «ВО» уровень IL-4 был сопо-
ставим с контролем (соответственно 4,59 (2,61; 261,5), 
4,61 (2,61; 19,6), 4,6 (2,61; 4,7), p > 0,05).

У детей с БА уровень IL-10 выше, чем у пациентов с ВО 
(соответственно 2,1 (1,15; 3,79), 0,92 (0,43; 1,14), p < 0,05). 
В группе «ожирение» IL-10 выше, чем у «ВО» (соответственно 
1,83 (1,10; 3,72), 0,92 (0,43; 1,14), p < 0,05). У детей с БА 
и ожирением уровень IL-10 был сопоставим с контролем 
(соответственно 1,16 (0,73; 3,72), 1,26 (1,09; 2,05), p > 0,05).

Заключение. Высокий уровень IL-17A у детей с ВО 
сопоставим с уровнем IL-17A у пациентов с ожирением 
и БА. Вероятно, ВО может быть фактором риска развития 
БА у детей путем вовлечения IL-17A в воспаление.

У пациентов с БА и ожирением не подтвержден ато-
пический характер астмы. При высоком уровне IL-17A 
можно предположить иной (неатопический) фенотип БА 
в этой группе пациентов.

Обоснована гипотеза о роли ВО как фактора риска 
развития БА неатопического фенотипа с участием IL-17A.

Актуальность. Постковидный синдром широко рас-
пространен в популяции. Его проявления у детей изучены 
не до конца, что и оставляет вопрос открытым для обсуж-
дения.

Цель исследования. Оценить клинико-лаборатор-
ные особенности катамнеза детей, перенесших новую 
коронавирусную инфекцию.

Пациенты и методы. Проведен катамнестический 
анализ клинико-лабораторных данных 385 детей, пере-
несших коронавирусную инфекцию COVID-19, и анкети-
рование 168 детей по шкале астенического состояния 
через 3 мес после выздоровления. У 45 реконвалес-
центов проведено количественное определение кон-
центрации витамина D (методом ИФА) в сыворотке 
крови. Контрольную группу составили 30 соматически 
здоровых детей, не болевших коронавирусной инфек-
цией.

Результат исследования. Из 385 реконвалесцен-
тов жалобы были выявлены у 11,6% (n = 45), среди кото-
рых преобладали дети школьного возраста (26 человек, 
57,8%). В структуре жалоб превалировали симптомы, 
характерные для астенического синдрома, которые были 
выявлены у 21 ребенка (46,7%). У 5 человек (11,1%) 

наблюдалось прогрессирование миопии, у 2 (4,4%) — 
обострение атопического дерматита. У одного пациента 
выявлен дебют бронхиальной астмы в возрасте 8 лет. 
Из гематологических отклонений были выявлены анемия 
I степени у 2 человек (4,4%), нейтропения — у 1 (2,2%), 
эозинофилия — у 1 (2,2%). Анкетирование по шкале асте-
нического состояния выявило астенический синдром 
легкой степени у 40 школьников (23,8%), среди кото-
рых преобладали дети 10–14 лет (21 человек, 52,5%). 
Опрошенные жаловались на головную боль, вялость, 
сонливость. Снижение аппетита значимо чаще встре-
чалось у детей 10–14 лет (p = 0,044), а повышенная 
утомляемость — среди старших школьников (p = 0,032). 
У детей, перенесших COVID-19, значимо чаще встреча-
лись витамин-D-дефицитные состояния по сравнению 
с детьми контрольной группы (p = 0,001).

Заключение. Через 3 мес после перенесенного 
COVID-19 у 11,6% детей отмечались отклонения в состо-
янии здоровья. Астенический синдром легкой степе-
ни выявлен у 23,8% школьников. У детей, перенесших 
COVID-19, достоверно чаще встречались витамин-D-
дефицитные состояния в сравнении с детьми контроль-
ной группы (p = 0,001).



370

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ РЕДКОГО ГЕНЕТИЧЕСКОГО

СИНДРОМА БЕЙНБРИДЖА – РОПЕРСА

Акопян Арусяк Аветиковна, клинический ординатор
УКБ № 1 им. С.Р. Миротворцева, Саратов, Российская Федерация
Научный руководитель: Гуменюк Ольга Игоревна, к.м.н., доцент 

ДИФФЕРЕНЦИАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА РЕДКИХ ЗАБОЛЕВАНИЙ,

ПРОТЕКАЮЩИХ С ПОРАЖЕНИЕМ СКЕЛЕТА. СЕРИЯ КЛИНИЧЕСКИХ СЛУЧАЕВ

Алиев Рашад Рагиф оглы, студент 6-го курса
ФГБОУ ВО «Саратовский государственный медицинский университет им. В.И. Разумовского» Минздрава России, 
Саратов, Российская Федерация
Научный руководитель: Гуменюк Ольга Игоревна, к.м.н., доцент

СИНДРОМ МЕНКЕ – ХЕННЕКАМА У РЕБЕНКА ТРЕХ ЛЕТ

Аникина Ксения Анатольевна, Артемьева Валерия Сергеевна, студентки
ФГБОУ ВО «Саратовский государственный медицинский университет им. В.И. Разумовского» Минздрава России, 
Саратов, Российская Федерация
Научный руководитель: Гуменюк Ольга Игоревна, к.м.н., доцент

Актуальность. Синдром Бейнбриджа – Роперса 
(BRPS) — впервые описанный в 2013 г. аутосомно-доми-
нантный синдром, вызванный вариациями гена ASXL3.

Цель исследования. Описание клинического случая 
синдрома Бейнбриджа – Роперса.

Пациенты и методы. Проведен анализ истории 
болезни пациента, его матери и результатов полноге-
номного секвенирования ДНК в формате дуо.

Результат исследования. Ребенок от первой бере-
менности, от некровнородственного брака, родился 
на 38-й нед с массой тела 3150 г. Патологическая потеря 
массы — 17%. Наблюдалась плохая прибавка массы 
тела на первом году жизни. Нервно-психическое разви-
тие с задержкой: голову держал с 4 мес, сидел с 10 мес. 
До полутора лет — симптомы диареи, срыгивания, абдо-
минальные боли, мацерация кожи перианальной области; 
атопический дерматит, пищевая аллергия. Мать заметила 
улучшение состояния при исключении глютена и лактозы, 
но симптомы диспепсии сохранялись. Наблюдался у педи-

атра с рабочим диагнозом: «Первичная лактазная недо-
статочность, целиакия». На учете у психиатра и невролога 
с диагнозом: «Невроз, дислалия, нарушения сна (ночные 
кошмары)». Выявлены стигмы дизэмбриогенеза: корот-
кий седловидный нос, арочные брови, выступающий лоб, 
гипертелоризм, антимонголоидный разрез глаз. У матери 
пациента с детства отмечаются схожие диспепсические 
жалобы. При проведении полного секвенирования гено-
ма ДНК обнаружен ранее не описанный вариант мута-
ции гена ASXL3, ответственный за развитие синдрома 
Бейнбриджа – Роперса. У матери пробанда патогенных 
вариантов генома не выявлено.

Заключение. У данного пациента присутствуют 
симптомы, характерные для синдрома Бейнбриджа – 
Роперса: задержка психомоторного развития, синдром 
диспепсии, множественные стигмы дизэмбриогенеза. 
Симптоматику данного синдрома необходимо знать 
педиатрам для проведения дифференциальной диагно-
стики с целиакией, лактазной недостаточностью.

Актуальность. В настоящее время описано большое 
количество редких генетических заболеваний, протека-
ющих с поражением скелета, характеризующихся много-
образием клинической картины и требующих четкого 
алгоритма дифференциальной диагностики.

Цель исследования. Проведение анализа структуры 
и дифференциальной диагностики редких заболеваний, 
протекающих с поражением скелета.

Пациенты и методы. Проведены анализ историй 
болезни, амбулаторных карт и обследование 6 пациен-
тов (3 девочки и 3 мальчика) в возрасте 6–13 лет, нахо-
дящихся на диспансерном учете у педиатра и ортопеда 
с патологией скелета.

Результат исследования. В ходе проведенного ана-
лиза было выявлено, что общими клиническими сим-
птомами для всех пациентов были задержка психо-
моторного развития на первом году жизни, развитие 
деформации нижних конечностей, контрактур суставов 
на первом-втором году жизни, по поводу чего пациенты 
наблюдались у невролога и ортопеда. При проведе-
нии молекулярно-генетической диагностики выявлены 
следующие заболевания: спондилоэпифизарная диспла-

зия (1), синдром Гурлер – Шейе (1), синдром Конради – 
Хюнермана (1) и синдром Брука (3). У пациентки со 
спондилоэпифизарной дисплазией отмечались также 
дистальный парапарез, низкий рост, деформации позво-
ночного столба (кифоз) и грудной клетки. У девочки 
с синдромом Гурлер – Шейе — грубоватые черты лица, 
короткая шея, низкий рост, гипертрофия лимфоглоточ-
ного кольца, пупочная грыжа, сколиоз, гепатоспленоме-
галия, миксоматозно измененный митральный клапан. 
Для пациентки с синдромом Конради – Хюнермана были 
характерны врожденный ихтиоз, алопеция, кифоско-
лиоз, катаракта. У трех мальчиков с синдромом Брука 
из одной семьи выявлены множественные контрактуры 
суставов верхних и нижних конечностей, энцефалопатия.

Заключение. Представленные клинические случаи 
демонстрируют общую симптоматику поражения скелета 
и специфические клинические проявления, характерные 
для каждого из редких заболеваний. В практике педиа-
тра необходимы постоянное совершенствование знаний 
и междисциплинарный подход к ранней диагностике ред-
ких заболеваний для раннего начала патогенетической 
терапии в случае их наличия.

Актуальность. Синдром Менке – Хеннекама — 
редкое наследственное заболевание. В мире описано 
всего 20 случаев синдрома с различным типом насле-

дования (чаще с аутосомно-рецессивным), а при сек-
венировании ДНК обнаруживается чаще гомозиготный 
вариант.
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КАЧЕСТВО ЖИЗНИ ДЕТЕЙ С ВОСПАЛИТЕЛЬНЫМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ КИШЕЧНИКА

Аракелян Анна Левоновна, врач-гастроэнтеролог
НКЦ №2 ФГБНУ «РНЦХ им. акад. Б.В. Петровского» Минобрнауки России, Москва, Российская Федерация
Научный руководитель: Сурков Андрей Николаевич, д.м.н., профессор

Актуальность. При воспалительных заболеваниях 
кишечника (ВЗК), к которым относят язвенный колит (ЯК) 
и болезнь Крона (БК), характерно выраженное снижение 
качества жизни (КЖ) пациентов, однако для педиатриче-
ской популяции литературных данных недостаточно.

Цель исследования. Изучение КЖ детей с ВЗК 
в сравнении с пациентами с гликогеновой болезнью (ГБ) 
и здоровыми детьми.

Пациенты и методы. Проведено ретроспектив-
ное одномоментное одноцентровое исследование 
(01.2022–01.2023), включавшее 182 ребенка, наблю-
давшихся в отделении гастроэнтерологии для детей 
РНЦХ им. Б.В. Петровского. Основная группа (ОГ) — 
71 пациент с ВЗК (ЯК — 24, БК — 47), группа сравнения 
(ГС) — 28 детей с ГБ, группа контроля (ГК) — 83 здоровых 
ребенка. КЖ оценивали по общему опроснику PedsQL, 
включавшему следующие параметры: физическое (ФФ), 
эмоциональное (ЭФ) и социальное функционирование 
(СФ), функционирование в школе (ФШ).

Результат исследования. Пациенты ОГ и ГС оце-
нивали свое КЖ статистически значимо ниже по всем 
аспектам, чем дети из ГК (р < 0,001). Показатели КЖ 

детей с ЯК и БК не различались по всем аспектам 
(р > 0,05). Пациенты из ГС оценивали свое КЖ ниже 
практически по всем аспектам, чем дети с БК (р < 0,001). 
При сравнении КЖ детей с ЯК и детей из ГС статистиче-
ски значимые различия были выявлены только по пока-
зателям СФ — 85,0 [60,0; 91,3] и 70,0 [60,0; 82,5] баллов 
(р < 0,001) и ФФ — 69,5 [55,3; 78,8] против 59,0 [40,0; 
78,0] баллов (р < 0,001). По остальным параметрам раз-
личий выявлено не было. Длительность заболевания 
не коррелирует ни с одним из показателей КЖ (р > 0,05). 
По данным корреляционного анализа выявлено, что чем 
выше клиническая активность заболевания у детей ОГ, 
тем ниже показатели их КЖ.

Заключение. Течение основного заболевания 
у детей с ВЗК статистически значимо снижает КЖ 
по всем аспектам по сравнению со здоровыми детьми, 
однако в сравнении с детьми с ГБ их КЖ значимо выше, 
что, вероятно, обусловлено различными механизмами 
патогенеза. Исследование КЖ пациентов с хронической 
патологией дает возможность полноценного комплекс-
ного анализа состояния здоровья ребенка и повышает 
эффективность оказываемой ему медицинской помощи.

Цель исследования. Описание клинического случая 
синдрома Менке — Хеннекама у ребенка.

Пациенты и методы. Проведен анализ истории 
болезни девочки трех лет, наблюдавшейся с диагно-
зом «задержка психоречевого развития», результатов 
полногеномного секвенирования ДНК. Секвенирование 
генома выполнено в медико-генетической лаборато-
рии «Эвоген» при поддержке Благотворительного фон-
да медико-социальных генетических проектов помощи 
«Геном жизни».

Результат исследования. Из анамнеза: ребенок 
рожден при сроке гестации 26,4 нед, с тяжелой интра-
натальной асфиксией. Раннее психомоторное и речевое 
развитие с задержкой. Наблюдается у психиатра с диа-
гнозом «задержка психоречевого развития». Ребенок 
из группы часто болеющих. Физическое развитие сред-
нее, дефицит массы тела. Постоянная улыбка, крайне 
скудный словарный запас. При объективном осмотре — 
множественные стигмы дизэмбриогенеза: микроцефа-
лия, высокий лоб, широкая переносица, широкий фильтр, 
эпикант, тонкая верхняя губа, трезубец, короткие ниж-
ние конечности. При электроэнцефалографии: умерен-

ные общемозговые изменения биоритмики головно-
го мозга. Компьютерная томография головного мозга: 
без патологии. При аудиограмме: нейросенсорная туго-
ухость I степени. По результатам полногеномного сек-
венирования обнаружен ранее не описанный в лите-
ратуре вариант в гетерозиготном состоянии в экзонах 
20 и 31 гена CREBBP, приводящий к аминокислотной 
замене p.Thr1242Arg. Данные изменения в гене могут 
свидетельствовать о наличии аутосомно-доминантного 
синдрома Менке – Хеннекама. Вариант также выявлен 
у отца девочки, в состоянии мозаицизма.

Заключение. Описанные в литературе случаи син-
дрома Менке — Хеннекама имеют следующие клиниче-
ские проявления: микроцефалия, агенезия мозолисто-
го тела, задержка психоречевого развития, эпилепсия, 
легкие нарушения слуха, низкий рост, рецидивирующие 
инфекции верхних дыхательных путей. В данном клини-
ческом случае синдром Менке – Хеннекама характе-
ризуется множественными стигмами дизэмбриогенеза, 
задержкой психоречевого развития, тугоухостью легкой 
степени, частыми респираторными инфекциями, ауто-
сомно-доминантным типом наследования.

Актуальность. Частота запора среди детского насе-
ления составляет от 3 до 32%. Запор — затрудненное, 
замедленное и/или недостаточное опорожнение кишеч-
ника, сопровождающееся болезненными ощущениями. 
Функциональные запоры составляют 95% и более, орга-
нические — 5% и менее.

Цель исследования. Оценить течение хронических 
запоров у детей г. Краснодара.

Пациенты и методы. На базе ГБУЗ «Детская городская 
поликлиника № 3» и ГБУЗ «Детская городская поликлиника 
№ 9» Минздрава Краснодарского края проведено ретро-
спективное когортное одномоментное исследование, про-
анализированы амбулаторные карты детей, находивших-
ся под наблюдением в поликлиниках с 2017 по 2022 г. 
Рассматривались такие данные, как возраст, клинические 
проявления, анализ анамнеза жизни и болезни детей.

ХРОНИЧЕСКИЕ ЗАПОРЫ У ДЕТЕЙ Г. КРАСНОДАРА: 

РЕТРОСПЕКТИВНЫЙ АНАЛИЗ

Богачева Софья Максимовна, ординатор 2-го года обучения
ФГБОУ ВО «Кубанский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Краснодар, Российская Федерация
Научный руководитель: Бурлуцкая Алла Владимировна, д.м.н., доцент



372

Результат исследования. Диагноз «запор» выстав-
лен у 325 детей. Согласно Римским критериям IV пере-
смотра распределение детей по возрасту следующее: 
104 (32%) ребенка до 4 лет и 221 (68%) — старше 
4 лет. В группе детей до 4 лет у 65 (62,5%) отмечалась 
дефекация до 2 раз в неделю, у 39 (37,5%) — до 1 раза. 
Болезненность акта дефекации отмечали 65 (62,5%) 
детей, плотная консистенция кала была характерна 
для всех больных. Стул большого диаметра присутство-
вал у большинства — 91 (87,5%). В группе детей старше 
4 лет у 142 (64,2%) в неделю преобладал стул до 2 раз, 
1 раз характерен для 79 (35,7%) детей. У 91 (41,2%) 
ребенка были указание на болезненность при акте 
дефекации либо плотный кал в анамнезе. Большой 
диаметр каловых масс отмечался у 104 (47,05%). 

Эпизоды недержания были в 51 (23,07%) случае из 221. 
По Бристольской шкале форм кала 1-й тип каловых масс 
присущ 104 (32%) из 325 детей, 2-й тип — 156 (48%), 
3 тип — 52 (16%) и смешанный — 13 (4%). Режим питания 
соблюдали 182 (56%) ребенка из 325, режим двигатель-
ной активности — 273 (84%). По результатам диагности-
ки у 13 (4%) была выявлена органическая причина запо-
ра, у 312 (96%) — функциональный характер.

Заключение. Согласно полученным результатам, 
в подавляющем большинстве случаев запоры носят 
функциональный характер. Большинство детей с хро-
ническим запором — это дети старше 4 лет. Причиной 
запоров у детей являются различные факторы, такие 
как отсутствие приобретения туалетного навыка, али-
ментарные факторы, низкая двигательная активность.

РЕЗУЛЬТАТЫ ИСПОЛЬЗОВАНИЯ НЕПРЕРЫВНОГО МОНИТОРИНГА

ГЛЮКОЗЫ КРОВИ У ДЕТЕЙ С САХАРНЫМ ДИАБЕТОМ 1-ГО ТИПА

Бутенко Анастасия Андреевна, студентка
ФГБОУ ВО «Кубанский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Краснодар, Российская Федерация
Научный руководитель: Статова Анастасия Васильевна, к.м.н., доцент

ОЦЕНКА РАЗБОРЧИВОСТИ РЕЧИ У ПАЦИЕНТОВ С ОДНОСТОРОННЕЙ 

И ДВУСТОРОННЕЙ СИСТЕМОЙ КОХЛЕАРНОЙ ИМПЛАНТАЦИИ

Воеводина Ксения Игоревна, лаборант-исследователь
НИИ педиатрии и охраны здоровья детей НКЦ №2 ФГБНУ «РНЦХ им. акад. Б.В. Петровского» Минобрнауки России, 
Москва, Российская Федерация
Научный руководитель: Пашков Александр Владимирович, д.м.н., профессор

Актуальность. Распространенность сахарного диа-
бета (СД), серьезной медико-социальной проблемы 
здравоохранения, неуклонно растет. Фактором управ-
ления и снижения риска развития осложнений СД явля-
ется достижение адекватного и безопасного контроля 
гликемии.

Цель исследования. Оценить эффективность 
использования непрерывного мониторинга глюкозы 
(НМГ) крови у детей с сахарным диабетом 1-го типа.

Пациенты и методы. В исследовании приняли уча-
стие 49 детей с СД 1-го типа. Создан опросник для оценки 
эффективности системы НМГ. Проведен анализ показа-
телей гликозилированного гемоглобина, уровня глюко-
зы крови натощак и в течение дня, оценка результатов 
осмотра невролога, окулиста.

Результат исследования. В исследовании приняли 
участие 49 детей с СД 1-го типа. Средний возраст соста-
вил 11 лет. Большая часть детей (93%) болеют СД 1-го 
типа более 1 года. 76,6% детей используют шприц-ручки 
для введения инсулина, 23,3% — помповую терапию. 
У 23,3% больных с СД 1-го типа выявлены хронические 
осложнения СД, большая часть — 76,7% — осложне-
ний не имеют. 93% больных с СД 1-го типа использу-

ют систему НМГ крови. Все дети отметили облегчение 
в отслеживании гликемии в течение суток, у 12,5% отме-
чались расхождения в показателях гликемии по резуль-
татам НМГ и исследования с помощью глюкометра. 
При установке системы НМГ 72,5% больных с СД 1-го 
типа не отметили дискомфорта, у 12,5% отмечалась 
местная реакция на пластырь для крепления датчика, 
у 10% — образование кровоподтека, 5% отметили дис-
комфорт во сне и при движении. 97,5% детей отметили 
облегчение при расчете дозы инсулина с системой НМГ; 
92,5% — снижение эпизодов гипо- и гипергликемии; 
у 60% отмечено улучшение показателей гликозилирован-
ного гемоглобина, у 77,5% уменьшилась вариабельность 
показателей гликемии в течение суток.

Заключение. При использовании НМГ все больные 
с СД 1-го типа отметили облегчение контроля гликемии. 
2/3 детей не испытывают дискомфорта при установке 
системы НМГ. Больше 90% пациентов с СД 1-го типа 
отметили уменьшение эпизодов гипо- и гипергликемии 
в течение суток, более 70% — уменьшение вариабель-
ности показателей гликемии в течение суток, у 60% — 
улучшение показателей гликозилированного гемогло-
бина.

Актуальность. Кохлеарная имплантация (КИ) — это 
установка электродной решетки в улитку внутреннего 
уха для стимуляции слухового нерва. Преимуществами 
двусторонней КИ являются более высокая разборчи-
вость речи, особенно в шумной обстановке.

Цель исследования. Сравнение показателей раз-
борчивости речи у пациентов, которым проведена одно-
сторонняя и двусторонняя КИ, методом речевой аудиоме-
трии в свободном звуковом поле (СЗП).

Пациенты и методы. В исследовании участвовали 
24 пациента с двусторонней сенсоневральной тугоу-

хостью, возраст которых составил от 6 до 12 лет. 62% 
наблюдений составили пациенты, которым кохлеарная 
имплантация была проведена с двух сторон; в 37,5% 
наблюдений была проведена односторонняя кохлеарная 
имплантация. С целью оценки разборчивости речи паци-
ентам проводили речевую аудиометрию в СЗП через аку-
стические громкоговорители (колонки); интенсивность 
подачи речевого материала составила 65 дБ УЗД.

