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Аннот ация. В статье представлено клиническое наблюдение ребенка, страдающего редким генетическим за
болеванием -  синдромом Эдвардса. Обсуждаются распространенность синдрома, отдельные генетические и клиниче
ские аспекты болезни. Синдром Эдвардса -  редкое генетическое расстройство, характеризующ ееся задержкой умствен
ного развития, склонностью к развитию эпилепсии. Дети с синдромом Эдвардса чащ е умирают в раннем возрасте от 
осложнений, обусловленных множественными врожденными пороками развития.

Resume. The article presents the clinical observation o f a child suffering from  a rare genetic disease - Edwards's syn
drome. We discuss the prevalence of the syndrome, some genetic and clinical aspects o f the disease. Edwards's syndrome - a rare 
genetic disorder characterized b y mental retardation and epileptic tendency. Children w ith Edwards's syndrome die at early age 
of the complications caused by multiple congenital malformations more often.

С и н д р о м  Э д в а р д са  (тр и со м и я  п о  хр о м о со м е 18) - вто р о е  п о  ч асто те  п о сл е си н д р о м а  Д аун а  
х р о м о со м н о е  н а р уш ен и е. О п и са н  в  196 0  го д у  Д ж о н о м  Э д в а р д со м  (Jo h n  H . E dw ards). Ч асто та  с и н д р о 
м а  Э д в а р д са  со ста в л я ет  1:50 0 0  - 1:70 0 0  н о в о р о ж д ен н ы х  [В аха р л о вск и й  В .Г ., Г о р б ун о в а  В .Н ., 20 0 7].

В п о сл ед н и е  д еся т и л е ти я  во  м н о ги х  стр а н а х  м и р а, в  то м  ч и сл е  и  в  Р осси и , о т м е ч а ю т у в е л и ч е 
н и е ч асто ты  н а сл ед ст в е н н ы х  б о л езн е й  (Н Б ) и  в р о ж д ен н ы х  п о р о к о в  р а зв и ти я  (В П Р ). Э то  св я зы в а ю т со  
м н о ги м и  ф а к т о р а м и  [К ур зи н а  Е .А . и  д р ., 2 0 0 7]. Р и ск  р а зв и ти я  с  тр и со м и е й  п о  х р о м о со м е 18, к а к  и з 
вестн о , в о зр а ста ет  с  у в ел и ч е н и е м  во зр а ста  м а те р и  [M u n n e, 20 0 4 ]. Н е к о то р ы е и ссл е д о в а н и я  п о к аза л и , 
ч то  ч асто та  си н д р о м а  Э д в ар д са  в  п о сл ед н и е го д ы  и м е ет  т е н д ен ц и ю  к  у в ел и ч е н и ю . В о зм о ж н о , это  с в я 
зан о  к а к  с  у л уч ш е н и ем  п р ен а та л ьн о й  д и а гн о сти к и , т а к  и  с  п о в ы ш ен и ем  во зр а ста  р о ж а ю щ и х  ж ен щ и н  
[G essn er, 20 03].

С и н д р о м  Э д в а р д са  р а зв и в а е тся  п р и  н а л и ч и и  д в у х  ф о р м  п а то л о ги и  ге н е ти ч е ск о го  ап п ар ата. 
П ер ва я  ф о р м а  -  это  п о я в л ен и е ц е л о й  д о п о л н и тел ь н о й  х р о м о со м ы  18 п а р ы . Т а к а я  ф о р м а  си н д р о м а  
Э д в ар д са  н а зы в а ется  тр и со м и ей . В то р ая  ф о р м а  -  это  п р и к р е п л ен и е  н е б о л ь ш и х  к усо ч к о в  18 х р о м о с о 
м ы  к  д р у ги м  хр о м о со м ам . В д а н н о м  сл уч а е  си н д р о м  и м е н у ет ся  м о за и ч н о й  ф о р м о й . Н а р уш ен и я , р е г и 
стр и р у ем ы е п р и  тр и со м и и , б о л ее  зн а ч и тел ь н ы е , ч ем  п р и  м о за и ч н о й  ф о р м е [И ван о в  В. И . и  д р ., 20 0 6].