Результат исследования. Разборчивость речи 
в группе пациентов с односторонней кохлеарной имплан-
тацией составила от 82,9 до 91,3%. В свою очередь, 
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РАННЯЯ ДИАГНОСТИКА НАРУШЕНИЙ ФУНКЦИЙ ПОЧЕК У НОВОРОЖДЕННЫХ 

С ОЧЕНЬ НИЗКОЙ И ЭКСТРЕМАЛЬНО НИЗКОЙ МАССОЙ ТЕЛА

Волкова Анастасия Александровна, врач анестезиолог-реаниматолог
ГБУЗ НО НДОКБ, Нижний Новгород, Российская Федерация
Научный руководитель: Козлова Елена Михайловна, д.м.н., профессор

ТАРГЕТНАЯ ТЕРАПИЯ ТЯЖЕЛОЙ ГИПЕРЭОЗИНОФИЛЬНОЙ БРОНХИАЛЬНОЙ АСТМЫ 

У ПАЦИЕНТА 12 ЛЕТ. КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ

Волохова Татьяна Викторовна, Волшенкова Полина Алексеевна, студентки 6-го курса 
педиатрического факультета
ФГБОУ ВО «Саратовский государственный медицинский университет им. В.И. Разумовского» Минздрава России, 
Саратов, Российская Федерация
Научный руководитель: Воротникова Наталия Анатольевна, к.м.н., доцент

у пациентов с двусторонней кохлеарной имплантацией 
анализ данных показал более высокий уровень раз-
борчивости — от 83 до 99%. Анализ данных пациентов 
по опыту использования системы КИ демонстрирует, 
что прогресс разборчивости речи в группе с односторон-
ней КИ сравнительно ниже, чем с билатеральной.

Заключение. Результаты, полученные в ходе иссле-
дования, показали, что разборчивость речи у детей, 
которым проведена двусторонняя КИ, выше, чем 
у имплантированных с одной стороны, что дает им срав-
нительно больше возможности понимать обращенную 
речь.

Актуальность. Недоношенные дети относятся 
к высокой группе риска по развитию острого повреж-
дения почек (ОПП). Исходная тяжесть состояния, незре-
лость и отсутствие специфической клинической картины 
затрудняют своевременную постановку диагноза. Поиск 
лабораторных маркеров продолжается.

Цель исследования. Оценка диагностической цен-
ности сывороточного креатинина, цистатина С, бета-
2-микроглобулина как маркеров ОПП у недоношенных 
новорожденных с очень низкой и экстремально низкой 
массой тела на первой неделе жизни.

Пациенты и методы. Обследованы 100 недоношен-
ных детей с массой тела менее 1500 г. Из исследования 
исключались пациенты с врожденными пороками сердца 
и органов мочевыводящей системы. Диагноз ОПП выстав-
лялся согласно критериям модифицированной шкалы 
KDIGO. Забор крови для определения сывороточного 
креатинина и цистатина С, а также мочи для исследования 
бета-2-микроглобулина проводился на 1, 3 и 7-е сут.

Результаты исследования. Диагноз ОПП к концу ран-
него неонатального периода согласно критериям KDIGO 

был выставлен 28 детям из 100. Олигурии на фоне инфу-
зионной и инотропной терапии в течение первой недели 
жизни не было отмечено ни у одного ребенка. Уровень 
сывороточного креатинина соответствовал норме у всех 
детей в 1-е сут жизни, повысился по сравнению с базаль-
ным уровнем на 3-и сут у 19 детей. Еще у 9 детей превыше-
ние диагностического уровня сывороточного креатинина 
было отмечено впервые только на 7-е сут. Концентрация 
цистатина С повысилась по сравнению с нормой в 1-е сут 
жизни у 15 детей, на 3-и сут — у 21 ребенка, на 7-е сут — 
у всех 28 пациентов с ОПП. Повышение уровня
бета-2-микроглобулина мочи в 1-е сут отмечалось 
у 13 новорожденных, на 3-и — у 17, на 7-е — у всех 
28 детей с ОПП.

Заключение. Определение цистатина С сыворотки 
крови и бета-2-микроглобулина мочи наряду со стан-
дартными критериями (диурез и сывороточный креати-
нин) дает возможность раннего выявления нарушения 
функций почек и соответствующей коррекции терапии 
у недоношенных с очень низкой и экстремально низкой 
массой тела.

Актуальность. Тяжелая гиперэозинофильная брон-
хиальная астма (БА) сложно поддается терапии, в связи 
с чем создаются новые схемы лечения с применением 
генно-инженерных биологических препаратов (ГИБП), 
одним из которых является блокатор рецептора IL-5 
меполизумаб.

Цель исследования. Описать динамику клиническо-
го течения тяжелой гиперэозинофильной БА, проана-
лизировать изменения параклинических показателей 
у пациента А., 12 лет, получающего генно-инженерную 
терапию меполизумабом.

Пациенты и методы. Проведен ретроспективный 
анализ историй болезни (ф. 003/у) за 7 мес 2022 г. 
пациента А., 12 лет, из отделения детской пульмоноло-
гии (ОДП) УКБ № 1 им. С.Р. Миротворцева СГМУ с тяже-
лой гиперэозинофильной БА, сочетанной с аллерги-
ческим ринитом (АР) и атопическим дерматитом (АтД). 
Учитывая торпидное течение БА (базисная терапия — 
Симбикорт 4,5/160 мкг 2 дозы 2 раза/сут, интрана-
зально Назонекс 2 дозы 2 раза/сут), инициирована 
терапия меполизумабом: по 100 мг п/к плеча каждые 
4 нед № 7.

Результат исследования. До начала терапии мепо-
лизумабом в гемограмме пациента определялись гипе-
рэозинофилия (940 кл/мкл), гипериммуноглобулине-
мия (общий IgE — 1879 МЕ/мл), АСТ–тест — 16 баллов. 
АтД клинически проявлялся ночным кожным зудом, 
сухостью, выраженной гиперемией и экскориациями 
на коже кистей, локтевых сгибов, голеностопных суста-
вов; индекс SCORAD — 37 (средняя степень тяжести 
АтД). После первой инъекции меполизумаба умень-
шились кожные проявления АтД, прекратился кожный 
зуд, индекс SCORAD — 20 баллов. На протяжении 
последующих 6 мес терапии меполизумабом отмечена 
положительная динамика в течении как БА (прекра-
тились ночные приступы удушья, сократилась потреб-
ность в β2-агонистах короткого действия в 2 раза, 
АСТ-тест — 22 балла), АР (уменьшился отек слизи-
стой оболочки и улучшилось носовое дыхание), так 
и АтД (в декабре 2022 г. индекс SCORAD — 15 баллов). 
Положительная динамика выявлена и в общем анализе 
крови: абсолютное количество эозинофилов достигло 
нормы к 6-му мес лечения (70 кл/мкл), однако гиперим-



374

муноглобулинемия (уровень общего IgE — 858 кл/мкл) 
пока сохраняется.

Заключение. Комплексная терапия тяжелой гипер-
эозинофильной БА, усиленная генно-инженерным пре-
паратом меполизумаб, проводимая пациенту А., 12 лет, 
способствует нормализации уровня эозинофилов 

в периферической крови, снижению уровня общего IgE 
в 2 раза. Препарат достоверно снижает частоту обостре-
ний БА, а также демонстрирует высокий профиль эффек-
тивности и безопасности при терапии сопутствующих 
аллергических болезней — АтД и АР.

ОСОБЕННОСТИ ПИЩЕВОГО ПОВЕДЕНИЯ У ДЕТЕЙ, СТРАДАЮЩИХ ПАТОЛОГИЕЙ 

ЖЕЛУДОЧНО-КИШЕЧНОГО ТРАКТА

Вяльцева Мария Анатольевна, студентка 5-го курса Института педиатрии
ФГБОУ ВО «Самарский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Самара, Российская Федерация
Научный руководитель: Балашова Елена Анатольевна, к.м.н., доцент

КЛИНИЧЕСКОЕ ЗНАЧЕНИЕ ЛАЗЕРОТЕРАПИИ В КОМПЛЕКСНОМ ЛЕЧЕНИИ 

БРОНХИАЛЬНОЙ АСТМЫ У ДЕТЕЙ И ПОДРОСТКОВ

Гаджиева Диана Руслановна, Григораш Ольга Сергеевна, студентки
ФГБОУ ВО «Саратовский государственный медицинский университет им. В.И. Разумовского» Минздрава России, 
Саратов, Российская Федерация
Научные руководители: Воротникова Наталия Анатольевна, к.м.н., доцент, Андреева Анастасия Николаевна, ассистент

Актуальность. Отмечается рост заболеваемости 
расстройствами пищевого поведения (РПП) с тенденцией 
к выявлению уже в детском возрасте с частотой до 4%. 
К особенностям в питании могут приводить различные 
факторы, в том числе патология желудочно-кишечного 
тракта (ЖКТ) за счет диеты, болей, в том числе после 
проведенных ранее инвазивных методов обследования.

Цель исследования. Определить особенности пита-
ния детей с патологией ЖКТ.

Пациенты и методы. Одномоментный опрос пациен-
тов гастроэнтерологического отделения ГБУЗ СОДКБ им. 
Н.Н. Ивановой с использованием опросника PARDI 2020. 
Для детей младше 14 лет опросник заполнялся роди-
телями, старше 14 лет — детьми и их родителями. Дети 
младше 2 лет в исследование не включались. В иссле-
дование включены 36 пациентов (62,8% девочек) в воз-
расте от 3 до 17 лет (средний возраст — 11 ± 3,7 года). 
В дальнейшем исключена одна пациентка (положитель-
ный скрининг на анорексию), в окончательный анализ 
вошли 35 пациентов.

Результат исследования. Пикацизм не выявлен 
ни у одного ребенка, руминация определена у 2 (5,7%) 
детей. Наиболее часто выявлялись признаки расстрой-
ства питания избегающего типа (ARFID), из основных его 
компонентов самый частый — страх негативных послед-
ствий приема пищи — у 27 (77,1%), но только у 2 (5,7%) 
детей он приводил к модификации пищевого поведения. 

У 9 (25,7%) детей максимальный балл по сенсорной 
гиперчувствительности — сенсорные характеристики 
пищи приводят к отказу от нее. Еще 14 (40,0%) детей 
проявляли умеренную чувствительность. У 23 (65,7%) 
детей сниженный интерес к еде, плохо различимое чув-
ство голода, но только 5 (14,3%) набрали максимальный 
балл. Стереотипия в питании и отказ пробовать новое — 
у 16 (45,7%) детей, из них в 2 (5,7%) случаях в крайней 
форме. В 3 (8,6%) случаях проблемы с питанием детей 
приводят к конфликтам в семье, еще в 2 (5,7%) — 
к социальным сложностям, 3 (8,6%) пациента избегают 
или полностью отказываются есть вне дома. В большин-
стве случаев (21 — 60,0%) родителям приходится вклю-
чать гаджет во время еды или уговаривать детей поесть, 
у 5 (14,3%) детей к таким действиям родители прибегали 
практически всегда.

Заключение. Большинство опрошенных детей с пато-
логией ЖКТ имеют особенности пищевого поведения, 
подходящие под критерии ARFID. Основа развития этих 
особенностей — органическая патология и негативные 
субъективные ощущения, вызываемые пищей, травми-
рующий опыт медицинских вмешательств и назначение 
рестриктивных диет. Дети, набравшие высокие баллы, 
находятся в группе высокого риска по формированию 
РПП. В связи с этим необходимы проведение активной 
профилактики и дальнейший мониторинг прогрессиро-
вания.

Актуальность. Бронхиальная астма (БА) — хрони-
ческое заболевание дыхательных путей, требующее 
длительной комплексной терапии. Исследователи ищут 
разные методики лечения этой патологии, среди которых 
и такой метод, как низкоинтенсивное лазерное излуче-
ние (НИЛИ).

Цель исследования. Оценить количество формен-
ных элементов крови (лейкоцитов, тромбоцитов) и СОЭ 
для патогенетического обоснования необходимости при-
менения НИЛИ в комплексе медицинской реабилитации 
детей с БА.

Пациенты и методы. 15 пациентам 3–17 лет 
с диагнозом БА отделения детской пульмонологии УКБ 
№ 1 им. С.Р. Миротворцева СГМУ проведено ком-
плексное лечение БА, включающее НИЛИ (лазерный 
терапевтический гелий-неоновый аппарат «Матрикс»). 

За 1 сеанс воздействовали на 7 точек (поля верху-
шек легких по передней и задней поверхности, меж-
лопаточной области, проекция вилочковой железы 
и верхней 1/3 грудины), экспозиция по 1,5–2 мин, 
ежедневно № 7. Контрольное обследование проведено 
через 10 дней лазеротерапии.

Результат исследования. Гендерное распределе-
ние: мальчиков — 9 человек (60%), девочек — 6 человек 
(40%); средний возраст детей — 9,86 года. Структура БА 
по степени тяжести: легкое течение у 2/3 обследован-
ных — 10 детей (66,6%), среднетяжелая БА — у 5 детей 
(33,4%). До проведения комплексной терапии БА (меди-
каментозное лечение и сеансы НИЛИ) тромбоцитов 
в гемограмме — 318,07 ± 11,93 × 109/л, после — отме-
чено снижение до 243,6 ± 16,4 × 109/л. Содержание 
лейкоцитов до воздействия НИЛИ — 8,05 ± 2,9 × 109/л, 
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КЛИНИЧЕСКОЕ ЗНАЧЕНИЕ ФЕКАЛЬНОГО КАЛЬПРОТЕКТИНА В ДИАГНОСТИКЕ 

ВОСПАЛИТЕЛЬНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ КИШЕЧНИКА У ДЕТЕЙ

Гарина Галина Алексеевна, педиатр
ГАУЗ ДГБ № 1, Казань, Российская Федерация

ИЗУЧЕНИЕ ГЕНЕТИЧЕСКИХ АСПЕКТОВ ТУГОУХОСТИ

Глушаков Игорь Алексеевич, Глушакова Виктория Дмитриевна, студенты 6-го курса 
педиатрического факультета
ФГБОУ ВО «Саратовский государственный медицинский университет им. В.И. Разумовского» Минздрава России, 
Саратов, Российская Федерация
Научный руководитель: Гуменюк Ольга Игоревна, к.м.н., доцент 

после — 7,02 ± 1,2 × 109/л. Также в гемограм-
ме отмечено снижение СОЭ с 14,86 ± 1,5 мм/ч 
до 11,73 ± 1,27 мм/ч. Средний балл опросника 
АСТ до начала комплексного лечения БА составил 
17,33 ± 2,27 балла, после — 22,53 ± 1,5 балла (нор-
ма — 25 баллов). Воздействие НИЛИ в составе ком-
плексной терапии БА не вызывало у пациентов побоч-
ных эффектов и аллергических реакций. Проведенный 
анализ результатов лазерной стимуляции акупунктур-
ных точек выявил положительную динамику клини-
ко-лабораторных и функциональных показателей. 
Отмечено уменьшение вентиляционных нарушений 

по данным компьютерной спирометрии по сравнению 
с традиционной терапией БА.

Заключение. У пациентов с легким и среднетяже-
лым течением БА, получавших комплексную терапию 
с применением НИЛИ № 7, выявлена тенденция к сниже-
нию количества тромбоцитов в гемограмме в 1,3 раза, 
что свидетельствует об улучшении реологических 
свойств крови. Включение НИЛИ в состав комплексной 
терапии БА способствует уменьшению вентиляционных 
нарушений дыхательных путей и улучшению клиническо-
го течения заболевания по результатам контрольного 
тестирования больных — опроснику АСТ.

Актуальность. В настоящее время в федераль-
ные клинические рекомендации «Болезнь Крона» (БК) 
и «Язвенный колит» (ЯК) для диагностики и мониторинга 
заболевания включено исследование уровня фекально-
го кальпротектина (ФК).

Цель исследования. На основании ретроспективно-
го анализа оценить клиническое значение ФК для оцен-
ки активности ВЗК и определить диагностически значи-
мый уровень ФК.

Пациенты и методы. Проанализированы истории 
болезни 71 пациента с ВЗК (53 — с ЯК, 18 — с БК), госпи-
тализированного в ГАУЗ ДРКБ Минздрава Республики 
Татарстан г. Казани в период с 2017 по 2022 г. Средний 
возраст детей составил 12,8 ± 3,7 года, среди них 
45 мальчиков (63%), 26 девочек (37%). Детей с актив-
ной формой ВЗК — 63 (88%), с неактивной — 8 (22%). 
В структуре преобладал панколит (33 человека — 47%).

Результат исследования. Уровень ФК был досто-
верно выше у детей в активную фазу ВЗК (PUCAI/PCDAI) 
и составил 131 мкг/г [117; 136] против 70,5 мкг/г [34; 
97] в неактивную фазу, p < 0,001. Напротив, значения 
ФК не различались в зависимости от эндоскопической 

активности и составили 130,5 мкг/г [118; 137] в актив-
ную стадию и 104 мкг/г [65; 127] — в неактивную, 
p > 0,05.

В активную клиническую стадию при ЯК и БК 
у большинства пациентов уровень ФК составил более 
100 мкг/г у 69 и 87% детей соответственно, в актив-
ную эндоскопическую стадию аналогичные значения 
ФК были зафиксированы у 83% при ЯК и 93% детей 
с БК. В неактивную стадию уровень ФК более 100 мкг/г 
отмечался практически только у детей с ЯК. В ходе корре-
ляционного анализа установлена достоверная взаимо-
связь уровня ФК и величины PUCAI (r = 0,387, p = 0,014), 
аналогичной взаимосвязи при БК обнаружено не было 
(r = 0,332, р > 0,05).

Заключение. Уровень ФК не различался в зависи-
мости от формы ВЗК, но был достоверно выше в актив-
ную стадию заболевания, согласно клиническим индек-
сам активности. Несмотря на привлекательность этого 
метода исследования, ФК не может рассматриваться 
в качестве надежной альтернативы инвазивной илеоко-
лоноскопии с последующим морфологическим исследо-
ванием с целью оценки активности ВЗК.

Актуальность. Тугоухость определяется как наруше-
ние слуха, затрудняющее восприятие речи, и классифици-
руется на нейросенсорную, кондуктивную и смешанную. 
В каждом втором клиническом случае тугоухость ассо-
циирована с генетическими синдромами (Т. Matsunaga, 
2022).

Цель исследования. Изучение генетических аспек-
тов тугоухости у детей.

Пациенты и методы. Проведен анализ историй 
болезни и результатов полногеномного секвенирования 
ДНК пациентов в возрасте 1–18 лет (n = 12), находив-
шихся на диспансерном учете у невролога и/или сур-
долога по поводу тугоухости и на обследовании в кли-
нике детских болезней УКБ № 1 им. С.Р. Миротворцева 
г. Саратова. Секвенирование генома выполнено в меди-
ко-генетической лаборатории «Эвоген» при поддержке 

Благотворительного фонда медико-социальных генети-
ческих проектов помощи «Геном жизни».

Результат исследования. У обследованных паци-
ентов встречались односторонняя (право- или левосто-
ронняя) кондуктивная тугоухость (n = 3), двусторонняя 
нейросенсорная тугоухость (n = 9). Из общих особенно-
стей фенотипа: лицевой дизморфизм, кифосколиоз, валь-
гусная деформация стоп, сандалевидная щель, трезубец 
стоп. При проведении полногеномного секвенирования 
ДНК выявлены патогенные варианты в генах ANKRD11 
(KBG-синдром), FIG4 (синдром Юниса – Варона), PHF6 (син-
дром Борьесона – Форсмана – Лемана), ARID1A (синдром 
Коффина – Сириса II типа), ARID2 (синдром Коффина – 
Сириса VI типа), KMT2D (синдром Кабуки, тип I), SHANK3 
(синдром Фелан – Макдермид), PPP3CA (эпилептическая 
энцефалопатия развития, тип 91) с гетерозиготным носи-
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тельством патогенного варианта в генах GJB2 и SLC26A4 
(несиндромальная нейросенсорная тугоухость), DYNC1H1 
(аутосомно-доминантная умственная отсталость, тип 13) 
и UBE2A (X-сцепленная умственная отсталость, тип 30). 
У одной пациентки с гаргоилизмом, клапанным пороком 
сердца и контрактурой суставов — мутация в гене IDUA 
(мукополисахаридоз I типа). У двух пациентов патогенных 
вариантов не обнаружено.

Заключение. У пациентов с нейросенсорной туго-
ухостью в 90% случаев выявлены те или иные пато-
генные варианты генов. Нейросенсорная тугоухость 
в сочетании со стигмами дизэмбриогенеза является 
показанием для проведения молекулярно-генетическо-
го обследования, в частности полногеномного секвени-
рования ДНК.

МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКИЕ АСПЕКТЫ СИНДРОМА МАЛЬАБСОРБЦИИ

У ДЕТЕЙ РАННЕГО ВОЗРАСТА

Коваленко Дарья Вадимовна, ассистент Института педиатрии
ФГБОУ ВО «Тихоокеанский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Владивосток, Российская Федерация
Научный руководитель: Шуматова Татьяна Александровна, д.м.н., профессор

ПРОЛОНГИРОВАННОЕ НАБЛЮДЕНИЕ ПАЦИЕНТА

С МУКОПОЛИСАХАРИДОЗОМ ТИПА III

Комарова Анастасия Александровна, Мартынко Валентина Витальевна, ординаторы 
по специальности «педиатрия» кафедры детских болезней с курсом госпитальной педиатрии
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Рязань, Российская Федерация
Научный руководитель: Федина Наталья Васильевна, к.м.н., доцент

Актуальность. В патогенезе синдрома мальабсорб-
ции отмечена роль кишечной фракции белков, связы-
вающих жирные кислоты, и ферментов системы деток-
сикации ксенобиотиков, чья продукция регулируется 
соответствующими генами. Интересен уровень витами-
на D у таких детей.

Цель исследования. Оценить уровни витамина D, 
кишечной фракции белков, связывающей жирные кис-
лоты, распределение генотипов полиморфизмов генов 
VDR, FABP2, GSTP1 и GSTM1 у детей с синдромом мальаб-
сорбции.

Пациенты и методы. Было проведено обследование 
двух групп детей раннего возраста: I группа — 30 детей 
с аллергической энтеропатией, II группа — 30 детей 
с вторичной гиполактазией. 25-OH Vitamin D и I-FABP 
в сыворотке крови определяли методом иммунофер-
ментного анализа, методом ПЦР в образцах ДНК клеток 
крови были определены полиморфизмы BsmI гена VDR, 
Ala54Thr гена FABP2, Ile105Val и Ala114Val гена GSTP1, 
делеционный полиморфизм гена GSTM1. Для обработки 
данных использованы методы непараметрической ста-
тистики.

Результат исследования. Среднее содержание 
25-ОН Vitamin D у детей I и II групп составило 26,1 ± 0,037 
нг/мл и 24,9 ± 1,74 нг/мл соответственно, средняя кон-
центрация I-FABP у детей I и II групп была 125,20 ± 23,79 
пг/мл и 61,03 ± 8,41 пг/мл соответственно. Мутантный 
гомозиготный генотип Thr/Thr полиморфизма Ala54Thr 

гена FABP2 встречался у детей I группы в 1,6 раза чаще, 
чем у детей с вторичной гиполактазией. Гетерозиготный 
генотип и мутантный A/A генотип полиморфизма BsmI 
гена VDR у детей с аллергической энтеропатией встре-
чались с частотой 42 и 11% соответственно, в то время 
как у детей с вторичной лактазной недостаточностью 
гетерозиготный генотип встречался реже, однако часто-
та встречаемости мутантного гомозиготного генотипа 
была неизменна.

У детей с аллергической ферментопатией в поло-
вине случаев встречался делеционный полиморфизм 
гена GSTM1, в то время как гетерозиготные геноти-
пы полиморфизмов Ile105Val и Ala114Val гена GSTP1 
встречались с частотой 80 и 25% соответственно. Среди 
пациентов с вторичной лактазной недостаточностью 
не встречались патологические гомозиготные генотипы 
исследуемых генов.

Заключение. У детей с аллергической энтеропатией 
и вторичной гиполактазией отмечена недостаточность 
уровня витамина D, в то время как повышение I-FABP 
характерно только для детей с аллергической энтеропа-
тией. Повышенная частота встречаемости мутантного 
генотипа Thr/Thr гена FABP2 и делеционного генотипа 
гена GSTM1 может обусловливать развитие аллергиче-
ского поражения желудочно-кишечного тракта, высокая 
представленность гетерозиготного генотипа BsmI гена 
VDR может вызывать развитие недостаточности вита-
мина D.

Актуальность. Синдром Санфилиппо — орфанное 
заболевание, обусловленное накоплением гликозами-
ногликанов в клетках различных органов, приводящее 
к нарушению их функции, фенотипическим признакам 
и прогрессирующим нейрокогнитивным нарушениям.

Цель исследования. Демонстрация пролонгирован-
ного, на протяжении 13 лет, наблюдения за ребенком 
с МПС III типа.

Пациенты и методы. Представлен клинический слу-
чай пролонгированного наблюдения пациента с МПС 
III типа, проходившего лечение в ГБУ РО «ОДКБ им. 
Н.В. Дмитриевой».

Результат исследования. Пациент М., впервые 
госпитализирован с клиникой пневмонии в возрасте 
3 лет. Ребенок от здоровых родителей, до 1,5-летнего 
возраста рос и развивался нормально. С 2 лет дебют 
регресса психомоторных навыков, хромота при ходьбе, 
рецидивирующие респираторные эпизоды, шумное носо-
вое дыхание. Фенотипические черты: широкая переноси-
ца, короткая шея, эпикант, жесткие волосы, брахидакти-
лия, «когтистая лапа», гепатоспленомегалия. Отмечались 
нарастающая гиперактивность, возбудимость, задержка 
речевого развития, нарушение походки, мышечная гипо-
тония, прогрессирующие когнитивные расстройства. 
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СЕЛЕКТИВНЫЙ ДЕФИЦИТ IGA У РЕБЕНКА С ВРОЖДЕННОЙ ДИСПЛАЗИЕЙ КОРЫ 

НАДПОЧЕЧНИКОВ. СУЩЕСТВУЕТ ЛИ ГЕНЕТИЧЕСКАЯ ВЗАИМОСВЯЗЬ?

Кузнецова Вера Валентиновна, Козьмова Наталья Александровна, ассистенты
ФГБОУ ВО «Ставропольский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Ставрополь, Российская Федерация
Научный руководитель: Барычева Людмила Юрьевна, д.м.н., профессор

МУЛЬТИДИСЦИПЛИНАРНОЕ МЕДИЦИНСКОЕ СОПРОВОЖДЕНИЕ ДЕТЕЙ 

С ПАТОЛОГИЕЙ ЗРЕНИЯ

Кузьмин Никита Дмитриевич, врач-ординатор
Чебоксарский филиал ФГАУ «НМИЦ «МНТК «Микрохирургия глаза» им. акад. С.Н. Федорова» Минздрава России, 
Чебоксары, Российская Федерация
Научные руководители: Устинова Наталия Вячеславовна, д.м.н., профессор,
Поздеева Надежда Александровна, д.м.н., доцент

Консультирован генетиком, заподозрен МПС, обсле-
дован в МГНЦ РАМН, выявлены повышенная экскре-
ция гепарансульфата с мочой (107,9 мг/мМ) и дефицит 
гепаран-N-сульфатазы, подтвержден диагноз МПС III 
типа. Ферментозаместительная терапия отсутствует, 
прием антиконвульсантов, антибиотики при эпизодах 
пневмонии. В настоящее время ребенку 12 лет, глубокий 

инвалид, самостоятельно не передвигается, деменция, 
агрессивен, бульбарные нарушения, сохраняются частые 
респираторные эпизоды, судороги. Установлена гастро-
стома.

Заключение. МПС III типа относится к прогрессирую-
щим нейрокогнитивным заболеваниям с ранней инвали-
дизацией пациента и неблагоприятным исходом.

Актуальность. Селективный дефицит иммуноглобу-
лина А относится к самым частым первичным иммуно-
дефицитам. Его распространенность в мире зависит 
от этнического происхождения и в среднем составляет 
1 случай на 700 человек.

Цель исследования. Представить редкий случай 
менингоэнцефалита у мальчика с селективным дефици-
том IgА (sIgAD) и врожденной дисплазией коры надпо-
чечников (ВДКН).

Пациенты и методы. Проведен ретроспективный 
анализ истории болезни пациента с перенесенным 
менингоэнцефалитом у мальчика 9 лет. В дебюте забо-
левания — боль в горле, ринорея, рвота. Через двое 
суток — лихорадка, многократная рвота, судороги, сопор, 
в последующем — кома. С первых дней жизни — призна-
ки ВДКН. В 10 мес установлена делеция в экзоне 3 гена, 
кодирующего фермент 21-гидроксилаза (CYP21A2). 
В 2017 г. верифицирован первичный иммунодефицит 
с нарушением антителообразования: sIgAD.

Результат исследования. Cуществует ли связь 
между ВДКН и селективным дефицитом IgА? Известно, 
что ген 21-гидроксилазы находится на 6-й хромосоме 
в непосредственной близости от локусов HLA-B и DR. 
Известны аллели высокого риска развития заболева-
ния — HLA-В14, HLA-DR3, сопряженные одновременно 

как с ВДКН, так и с sIgAD. Виновными могут быть мутации 
в генах, участвующих в дифференцировке В-лимфоцитов, 
синтезирующих IgА, а также дефекты цитокинов, контро-
лирующих антителообразование. По результатам секве-
нирования (панель «иммунологическая»), выполненного 
в ФГБУ НМИЦ ДГОИ им. Дм. Рогачева, распространен-
ных мутаций сигнальных молекул и дифференцировки 
В-лимфоцитов у мальчика не установлено.

Почему развился менингоэнцефалит с неблагопри-
ятным исходом? Предрасполагающими факторами могли 
стать наличие двух генетически обусловленных забо-
леваний и длительный, вероятно, не всегда физиологи-
ческий режим введения глюкокортикоидов. Отсутствие 
IgA и комменсальной флоры, вероятно, способствовало 
адгезии вируса, дефекту его контроля и прогрессирова-
нию заболевания.

Заключение. Гены предрасположенности к врожден-
ной дисплазии надпочечников и селективному дефициту 
IgA находятся в соседних локусах хромосомы, что свиде-
тельствует о возможной генетической взаимосвязи двух 
заболеваний. Атипичное течение энтеровирусной инфек-
ции у больного с sIgAD обусловлено терапией глюкокорти-
коидами, нарушением барьера слизистых оболочек и про-
филя комменсальной флоры. Необходимы дальнейшие 
исследования для уточнения взаимосвязи ВДКН и sIgAD.

Актуальность. По данным исследований, врожден-
ная патология / редкие заболевания часто сопровожда-
ются коморбидными мультиорганными нарушениями, 
однако для детей с патологией зрения имеется риск 
не заметить другие нарушения здоровья.

Цель исследования. Анализ коморбидности врож-
денного нарушения зрения и редких заболеваний глаз 
с мультиорганной патологией среди детей школьного 
возраста.

Пациенты и методы. Проведено мультидисципли-
нарное обследование детей школы-интерната методом 
сплошной выборки, включающее анализ медицинской 
документации, первичное обследование состояния 
здоровья и углубленный офтальмологический осмотр 
детей с редкими заболеваниями глаз. Всего обследо-
ван 101 ученик, обоих полов, 1–11-го классов школы-

интерната для детей с ограниченными возможностями 
здоровья.

Результат исследования. Среди школьников, 
включенных в исследование, мальчиков было 61%, 
девочек — 39%, средний возраст — 12,65 ± 2,99. 
По данным первичной медицинской документации было 
выявлено 49 (48,51%) лиц категории «ребенок-инвалид», 
у 54 (53,5%) имелись нарушения зрения разной степени 
выраженности, включая слепоту на один (3 человека) 
и на оба глаза (2 человека). Распространенность психи-
ческих расстройств составила 34,65%, неврологических 
нарушений — 57,43%, болезней сердечно-сосудистой 
системы — 12,87%. У 37 (36,63%) школьников выявлены 
редкие врожденные заболевания глаз: у 2 — аниридия, 
у 5 — колобома, у 30 — частичная атрофия зрительного 
нерва (ЧАЗН). Полные (в соответствии с МКБ-10) заклю-
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чения невролога, психиатра имели все дети с колобомой 
и 19 (63%) школьников с ЧАЗН. Среди детей — инвалидов 
детства по зрению у 3 установлены психиатрическая 
и у 9 неврологическая патология.

Заключение. Полученные нами результаты показы-
вают необходимость проведения углубленного офталь-
мологического осмотра каждого ребенка с врожденной 

патологией зрения, обследования этих школьников вра-
чами смежных специальностей для формирования пер-
сонализированного подхода к лечению и реабилитации. 
Не выявленные проблемы со зрением у детей с забо-
леваниями глаз и сочетанной патологией могут влиять 
на нарушение поведения и еще больше дезадаптировать 
школьников.

«ПИД-ПОИСК» — ИНСТРУМЕНТ СКРИНИНГА ИММУНОПАТИЙ У ДЕТЕЙ

НА ПОЛИКЛИНИЧЕСКОМ ЭТАПЕ

Миглан Полина Игоревна, Киприн Илья Анатольевич, Кузнецов Иван Спартакович, студенты
ФГБОУ ВО «Тюменский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Тюмень, Российская Федерация
Научные руководители: Малинина Елена Игоревна, к.м.н., Кузьмичева Ксения Павловна, ассистент

ВРОЖДЕННЫЕ АНОМАЛИИ ОРГАНОВ МОЧЕВОЙ СИСТЕМЫ (ВАМС), 

ПРЕНАТАЛЬНЫЕ ФАКТОРЫ РИСКА И ПРИОБРЕТЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ

НА ФОНЕ ВАМС НА ПРИМЕРЕ ДИСПАНСЕРНОЙ ГРУППЫ ДЕТЕЙ, 

НАБЛЮДАЮЩИХСЯ В ГБУЗ «ПЕНЗЕНСКАЯ РБ» Г. ПЕНЗЫ

Митронькина Дарья Сергеевна, студентка 6-го курса
ФГБОУ ВО Пензенский государственный университет, медицинский институт, Пенза Российская Федерация
Научный руководитель: Краснова Людмила Ивановна, к.м.н., доцент

Актуальность. Сложности диагностики первичных 
иммунодефицитов (ПИД) связаны, с одной стороны, 
с многообразием симптомов, а с другой стороны, с низ-
кой настороженностью врачей в отношении первичных 
иммунодефицитов в силу редкой частоты встречаемости, 
что требует унифицированного подхода.

Цель исследования. Оценить эффективность скри-
нинговой программы «ПИД-поиск» для раннего выявле-
ния патологии иммунной системы у детей на амбулатор-
но-поликлиническом этапе.

Пациенты и методы. Для данного исследования 
использовалась разработанная программа системы 
поддержки принятия врачебного решения «ПИД-поиск». 
Запрограммированные алгоритмы включали в себя 
исследования анамнестических и параклинических дан-
ных, итогом которых были рекомендации о необходи-
мости консультации врача-иммунолога. Тестирование 
программы проводилось на базе педиатрических отде-
лений ГАУЗ ТО «Городская поликлиника № 5» и ГАУЗ ТО 
«Городская поликлиника № 17». Группу исследования 
составил 151 ребенок.

Результат исследования. При анализе анамнести-
ческой части медицинской документации была выделена 
группа исследования, которая составила 151 человек. 
Первая часть представлена 96 детьми и сформирована 

методом сплошной выборки — это дети первого года 
жизни. Вторую часть группы исследования составил 
51 ребенок, имеющий 5 эпизодов ОРИ в год, реци-
дивирующие отиты, пневмонии, тонзиллиты, гнойнич-
ковые заболевания кожи, частые немотивированные 
повышения температуры тела, длительный субфебри-
литет, вирусные бородавки. Третья часть — это четверо 
детей с установленным диагнозом «первичный имму-
нодефицит» с целью определения чувствительности 
метода. Скрининг показал необходимость проведе-
ния консультации врача аллерголога-иммунолога 7,9% 
(12 человек) респондентов. Все пациенты, выбранные 
программой, были направлены на консультацию узкого 
специалиста, что позволило сформировать группу риска 
детей по иммунопатологии, а также организовать лист 
ожидания для консультации иммунолога-аллерголога. 
Все дети с установленным диагнозом были также опре-
делены программой. Программа «ПИД-поиск» показала 
свою эффективность в 88,9% случаев.

Заключение. Программа «ПИД-поиск» является 
доступным, надежным и экономически выгодным инстру-
ментом для скрининговой диагностики первичных имму-
нодефицитов на амбулаторном этапе. Внедрение данной 
программы позволит избежать несвоевременной диа-
гностики пациентов с ПИД.

Актуальность. Известно, что врожденные аномалии 
органов мочевой системы составляют до 50% в структуре 
пороков развития внутриутробного ребенка. Патология 
почек и мочевыводящих путей у детей старшего возраста 
чаще формируется в пренатальном периоде.

Цель исследования. Выявление пренатальных фак-
торов риска и характеристика врожденных аномалий 
мочевой системы (ВАМС) у диспансерной группы детей 
с нефрологической патологией, наблюдающихся в ГБУЗ 
«Пензенская РБ» г. Пензы.

Пациенты и методы. Проведен ретроспективный 
анализ 11 историй болезни детей с нефрологической 
патологией. Изучены 10 мальчиков и 1 девочка. Возраст 
детей — от 5 мес до 14 лет. ВАМС были выявлены при помо-
щи УЗИ до рождения ребенка (до 18–20 нед гестации).

Результат исследования. Все дети имели ВАМС: 
врожденный уретерогидронефроз; поясничную дисто-
пию, ротацию, гипоплазию правой почки; двусторонний 
уретерогидронефроз; тазовую дистопию правой поч-
ки; поликистоз почек; тубулопатию. Сочетание несколь-
ких аномалий выявлено у 2 детей. В 1 случае порок 
был заподозрен на третьем скрининге внутриутробного 
ребенка, в 2 случаях было назначено дообследование 
с помощью компьютерной томографии. 4 ребенка имели 
приобретенные заболевания: мочекаменную болезнь 
(МКБ), хроническую болезнь почек (ХБП). Пол мужской 
(из 4 человек — два родных брата с МКБ). 9 матерей 
имели признаки отягощенного течения беременности. 
6 детей имели различные постнатальные нарушения: 
неонатальная желтуха — 1; перинатальное поражение 
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ВЗАИМОСВЯЗЬ ЗАБОЛЕВАЕМОСТИ ВЕТРЯНОЙ ОСПОЙ

У ДЕТЕЙ С ПЕРИОДОМ ПАНДЕМИИ COVID-19

Молчанова Кристина Юрьевна, студентка 5-го курса
ФГБОУ ВО Пензенский государственный университет, медицинский институт, Пенза, Российская Федерация
Научный руководитель: Мусатова Людмила Александровна, к.м.н., доцент

СИНДРОМ КОФФИНА – СИРИС В ПРАКТИКЕ ПЕДИАТРА

Оробец Алина Александровна, ординатор 1-го года обучения кафедры госпитальной педиатрии 
и неонатологии
ФГБОУ ВО «Саратовский государственный медицинский университет им. В.И. Разумовского» Минздрава России, 
Саратов, Российская Федерация
Научный руководитель: Гуменюк Ольга Игоревна, к.м.н., доцент

центральной нервной системы — 2; задержка внутриу-
тробного развития — 1; синдром двигательных наруше-
ний — 1; синдром мышечно-тонических нарушений — 1. 
Выявлена семейная предрасположенность по первой 
линии родства к МКБ (3 пациента), к нефроптозу (1 ребе-
нок), пиелоэктазии (1 пациент), хроническому пиело-
нефриту (1 пациент), по второй линии родства к МКБ 
(2 ребенка), к сахарному диабету 2-го типа (1 пациент).

Заключение. Все изученные дети имели врож-
денные аномалии мочевой системы; аномалии моче-

вой системы выявлены до рождения ребенка; 36% 
изученных детей на фоне ВАМС имели приобретенные 
заболевания, выявленные после 2 лет жизни; прена-
тальные факторы риска имели 82% изученных детей; 
обнаружена семейная предрасположенность у детей 
с ВАМС к заболеваниям ХБП, МКБ, нефроптозу, пиело-
эктазии; выявлена значимость пренатальных факторов 
риска формирования врожденных аномалий мочевой 
системы.

Актуальность. В Российской Федерации ветряная 
оспа — это часто встречающееся заболевание дет-
ского возраста с наибольшей заболеваемостью среди 
детей 3–6 лет и редкими случаями у детей до 1 года. 
Значимость ее определяется высокой контагиозностью 
и риском развития осложнений.

Цель исследования. Изучить заболеваемость ветря-
ной оспой у детей до 14 лет за период 2020–2021 гг.

Пациенты и методы. В июле 2022 г. проведен срав-
нительный анализ заболеваемости ветряной оспой 
за 2020–2021 гг. среди детей до 14 лет по Российской 
Федерации и Пензенской области.

Результат исследования. В Пензенской области 
за 2020 г. заболеваемость ветряной оспой у детей 
до 14 лет составила 1858 на 100 000 населения. В это 

же время по Российской Федерации наблюдалась забо-
леваемость ветряной оспой у детей до 14 лет, равная 
1749 на 100 000 населения. В Пензенской области 
за 2021 г. заболеваемость ветряной оспой у детей 
до 14 лет составила 1595 на 100 000 населения. Тем 
временем по Российской Федерации наблюдалась забо-
леваемость ветряной оспой у детей до 14 лет 1898 
на 100 000 населения. 

Заключение. Исходя из вышеизложенного, вза-
имосвязи заболеваемости ветряной оспой у детей 
Пензенской области в возрасте до 14 лет за период 
2020–2021 гг. с ограничительными мерами в период 
пандемии COVID-19 не обнаружено. Динамика имела 
разнонаправленный характер в субъекте и в целом 
в Российской Федерации.

Актуальность. Синдром Коффина – Сирис — ред-
кий наследственный синдром с частотой встречаемости 
менее 1 случая на 1 000 000 человек. На сегодняшний 
день зарегистрировано около 150 случаев заболева-
ния.

Цель исследования. Описание клинических случаев 
синдрома Коффина — Сирис в практике врача-педиатра.

Пациенты и методы. Проведен анализ амбулатор-
ных карт, историй болезни, обследований трех паци-
ентов с похожими жалобами и фенотипом. Всем детям 
проводилась энзимодиагностика лизосомных болезней 
накопления, проведено полное секвенирование генома 
в медико-генетической лаборатории «Эвоген» при под-
держке Благотворительного фонда медико-социальных 
генетических проектов помощи «Геном жизни».

Результат исследования. У всех детей имеются 
грубая задержка умственного и речевого развития, эмо-
циональное, агрессивное поведение, грубые черты лица, 
мышечная гипотония, нарушение слуха, низкий рост, 
гепатомегалия. Вышеуказанные жалобы появились сра-
зу же после рождения. С первого года жизни дети отста-
вали в психомоторном развитии. Кровнородственный 

брак родители детей отрицали. Из особенностей фено-
типа: гипертелоризм, широкий фильтр, широкий лоб, 
вздернутые ноздри, сандалевидная щель, трезубец, гру-
бые черты лица. Проводилась дифференциальная диа-
гностика со многими заболеваниями, имеющими схожую 
клиническую картину, в том числе с лизосомными болез-
нями накопления (мукополисахаридозы, маннозидозы, 
болезнь Нимана – Пика типа С). При проведении полно-
геномного секвенирования ДНК обнаружены не опи-
санные ранее в литературе гетерозиготные мутации 
(доминантный тип наследования) в генах ARID1A, ARID1В 
и АRID2. Патогенные гетерозиготные варианты в этих 
генах приводят к синдрому Коффина – Сирис типа I, II 
и VI соответственно.

Заключение. Приведенные клинические случаи 
демонстрируют наиболее часто встречающийся среди 
редких генетических синдромов в педиатрической прак-
тике синдром Коффина – Сирис, фенотипически и кли-
нически схожий с лизосомными болезнями накопления 
и характеризующийся грубыми чертами лица, когнитив-
ными нарушениями, низкорослостью, гепатомегалией, 
нарушениями слуха.
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ФАКТОРЫ, ВЛИЯЮЩИЕ НА СОСТАВ МИКРОБИОТЫ КИШЕЧНИКА

У ДЕТЕЙ ПЕРВЫХ ТРЕХ ЛЕТ ЖИЗНИ

Погодина Александра Андреевна, аспирант
ФГБОУ ВО «Самарский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Самара, Российская Федерация
Научный руководитель: Балашова Елена Анатольевна, д.м.н., доцент

СРАВНЕНИЕ СОВРЕМЕННЫХ МЕТОДОВ ОЦЕНКИ ФИЗИЧЕСКОГО РАЗВИТИЯ ДЕТЕЙ 

С ДЕТСКИМ ЦЕРЕБРАЛЬНЫМ ПАРАЛИЧОМ

Рахмаева Разиля Фоатовна, ассистент
ФГБОУ ВО «Казанский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Казань, Российская Федерация
Научный руководитель: Камалова Аэлита Асхатовна, д.м.н., профессор

Актуальность. Кишечный микробиом играет важную 
роль в развитии ребенка, и его неблагоприятные изме-
нения связаны с краткосрочными и долгосрочными нару-
шениями здоровья. В свою очередь, состав микробиоты 
подвержен непрерывным и динамичным изменениям 
в течение жизни.