Д ев о ч к и  с  с и н д р о м о м  Э д в ар д са  р о ж д а ю тся  в  тр и  р а за  ч ащ е м а л ь ч и к о в. П р и ч и н ы  п р ео б л а д а 
н и я  б о л ь н ы х  д ев о ч ек  п о к а  н еясн ы .

П р и  э то м  си н д р о м е о т м еч а ется  в ы р а ж ен н а я  зад ер ж к а  п р ен а та л ьн о го  р а зв и ти я , д е ти  р о ж д а 
ю тся  с  ги п о тр о ф и е й . В н еш н и е а н о м ал и и  р а зв и ти я  м н о го о б р а зн ы  и  п а то гн о м о н и ч н ы  д л я  си н д р о м а  
Э д в ар д са  [Н о ви к о в  П .В ., 20 0 9]. У  р е б е н к а  п о д б о р о д о к  ск ош ен , ч ел ю сти  н е д о р а зв и ты , у ш н ы е  р а к о в и 
н ы  н е о б ы ч н о  н и зк о  п о са ж ен ы , н е р е д к о  а си м м е тр и ч н ы  и  д еф о р м и р о в а н ы . Г о л ова  у в ел и ч е н а  в  п р о 
д о л ь н ы х  р а зм е р а х , в м е сте  с  т е м  б и п а р и ета л ь н ы й  р а з м е р  м е н ь ш е н о р м ы . И м ею тся  м н о ж еств е н н ы е 
д еф о р м а ц и и  к и стей  и  стоп . П а л ьц ы  и х  о б ы ч н о  о ч ен ь  к о р о тк и е, н о  в  о т д ел ь н ы х  сл уч а я х  в стр е ч а ю тся  
п р и зн ак и  а р а хн о д ак ти л и и . В ы р а ж ен ы  а н о м ал и и  к о стн о -м ы ш еч н о й  си стем ы . Н а и б о л ее ти п и ч н ы м и  
я в л я ю тся  зад ер ж к а  п си х о м о то р н о го  р а зв и ти я , ги п о п л а зи я  ск ел е тн о й  м у ск ул атур ы  и  п о д к о ж н о й  ж и 
р о в о й  тк ан и , в р о ж д ен н ы е п о р о к и  сер д ц а , а н о м а л и и  р а зв и ти я  ж ел у д о ч н о -к и ш е ч н о го  тр ак та, м о ч е п о 
л о в о й  си ст ем ы  и  ц е н тр а л ь н о й  н е р в н о й  си ст ем ы  (сп и н н о м о зго в ы е гр ы ж и , ги п о п л а зи я  м о зо л и сто го  
тел а  и  м о зж е ч к а). М н о ж еств е н н ы е п о р о к и  р а зв и ти я  о т ч ет л и в о  зам етн ы  и  н е п о с р е д с тв е н н о  о б у с л а в 
л и в а ю т  о ч ен ь  р а н н ю ю  см ер тн о сть  д ете й  с  д а н н о й  п а то л о ги ей . В св я зи  с  м н о ж еств е н н ы м и  п о р о к а м и  
р а зв и ти я  р а зл и ч н ы х  о р га н о в  и  си стем  п р о гн о з  заб о л ев а н и я  я в л я е тся  н еб л а го п р и я тн ы м . С ч и тается, 
ч то  л и ш ь  5 -10 %  б о л ьн ы х  д о ж и в а ю т д о  1 го да  и  м е н е е  1%  д о  10 л е т  и  ста р ш е [В аха р л о в ск и й  В. Г., 20 0 9]. 
П р и ч и н ам и  см ер ти  в  п е р и о д е  н о в о р о ж д ен н о сти  и  в  п е р в ы е м е ся ц ы  ж и зн и  о б ы ч н о  я в л я ю тся  а сф и к 
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си я, св я за н н а я  с  н а р у ш е н и ем  м о зго в о го  к р о в о о б р а щ ен и я ; а сп и р а ц и о н н а я  п н ев м о н и я  и  к и ш е ч н а я  н е 
п р о хо д и м о сть . Д е ти  б о л ее  ста р ш его  во зр а ста  п о ги б а ю т п р еи м у щ е ст в ен н о  о т  п н ев м о н и и  н а  ф о н е с е р 
д еч н о -со суд и ст о й  н е д о ст а то ч н о сти  и /и л и  и н ф ек ц и й  м о ч е в ы х  п утей . К л и н и ч еск а я  и  д аж е п а т о л о го 
а н а то м и ч е ск а я  д и ф ф е р е н ц и а л ь н а я  д и а гн о сти к а  си н д р о м а  Э д в ар д са  сл о ж н а , п о э т о м у  в о  в сех  сл уч а я х  
п о к а за н о  ц и т о ге н ет и ч е ск о е  и ссл ед о ва н и е.