Цель исследования. Оценить влияние пре- и постна-
тальных факторов риска на состав микробиоты кишечни-
ка детей первых трех лет жизни.

Пациенты и методы. Проведено одномоментное 
изучение факторов риска неблагоприятного состава 
микробиоты толстой кишки у детей на базе поликлиник 
г. Самары. Критерии включения: возраст 6–36 мес, I–
II группа здоровья, согласие законных представителей. 
Критерии исключения: тяжелые врожденные аномалии, 
прием на момент исследования антимикробных пре-
паратов, жидкий стул в предыдущие 7 дней. В иссле-
дование включены 65 детей. Идентификация состава 
микробиоты выполнена методом MALDI-ToF на приборе 
Microflex LT (Bruker).

Результат исследования. Вероятность обнаруже-
ния отдельных видов энтерококков ниже у детей, полу-
чивших повторные курсы антимикробных препаратов 
(р = 0,027). В отношении E. casseliflavus наибольшее 
значение имела недоношенность: 36,4% (4) против 5,6% 
(3) у доношенных, р = 0,013. Обнаружение E. gallinarum 
коррелировало с отсроченным прикладыванием к груди 

(р = 0,032). Прием пробиотиков во время беремен-
ности повышал вероятность обнаружения L. paracasei 
(p = 0,019), а раннее прикладывание к груди и отсутствие 
докорма смесью (р = 0,030) — L. gasseri. Вероятность 
обнаружения S. lutetiensis (р = 0,044) и Citrobacter 
freundii (р = 0,017) выше у детей с внутриутробной инфек-
цией. Факторами появления K. oxytoca являлись докорм 
смесью в роддоме (р = 0,018) и отсроченное приклады-
вание к груди (р = 0,001), а также оперативное родораз-
решение (р = 0,027) и стационарное лечение (р = 0,032). 
Для бифидобактерий неблагоприятными факторами 
были оперативное родоразрешение (p = 0,051), отсут-
ствие лечения гестационной анемии (p = 0,053). Грудное 
вскармливание более 3 мес увеличивало шансы обнару-
жения представителей данного рода микроорганизмов 
(p = 0,027)

Заключение. Состав микробиоты определялся 
перинатальными факторами, самые значимые из них: 
сроки прикладывания к груди, нахождение на стацио-
нарном лечении, применение антимикробных препа-
ратов во время беременности и на первом году жизни. 
Позднее прикладывание к груди было маркером небла-
гоприятного течения беременности и родов, а также 
отдельным фактором риска за счет нарушения обсеме-
нения ребенка микрофлорой матери. Длительность груд-
ного вскармливания значимо повлияла на вероятность 
обнаружения бифидобактерий.

Актуальность. Важность оценки нутритивного статуса 
у детей с детским церебральным параличом (ДЦП) не вызы-
вает сомнений. У врачей всех специальностей, как прави-
ло, возникают сложности в проведении антропометрии 
у детей с ДЦП и интерпретации полученных результатов.

Цель исследования. Сравнительный анализ 
результатов оценки физического развития детей с ДЦП 
с использованием международных критериев ВОЗ и спе-
циальных центильных таблиц для детей с ДЦП.

Пациенты и методы. Изучены антропометрические 
показатели — масса тела, рост, индекс массы тела у 163 
детей с ДЦП. Нами выявлены особенности физического 
развития детей с ДЦП в зависимости от двигательных 
возможностей (уровня GMFCS — системы классификации 
больших моторных функций), проведен сравнительный 
анализ результатов антропометрии по критериям ВОЗ 
и специальным центильным таблицам для детей с ДЦП.

Результат исследования. Сравнительный анализ 
выявил различия в результатах оценки физического раз-
вития детей с ДЦП согласно специальным центильным 
таблицам и таблицам, рекомендованным ВОЗ (р < 0,001): 
более высокая частота избытка массы тела и ожирения 
(12% против 9%, р < 0,001), нормального физического 
развития (42% против 35%, р < 0,001) и более низ-

кая частота белково-энергетической недостаточности 
(БЭН) (46% против 56%, р < 0,001). Согласно критериям 
ВОЗ нарушения физического развития диагностируют-
ся в 65% случаев, согласно специальным центильным 
таблицам — в 58% случаев. Так, согласно критериям ВОЗ 
в группе пациентов c GMFCS I нарушения физического 
развития выявлены в 32% случаев, c GMFCS II — в 51%, 
с GMFCS III — в 71%, с GMFCS IV — 73% и в группе паци-
ентов с GMFCS V — в 97% случаев. По специальным цен-
тильным таблицам частота нутритивных нарушений была 
следующей: с GMFCS I — 43% случаев, c GMFCS II — 50%, 
с GMFCS III — 58%, с GMFCS IV — 57% и в группе пациен-
тов с GMFCS V — 86% случаев.

Заключение. Частота выявления и степень БЭН ниже 
по специальным центильным таблицам, чем по междуна-
родным критериям ВОЗ. При диагностике избытка мас-
сы тела и ожирения специальные центильные таблицы 
выявляют их чаще, чем критерии ВОЗ. Анализ результа-
тов позволяет выделить группы детей с ДЦП, которым, 
помимо международных критериев ВОЗ, рекомендо-
вано использование специальных центильных таблиц: 
с двигательными нарушениями GMFCS III–V; возрастом 
> 10 лет; z-score масса тела / возраст или ИМТ/возраст 
которых ≥ +0,5.

И
Н

Ф
О

Р
М

А
Ц

И
Я

 С
О

Ю
З

А
 П

Е
Д

И
А

Т
Р

О
В

 Р
О

С
С

И
И

F
R

O
M

 T
H

E
 U

N
IO

N
 O

F
 P

E
D

IA
T

R
IC

IA
N

S
 O

F
 R

U
S

S
IA



381

П
Е

Д
И

А
Т

Р
И

Ч
Е

С
К

А
Я

 Ф
А

Р
М

А
К

О
Л

О
Г

И
Я

 /
 2

0
2

3
 /

 Т
О

М
 2

0
 /

 №
 4

P
E

D
IA

T
R

IC
 P

H
A

R
M

A
C

O
L

O
G

Y
. 2

0
2

3
;2

0
(4

)

СОВРЕМЕННЫЕ ПРЕДСТАВЛЕНИЯ О РАСПРОСТРАНЕННОСТИ

И НЕКОТОРЫХ КЛИНИКО-МЕТАБОЛИЧЕСКИХ АСПЕКТАХ ФУНКЦИОНАЛЬНЫХ 

РАССТРОЙСТВ КИШЕЧНИКА У ПОДРОСТКОВ С ОЖИРЕНИЕМ

Ревизор Анастасия Игоревна, врач-педиатр
ФГБНУ «Научный центр проблем здоровья семьи и репродукции человека», Иркутск, Российская Федерация
Научные руководители: Рычкова Любовь Владимировна, д.м.н., профессор РАН, член-корреспондент РАН; 
Погодина Анна Валерьевна, д.м.н.

ВЛИЯНИЕ НЕЙРОГИМНАСТИКИ НА УЧЕБНУЮ ДЕЯТЕЛЬНОСТЬ ДЕТЕЙ

Романова Анна Васильевна, врач-педиатр
ОБУЗ Ивановская клиническая больница им. Куваевых, детская поликлиника № 8,
Иваново, Российская Федерация
Научный руководитель: Салова Марина Николаевна, к.м.н.

Ак туальность. Ожирение у подростков — пробле-
ма общественного здравоохранения в настоящее вре-
мя. По данным литературы, коморбидность ожирения 
и функциональных расстройств кишечника (ФРК) в педи-
атрических популяциях недостаточно изучена, что обо-
сновывает актуальность проблемы.

Цель исследования. Определить частоту и структуру 
функциональных расстройств кишечника у подростков 
с ожирением и охарактеризовать некоторые клинико-
метаболические особенности данной когорты для опти-
мизации стратегий их профилактики и лечения.

Пациенты и методы. Методом сплошной выбор-
ки из 283 подростков с ожирением (SDS ИМТ ≥ 2,0; 
11–17 лет) при госпитализации в клинику НЦ ПЗСРЧ 
сформированы 4 группы (n = 111) на основании 
Бристольской шкалы форм стула (БШФС): с запором 
(n = 55), диарей (n = 6), нормальным (n = 34) и не-
устойчивым стулом (n = 16). Использовали клинический, 
лабораторный и статистический (с помощью пакета 
Statistica v.10.0) методы. Для различий между группами 
использовали критерии Манна – Уитни, Краскела – 
Уоллиса и χ2 с поправкой Йейтса; различия достоверны 
при p < 0,05.

Результаты исследования. Жалобы, связанные 
с ФРК, предъявляли 85 подростков с ожирением (76,6%). 
Абдоминальные боли, связанные с дефекацией, отмети-
ли 70 (63,1%) человек. Менее 3 дефекаций в неделю 
имели 56 (50,5%) подростков с ожирением, более 3 раз 
в день — 33 (29,8%). Симптом натуживания отмечали 
83 (74,8%) подростка, чувство неполного опорожнения 
кишечника после дефекации — 104 (93,7%) обследо-

ванных. При оценке по БШФС: 34 (30,6%) подростка 
с ожирением имели нормальный (3-й, 4-й или 5-й) тип 
кала. Формы стула 1-го и 2-го типов, соответствующие 
запору, описали 55 (49,5%) подростков. Из них 1-й тип 
выявлен у 7 (6,3%) подростков, 2-й тип — у 48 (43,3%). 
Преобладание 6-го типа кала отметили 6 (5,4%) чело-
век, а 16 (14,4%) подростков отмечали сочетания раз-
ных типов форм стула — комбинации 1-го или 2-го 
типов с 6-м или 7-м.

Практически все исследованные метаболические 
характеристики подростков с ожирением и различны-
ми типами кала были сопоставимы. Однако выявлено, 
что концентрации билирубина в сыворотке крови у под-
ростков с запорным типом кала значительно превышают 
таковые у подростков с диарейным типом (р = 0,017). 
Концентрация инсулина и индекс НОМА-IR были выше 
у подростков с 6-м типом кала (р = 0,035 и р = 0,032 
соответственно), у этой группы пациентов выше и доля 
инсулинорезистентности (ИР) (р < 0,05).

Заключение. Таким образом, в структуре патологий 
ФРК у подростков с ожирением наиболее часто встре-
чаются нарушения моторно-эвакуаторной функции 
кишечника по типу запоров (49,5%) и смешанного типа 
(21,6%); реже всего — по типу диареи (5,4%). ИР у под-
ростков с ожирением связана с наличием диарейного 
типа кала по БШФС. Возможно, что именно ИР явля-
ется триггером метаболической диареи, которая свой-
ственна взрослым пациентам с ожирением. Результаты 
исследования открывают приоритетные направления 
дальнейшего изучения коморбидности ФРК и ожирения 
у подростков.

Актуальность. Интенсивные школьные нагрузки 
могут вызывать затруднения в усвоении учебного мате-
риала у детей. Для предупреждения школьной неуспева-
емости можно использовать специальные физические 
упражнения, способствующие стимуляции мозговой дея-
тельности.

Цель исследования. Оценить влияние нейрогимна-
стики — специального комплекса физических упражне-
ний, разработанного с учетом их воздействия на функ-
циональные блоки головного мозга, — на состояние 
учебной деятельности детей.

Пациенты и методы. 55 обучающихся 1-го класса 
общеобразовательной школы были разделены на две 
группы: экспериментальную — 29 детей и контроль-
ную — 26 детей. В экспериментальной группе детей 
ежедневно проводилась физкультминутка в начале 
учебного дня в течение 5 мес. Диагностика уровня 
высших психических функций у детей обеих групп вклю-
чала определение объема восприятия, переключения 
и распределения произвольного внимания, слуховой 

и зрительной памяти и мышления (способности выде-
лять существенное).

Результат исследования. Уровень восприятия 
у детей экспериментальной (1-я группа) и контрольной 
(2-я группа) групп не имел достоверных различий в нача-
ле исследования. Более половины обучающихся имели 
средний уровень, четверть — низкий, каждый шестой 
ребенок — высокий. После проведения курса физкульт-
минуток в 1-й группе достоверно уменьшилось количе-
ство детей с низким уровнем восприятия. Аналогичные 
данные были получены при оценке переключения и рас-
пределения внимания: среди детей 1-й группы более 
чем в 2 раза снизилось количество обучающихся с низ-
ким уровнем этих когнитивных функций. В эксперимен-
тальной группе достоверно уменьшилось количество 
детей с низким уровнем слуховой памяти и увеличи-
лось — со средним. Достоверных результатов улучше-
ния зрительной памяти в ходе выполнения стимулиру-
ющих физкультминуток получено не было. Уменьшение 
в 2 раза числа детей с низким уровнем мышления (спо-
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собности выделять существенное) отмечено в 1-й груп-
пе обучающихся.

Заключение. Включение предложенного комплекса 
нейрогимнастики с учетом воздействия на нейропсихо-
логические блоки мозга (энергетический, информаци-

онный и операциональный) в процесс обучения детей 
позволило повысить уровень школьно-необходимых 
мозговых функций, таких как восприятие и произволь-
ное внимание, а также способствовало улучшению запо-
минания информации.

ОПЫТ ПРИМЕНЕНИЯ ИНГИБИТОРА IL-5 В ТЕРАПИИ БРОНХИАЛЬНОЙ АСТМЫ У ДЕТЕЙ

Рудик Марина Ивановна, Кадиева Марьям Абдулкадировна,
Казалиева Мерзия Гаджибалаевна, студентки
ФГБОУ ВО «Саратовский государственный медицинский университет им. В.И. Разумовского» Минздрава России, 
Саратов, Российская Федерация
Научный руководитель: Воротникова Наталия Анатольевна, к.м.н., доцент

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ ПРИОБРЕТЕННОЙ ИДИОПАТИЧЕСКОЙ АПЛАСТИЧЕСКОЙ 

АНЕМИИ С МИНОРНЫМ ПНГ-КЛОНОМ, СРЕДНЕТЯЖЕЛАЯ ФОРМА

Сахипгараева Ильнара Радиковна, врач-ординатор 2-го года
ГАУЗ ДРКБ Минздрава Республики Татарстан, Казань, Российская Федерация
Научный руководитель: Черезова Ирина Николаевна, к.м.н., доцент

Актуальность. Терапия бронхиальной астмы (БА), 
основанная на применении ингаляционных глюкокорти-
костероидов, не позволяет проводить целенаправлен-
ную коррекцию функции клеток-эффекторов, поэтому 
идет поиск новых препаратов таргетной терапии этого 
заболевания.

Цель исследования. Проанализировать течение 
тяжелой БА, сочетанной с аллергическим риноконъюн-
ктивитом, атопическим дерматитом у пациента Г., 14 лет, 
на фоне комбинированной терапии с применением пре-
парата меполизумаб.

Пациенты и методы. Проведен анализ 7 историй 
болезни (ф. 003/у) пациента Г., 14 лет, детского пульмо-
нологического отделения УКБ № 1 им. С.Р. Миротворцева 
СГМУ с установленным диагнозом тяжелой эозино-
фильной БА, сочетанной с аллергическим риноконъ-
юнктивитом и атопическим дерматитом. Решением 
консилиума базисная терапия БА (будесонид/формоте-
рол — 160/4,5 мкг 2 дозы 2 р/сут и монтелукаст) усилена 
блокатором интерлейкина 5 (меполизумаб) по 100 мг 
п/к плеча 1 раз в 4 нед (7 введений).

Результат исследования. До начала таргетной тера-
пии БА АСТ-тест больного был 15 баллов, общий IgE 
в сыворотке крови — 580 МЕ/мл, гиперэозинофилия — 
321 кл/мкл. Атопический дерматит (лихенификация, 
инфильтрация, сухость, шелушение кожи, гиперпигмен-
тация в локтевых сгибах), индекс SCOARD — 28 баллов 

(средняя степень тяжести); показатели функции внешне-
го дыхания (динамическая пикфлоуметрия; PEF) — 69% 
от нормы (310 л/мин). На фоне терапии БА меполизума-
бом сократилась потребность в β2-агонистах короткого 
действия в 2 раза (АСТ-тест — 23 балла), улучшились 
носовое дыхание и состояние кожных покровов (индекс 
SCOARD — 15), купированы явления аллергического 
конъюнктивита. Нормализация уровня эозинофилов 
в периферической крови достигнута к 6-му мес терапии 
таргетным генно-инженерным препаратом — средний 
показатель 87,1 кл/мкл, при этом снижения уровня 
общего IgE не достигнуто — 447 МЕ/мл (январь 2023 г.). 
Толерантность к физической нагрузке повысилась к 3-му 
мес комбинированной терапии БА, показатели пикфлоу-
метрии во время проведения терапии меполизумабом 
улучшились на 34,3%.

Заключение. Меполизумаб в составе комбиниро-
ванной терапии тяжелой эозинофильной БА положи-
тельно влияет на клиническое течение заболевания 
(потребность в β2-агонистах короткого действия сокра-
тилась в 2 раза), нормализует количество эозинофи-
лов, улучшает качество жизни пациента с БА — АСТ-тест 
повысился до 23 баллов. При терапии меполизумабом 
у пациента с БА побочных эффектов и аллергической 
реакции не отмечено. Меполизумаб не влияет и не кон-
тролирует выработку общего IgE в сыворотке крови.

Актуальность. Апластическая анемия (АА) — тяже-
лое заболевание кроветворной системы, которое харак-
теризуется панцитопенией и гипоклеточным костным 
мозгом.

Патогенез связывают с дефектностью стволовых кле-
ток, нарушением их пролиферативной активности.

Цель исследования. Описание клинического случая 
из практики с одновременным наследованием двух пато-
логических генов.

Пациенты и методы. Данные объективного осмо-
тра, клинико-лабораторные и инструментальные методы 
исследований, анализ литературных источников.

Результат исследования. Мальчик Х., 10 лет, нахо-
дился на лечении в отделении гематологии ГАУЗ ДРКБ 
Минздрава Республики Татарстан. При поступлении 
жалобы на бледность кожных покровов, образование 
спонтанных синячков на теле. Из анамнеза: по месту 

жительства диагностирована тромбоцитопатия. Получал 
дицинон и аскорутин — без эффекта. При поступле-
нии в стационар состояние тяжелое за счет геморра-
гического и цитопенического синдрома. На основании 
клинических, лабораторных, инструментальных мето-
дов обследования выставлен диагноз: «Приобретенная 
идиопатическая апластическая анемия с минорным 
ПНГ-клоном, среднетяжелая форма». Начата комби-
нированная терапия согласно протоколу лечения АА. 
При проводимой терапии получен слабый гематологи-
ческий ответ. Учитывая отсутствие эффекта от лечения, 
выполнено исследование методом полноэкзомного сек-
венирования ДНК для подтверждения и уточнения диа-
гноза. По результатам исследования выявлен вероятно-
патогенный генетический вариант — делеция участка 
7-й хромосомы, затрагивающая область генов SBDS, 
AUTS2, которые могут приводить к развитию синдрома 
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ДЕФИЦИТ ВИТАМИНА В12 (СЕМЕЙНЫЙ СЛУЧАЙ)

Сологуб Алина Евгеньевна, студентка
ФГБОУ ВО «Рязанский государственный медицинский университет им. акад. И.П. Павлова» Минздрава России, 
Рязань, Российская Федерация
Научный руководитель: Федина Наталья Васильевна, к.м.н., доцент

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ БОЛЕЗНИ ПОМПЕ С ПОЗДНИМ НАЧАЛОМ. 

ВЗАИМОДЕЙСТВИЕ ГЕНОТИПА И ФЕНОТИПА

Сюзёв Кирилл Николаевич, студент
ФГБОУ ВО «Казанский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Казань, Российская Федерация
Научные руководители: Сабирова Дина Рашидовна, ассистент, Саваскина Екатерина Николаевна

Швахмана – Даймонда и предрасположенности к апла-
стической анемии.

Заключение. Учитывая результаты молекулярно-
генетического исследования методом полноэкзомного 
секвенирования ДНК, возникают предположения о двух 
фенотипически разных патологиях, которые могут иметь 

сходные генетические предпосылки, у одного пациента. 
Генетическая основа этого феномена должна быть иссле-
дована с использованием современных методов молеку-
лярной биологии и генетики, функциональной геномики 
и биоинформатики, что рекомендуется для уточнения 
диагноза представленному пациенту.

Актуальность. Дефицит витамина В12 развивается 
у младенцев на грудном вскармливании от матерей веге-
тарианок / с недиагностированной пернициозной анеми-
ей. Своевременное лечение не всегда приводит к полно-
му нивелированию неврологической симптоматики.

Цель исследования. Описание семейного случая 
дефицита витамина В12.

Пациенты и методы. Анализ выписок из историй 
болезни и амбулаторных карт.

Результат исследования. Пациент К., в 11 мес диа-
гностирована тяжелая В12-дефицитная анемия. Анамнез: 
родился доношенный, с хорошими массо-ростовыми 
показателями. До 6 мес развитие по возрасту, далее — 
регресс эмоциональных и моторных навыков. До 11 мес 
исключительно грудное вскармливание. При осмотре: 
сомноленция, адинамия, мышечная гипотония. В крови: 
тяжелая макроцитарная анемия, панцитопения; сниже-
ние уровня кобаламина, повышение ЛДГ. На рентге-
новских компьютерных томограммах головного мозга: 
мальформация по типу пахигирии, гипоплазия мозоли-

стого тела. Лечение цианкобаламином с положительной 
динамикой. У матери с 10 лет анемия, рефрактерная 
к ферротерапии. В крови: уровень кобаламина снижен, 
аутоантитела к париетальным клеткам и трансглутами-
назе, говорящие о пернициозной анемии и целиакии. 
У сестры пациента в 2 года — панцитопения, обследова-
ния на обмен железа и кобаламина не было. В 8 лет — 
дефицит В12, отрицательные результаты на целиакию, 
синдром Имерслунд – Гресбека. Катамнез пациента К. 
в возрасте 1,5, 4, 6 лет: задержка речевого, психомо-
торного развития, выборочное понимание обращенной 
речи, отсутствие навыков самообслуживания.

Заключение. Случай демонстрирует тяжелый дефи-
цит кобаламина у трех членов семьи. Неврологические 
и гематологические нарушения у детей развились, веро-
ятно, вследствие внутриутробного, а затем и длительно-
го алиментарного дефицита кобаламина. Терапия у паци-
ента К. привела к стойкой гематологической ремиссии, 
но не предотвратила долгосрочных нейропсихических 
и когнитивных расстройств.

Актуальность. Большая вариабельность мутаций 
гена GAA, ответственного за синтез альфа-глюкозидазы, 
обусловливает различное течение болезни Помпе (БП). 
Знание закономерностей взаимосвязи генотипа и фено-
типа позволят прогнозировать течение БП, в том числе 
время начала терапии.

Цель исследования. Демонстрация клинического 
случая БП с поздним началом (БППН), определение взаи-
мосвязи генотипа и фенотипа БППН.

Пациенты и методы. Анализ истории болезни паци-
ента с диагнозом «болезнь Помпе с поздним началом» 
в возрасте 3 лет 2 мес. Анализ литературы в базе данных 
PubMed, Google Scholar, Web of Science. Работа с базами 
данных Эразма Роттердамского, UniProt, ClinVar.

Результат исследования. У пациента наблюда-
лось повышение аланинаминотрансферазы (АЛТ), 
аспартатаминотрансферазы (АСТ) (до 4 норм) с 3 мес. 
Сопутствующих жалоб нет. Впервые повышение АЛТ, 
АСТ было обнаружено в 2019 г., был поставлен диагноз 
«реактивный гепатит». Далее проводился самостоятель-
ный контроль АЛТ, АСТ родителями. С 2021 г. наблюда-
лись у генетика. Было проведено NGS-секвенирование, 
геномное секвенирование гена GAA, был подтвержден 

диагноз БППН, были обнаружены мутации с.-32-13 T>G 
в интроне 1, с.2104 C>T (p.Arg702Cys) в экзоне 15. 
Мутации классифицируются как патогенные. В базах 
данных указано 5 человек с идентичным генотипом. 
Средний возраст начала симптомов — 21,4 года, меж-
квартильный размах — 28,5. Описан единичный случай 
наследования с.2104 C>T в двух копиях генов, который 
фенотипически проявился младенческой формой БП. 
Мутация с.2104 C>T локализуется в структурно важном 
каталитическом домене, аргинин в данном локусе эво-
люционно важен и сохраняется у 16 видов животных. 
При интронной мутации с.-32-13 T>G, помимо нормаль-
ного транскрипта, формируются 2 варианта альтерна-
тивного сплайсинга. Синтез 3 различных вариантов фер-
мента обусловливает БППН.

Заключение. Интронные мутации чаще приводят 
к БППН. Наличие мутации в структурно важном домене 
белка, сохранение у других видов животных говорит 
о консервативности и повышает вероятность ее патоген-
ности для носителя. Необходимы дальнейшие исследова-
ния в этой области, в том числе для возможности прогно-
зирования течения заболевания и определения времени 
начала ферментозаместительной терапии.
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ОПИСАНИЕ КЛИНИЧЕСКИХ СЛУЧАЕВ УЗЕЛКОВОГО ПОЛИАРТЕРИИТА

У МАЛЬЧИКОВ 12 И 8 ЛЕТ

Устюжанина Диана Всеволодовна, ординатор
ФГБОУ ВО «Кубанский государственный медицинский университет» Минздрава России,
Краснодар, Российская Федерация
Научный руководитель: Бурлуцкая Алла Владимировна, д.м.н., доцент

Актуальность. Врожденная пневмония у недоношен-
ных новорожденных не имеет специфических симпто-
мов, выявляемых при клинико-лабораторных и инстру-
ментальных исследованиях, сопровождается тяжелой 
патологией других органов и систем.

Цель исследования. Провести анализ микробио-
логических, клинико-лабораторных данных у недоношен-
ных новорожденных детей Республики Мордовия с диа-
гнозом «врожденная пневмония».

Пациенты и методы. Проведен ретроспективный 
анализ 173 историй болезни, 123 из которых соответ-
ствовали критериям включения. Микробиологические 
исследования проводились из 4 локусов (трахея, мокро-
та, кровь, содержимое желудка) новорожденных детей 
с диагнозом «врожденная пневмония» за период 2021–
2022 гг. Дети были разделены на 2 группы: 1-я груп-
па — исследуемая (n = 84), недоношенные дети, среди 
которых были выделены: а) с очень низкой массой тела 
(ОНМТ) (n = 44), б) с экстремально низкой массой тела 
(ЭНМТ) (n = 40), и 2-я группа — сравнения (n = 39), доно-
шенные новорожденные.

Результат исследования. Микробный спектр 
состоял из 35 изолятов, больше грамположительных 
(63%, p < 0,05). В мокроте — Staphylococcus spp. (24%), 
Enterococcus faecalis (20%), Klebsiella pneumoniae 
(18%), Е. coli (21%), в 2 раза чаще у ЭНМТ. В трахее — 

S. haemolyticus (44,4%). В крови — преимущественно 
MRSA S. aureus (79,0%). Акроцианоз чаще у недоношенных 
(p < 0,05). Сатурация ниже в 1-й группе — 86,33 ± 2,04, 
а во 2-й группе — 93,64 ± 0,6 (p = 0,00079). 
Крепитирующие хрипы у 37% доношенных детей и 21% 
недоношенных (p < 0,05). В ОАК чаще лейкоцитоз у 1-й 
группы — 19,52 × 109/л ± 1,48. Максимальные значения 
у ЭНМТ — 85 × 109/л, у доношенных — 44 × 109/л. СРБ 
больше во 2-й группе (М2 = 12,54 ± 4,29 мг/мл), тогда 
как в 1-й группе СРБ =  3,49 ± 0,48 мг/мл (p = 0,038). 
На рентгенограмме легких двусторонняя пневмония 
была одинаково часто в группах (34%). Правостороння — 
одинаково часто в группах. Левосторонняя только 
у ЭНМТ — 3%. Полисегментарная пневмония встреча-
лась как в 1-й (44%), так и во 2-й  группе (72%) (p < 0,05). 
У 10% доношенных верхнедолевая пневмония, в 2 раза 
чаще — у недоношенных (21%). Нижнедолевая у 18% доно-
шенных, в 2 раза чаще — в 1-й группе (35%) (p <  0,05).

Заключение. У недоношенных новорожденных 
детей коагулазоотрицательные стафилококки являют-
ся наиболее часто выделяемыми микроорганизмами. 
Врожденная пневмония у всех новорожденных детей 
рентгенпозитивна. Более значимым показателем у недо-
ношенных детей является лейкоцитоз, в меньшей степе-
ни — наличие крепитирующих хрипов.

Актуальность. Узелковый полиартериит — острое, 
подострое или хроническое иммунокомплексное забо-
левание с поражением периферических и висцеральных 
артерий мелкого и среднего калибра, деструктивно-про-
лиферативный артериит, периферическая и висцераль-
ная ишемия.

Цель исследования. Проанализировать течение 
клинической картины узелкового полиартериита у маль-
чиков 12 и 8 лет.

Пациенты и методы. Мальчики 12 и 8 лет, прохо-
дившие обследование и лечение в ДККБ г. Краснодара 
в июне и апреле 2022 г. соответственно с диагнозом: 
«Ювенильный узелковый полиартериит, активность 3-й 
степени».

Результат исследования. Мальчик Р., 12 лет, болен 
с сентября 2017 г. после перенесенного тонзиллита 
с лихорадкой до 39 °С. Затем появились боли в правой 
пяточной области, узелковые высыпания в области пра-
вого плеча, на туловище, конечностях. Консультирован 
специалистами ДККБ г. Краснодара, установлен диа-
гноз: «Узелковый ювенильный полиартериит, активность 

3-й степени». После проводимой терапии отмечалось 
кратковременное улучшение. В течение 4 лет пациент 
наблюдался в НМИЦ здоровья детей, получал терапию 
глюкокортикоидами, вазодилататорами, генно-инженер-
ными биологическими препаратами.

В июне 2022 г. у ребенка появились преднекрозы 
на правой стопе и в области ладоней, мальчик госпита-
лизирован в ревматологическое отделение ДККБ.

Пациент А., 8 лет, в апреле 2022 г. поступил в ДККБ 
с жалобами на слабость, болезненность нижних конеч-
ностей, появление очага некроза в поясничной области.

На фоне проведенной иммунодепрессивной, гор-
мональной, антиагрегационной терапии, препаратами 
простагландина Е1 отмечены положительная динамика, 
улучшение состояния пациентов, нормализация лабора-
торных показателей.

Заключение. Диагностика узелкового полиартерии-
та представляет собой трудную задачу. Своевременная 
диагностика этого заболевания дает основание для ран-
него назначения активной терапии, которая снижает 
риск жизнеугрожающих осложнений.
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БЛИЖАЙШИЕ И ОТДАЛЕННЫЕ ПОСЛЕДСТВИЯ COVID-19 У ПОДРОСТКОВ

Черевикова Ирина Александровна, младший научный сотрудник лаборатории 
психонейросоматических патологий детского возраста
ФГБНУ «Научный центр проблем здоровья семьи и репродукции человека», Иркутск, Российская Федерация
Научный руководитель: Поляков Владимир Матвеевич, д.б.н., к.п.н.

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ГЕМАТУРИИ

Шабаршова Алёна Владимировна, Махалова Александра Сергеевна, ординаторы
2-го года кафедры госпитальной педиатрии
ФГБОУ ВО «Приволжский исследовательский медицинский университет» Минздрава России,
Нижний Новгород, Российская Федерация
Научный руководитель: Туш Елена Валерьевна, к.м.н., доцент

Актуальность. В России из всех выявленных слу-
чаев COVID-19 18% приходятся на население детского 
возраста, из них 7% — подростки. При этом у подрост-
ков формируются долгосрочные последствия болезни, 
но исследований, описывающих их выраженность в раз-
ные временные периоды, относительно немного.

Цель исследования. Оценить степень выраженно-
сти и тип ближайших и отдаленных последствий у под-
ростков в зависимости от временного периода после 
перенесенного COVID-19.

Пациенты и методы. В нерандомизированном 
когортном исследовании с 2021 по 2022 г. на базе кли-
ники НЦ ПЗСРЧ приняли участие 52 подростка 12–15 лет: 
10 (19%) мальчиков и 42 (81%) девочки. Критерии вклю-
чения: наличие в анамнезе лабораторно подтвержден-
ного SARS-CoV-2; наличие информированного согласия 
родителей (или законного представителя) ребенка на уча-
стие в исследовании. Методы исследования: клинический 
анамнез с использованием метода стандартизированно-
го интервью; шкала депрессии Бека (BDI); методика CMAS.

Результаты исследования. По полученным данным, 
диагноз COVID-19 был поставлен в 2020 г. — 11 чел., 
в 2021 г. — 33 чел., в 2022 г. — 19 чел. При этом во вре-
мя болезни респонденты отмечали следующие клини-
ческие симптомы: повышенная температура тела (83%), 
насморк (65%), кашель (58%), боль в горле (54%), сильная 
усталость (71%), аносмия (63%), дисгевзия (58%), голов-
ная боль (62%) (наиболее часто лобная область).

Отметим, что у 73% подростков выявлена клини-
ческая симптоматика COVID-19 после выписки. Так, 

наиболее распространенными клиническими симпто-
мами COVID-19 после выписки являются аносмия (у 46% 
подростков от 2 до 64 нед) и дисгевзия (у 42% под-
ростков от 2 до 56 нед). Вместе с тем такие симптомы, 
как слабость, апатия, снижение аппетита, тошнота, сен-
зитивность, ломота в суставах, встречались редко, а их 
продолжительность составляла от 1 до 28 нед после 
COVID-19.

Для достижения поставленной цели исследования 
выделено 6 групп — в зависимости от временного 
периода после COVID-19: 1-я — 1 мес; 2-я — 2 мес; 
3-я — 3 мес; 4-я — 4 мес; 5-я — от полугода до года; 
6-я — более года.

По результатам исследования, у трети обследован-
ных подростков выявлена высокая тревожность в пери-
оды от месяца до 2 мес и от года и более после COVID-19. 
Также у трети обследованных подростков выявлена 
депрессивная симптоматика во всех изучаемых перио-
дах после COVID-19. Отметим, что выраженная депрес-
сивная симптоматика была выявлена только в периоды 
2 и 3 мес после COVID-19.

Заключение. Таким образом, наиболее распростра-
ненными и длительными клиническими симптомами 
COVID-19 после выписки являются аносмия и дисгев-
зия. В период 2-го мес после перенесенного COVID-19 
выявлено наиболее неблагоприятное эмоциональное 
состояние у подростков. При этом считаем необходимым 
проведение дополнительных крупномасштабных иссле-
дований по изучению ближайших и отдаленных послед-
ствий COVID-19 у подростков.

Актуальность. Симптом гематурии выявляется 
у 0,5–4% детей, зачастую являясь случайной находкой 
при плановом обследовании. Наследственные нефропа-
тии нередко дебютируют с симптома гематурии, поэтому 
необходим комплексный подход к обследованию.

Цель исследования. Продемонстрировать клиниче-
ский случай пациента с редкой наследственной нефро-
патией.

Пациенты и методы. Пациент — мальчик 6 лет, про-
ходивший обследование и лечение в педиатрическом 
отделении ГБУЗ НО ДГБ № 1 г. Нижнего Новгорода. 
Проведен анализ амбулаторной карты пациента, а также 
клинико-анамнестических данных и результатов лабо-
раторно-инструментальных исследований, полученных 
в стационаре и амбулаторно.

Результат исследования. Мальчик А., 6 лет. 
Из наследственного анамнеза: мать и бабушка по линии 
матери наблюдаются у нефролога с диагнозом «наслед-
ственный нефрит». Анализы крови и мочи до 9 мес 
ребенок не сдавал. Впервые поступил в педиатриче-

ское отделение в 2016 г. в возрасте 9 мес, переведен 
из инфекционной больницы в связи с появлением гема-
турии на фоне ОРВИ. В ходе обследования измененные 
эритроциты в моче до 200 в поле зрения, в общем анали-
зе крови — ускорение СОЭ, СКФ (по Pottel) — 64 мл/мин. 
На фоне лечения показатели нормализовались, выписан 
с улучшением. Повторно госпитализирован в 1 год 6 мес: 
на фоне ОРВИ изменения в анализах мочи (протеинурия, 
гематурия) и крови (анемия средней степени тяжести, 
ускорение СОЭ). По результатам УЗИ — признаки гломе-
рулонефрита, уплотнения коркового слоя почек. СКФ (по 
Pottel) — 60 мл/мин. Исходя из проведенного обследо-
вания, заподозрен наследственный генез нефропатии. 
Проведено генетическое обследование, выявлена геми-
зиготная мутация гена COL4A5, типичная для синдрома 
Альпорта. Обследованы мать и младший ребенок, выяв-
лена идентичная мутация.

Заключение. На примере клинического случая 
можно проследить путь от первых симптомов заболева-
ния до окончательной постановки диагноза. Учитывая 
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высокую распространенность, разнообразие клиниче-
ских проявлений синдрома Альпорта, а также небла-
гоприятный прогноз при прогрессирующем течении, 
необходимо уделять достаточное внимание ранней диа-

гностике данного синдрома, так как своевременно 
начатая нефропротективная терапия позволит замед-
лить темпы прогрессирования почечной недостаточно-
сти у пациентов.

ПРИМЕНЕНИЕ МЕЖДУНАРОДНОЙ КЛАССИФИКАЦИИ ФУНКЦИОНИРОВАНИЯ (МКФ) 

В ГБУЗ «ДГП № 133 ДЗМ». СЛОЖНОСТИ И ПЕРСПЕКТИВЫ

Язев Вячеслав Викторович, заведующий отделением медицинской реабилитации,
врач-физиотерапевт
ГБУЗ «ДГП № 133 ДЗМ», Москва, Российская Федерация
Научный руководитель: Русинова Дина Сергеевна, к.м.н., доцент

Актуальность. Изменения здоровья класси-
фицированы в МКБ, определяющей их этиологию. 
Функционирование и ограничения жизнедеятельности, 
связанные с изменениями здоровья — в МКФ. МКБ 
и МКФ дополняют друг друга, и рекомендуется применять 
обе классификации совместно.

Цель исследования. Обосновать целесообразность 
и необходимость использования МКФ в амбулаторных 
условиях и донести важность ее применения.

Пациенты и методы. Пациентка С., 09.11.2013 г.р., 
обслуживающаяся в филиале № 1 ГБУЗ «ДГП № 133 
ДЗМ», с жалобами на деформацию осанки была на при-
еме у врача ЛФК 06.06.2022 и у врача по медицинской 
реабилитации ГБУЗ «ДГП № 133 ДЗМ» 25.07.2022.

Результат исследования. Пациентка С., 09.11.2013 
г.р. с диагнозом по МКБ «M43.8 Другие уточненные 
деформирующие дорсопатии с жалобами на деформа-
цию осанки» 06.06.2022 была на приеме у врача ЛФК. 
Назначены занятия групповой ЛФК в зале ортопедиче-
ским больным без эффекта. 25.07.2022 на приеме у вра-
ча по медицинской реабилитации этой же пациентке был 
выставлен диагноз по МКБ «G25.6 Другие тики органиче-
ского генеза», так как отмечались глазные тики и гипер-
кинезы плечами, а при сборе анамнеза выяснилось, 

что нарушение осанки и неврологическая симптоматика 
появились после удара головой в мае 2022 г. Врачом 
по медицинской реабилитации был выставлен реаби-
литационный диагноз по МКФ: «b7658 Непроизвольные 
двигательные функции 2; b7652 Тик и манерность 2; 
b7350 Тонус изолированных мышц и мышечных групп 2; 
b7355 Тонус мышц туловища 2», даны рекомендации 
по двигательному режиму, выполнена процедура реф-
лексотерапии и назначены занятия групповой ЛФК 
неврологическим больным с положительной динамикой. 
После 10 занятий ЛФК и 3 сеансов рефлексотерапии 
глазные тики, гиперкинезы плечами и нарушение осанки 
удалось купировать.

Заключение. МКФ помогает найти проблемы в орга-
низме, связанные с патопсихологическими нарушения-
ми, с проблемами в поведении и с окружающей средой. 
Информацию, содержащую в МКФ, можно использовать 
в клинических, административных, контролирующих 
областях или научных исследованиях. ГБУЗ «ДГП № 133 
ДЗМ» готова стать пилотной поликлиникой для прове-
дения лонгитюдного интервенционного исследования 
в течение 2023 г. с экспертным опросом для оценки 
качества лечения пациентов с помощью использования 
МКФ.
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Информация Союза педиатров России

Большинство участников вакцинальной Ассамблеи 
в своих выступлениях с тревогой отмечали растущую 

угрозу многих инфекционных заболеваний, управляемых 
с использованием рутинных программ иммунопрофи-
лактики. Проблема недоверия профилактическим при-
вивкам, сохраняющая актуальность в последние годы, 
приостановка и многочисленные нарушения плановой 
иммунизации в период пандемии COVID-19 привели 
к увеличению числа восприимчивых к инфекции лиц, 
что демонстрирует неуклонный рост заболеваемости 
менингококковой, ротавирусной инфекциями, корью, 
коклюшем, ветряной оспой и другими вакциноконтроли-
руемыми инфекциями.

На проходившем в рамках вакцинальной 

Ассамблеи очередном заседании Национального 

союза экспертов в сфере иммунопрофилактики 

(NITAG) «Вакцинопрофилактика: общемировые про-

блемы и достижения требуют общих усилий» присут-
ствовали ведущие эксперты в области иммунопрофи-
лактики из государств ближнего и дальнего зарубежья.

Профессор О.Н. Романова из Беларуси и профес-
сор Л.Т. Ералиева из Казахстана обозначили основные 
характеристики эпидемиологической ситуации по управ-
ляемым инфекциям в республиках, представили нацио-
нальные календари профилактических прививок, а так-
же продемонстрировали успехи, достигнутые благодаря 
рутинной иммунизации. Среди общих проблем в области 
вакцинопрофилактики докладчики выделили недоста-
точную приверженность профилактическим прививкам 
среди населения, были обозначены мероприятия по их 
преодолению.

Президент Международной педиатрической ассоци-
ации, эксперт иммунопрофилактики из Индии доктор 
Навин Такер обозначил важную роль Национальной 
технической консультативной группы экспертов по имму-
низации (NITAG) в процессе модернизации рутинной 
программы вакцинации и ряда других вопросов по имму-
низации в качестве независимого консультативного 
органа. Докладчик подчеркнул значение вклада педи-
атров в ходе принятия решений в области вакцинопро-
филактики в рамках работы данной экспертной группы.

Генеральный секретарь Европейской педиатрической 
ассоциации доктор Мехмет Вурал из Турции поделил-
ся опытом Турецкой Республики в совершенствовании 
национальной программы иммунизации за последнее 
десятилетие, позволившей достичь значительных успе-
хов в реализации глобальных целей Европейского плана 
действий в отношении вакцин. 

Доклад о работе основных совещательных органов 
по вопросам иммунопрофилактики в России представи-
ла председатель Национального союза экспертов в сфе-
ре иммунопрофилактики академик РАН Л.С. Намазова-

II Всероссийская вакцинальная Ассамблея 

«Защищая поколения»
 

В период с 3 по 5 марта 2023 г. в Москве проводилась II Всероссийская вакцинальная 
Ассамблея «Защищая поколения», в рамках которой состоялось 14 научных симпозиумов, пле-
нарных заседаний, круглых столов и экспертных советов, посвященных наиболее актуальным 
вопросам отечественной и глобальной иммунопрофилактики инфекционных болезней.

Баранова. В нем были обозначены ведущие проблемы, 
обсуждаемые на регулярно проходящих заседаниях экс-
пертов, в том числе касающиеся совершенствования 
национального календаря профилактических прививок 
и календаря прививок по эпидемическим показаниям, 
продемонстрированы успехи, достигнутые в ходе прово-
димой деятельности, а также перспективы дальнейшего 
развития медицинской отрасли. 

С приветственным словом выступил исполнитель-
ный директор платформы «Эффективное здравоохра-
нение», член Рабочей группы по вопросам иммунопро-
филактики инфекционных болезней Минздрава России 
А.В. Плакида, который высказал целый ряд предло-
жений, отмеченных в рекомендациях Ассамблеи, тре-
бующих рассмотрения Министерством здравоохра-
нения Российской Федерации. В вопросе насущной 
потребности скорейшего внесения изменений в кален-
дарь профилактических прививок по эпидемическим 
показаниям были солидарны все присутствовавшие 
на заседании эксперты. Эта необходимость обуслов-
лена текущей эпидемической ситуацией и социальной 
значимостью ряда инфекций, а также особенностями 
миграции в последние годы, что способствует рас-
пространению инфекционных заболеваний на терри-
тории страны. Было также отмечено, что включение 
в календарь профилактических прививок по эпидеми-
ческим показаниям дополнительных когорт населения 
и расширение перечня вакциноконтролируемых инфек-
ций не предполагает увеличения объемов расходов 
федерального бюджета, но при этом даст возможность 
быстрого и гибкого управления эпидемиологической 
ситуацией в каждом из регионов страны.