В к а ч естве  п р и м ер а  п р и в о д и м  н а ш е н а б л ю д е н и е к л и н и ч еск о го  те ч е н и я  д а н н о го  си н д р о м а  у  
р е б е н к а  3 л е т  и  2 м е ся ц ев  ж и зн и . Д ев о ч к а  Н . 20 12  го д а  р о ж д ен и я , п о сту п и л а  в  п си хо н е в р о л о ги ч е ск о е  
о тд ел е н и е д л я  д е те й  р а н н е го  во зр а ста  №  4 го р о д ск о й  д етск о й  б о л ьн и ц ы  (ГД Б ) г. Б ел го р о д а 
25 .0 5 .2 0 15  г. н а  о ч ер ед н у ю  п л а н о вую  го сп и тал и за ц и ю , гд е  н а х о д и л а сь  н а  л еч ен и и  п о  5 .0 6 .2 0 15  г. с 
д и агн о зо м : Р ези д уа л ьн о -о р ган и ч е ск о е  п о р а ж е н и е Ц Н С  м е та б о л и ч еск о го  ген еза. Н а р уж н ая  к о м п е н 
си р о в а н н ая  ги д р о ц еф а л и я . К и сты  зад н е й  ч ер е п н о й  я м к и  (З Ч Я ), к и ста  ш и ш к о в и д н о й  ж ел езы . С у д о 
р о ж н а я  го то в н о сть . З ад ер ж к а  ста ти к о -м о то р н о го  р а зв и ти я . С п а сти ч еск и й  те тр а п а р е з  D > S. З ад ер ж к а  
п си х о р е ч е во го  р а зв и ти я . С и н д р о м  Э д вар д са . А с те н и ч е с к и й  си н д р о м . А н ги о п а т и я  сетч а тк и . А т о п и ч е 
ск и й  д е р м а т и т  в ста д и и  р ем и сси и .

М ать  р е б е н к а  п р и  п о сту п л е н и и  п р ед ъ я в л я л а  ж а л о б ы  н а  п о вы ш ен н о е  б е сп о к о й ств о  д ев о ч к и  на 
ф о н е и з м е н ен и й  п о го д ы , ч асто е  н а р у ш е н и е сн а, з а д е р ж к у  р еч и , гр уб у ю  з а д е р ж к у  м о то р н о го  р а зв и ти я  
(р еб ен о к  са м о сто я те л ь н о  н е сад и тся , н е сто и т, н е хо д и т).

И з ан а м н еза  ж и зн и  и звестн о , ч то  р е б е н о к  о т  III  б е р е м ен н о сти , II  о п ер а ти в н ы х  р о д о в  п утем  
к е са р е ва  с еч ен и я  н а  3 8 -3 9  н ед ел е б ер ем ен н о сти .