Сопредседатель Всероссийского союза обществен-
ных объединений пациентов, руководитель Совета 
общественных организаций по защите прав пациентов 
в Федеральной службе по надзору в сфере здравоох-
ранения Я.В. Власов добавил аргументы, свидетель-
ствующие о значимости создания условий со стороны 
государства для экономически целесообразного произ-
водства вакцин, учитывая курс приоритетности отече-
ственного производства иммунобиологических препара-
тов. С целью эффективного планирования производства 
важна разработка единой методики для оценки эконо-
мического ущерба от конкретных инфекционных забо-
леваний.

Член-корреспондент РАН С.В. Сидоренко подчеркнул 
незаменимость проведения постоянного мониторинга 
циркуляции возбудителей контролируемых инфекций 
с детализацией штаммового состава, что особенно акту-
ально для менингококковой и пневмококковой инфек-
ций, от результатов которого зависит эффективность 
проводимой иммунопрофилактики.
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Заслушав и обсудив выступления докладчиков, чле-
ны Независимого экспертного совета Союза экспертов 
в области иммунопрофилактики, имеющие право голо-
са, выразили свое единогласное мнение о необходимо-
сти незамедлительного процесса совершенствования 
национального календаря профилактических приви-
вок и календаря профилактических прививок по эпи-
демическим показаниям, что неоднократно обсужда-
лось на заседаниях Национального союза экспертов 
в сфере иммунопрофилактики, совещаниях Рабочей 
группы экспертов по вопросам иммунопрофилактики 
Минздрава России. Кроме того, собравшиеся экспер-
ты среди ключевых аспектов отметили ряд проблем 
в области организации иммунопрофилактики, кото-
рые должны быть вынесены в рекомендации, адресо-
ванные органам законодательной и исполнительной 
власти. В частности, профессор С.М. Харит и заме-
ститель начальника Управления эпидемиологического 
надзора Федеральной службы по надзору в сфере 
защиты прав потребителей и благополучия человека 
А.А. Мельникова обратили внимание на перечень несо-
ответствий целого ряда нормативных и рекоменда-
тельных документов, определяющих организацию 
и порядок проведения вакцинопрофилактики, что тре-
бует пересмотра и актуализации с целью гармонизации 
нормативной базы в области иммунопрофилактики. 
А.А. Мельникова, в свою очередь, рассказала о под-
готовленных и направленных в Минздрав России пред-
ложениях гармонизации текста документов СанПиН 
3.3686-21 «Санитарно-эпидемиологические требова-
ния по профилактике инфекционных болезней», утверж-
денных Постановлением Главного государственного 
санитарного врача Российской Федерации от 28 января 
2021 г. № 4, и Приказа Минздрава России от 06 дека-
бря 2021 г. № 1122н «Об утверждении национально-
го календаря профилактических прививок, календаря 
профилактических прививок по эпидемическим пока-
заниям и порядка проведения профилактических при-
вивок».

Одним из организационных вопросов повестки засе-
дания было единогласно принятое решение о включении 
в состав Национального Союза экспертов в сфере имму-
нопрофилактики главного внештатного специалиста 
по инфекционным болезням Комитета по здравоохра-
нению г. Санкт-Петербурга, начальника кафедры инфек-
ционных болезней (с курсом медицинской паразитоло-
гии и тропических заболеваний) Военно-медицинской 
академии им. С.М. Кирова, главного инфекциониста 
Министерства обороны Российской Федерации, д.м.н., 
член-корреспондента К.В. Жданова.

Участники симпозиума «Путь к идеальной практике 

вакцинации» подчеркнули, что последствиями панде-
мии COVID-19 стали нарушения в процессе организа-
ции рутиной иммунизации, в результате чего с начала 
периода выхода из пандемии большинство управляемых 
с помощью вакцин инфекций проявляют нетипичное 
распространение и активность. В частности, в 2022 г. 
зарегистрирован быстрый рост заболеваемости корью 
(+10 000% прирост в сравнении с 2021 г.), гриппом 
(+309%), коклюшем (+186%), менингококковой инфекци-
ей (+105%) и др.

Среди инфекций, демонстрирующих в настоящее вре-
мя растущую заболеваемость, целый ряд не могут быть 
контролируемы ни действующим национальным кален-
дарем профилактических прививок, ни возможностями 
календаря прививок по эпидемическим показаниям. 
В первую очередь требующими актуализации програм-

мы вакцинопрофилактики отмечены менингококковая 
инфекция, ротавирусная инфекция, ревакцинация про-
тив коклюша младших школьников и подростков, ветря-
ная оспа. В помощь врачам и родителям, желающим 
защитить детей от максимально возможного количества 
инфекций, к.м.н. М.В. Федосеенко представила обнов-
ленный проект Союза педиатров России «Идеальный 
календарь вакцинации — 2023», который включает свод-
ный график рекомендуемых Союзом педиатров России 
прививок от 19 актуальных инфекций для детей на про-
тяжении всего периода детства, дополненный нагляд-
ными материалами, демонстрирующими возможность 
и алгоритм проведения комплексной защиты ребенка 
от инфекционных поражений нервной системы, тяжелых 
респираторных инфекций/пневмоний, инфекций желу-
дочно-кишечного тракта и других органов и систем. 
Национальные эксперты в области вакцинопрофилакти-
ки профессор С.М. Харит и к.м.н. А.Ю. Ртищев обсудили 
самые сложные и наиболее часто возникающие вопросы 
практической вакцинации, а также представили мате-
риалы, предусмотренные для работы врача с сомнева-
ющимися родителями по вопросам профилактических 
прививок.

Открывая симпозиум «Уроки инфекций в пост-

пандемический период», профессор Л.Н. Мазанкова 
в своем докладе обозначила ведущие направления 
эпидемиологического неблагополучия после выхода 
из пандемии COVID-19 в стране, которые заставляют 
совершенствовать традиционную систему иммунопро-
филактики. В ходе проведенного симпозиума доклад-
чики обратили внимание медицинских работников 
на коклюш и менингококковую инфекцию, возобно-
вившие рост заболеваемости в самые ранние сроки 
выхода из пандемии COVID-19. Наряду с этим регистри-
руемые в последние годы признаки осложнения эпиде-
миологической ситуации по менингококковой инфекции 
в России требуют пересмотра действующего графика 
рутинной иммунизации и организации вакцинопрофи-
лактики в рамках календаря профилактических приви-
вок. Включение вакцинации детей первого года жизни 
против менингококковой инфекции в национальный 
календарь профилактических прививок обеспечит 
формирование коллективного иммунитета к инфекции, 
снижение заболеваемости и, как следствие, предот-
вращение смертности и инвалидизации от менингокок-
ковой инфекции, сокращение экономического ущерба 
от инфекционного заболевания.

Профессор Е.Р. Мескина доложила о готовящихся 
изменениях перечня предотвратимых инфекций в рам-
ках национального календаря профилактических при-
вивок за счет вакцинации младенцев против менинго-
кокковой инфекции. На основании эпидемиологического 
неблагополучия по менингококковой инфекции в стране, 
с учетом появления возможностей отечественного про-
изводственного обеспечения менингококковой конъю-
гированной 4-валентной вакциной и согласно изменени-
ям сроков Плана мероприятий по реализации Стратегии 
развития отечественной иммунопрофилактики включе-
ние прививки против менингококковой инфекции долж-
но произойти не позже 2025 г.

О коклюше как недооцениваемой угрозе детско-
му здоровью рассказал врач-инфекционист к.м.н. 
И.В. Коновалов. Коклюш не только таит опасность 
осложнений влиянием инфекционного процесса 
на соматическое здоровье для детей первого года жиз-
ни, но и угрожает ухудшением течения фоновой патоло-
гии, психологическими и социальными последствиями 
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детям старшего возраста. Докладчик представил алго-
ритм своевременной диагностики коклюша с исполь-
зованием лабораторных методов, а также с помощью 
доступной и понятной анкеты кашляющего пациента. 
Оптимальной стратегией по снижению заболеваемости 
и смертности от коклюша были обозначены своевремен-
ный широкий охват прививками детей первых двух лет 
жизни, догоняющая иммунизация не привитых в срок, 
поэтапное внедрение возрастных ревакцинаций про-
тив коклюша детей в 6–7 лет, подростков и взрослых 
каждые 10 лет с момента последней ревакцинации. 
В качестве одной из возможных мер по борьбе с распро-
странением коклюшной инфекции следует использовать 
внедрение возрастных ревакцинаций в региональные 
программы вакцинопрофилактики, начиная со следую-
щих категорий населения: 
• пациенты из групп риска тяжелого течения коклюша, 

среди которых дети из многодетных семей; 
• дети, проживающие в закрытых учреждениях; 
• пациенты с хронической бронхолегочной патологией, 

бронхиальной астмой, с иммунодефицитными состо-
яниями (ВИЧ-инфицированные, с онкологическими 
заболеваниями); 

• беременные женщины; 
• взрослые в семьях, где есть новорожденные и непри-

витые дети до 1 года; 
• люди старше 60 лет и работники, имеющие профес-

сиональные риски (сотрудники медицинских, обра-
зовательных, интернатных учреждений, учреждений 
социального обеспечения). 
Участники симпозиума, посвященного важным 

вопросам профилактики пневмококковой инфекции 
в педиатрической практике, представили новую конъ-
югированную 13-валентную пневмококковую вакцину 

Пнемотекс в качестве инновационного профилакти-

ческого инструмента, предусмотренного для здоро-

вья ребенка, который должен находиться под защи-

той от пневмококковой инфекции.

Академик РАН Н.И. Брико обозначил актуальность 
проблемы пневмококковой инфекции с эпидемиологи-
ческой точки зрения, охарактеризовал распространен-
ность пневмококковых заболеваний и экономические 
потери. Были представлены результаты эпидемиологиче-
ских отчетов, в которых отмечена тенденция к снижению 
заболеваемости внебольничными пневмониями среди 
детей в период пандемии. Были подчеркнуты очевидные 
успехи вакцинации против пневмококковой инфекции 
у детей в Российской Федерации, однако показатели 
охвата иммунизацией детей и доли детей в возрасте 
1–2 лет, получивших полный курс вакцинации против 
пневмококковой инфекции, остаются недостаточными 
(62,9 и 65,2% соответственно, 2021 г.), а охват детей 
в возрасте до 6 мес составляет лишь 36,5% (по данным 
2021 г.).

В рамках симпозиума профессором О.А. Рычковой 
были представлены результаты клинических исследо-
ваний фазы III у детей пневмококковой полисахарид-
ной конъюгированной адсорбированной 13-валентной 
вакцины, зарегистрированной на территории России 
под торговым наименование «Пнемотекс».

Практические аспекты применения вакцины пред-
ставил в своем докладе к.м.н. А.Ю. Ртищев. В настоя-
щее время в нашей стране вакцинация уже проводится 
в рамках национального календаря и календаря при-
вивок по эпидемическим показаниям в общепринятые 
возрастные сроки и по стандартным схемам, в том числе 
лицам из групп риска. В отношении противопоказаний 

было подчеркнуто, что они являются общепринятыми, 
как и для других вакцин. Были показаны результаты 
совместного применения вакцины Пнемотекс с другими 
вакцинами, входящими в рутинную программу иммуни-
зации.

По итогам симпозиума ведущими специалистами 
в области вакцинопрофилактики был сформулирован 
перечень рекомендаций, который включает необходи-
мость соблюдения схемы вакцинации детей в декретиро-
ванные сроки, предусмотренные национальным кален-
дарем профилактических прививок. Рекомендованный 
охват вакцинацией детей до 6 мес жизни для эффектив-
ной профилактики пневмококковой инфекции должен 
быть не менее 95%, также следует повысить уровень 
привитости детей к 15 мес жизни. Допустимо соче-
танное применение зарегистрированных в Российской 
Федерации 13-валентных конъюгированных пневмокок-
ковых вакцин в любой последовательности на любом 
этапе иммунизации на основании решения Минздрава 
России о взаимозаменяемости лекарственных препа-
ратов.

В завершение симпозиума академик РАН Н.И. Брико 
представил драфт методических рекомендаций по вак-
цинопрофилактике пневмококковой инфекции у детей 
и взрослых, который был подготовлен авторским кол-
лективом нескольких профессиональных ассоциаций 
и готовится к печати в 2023 г. 

Отдельной темой для обсуждения на Ассамблее стала 
респираторно-синцитиальная вирусная инфекция (РСВ-
инфекция), представляющая собой значимую угрозу 
для младенческого здоровья.

Профессором Т.А. Чеботаревой представлены вопро-
сы патогенеза и клинической картины РСВ-инфекции 
в зависимости от возраста и исходных особенностей 
состояния здоровья, тяжелые последствия перенесен-
ной инфекции для недоношенных и младенцев из групп 
риска.

В докладе А.И. Рыкуновой продемонстрировано не-
обычное явление изменившегося эпидемиологического 
процесса РСВ-инфекции в период пандемии COVID-19, 
получившее название тридемии. Особенностями вза-
имодействия респираторно-синцитиального вируса 
с другими респираторными вирусами в период панде-
мии COVID-19 объясняется подъем заболеваемости 
РСВ-инфекцией среди населения разного возраста, 
что способствовало одновременной циркуляции раз-
личных штаммов вируса гриппа, респираторно-синцити-
ального вируса и коронавируса SARS-CoV-2.

В докладе профессора И.А. Беляевой были подробно 
освещены аспекты иммунопрофилактики РСВ-инфекции 
среди детей из групп высокого риска, основанные 
на данных масштабных клинических исследований 
и метаанализов. Обширный практический опыт доклад-
чика позволил представить рекомендации по организа-
ции проведения пассивной иммунизации против РСВ-
инфекции.

Несколько симпозиумов на Ассамблее было посвя-
щено проблеме туберкулезной инфекции, сохраняю-
щей свою актуальность и в нынешнее время. В рамках 
симпозиума «Туберкулез как социально значимое 

заболевание: вопросы раннего выявления и про-

филактики» под председательством главного внеш-
татного детского специалиста фтизиатра Минздрава 
России д.м.н., профессора В.А. Аксеновой были пред-
ставлены актуальные данные по организации противо-
туберкулезной помощи детям и подросткам в России. 
Несмотря на отказ от массовой вакцинации в странах 
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Европейского региона, по мнению отечественных экс-
пертов, в России делать такой шаг еще рано. Внимание 
присутствующих было приковано к мероприятиям 
по скринингу на туберкулез как одному из важнейших 
вмешательств, направленных на борьбу с туберкулезом, 
особенно в детской популяции. Как отметила профессор 
В.А. Аксенова, основным методом выявления туберку-
лезной инфекции у детей является иммунодиагности-
ка, основанная на определении гиперчувствительности 
замедленного типа в ответ на присутствие микобактерий 
в организме. В 2022 г. ВОЗ выделила принципиально 
новый класс кожных проб для раннего выявления тубер-
кулезной инфекции на основе антигенов Mycobacterium 
Tuberculosis (ESAT-6 и CFP-10) — TBST (Mycobacterium 
tuberculosis antigen-based skin tests), и Диаскинтест, 
включенный в эту группу кожных тестов, как отмечают 
международные эксперты, имеет длительную историю 
применения и обладает доказанной высокой эффектив-
ностью. Специалисты-фтизиатры напомнили, что в груп-
пах риска по заболеванию туберкулезом скрининговые 
мероприятия с применением кожных проб проводятся 
2 раза в год. В рамках симпозиума было отмечено, 
что с 1 января 2023 г. в Российской Федерации прово-
дится расширенный неонатальный скрининг — обследо-
вание на 36 наследственных заболеваний, в том числе 
на наличие первичных иммунодефицитных состояний, 
выявление которых позволит практически исключить 
риск развития осложнений от введения живых вак-
цин в рамках иммунопрофилактики, в том числе вак-
цины BCG. Кроме того, перспективным представляет-
ся использование данного скрининга для исключения 
осложнений при применении живых вакцин в любом 
периоде детства при проведении вакцинации аттенуи-
рованными вакцинами. В процессе дискуссии обсуж-
дался вопрос возможности исключения из рутинной 
практики ревакцинации против туберкулеза в возрасте 
7 лет. Специалистами была озвучена необходимость 
актуализации межведомственных взаимодействий меж-
ду образовательными и медицинскими учреждениями 
в случае недопущения к посещению образовательных 
организаций детей при наличии отказов от диагностики 
туберкулезной инфекции, а также детей, прибывших 
из других территорий без обследования на туберкулез. 
Было обращено внимание на обоснованность использо-
вания пробы с аллергеном туберкулезным рекомбинант-
ным (Диаскинтест) с целью скрининга туберкулезной 
инфекции у подростков наравне с флюорографическим 
обследованием.

Докладчики представили основные принципы и алго-
ритмы современной иммунодиагностики туберкулеза, 
в том числе у пациентов с хроническими заболевания-
ми. Один из докладов к.м.н. М.М. Платоновой позволил 
слушателям ознакомиться с методическими рекоменда-
циями по иммунопрофилактике туберкулеза, в которых 
обозначены принципы иммунодиагностики туберкулез-
ной инфекции у детей и подростков, рассмотрены пато-
генетические основы тестов для массовой и индивиду-
альной иммунодиагностики туберкулезной инфекции, 
а также показания и противопоказания у пациентов 
различных групп для проведения тестов, зарегистриро-
ванных в Российской Федерации.

В ряде докладов, прошедших в рамках вакцинальной 
Ассамблеи «Защищая поколения», было уделено внима-
ние важной роли вакцинопрофилактики в разных груп-
пах уязвимых контингентов, среди которых беременные 
женщины, недоношенные младенцы, пациенты с хрони-
ческими заболеваниями. Один из ответственных пери-

одов жизни ребенка, который требует проведения сво-
евременной иммунизации, — подростковый возраст. 
Наряду с угасающей поствакцинальной защитой против 
коклюша, дифтерии, столбняка актуальными становят-
ся профилактические прививки против менингокок-
ковой инфекции и вируса папилломы человека (ВПЧ). 
Учитывая отсутствие возможности проведения вак-
цинации против папилломавирусной инфекции в рам-
ках действия Приказа Минздрава России от 06 дека-
бря 2021 г. № 1122н «Об утверждении национального 
календаря профилактических прививок, календаря про-
филактических прививок по эпидемическим показани-
ям и порядка проведения профилактических прививок», 
участниками заседаний было предложено внедрить 
и реализовать программы по иммунизации против ВПЧ 
во всех регионах страны путем совершенствования 
региональных календарей профилактических прививок 
или формирования программ с внесением вакцинации 
против ВПЧ для когорты детей обоего пола в возрасте 
11–13 лет двукратно по схеме 0–6 мес с использова-
нием вакцин с максимальным покрытием штаммов 
возбудителя. Одновременно с этим важно обеспечить 
информационное сопровождение вакцинации против 
ВПЧ в регионах с организацией образовательных меро-
приятий для специалистов здравоохранения, сотрудни-
ков сферы образования, а также для подростков и их 
родителей. Необходимо информировать медицинских 
работников о проблеме папилломавирусной инфек-
ции, ее последствиях и вакцинопрофилактике, в том 
числе в рамках программ непрерывного медицинского 
образования. Внедрение ВПЧ-вакцинации на уровне 
регионов позволит подготовить специалистов здраво-
охранения и население к массовой иммунизации под-
ростков против ВПЧ. В соответствии с Планом меропри-
ятий по реализации Стратегии развития отечественной 
иммунопрофилактики инфекционных болезней на пери-
од до 2035 года внесение изменений в национальный 
календарь прививок в части вакцинации против ВПЧ 
запланировано к реализации в 2026 г. (Распоряжение 
Правительства об изменении сроков реализации 
от 15 февраля 2023 г. № 343-р).

В рамках одного из круглых столов Ассамблеи 
«Перспективы вакцинопрофилактики ротавирусной 

инфекции в рамках национального календаря при-

вивок» собравшимися экспертами обсуждалась пробле-
ма растущей заболеваемости ротавирусной инфекцией 
после выхода из пандемии COVID-19, ее клиническая 
и социальная значимость, а также современные под-
ходы к иммунизации и накопленный международный 
и российский опыт применения ротавирусных вакцин. 
Участники круглого стола единодушно подчеркнули необ-
ходимость скорейшего включения прививки против 
ротавирусной инфекции в национальный календарь 
профилактических прививок в приоритетном порядке. 
Наряду с этим эксперты пришли к выводу, что при отсут-
ствии национальной программы иммунизации против 
ротавирусной инфекции необходимо развивать регио-
нальные программы иммунизации и стремиться к охва-
ту профилактическими прививками против ротавирус-
ной инфекции не менее 80% детей раннего возраста. 
Зарегистрированные в Российской Федерации ротави-
русные вакцины могут применяться совместно с другими 
вакцинами национального календаря профилактиче-
ских прививок и календаря прививок по эпидемическим 
показаниям, а пероральный способ введения не приво-
дит к повышению инъекционной нагрузки на ребенка. 
Обеспечение бесперебойных поставок ротавирусной 
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вакцины в Российскую Федерацию является основопо-
лагающим фактором расширения национального кален-
даря профилактических прививок. Перспективу разви-
тия локального производства ротавирусной вакцины 
на территории России следует рассматривать как важ-
ный, но не первостепенный фактор принятия соответ-
ствующего решения.

Ключевой темой в работе вакцинальной Ассамблеи 
стало обсуждение регионального опыта вакцинопрофи-
лактики в условиях современных проблем и вызовов 
здоровью и безопасности населения страны, в котором 
активное участие приняли представители различных субъ-
ектов Российской Федерации (Архангельск, Волгоград, 
Екатеринбург, Иркутск, Краснодар, Москва, Нижний 
Новгород, Республика Татарстан, Пермь, Самара, Санкт-
Петербург, Ставрополь, Тюмень, Ульяновск, Чебоксары, 
Челябинск, Ханты-Мансийск и др.). Организаторы здраво-
охранения и практические врачи представили собствен-
ный опыт и успехи в реализации региональных программ 
вакцинопрофилактики с применением инновационных 
методов регистрации привитости, в ходе вакцинации 
особых групп риска, с использованием образователь-
ных программ по вопросам вакцинопрофилактики среди 
медицинских работников.

Пристальное внимание в программе Ассамблеи 
было уделено проблеме недостаточной привержен-
ности вакцинации среди населения, а также среди 
медицинских работников различных специальностей, 
что способствует значительному снижению охвата при-
вивками и поддерживает распространенность и угро-
зу управляемых инфекций. Отдельный симпозиум был 
посвящен вопросу необоснованных медицинских отво-
дов, на котором детские специалисты от невролога 
до ЛОР-врача в рамках круглого стола обсудили при-
чины ложных противопоказаний к вакцинации и воз-
можные меры по борьбе с бытующими среди коллег 
заблуждениями в отношении безопасности современ-
ных вакцин.

Важному вопросу успешной коммуникации врача 
и пациента был посвящен завершающий симпозиум 
вакцинальной Ассамблеи, который собрал большое 
число участников. Профессиональным психологом 
были представлены обучающие правила построения 
доверительного диалога, основанные на уверенности 
и доброжелательности всех его сторон. Принимавший 
участие в мероприятии представитель Всероссийского 
союза пациентов О.М. Альмендеев продемонстрировал 
результаты опроса россиян, подтверждающие крайне 
низкий уровень информированности о менингококко-
вой инфекции, а также результаты, свидетельствующие 
о готовности родителей вакцинировать детей от менин-
гококка при наличии у них достоверной информации. 
В ходе симпозиума были приведены часто встречающи-
еся среди пациентов заблуждения о вакцинации, озву-
чены основные группы возражений, необходимые вра-
чу для выстраивания эффективного взаимодействия 
с родителями. 

Итогом проведенной работы II Всероссийской вакци-
нальной Ассамблеи стало принятие Резолюции с выра-
боткой следующих рекомендаций. 

1. Просить Государственную Думу Российской 

Федерации и Министерство здравоохранения 

Российской Федерации:

1.1. Внести изменения в Федеральный закон 
от 17 сентября 1998 г. № 157-ФЗ (ред. от 02 июля 
2021 г.) «Об иммунопрофилактике инфекционных болез-

ней», предусмотрев в нем меры по усилению ответствен-
ности родителей (за отказ от прививок) и недобросо-
вестных медицинских работников (выступающих против 
вакцинации или рекомендующих необоснованный отвод 
от прививок). 

1.2. Контролировать выполнение Плана мероприя-
тий по реализации Стратегии развития отечественной 
иммунопрофилактики инфекционных болезней на пери-
од до 2035 года.

1.3. Предусмотреть внесение изменений в процеду-
ры формирования бюджета с тем, чтобы потребности 
бюджета на закупку вакцин были заблаговременно 
фиксированы под соответствующие расходные обяза-
тельства.

2. Просить Правительство Российской Федерации, 

Министерство финансов: 

2.1. При формировании бюджетов здравоохранения 
всех уровней предусмотреть увеличение финансирова-
ния текущего национального календаря профилактиче-
ских прививок.

2.2. Принять меры к организации отечественного 
производства современных иммунобиологических (в том 
числе комбинированных) препаратов, к содействию раз-
работке новых иммунобиологических препаратов, отсут-
ствующих на отечественном рынке. 

2.3. Предусмотреть регулирование вопроса о сте-
пени локализации иммунобиологических препаратов 
для профилактики инфекций, возможной и достаточной 
для их использования в рамках национального календа-
ря профилактических прививок. 

2.4. Предусмотреть в нормативных правовых актах 
особенности ценообразования на иммунобиологиче-
ские препараты, применяемые в рамках национально-
го календаря прививок и производимые в Российской 
Федерации по полному циклу, с возможностью пере-
регистрации, исходя из необходимости поддержания 
цен на уровне цен на аналогичные иммунобиологиче-
ские препараты, производимые в референтных странах, 
с целью поддержания развития отечественного произ-
водства.

2.5. Включить в перечень индикаторов эффективно-
сти деятельности руководителей и представителей испол-
нительной власти субъектов Российской Федерации 
уровень фактической привитости детского населения 
от вакцинопредотвратимых болезней, а также уровень 
заболеваемости и смертности от вакцинопредотврати-
мых инфекционных болезней среди детей. 

2.6. Внести изменения в Федеральный закон 
от 17 сентября 1998 г. № 157-ФЗ (ред. от 02 июля 2021 г.) 
«Об иммунопрофилактике инфекционных болезней» 
в части вакцинации против менингококковой инфек-
ции, ротавирусной инфекции, вируса папилломы чело-
века и ветряной оспы четко в соответствии с предусмо-
тренными Распоряжением Правительства Российской 
Федерации от 15 февраля 2023 г. № 343-р сроками 
изменений Плана мероприятий по реализации Стратегии 
развития отечественной иммунопрофилактики на пери-
од до 2035 года.

2.7. Контролировать своевременность и равномер-
ность поставок иммунобиологических препаратов, обе-
спечивающих граждан Российской Федерации в рам-
ках федерального бюджета в соответствии с Приказом 
Минздрава России от 06 декабря 2021 г. № 1122н «Об 
утверждении национального календаря профилактиче-
ских прививок, календаря профилактических прививок 
по эпидемическим показаниям и порядка проведения 
профилактических прививок».
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3. Просить Министерство здравоохранения 

Российской Федерации и Федеральную службу 

по надзору в сфере защиты прав потребителей 

и благополучия человека (Роспотребнадзор): 

3.1. Вне сти изменения в Приложение № 1 Приказа 
Минздрава России от 06 декабря 2021 г. № 1122н 
«Об утверждении национального календаря профи-
лактических прививок, календаря профилактических 
прививок по эпидемическим показаниям и порядка 
проведения профилактических прививок» в части вак-
цинации против менингококковой, ротавирусной инфек-
ций, вируса папилломы человека и ветряной оспы четко 
в соответствии с предусмотренными Распоряжением 
Правительства Российской Федерации от 15 февраля 
2023 г. № 343-р сроками изменений.

3.2. Внести изменения в Приложение № 2 Приказа 
Минздрава России от 06 декабря 2021 г. № 1122н «Об 
утверждении национального календаря профилактиче-
ских прививок, календаря профилактических прививок 
по эпидемическим показаниям и порядка проведения 
профилактических прививок» в части развития кален-
даря профилактических прививок по эпидемическим 
показаниям согласно разработанному экспертным 
сообществом комплексному подходу в целях повыше-
ния качества и продолжительности жизни населения 
с учетом приведения в соответствие с требовани-
ями Санитарных правил и норм СанПиН 3.3686-21 
«Санитарно-эпидемиологические требования по про-
филактике инфекционных болезней» показаний к имму-
низации против ветряной оспы и менингококковой 
инфекции, в том числе расширения контингентов, под-
лежащих вакцинации против менингококковой инфек-
ции и в первую очередь с охватом детей до 5 лет 
в регионах высокого риска с применением вакци-
ны, содержащей максимальное количество серогрупп 
(ACWY). 

3.3. Разработать и актуализировать клинические 
рекомендации по нозологическим формам, обуслов-
ленным течением контролируемых инфекций, в разделе 
«Специфическая профилактика», а также методические 
рекомендации по вакцинопрофилактике управляемых 
инфекций, в том числе против пневмококковой инфек-
ции для детей и взрослых, респираторно-синцитиальной 
вирусной инфекции.

3.4. Привести в общее соответствие все норматив-
ные документы, касающиеся вопросов организации 
вакцинопрофилактики населения, в частности СанПиН 
и Приказа Минздрава России от 06 декабря 2021 г. 
№ 1122н «Об утверждении национального календаря 
профилактических прививок, календаря профилак-
тических прививок по эпидемическим показаниям 
и порядка проведения профилактических прививок». 
Инициировать пересмотр документов, утвержденных 
Минздравом России и Роспотребнадзором, для их гар-
монизации с участием группы экспертов.

3.5. Обеспечить проведение сбора заявок 
для определения потребности регионов в вакцине 
в срок до 1 сентября каждого текущего года с последую-
щей реализацией закупок вакцин не позже 1-го кварта-
ла последующего года.

3.6. Разработать единую методику для оценки эконо-
мического ущерба от конкретных инфекционных забо-
леваний и экономического эффекта от внедрения меро-
приятий иммунопрофилактики.

4. Просить Федеральную службу по надзору 

в сфере здравоохранения (Росздравнадзор):

4.1. Пересмотреть и актуализировать содержа-
ние инструкций по применению иммунобиологических 
препаратов отечественного производства, особенно 
в разделах «Способ применения» и «Противопоказания». 
В частности, внести изменения в инструкции по приме-
нению ряда иммунобиологических препаратов против 
кори, краснухи и эпидемического паротита, расширив 
в разделе противопоказаний возможности иммуниза-
ции пациентов с аутоиммунными заболеваниями и кор-
мящих женщин.

5. Просить Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Министерство науки и выс-

шего образования, Министерство просвещения, 

Академию наук Российской Федерации:

5.1. Увеличить финансирование научных исследова-
ний в области создания иммунобиологических лекар-
ственных препаратов, направленных на повышение 
эффективности и безопасности иммунопрофилактики 
инфекционных болезней, а также фундаментальных 
и поисковых научных работ по иммунопрофилактике 
инфекционных заболеваний.

5.2. Актуализировать ФОС и профессиональные стан-
дарты педиатров и детских специалистов с включением 
в обязательный перечень для изучения и контроля зна-
ний вопросы по иммунопрофилактике инфекционных 
заболеваний, включая практические инструменты ком-
муникации и убеждения. 

5.3. Разработать и внедрить в практику обучения 
интерактивные образовательные модули по вопросам 
иммунопрофилактики инфекционных болезней для раз-
ных категорий медицинских работников.

5.4. Предусмотреть механизм выделения дополни-
тельных финансовых средств для организации научных 
исследований по темам, имеющим ургентную актуаль-
ность (в случае возникновения пандемий, техногенных 
катастроф и т.д.), не входящих в государственное зада-
ние по науке текущего года. 

5.5. Шире привлекать профессиональное меди-
цинское сообщество к подготовке учебных программ 
по формированию здорового и безопасного образа 
жизни учащихся образовательных учреждений среднего 
и среднего специального образования с обязательным 
включением вопросов иммунопрофилактики инфекци-
онных заболеваний.
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Информация Союза педиатров России

Профилактика инфекционных заболеваний является 
одним из приоритетов в сфере охраны здоровья 

(Федеральный закон от 21 ноября 2011 г. № 323-ФЗ 
«Об основах охраны здоровья граждан в Российской 
Федерации» (действующая редакция, 2016 г.). В усло-
виях глобальных проблем инфекционной безопасности 
и расширения возможностей современной иммунопро-
филактики наиболее актуальное значение своевремен-
ная и эффективная иммунопрофилактика приобретает 
у пациентов с хроническими болезнями, для которых 
инфекция может стать причиной отягощенного течения 
основного заболевания и привести к неблагополучным 
исходам. К сожалению, в настоящее время в России охват 
населения прививками и доступность отдельных иммуно-
биологических препаратов для пациентов групп риска 
тяжелого течения предотвратимых инфекций остаются 
крайне недостаточными. В частности, одним из таких ред-
ких заболеваний, для которого особенно насущной оста-
ется проблема значительного риска тяжелого течения 
отдельных бактериальных инфекций, следует признать 
пароксизмальную ночную гемоглобинурию (ПНГ). В боль-
шинстве стран мира вопрос иммунологической защиты 
таких больных успешно решается с использованием пре-
паратов специфической иммунопрофилактики. 

Для пациентов с редкими заболеваниями, такими 
как ПНГ, инфекции могут стать триггером для манифеста-
ции заболевания, послужить фактором, существенно утя-
желяющим течение заболевания и запускающим каскад 
тяжелых клинических проявлений, вплоть до летального 
исхода. Следует также отметить, что у пациентов с ПНГ 
антикомплементарная терапия, учитывая механизм ее 
действия, может потенциально увеличить риск инфек-
ций, особенно вызванных инкапсулированными бак-
териями, включая Streptococcus pneumoniae, Neisseria 
meningitidis серогрупп A, C, W, X, Y, B и Haemophilus 
influenzae типа b. В связи с этим для обеспечения луч-
шей защиты от инфекций данная категория пациентов 
должна быть вакцинирована в обязательном порядке 
до начала антикомплементарной терапии и проходить 
ревакцинацию на фоне лечения.

ПНГ — это редкое приобретенное клональное забо-
левание системы крови, характеризующееся внутри-
сосудистым гемолизом, дисфункцией костного мозга 
и повышенным риском тромботических и органных 
осложнений [1].

По данным крупнейших эпидемиологических иссле-
дований, при естественном течении ПНГ до 35% пациен-
тов погибают в течение первых 5 лет после установления 
диагноза, несмотря на все современные меры сопрово-
дительной терапии, а через 10 лет летальность достигает 
50% [2, 3], при этом доля летальных исходов, обусловлен-
ных тромботическими осложнениями, составляет от 40 
до 67% [3–6]. Другими тяжелыми осложнениями ПНГ 
являются почечная недостаточность, легочная гипертен-

РЕЗОЛЮЦИЯ

НЕЗАВИСИМОГО ЭКСПЕРТНОГО СОВЕТА

СОЮЗА ЭКСПЕРТОВ

В СФЕРЕ ИММУНОПРОФИЛАКТИКИ

зия, боли в грудной клетке и животе, выраженная общая 
слабость, дисфагия, эректильная дисфункция [6, 7].

Прогноз ПНГ кардинально изменился на современ-
ном этапе в связи с внедрением терапии ингибиторами 
комплемента, позволяющей достигать долгосрочного 
контроля гемолиза и эффективно профилактирующей 
его осложнения. На сегодняшний день в Российской 
Федерации зарегистрированы три препарата для пато-
генетической терапии ПНГ: экулизумаб, равулизумаб 
и пэгцетакоплан.

Экулизумаб и равулизумаб представляют собой гума-
низированное моноклональное антитело против ком-
понента комплемента С5. Лечение этими препарата-
ми приводит к остановке внутрисосудистого гемолиза, 
исчезновению или уменьшению трансфузионной зависи-
мости, снижению частоты тромботических осложнений, 
улучшению или стабилизации функции почек, снижению 
выраженности легочной гипертензии и в целом к досто-
верному увеличению продолжительности жизни пациен-
тов с ПНГ.

Пэгцетакоплан представляет собой симметричную 
молекулу, состоящую из двух идентичных пентадека-
пептидов, ковалентно связанных с концами линейной 
молекулы пэгцетакоплана массой 40 кДа. Пептидные 
фрагменты связываются с компонентом C3 и оказы-
вают широкое ингибирование каскада комплемента. 
Фрагмент пэгцетакоплана данной молекулярной массы 
обеспечивает улучшенную растворимость и более дли-
тельное время удержания в организме после введения 
лекарственного препарата. 

Пэгцетакоплан с высоким сродством связывается 
с белком комплемента С3 и его активирующим фраг-
ментом C3b, регулируя тем самым расщепление C3 
и образование нижележащих эффекторов активации 
комплемента. При ПНГ опсонизация C3b способствует 
внесосудистому гемолизу, в то время как внутрисосу-
дистый гемолиз опосредуется нижележащим мембра-
ноатакующим комплексом (MAК). Пэгцетакоплан осу-
ществляет обширную регуляцию каскада комплемента, 
действуя проксимально по отношению к образованию 
как C3b, так и MAК, тем самым контролируя механизмы 
внесосудистого и внутрисосудистого гемолиза.

В соответствии с инструкцией по применению лекар-
ственных препаратов экулизумаб, равулизумаб и пэг-
цетакоплан за 2 нед до начала лечения всем больным 
в обязательном порядке должна быть проведена про-
филактика менингококковой инфекции (МИ). Согласно 
инструкции по медицинскому применению, для пациен-
тов, получающих экулизумаб и равулизумаб, рекомендо-
ваны вакцины против серотипов A, C, Y, W, а также В (если 
доступна [8]). Для пациентов, планирующих получение 
пэгцетакоплана, обязательна вакцинация против всех 
серотипов МИ. Пациентам без иммунизации в анамнезе 
необходимые вакцины следует вводить не менее чем 
за 2 нед до получения первой дозы препарата пэгцета-
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коплан. Если показана немедленная терапия, следует 
как можно скорее ввести необходимые вакцины и обе-
спечить лечение пациента соответствующими антибио-
тиками в течение 2 нед после вакцинации [9]. 

Согласно международным рекомендациям по имму-
нопрофилактике пациентов из групп риска (CDC, Green 
book), некоторые медицинские состояния повышают риск 
осложнений от инфекционных заболеваний, пациенты 
с такими заболеваниями должны быть иммунизированы 
в приоритетном порядке. Этим группам также может 
потребоваться дополнительная вакцинация для обе-
спечения достаточной защиты. Пациенты, получающие 
антикомплементарную терапию, выделены в отдельную 
группу риска развития МИ, однако подходы к вакцина-
ции в разных странах несколько отличаются [10–12].

В Российской Федерации к настоящему моменту 
отсутствуют официальные рекомендации по вакцинации 
и ревакцинации пациентов с ПНГ, учитывающие воз-
раст пациента, тяжесть основного заболевания и детали 
вакцинации и ревакцинации. Также отсутствуют реко-
мендации относительно ситуаций, когда вакцинация 
данной категории пациентов невозможна в полном объ-
еме. В связи с высокой актуальностью вышеозначенных 
вопросов было принято решение о необходимости про-
ведения Экспертного совета для их обсуждения и при-
нятия консолидированного решения.

14 июня 2023 г. по инициативе Союза педиатров 
России и Национальной ассоциации специалистов 
по контролю инфекционных и неинфекционных болезней  
(НАСКИ) состоялся Междисциплинарный совет экспер-
тов по вопросам специфической профилактики тяжелых 
инфекций у пациентов с ПНГ, получающих антикомпле-
ментарную терапию.

В мероприятии приняли участие ведущие специали-
сты страны в области иммунопрофилактики, эпидемио-
логии, инфекционных болезней, гематологии и фарма-
коэкономики: главный внештатный детский специалист 
по профилактической медицине Минздрава России 
академик РАН Л.С. Намазова-Баранова, академик РАН 
Н.И. Брико, главный внештатный специалист по клини-
ческой микробиологии и антимикробной резистентности 
Минздрава России член-корреспондент РАН Р.С. Козлов, 
профессор А.Д. Кулагин, член-корреспондент РАН 
М.П. Костинов, главный внештатный эпидемиолог 
Минздрава России Р.В. Полибин, профессор С.М. Харит, 
академик РАН А.В. Горелов, академик РАН О.П. Ковтун, 
член-корреспондент РАН С.В. Сидоренко, профес-
сор А.В. Рудакова, профессор В.П. Чуланов, кандида-
ты медицинских наук А.С. Дмитриев, М.В. Федосеенко, 
З.Т. Фидарова. 

Перед экспертами стояла задача сформировать меж-
дисциплинарный экспертный консенсус по совершен-
ствованию комплексного подхода ведения пациентов 
с ПНГ с одновременным выполнением патогенетической 
антикомплементарной терапии с первичной и вторич-
ной профилактикой тяжелых управляемых инфекций. 
Требовалось также восполнить недостаток информации 
об особенностях иммунопрофилактики у данной кате-
гории пациентов, предусмотренной для специалистов-
гематологов, нефрологов, реаниматологов, акушеров-
гинекологов.

Открывая заседание, председатель Совета экспер-
тов академик РАН Л.С. Намазова-Баранова обратила 
внимание аудитории на актуальность вопроса, стоящего 
на повестке дня. 

В своем докладе профессор А.Д. Кулагин высказал 
мнение, что проблема специфической профилактики 

тяжелых инфекций у пациентов с ПНГ по-настоящему 
важна, так как область применения ингибиции компле-
мента в настоящее время значительно расширилась. 
ПНГ — это прототипное состояние для хронической 
антикомплементарной терапии, но показаний стано-
вится все больше и больше. И совершенно очевидно, 
что количество таких пациентов будет неуклонно уве-
личиваться. Поэтому проведенная экспертным сове-
том работа распространяется на очень широкий спектр 
показаний в нефрологии, неврологии, офтальмологии 
и других областях.

Расчетная популяция больных с ПНГ в России достига-
ет 2–2,5 тыс. Интенсивный гемолиз имеют около 1,5 тыс. 
пациентов, которые требуют применения антикомпле-
ментарной терапии. Медиана возраста на момент дебю-
та составляет 28 лет, но болеют и дети. Заболевание 
дебютирует до 18-летнего возраста примерно у 14–16% 
пациентов. Женщины и мужчины болеют с одинаковой 
частотой. 

На данный момент в России накоплен достаточный 
опыт лечения таких пациентов препаратом экулизумаб, 
в основе механизма действия которого лежит ингиби-
рование фрагмента С5 каскада комплемента. За все 
время наблюдения за больными, получающими терапию 
экулизумабом, несколько пациентов столкнулись с МИ. 

Однако в среднем до 30% пациентов, находящихся 
на терапии экулизумабом, имеют субоптимальный ответ 
на лечение, который выражается в виде сохраняющейся 
анемии, повышенного уровня непрямого билирубина, 
высокого уровня ретикулоцитов, а также в сохране-
нии трансфузионной зависимости. На сегодняшний день 
появились новые подходы, такие как проксимальные 
ингибиторы системы комплемента. В частности, в июне 
2023 г. в России был зарегистрирован препарат пэгце-
такоплан, представляющий собой ингибитор фрагмента 
С3 каскада комплемента.

При применении препаратов антикомплементарного 
действия необходимо учитывать, что значительно повы-
шен риск развития и тяжелого течения бактериальных 
инфекций, связанных с ингибицией дистальных и прокси-
мальных фрагментов каскада комплемента, возбудители 
которых имеют полисахаридную капсулу, такие как пнев-
мококк, менингококк и гемофильная палочка типа b. 
Кроме того, пациенты с ПНГ могут иметь дополнительные 
факторы риска развития инфекций, такие как нейтро-
пения, спленэктомия в анамнезе, терапия кортикосте-
роидными препаратами и хроническая болезнь почек. 
Такая категория больных нуждается в полном курсе 
вакцинации. В связи с тем что часть больных нуждаются 
в неотложной антикомплементарной терапии, рассма-
тривается альтернативный вариант в виде профилакти-
ческой антибактериальной терапии. К наиболее часто 
встречающимся серогруппам МИ, вызывающим инва-
зивные заболевания у человека, относят А, С, В, X, W и Y. 
Среди установленных возбудителей генерализованной 
формы МИ в Российской Федерации в 2021–2022 гг. 
чаще всего встречались серогруппы А, С, W, Y — от 60 до 
80%, по разным данным [13]. 

В настоящее время на отечественном рынке доступны 
следующие менингококковые вакцины: полисахаридная 
против серогруппы А, полисахаридная менингококковая 
против серогрупп А и С, а также полисахаридная конъюги-
рованная вакцина против МИ серогрупп А, С, W, Y. Однако 
на данный момент в России существует проблема ввоза 
вакцины для профилактики МИ серотипа В [14].

Член-корреспондент РАН Р.С. Козлов направил вни-
мание экспертов на эпидемиологическую ситуацию 
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в отношении МИ, которая остается одной из веду-
щих причин бактериального менингита и летальность 
от которой на данный момент составляет 10–15%. 
Также профессор Р.С. Козлов осветил проблемы анти-
биотикорезистентности. Особое внимание было уделе-
но вопросам профилактики инфекционных осложнений, 
ассоциированных с инкапсулированными микроорга-
низмами (менингококками, пневмококками, гемофиль-
ной палочкой), у пациентов с ПНГ, получающих антиком-
плементарную терапию, и особенностям проведения 
профилактической антимикробной терапии в этой груп-
пе пациентов. По мнению докладчика, профилактиче-
ский курс антимикробных препаратов рекомендован 
для всех пациентов с целью минимизации потенци-
ального риска развития инфекционных заболеваний. 
Однако не стоит забывать о рациональном применении 
антимикробных препаратов — важном факторе, позво-
ляющем повысить в определенной степени уровень 
защиты в группе больных ПНГ от таких тяжелых инфек-
ций, как менингококковая.