О т I б ер е м ен н о сти  у  м а те р и  р е б е н к а  17 л е т  н а за д  р о д и л с я  зд о р о в ы й  м а л ь ч и к . О н р о с  и  р а з в и 
в ался  с о о тв е тств ен н о  его  в о зр а сту , н а сл ед ст ве н н ы х  и хр о н и ч е ск и х  за б о л ев а н и й  н е  и м еет. II  б е р е м е н 
н о сть  п р ер в а н а  п у те м  п р о в ед ен и я  м е д и ц и н ск о го  а бор та  н а  р а н н ем  ср о к е б ер ем ен н о сти .

Б е р ем ен н о сть  н а сто я щ и м  р е б е н к о м  у  его  м а те р и  п р о те к ал а  в  во зр а сте  4 0  л е т  н а  ф о н е х л а м и - 
д и о за, ги д р о н еф р о за  п о ч к и , ф и б р о м и о м ы  м а тк и , в ы р а ж ен н о го  н а р уш е н и я  м а то ч н о -п л а ц ен та р н о го  
к р о в о о б р а щ ен и я , си н д р о м а  зад ер ж к и  р а зв и ти я  п л од а, вен тр и к ул о м ега л и и . Р о д ы  о сущ еств и л и сь  п у 
те м  к е са р е ва  сеч ен и я . В ес р е б е н к а  п р и  р о ж д ен и и  -  1 870  г, р о ст  -  42 см . О ц ен к а п о  ш к а л е А п га р  5 - 6  
бал л ов. С о сто я н и е р е б е н к а  п р и  р о ж д ен и и  б ы л о  к р ай н е  тя ж ел ы м  в в и д у  степ ен и  тя ж е с ти  д ы х а т ел ьн о й  
н е д о ст а то ч н о сти  (Д Н ) н а ф о н е р е сп и р а то р н о го  д и стр е с с  -  си н д р о м а  н о в о р о ж д ён н о го  (Р Д С Н ). П ер вы е 
7  д н ей  ж и зн и  б о л ьн ая  д ев о ч к а  н а х о д и л а сь  в  о т д ел е н и и  р е а н и м а ц и и  и  и н т е н с и в н о й  те р а п и и  (О Р И Т ) 
н а в ы х а ж и в а н и и  и  л еч ен и и  с  д и агн о зо м : Р Д С Н  тя ж е л о й  степ ен и ; п н ев м о п ати я , Д Н  3 степ ен и . В н у т 
р и утр о б н а я  и н ф ек ц и я  (В У И ): вр о ж д ен н ы й  к о н ью н к ти в и т. П ер и н а та л ь н о е  п о р а ж е н и е ц е н тр а л ь н о й  
н е р в н о й  си стем ы  (Ц Н С ) с о ч е та н н о го  ген еза, о стр ы й  п ер и о д , си н д р о м  угн ете н и я  Ц Н С . Н е о н а та л ьн а я  
ж ел туха . З ад ер ж к а  в н утр и у тр о б н о го  р а зв и ти я  (З В У Р ) 3 степ ен и  п о ги п о п л а ст и ч е ск о м у  ти п у.

С 7 д н я  ж и зн и  р е б е н о к  б ы л  п е р ев е д ен  н а  в то р о й  эта п  вы х а ж и в а н и я  в о т д ел е н и е  п а то л о ги и  н о 
в о р о ж д е н н ы х  (О П Н ) д е т е й  п е р и н а та л ьн о го  ц е н тр а  о б л астн о й  к л и н и ч еск о й  б о л ьн и ц ы  (О К Б ) г. Б е л го 
р о да, гд е  п а ц и е н тк а  н а хо д и л ась  в те ч е н и е  м е ся ц а  н а л е ч е н и и  с д и агн о зо м : п е р и н а та л ьн о е  п о р а ж е н и е 
Ц Н С , п о д о стр ы й  п ер и о д , си н д р о м  у гн ете н и я , ги п ер т ен зи о н н о -ги д р о ц е ф а л ь н ы й  си н д р о м . С и н д р о м  
Э д вар д са. Р Д С Н  тя ж е л о й  степ ен и , п н ев м о п ати я , Д Н  3 степ ен и . В У И : в р о ж д ен н ы й  к о н ью н к ти в и т. 
Н ео н а та л ьн а я  ж ел туха , ан ем и я  н о в о р о ж д ен н ы х, З В У Р  3 степ ен и  п о  ги п о п л а ст и ч е ск о м у  ти п у, у р е тр о - 
ги д р о н еф р о з п р а в о й  п о ч к и . М а л ы е а н о м а л и и  р а зв и ти я  сер д ц а  (М А Р С ): о тк р ы то е о в а л ьн о е  о к н о  
(О О О ) -  2.5 м м ,