Член-корреспондент РАН С.В. Сидоренко подчеркнул, 
что эффективность практически всех вакцин зависит 
от степени соответствия вакцинных антигенов цирку-
лирующим штаммам возбудителя. В настоящее время 
нет единой точки зрения о необходимом уровне соот-
ветствия антигенной структуры вакцин и циркулирующих 
штаммов патогенов. Предполагается, что охват вакцина-
ми до 70–80% антигенного разнообразия может обеспе-
чить достаточную протективную эффективность. В ряде 
регионов нашей страны отмечается низкий уровень 
микробиологической диагностики, серогрупповая при-
надлежность менингококков не определяется. При этом 
в Санкт-Петербурге, где расшифровывается серогруппо-
вая принадлежность более 90% менингококков, к серо-
группе В относятся 45% изолятов. Однако по предва-
рительным данным, зарегистрированная в Российской 
Федерации вакцина против серогруппы В лишь 
на 20–40% соответствует антигенному составу менинго-
кокков этой серогруппы, циркулирующих на территории 
страны. Серьезные изменения происходят и в сероти-
повом составе пневмококков, циркулирующих в России. 
Так, за последние годы охват серотипов 13-валент-
ной конъюгированной вакциной снизился с 70–80% 
до менее 40%. В тех странах, где давно применяется 
вакцинация против гемофильной палочки типа b, отме-
чают рост инвазивных инфекций, вызываемых другими 
серотипами. Исследования в указанном направлении 
в России не проводятся. Исходя из этого, следует при-
знать, что обсуждение стратегии вакцинопрофилактики 
без наличия убедительных данных об антигенной струк-
туре микроорганизмов, циркулирующих на территории 
Российской Федерации, носит бездоказательный харак-
тер. Говоря об антимикробной профилактике инфекций 
у больных ПНГ на фоне антикомплементарной терапии, 
член-корреспондент РАН С.В. Сидоренко подчеркнул, 
что применяемые препараты должны охватывать мак-
симальный спектр потенциальных патогенов, к которым 
относятся S. pneumoniae, N. meningitidis и H. influenzae.

Доклад член-корреспондента РАН М.П. Костинова 
был посвящен возможностям специфической иммуно-
профилактики угрожаемых инфекций у пациентов с ПНГ 
в современных условиях на территории России и прави-
лам организации и проведения вакцинопрофилактики 
пациентам, получающим антикомплементарную тера-
пию. Также в докладе были подняты вопросы создания 
клинических рекомендаций по вакцинации пациентов 
с ПНГ, получающих антикомплементарную терапию, 

и внесения необходимых вакцин в перечень националь-
ного календаря профилактических прививок.

Академик РАН А.В. Горелов поднял тему применения 
мониторинга напряженности иммунологической защиты 
для ответа на вопрос о периодичности ревакцинации 
данной категории больных.

Профессор А.В. Рудакова отметила, что стоимость 
лечения пациентов с ПНГ чрезмерно высока, а вслед-
ствие этого любая возможность улучшить прогноз 
указанных пациентов, безусловно, очень важна. Если 
говорить о значимости фармакоэкономической состав-
ляющей вакцинации данной группы пациентов, то она 
уступает значимости клинической эффективности и без-
опасности, поскольку нагрузка на бюджет системы здра-
воохранения будет незначительной из-за небольшого 
количества пациентов с ПНГ.

Кандидат медицинских наук З.Т. Фидарова наряду 
с бактериальными инфекциями указала на высокую 
вероятность развития грибковых осложнений у данной 
когорты пациентов.

Академик РАН Н.И. Брико отметил важность и сво-
евременность проведения Совета экспертов, а также 
необходимость разработки рекомендаций по вакцина-
ции и антимикробной профилактике тяжелых инфекций, 
вызванных инкапсулированными бактериальными воз-
будителями, у пациентов с ПНГ, находящихся на антиком-
плементарной терапии.

В своем заключительном слове Л.С. Намазова-
Баранова указала на необходимость разработки двух 
документов по результатам проведенного совещания 
Совета экспертов. Важным направлением работы долж-
ны стать инициация и совместная с другими професси-
ональными сообществами актуализация клинических 
рекомендаций по ПНГ с включением раздела по вакци-
нопрофилактике. Также необходимо совершенствовать 
национальный календарь профилактических прививок 
в части формирования раздела по иммунизации паци-
ентов с хроническими заболеваниями, представляющих 
собой группы риска тяжелого течения предотвратимых 
инфекций, в том числе больных с ПНГ.

РЕЗОЛЮЦИЯ МЕЖДИСЦИПЛИНАРНОГО 
СОВЕТА ЭКСПЕРТОВ «СПЕЦИФИЧЕСКАЯ 
ПРОФИЛАКТИКА ТЯЖЕЛЫХ ИНФЕКЦИЙ 
У ПАЦИЕНТОВ С ПАРОКСИЗМАЛЬНОЙ 
НОЧНОЙ ГЕМОГЛОБИНУРИЕЙ, ПОЛУЧАЮЩИХ 
АНТИКОМПЛЕМЕНТАРНУЮ ТЕРАПИЮ»
Участники Междисциплинарного совета экспер-

тов в ходе дискуссии и обсуждений отметили:

• ПНГ — ультраредкое орфанное заболевание, имею-
щее угрожающие жизни последствия;

• экулизумаб, равулизумаб и пэгцетакоплан — препа-
раты для патогенетической терапии ПНГ;

• механизм действия экулизумаба, равулизумаба 
и пэгцетакоплана предполагает повышение риска 
развития МИ, в связи с чем все пациенты, получаю-
щие эти препараты, должны быть привиты против МИ 
до старта терапии. Кроме того, пациенты с ПНГ также 
должны быть вакцинированы против пневмококко-
вой и гемофильной инфекции типа b. Отсутствие 
некоторых вакцин не должно влиять на своевремен-
ное начало антикомплементарной терапии;

• современные схемы профилактической антибиотико-
терапии позволяют пациентам своевременно полу-
чить доступ к антикомплементарной терапии в случае 
отсутствия необходимой вакцины или невозможно-
сти своевременно выполнить вакцинацию.
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В ходе обсуждения эксперты разработали практи-
ческие рекомендации по вакцинации пациентов с ПНГ, 
получающих антикомплементарную терапию, а также 
обозначили особенности проведения профилактики 
с использованием антимикробных препаратов.

Практические рекомендации 

Перед началом применения препарата пэгцета-
коплан необходимо убедиться, что пациенты вакци-
нированы от инкапсулированных бактерий, включая 
Streptococcus pneumoniae, Neisseria meningitidis типов 
A, C, W, Y и B и Haemophilus influenzae типа b, в течение 
2 лет до начала терапии препаратом пэгцетакоплан. 
При отсутствии данных условий следует соблюдать сле-
дующие рекомендации.

Вакцинация против менингококковой инфекции 

пациентов с ПНГ на антикомплементарной 

терапии

• Пациентам с ПНГ до старта антикомплементарной 
терапии показана вакцинация против МИ на фоне 
стабильного состояния.

• Рекомендовано преимущественное введение двух 
доз конъюгированной четырехвалентной менинго-
кокковой вакцины против серогрупп A, C, W, Y с мини-
мальным интервалом 8 нед.

• Сроки введения второй дозы вакцины не влияют 
на начало антикомплементарной терапии.

• При отсутствии конъюгированной менингококковой 
вакцины возможно введение одной дозы полисаха-
ридной вакцины для профилактики МИ серотипа A 
или одной дозы полисахаридной вакцины для профи-
лактики МИ серотипов A и С. 

• Одновременно с вакциной против серогрупп A, C, W, 
Y или любой из полисахаридных менингококковых 
вакцин вводится вакцина против менингококка серо-
группы В, если таковая доступна. Одновременное 
введение предусматривает введение в один день 
в разные анатомические области с использованием 
разных шприцев.

• Согласно инструкции по медицинскому применению, 
пациентам, которым показана терапия пэгцетако-
планом, вакцинация против менингококка серогрупп 
A, C, W, Y и В обязательна. Существует точка зрения 
специалистов, что вакцинацию против серогруппы 
В у больных с ПНГ целесообразно отложить до дости-
жения контроля гемолиза на фоне антикомплемен-
тарной терапии. Это связано с риском провокации 
тяжелого гемолитического криза [15].

• Если вакцина против МИ серогрупп A, C, W, Y и В недо-
ступна, пациент должен получать профилактическую 
антибиотикотерапию. 

• Пациентам в критическом состоянии антикомплемен-
тарная терапия начинается по жизненным показани-
ям на фоне профилактической антибактериальной 
терапии. Вакцинация таких пациентов проводится 
в период стабилизации, как только позволяет общее 
состояние.

• Отсутствие проведенной вакцинации не должно 
отодвигать сроки начала антикомплементарной 
терапии.

• Если по медицинским соображениям (например, если 
есть противопоказания) или из-за недоступности 
вакцин пациенту невозможно провести вакцина-
цию, то необходимо проводить антибактериальную 
профилактику в течение всего периода нахождения 
пациента на антикомплементарной терапии.

• Ревакцинация против МИ проводится однократным 
введением дозы конъюгированной четырехвалент-
ной менингококковой вакцины против серогрупп A, 
C, W, Y через 5 лет после первичной вакцинации 
и в последующем каждые 5 лет.

Схема вакцинации

За ≥ 2 нед до старта антикомплементарной 

терапии 

• Пациентам, не получившим первичную серию вакци-
нации от МИ, вводится преимущественно менинго-
кокковая конъюгированная четырехвалентная вак-
цина двукратно с минимальным интервалом ≥ 8 нед, 
или однократно полисахаридная вакцина для профи-
лактики МИ серотипа A, или одна доза полисахарид-
ной вакцины для профилактики МИ серотипов A и С. 
Пациентам, привитым более 2 лет назад одной дозой 
любой из полисахаридных менингококковых вакцин 
или более 5 лет назад одной дозой конъюгирован-
ной четырехвалентной менингококковой вакцины, 
назначается одна доза конъюгированной четырехва-
лентной менингококковой вакцины.

Менее 2 нед до старта

антикомплементарной терапии

• Пациентам, не привитым по завершенной схеме 
против МИ, вводят преимущественно менингокок-
ковую конъюгированную четырехвалентную вакцину 
с повторным введением через ≥ 8 нед или одну дозу 
любой менингококковой полисахаридной вакцины. 
В данном случае необходимо назначение антибиоти-
ков, используемых для профилактики МИ, в течение 
2 нед после вакцинации.

• Пациентам, получившим более 2 лет назад одну дозу 
любой из полисахаридных менингококковых вакцин 
или более 5 лет назад дозу/дозы конъюгированной 
четырехвалентной менингококковой вакцины, вво-
дится одна доза конъюгированной четырехвалентной 
менингококковой вакцины с назначением антибио-
тиков, используемых для профилактики МИ, в тече-
ние 2 нед после вакцинации.

Схемы вакцинации в различных

клинических ситуациях

Пациентам, получившим первичную серию вакцина-
ции против МИ, следует назначать каждые 5 лет допол-
нительную дозу конъюгированной менингококковой вак-
цины для обеспечения наиболее эффективной защиты. 
Эксперты считают возможным в ситуации жизненной 
необходимости антикомплементарной терапии и пока-
зания к вакцинации против МИ перед началом лече-
ния вакцинировать конъюгированной менингококковой 
вакциной пациентов в возрасте старше 55 лет (в случае 
отсутствия полисахаридной менингококковой вакцины). 

Пациентам старше 55 лет рекомендуется однократ-
ная вакцинация полисахаридной вакциной для профи-
лактики МИ серотипа A или одна доза полисахаридной 
вакцины для профилактики МИ серотипов A и С и одно-
кратная ревакцинация через 2 года менингококковой 
конъюгированной вакциной (последующие ревакцина-
ции полисахаридными вакцинами не допускаются). 

Пациентам, прервавшим антикомплементарную 
терапию и возобновившим лечение через определенное 
время, рекомендуется повторная вакцинация против 
МИ, если с момента введения первой дозы вакцины 
прошло более 2 лет (при использовании ранее полисаха-
ридной менингококковой вакцины) и более 5 лет (после 
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предыдущего применения конъюгированной менинго-
кокковой вакцины). 

Антибиотики, используемые для профилактики 

менингококковой инфекции:

• амоксициллин — 2 г в сутки;
• ципрофлоксацин — 500 мг дважды в сутки;
• цефтриаксон — 2 г в сутки;
• рифампицин — 450 мг в сутки.

Альтернативные схемы:

• эритромицин – 500 мг дважды в сутки;
• азитромицин – 500 мг 3 раза в неделю.

При нарушении функции почек дозу антибиотика 
следует уменьшить в зависимости от значений клиренса 
креатинина и согласно инструкции по медицинскому 
применению, если применимо.

Сроки и длительность антибактериальной терапии 
устанавливаются индивидуально с учетом особенностей 
пациента, лечения основного заболевания и схемы вак-
цинации.

Вакцинация после старта антикомплементарной 
терапии проводится сразу же после стабилизации состо-
яния пациента по вышеуказанным схемам.

Вакцинация против пневмококковой инфекции

Вакцинация против пневмококковой инфекции (ПИ) 
должна проводиться в соответствии со схемой для груп-
пы риска; вакцинация против ПИ не является основани-
ем для отсрочки начала антикомплементарной терапии.

Схема вакцинации

Пациентам в возрасте 18 лет и старше назначается 
одна доза пневмококковой конъюгированной вакцины 
(ПКВ), преимущественно более широкой валентности, 
затем с интервалом не менее 8 нед можно вводить 
пневмококковую полисахаридную вакцину (ППВ23). Если 
пациент уже привит ППВ23, то вакцинация ПКВ прово-
дится не ранее чем через 1 год. 

Вакцинация против гемофильной

инфекции типа b

Пациентов, получающих антикомплементарную тера-
пию, прививают против гемофильной инфекции типа b 
(Hib) по схемам для групп риска.

Схема вакцинации

Взрослым проводят однократную вакцинацию 
с использованием моновакцины против гемофильной 
инфекции типа b. Ревакцинация не требуется.

В настоящее время назначение вакцины против 
гемофильной инфекции типа b здоровым детям стар-
ше 2 мес и взрослым с определенными хроническими 
заболеваниями, повышающими риск тяжелого течения 
Hib-инфекции, в Российской Федерации регламентиро-
вано методическими рекомендациями МР 3.3.1.0001-10
от 31 марта 2010 г. Данные принципы согласуются 
с позицией ВОЗ в отношении конъюгированной вакцины 
против гемофильной инфекции типа b — детей и взрос-
лых следует вакцинировать в случае повышенного риска 
заболевания инвазивной формой инфекции при наличии 
соответствующих ресурсов [16]. 

В связи с ограниченным объемом выпускаемой 
в России моновакцины против Hib-инфекции возмож-
но однократное введение пентавалентной вакцины, 
комбинированной против коклюша, дифтерии, столбня-

ка, вирусного полиомиелита и гемофильной инфекции 
типа b, при условии отсутствия проведенной пациенту 
вакцинации против перечисленных инфекций за послед-
ние 10 лет.

При необходимости проведения одновременной вак-
цинации иммунобиологические препараты следует вво-
дить одномоментно (в один день) разными шприцами 
в разные части тела.

Участники Междисциплинарного совета 

экспертов рекомендовали:

• включить вышеуказанные рекомендации в наци-
ональный календарь профилактических прививок 
и другие нормативные документы, определяющие 
порядок проведения иммунопрофилактики для дан-
ной категории пациентов;

• разработать практическое руководство для врачей 
по специфической профилактике инфекций у пациен-
тов с ПНГ, получающих антикомплементарную тера-
пию;

• разработать методические рекомендации по специ-
фической профилактике инфекций у пациентов с ПНГ, 
получающих антикомплементарную терапию;

• разработать материалы по специфической профи-
лактике инфекций у пациентов с ПНГ, получающих 
антикомплементарную терапию, для внесения в кли-
нические рекомендации по лечению ПНГ. 
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щий кафедрой эпидемиологии и доказательной медицины 
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4.  Кулагин Александр Дмитриевич, доктор меди-
цинских наук, профессор, директор НИИ ДОГиТ 
им. Р.М. Горбачевой, заведующий кафедрой гематологии, 
трансфузиологии и трансплантологии с курсом детской 
онкологии ФПО им. проф. Б.В. Афанасьева ФГБОУ ВО 
«Первый Санкт-Петербургский государственный меди-
цинский университет им. акад. И.П. Павлова» Минздрава 
России 

5.  Харит Сусанна Михайловна, доктор медицинских 
наук, профессор, руководитель отдела профилактики 
инфекционных заболеваний ФГБУ «Детский научно-кли-
нический центр инфекционных болезней» ФМБА России, 
главный внештатный специалист по вакцинопрофилак-
тике городского Комитета по здравоохранению Санкт-
Петербурга 
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профессор, академик РАН, главный педиатр Уральского 
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Памятные даты
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28 июня 2023 г. исполняется 100 лет со дня рожде-
ния выдающегося ученого и организатора здра-

воохранения, лидера отечественной детской хирургии 
второй половины ХХ столетия, академика, заслуженного 
деятеля науки Юрия Федоровича Исакова. Его судьба 
типична для представителей великого поколения совет-
ских людей, окончивших школу и ушедших защищать 
Родину в трагическом 1941-м и вернувшихся с войны 
жадно поглощать знания в студенческих аудиториях, 
чтобы верно и успешно продолжать служить Отчеству 
в непростые послевоенные десятилетия. Ярко свидетель-
ствуют об этом имена трех фронтовиков, выпускников 
Второго Московского медицинского института 1951 г., 
будущих членов АМН СССР Ю.Ф. Исакова, А.В. Мазурина, 
М.Я. Студеникина, 100-летний юбилей которых педиатры 
страны отмечают в 2023 г.

Окончив лечебный факультет с отличием, Ю.Ф. Исаков 
продолжает учебу в родном вузе на кафедре детской 
хирургии в ординатуре и аспирантуре. Выбор кафедры 
молодым специалистом был неслучайным, ибо ею руко-
водил один из основателей советской школы детских 
хирургов профессор С.Д. Терновский. Под его руковод-
ством Ю.Ф. Исаковым успешно защищается в 1955 г. 
кандидатская диссертация на тему «Внутривенная и вну-
трикостная анестезия при операциях на конечностях 
у детей». О своем учителе Юрий Федорович всегда гово-
рил с глубокой признательностью и уважением; уже буду-
чи заведующим кафедрой, подчеркивал, что сотрудники 
должны успешно продолжать высокие научные тради-
ции, заложенные ее основателем. В 1963 г. Ю.Ф. Исаков 
защитил докторскую диссертацию «Болезнь Гиршпрунга 
у детей (патогенез, клиника, лечение)», а в 1966 г. его 
избирают в альма-матер заведующим кафедрой хирур-
гических болезней детского возраста. Чуть позже 
в этом же году он становится главным детским хирургом 
Минздрава РСФСР, а затем назначается на должность 
руководителя Главного управления учебных заведений 
Минздрава СССР. С 1981 по 1987 г. Ю.Ф. Исаков являлся 

заместителем министра здравоохранения СССР. В 1971 г. 
Юрия Федоровича избирают членом-корреспондентом, 
а 1975 г. — действительным членом Академии медицин-
ских наук СССР, с 1989 г. по 2001 г. он вице-президент 
АМН СССР (затем РАМН). Скончался Ю.Ф. Исаков 4 авгу-
ста 2016 г.

О незаурядной научной и педагогической работе 
талантливого отечественного ученого в области дет-
ской хирургии убедительно свидетельствуют следующие 
факты. Ю.Ф. Исаков — инициатор создания хирургии 
новорожденных как самостоятельного раздела хирур-
гической науки и помощи детям. Им и его учениками 
проведены исследования физиологии и патологии пери-
ода адаптации у новорожденных; внедрены в хирурги-
ческую клинику эндоскопические методы диагностики 
и хирургического лечения у новорожденных с патоло-
гией желудочно-кишечного тракта и желчевыводящих 
путей; достигнуты блестящие результаты в диагностике 
и хирургическом лечении болезни Гиршпрунга; вне-
сен значимый вклад в развитие торакальной хирур-
гии у детей, хирургической коррекции портальной 
гипертензии, кардиохирургии детей раннего возраста, 
в лечение детей с пороками развития различной лока-
лизации. Также Ю.Ф. Исаков внес большой вклад в раз-
витие эндохирургии у детей. Он автор более 400 научных 
публикаций, в том числе 23 руководств и монографий, 
12 изобретений.

Бесспорна выдающаяся роль Ю.Ф. Исакова в орга-
низации системы хирургической медицинской помощи 
детям России. По его инициативе на базе Московской 
детской клинической больницы им. Н.Ф. Филатова 
создаются Всесоюзный детский хирургический центр, 
отделения токсикологии, гипербарической оксиге-
нации, микрохирургии и реконструктивной хирургии, 
ангиографии, первый в России криоцентр. Возглавив 
Главное управление учебных заведений Минздрава 
СССР, Ю.Ф. Исаков инициирует проведение подготовки 
кадров по общим врачебным специальностям в субор-
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динатуре и интернатуре, создание кафедр детской 
хирургии в медицинских вузах. О выдающейся роли 
его как педагога — детского хирурга убедительно гово-
рит и тот факт, что его перу принадлежат 7 учебников 
и учебных пособий, в их числе учебник для студентов, 
выдержавший пять изданий, и двухтомное руководство 
по детской хирургии для врачей. По инициативе выда-
ющегося ученого в 1993 г. создается Российская ассо-
циация детских хирургов, председателем Президиума 
которой он был в течение 22 лет, а в 1997 г. — журнал 
«Детская хирургия».

Деятельность Юрия Федоровича Исакова достой-
но отмечена. Среди его фронтовых наград главная 
для рядового солдата — медаль «За отвагу». Он награж-
ден орденами Отечественной войны I степени, «За 

заслуги перед Отечеством» II и III степени, Трудового 
Красного Знамени, Октябрьской Революции, Дружбы 
народов. О признании фундаментальности его научных 
трудов свидетельствуют две Государственные премии 
СССР и Государственная премия Российской Федерации, 
Премия Правительства Российской Федерации.

Российская медицинская общественность, детские 
хирурги и педиатры бережно хранят память о Юрии 
Федоровиче Исакове. В 2020 г. в Московской детской 
клинической больнице им. Н.Ф. Филатова открыта посвя-
щенная ему мемориальная доска. В Российском нацио-
нальном исследовательском медицинском университете 
им. Н.И. Пирогова кафедре детских хирургических болез-
ней присвоено его имя.

Союз педиатров России 
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