Н К  0. П о сл е в ы п и ск и  из о тд ел е н и я  н а х о д и л а сь  п о д  н а б л ю д е н и ем  у ч а с т к о в о го  п е д и а тр а  и д е т 
ск о го  н е в р о л о га  п о  м е ст у  ж и тел ьства.

С  8 м е ся ц ев  ж и зн и  с и ст ем а ти ч еск и  (3 -4  р а за  в  го д ) н а х о д и тся  н а с т а ц и о н а р н о м  л еч ен и и  в 
п си х о н е в р о л о ги ч е ск о м  о т д ел е н и и  д л я  д е те й  р а н н е го  во зр а ста  №  4 ГД Б  г. Б ел гор од а, гд е  п о л у ч а е т  
си м п т о м а ти ч еск о е  и  в о сст а н о в и те л ь н о е  л еч ен и е.

В п ер вы е б ы л а  о б сл е д о в а н а  в  сп ец и а л и зи р о ва н н о м  м е д и к о -ген ети ч еск о м  ц ен тр е г. Х ар ьк о в а  
(У к р аи н а) в во зр а сте  1 го да  и 2 м е ся ц ев  ж и зн и , к у д а  он а  б ы л а  н а п р ав л е н а  н а сп ец и ал ь н о е  о б сл е д о в а 
н и е с ц е л ью  п о д тв е р ж д е н и я  д и а гн о за  с ж а л о б а м и  н а за д ер ж к у  п си х о р е ч е в о го  и  м о то р н о го  р азви ти я . 
С ам о сто я те л ьн о  н е сад и л ась , о тсутств о в а л  у к а за те л ь н ы й  ж ест, б ы л  о т к р ы т  б о л ьш о й  р о д н и ч о к , о т м е 
ч ал а сь  н е д о ст а то ч н а я  п р и б а в к а  в  м а ссе  тел а.

И з п е р ен есен н ы х  за б о л ев а н и й  и звестн о , ч то  в те ч е н и е  ж и зн и  р е б е н о к  н ео д н о к р а т н о  п е р е н о 
си л  о стр ы е р е сп и р а то р н ы е заб о л ев а н и я  (О Р З ), о стр ы й  бр о н хи т, а д ен о и д и т. А  та к ж е п е р ен ес  в етр я н ую  
осп у, а то п и ч еск и й  д е р м а т и т  н е я сн о го  ген еза  н а  ф о н е п и щ ев о й  а л л ер ги и , т р а н зи то р н у ю  ги п о гл и к е 
м и ю , ги п о ти р ео з. Р еб е н о к  н е п р и ви т.

О со б е н н о сти  его  ф ен о ти п а: зад ер ж к а  ф и зи ч еск о го  р азви ти я , б л е д н о сть  и ги п ер эл а ст и ч н о сть  
к о ж н ы х п о к р о в о в , п о ве р х н о ст н о е  р а сп о л о ж е н и е п о д к о ж н ы х  вен , д о л и х о ц е ф а л и я , в ы сту п а ю щ и е л о б 

н ы е б угр ы , б о л ьш о й  р о д н и ч о к  о т к р ы т  (1.0  х  1.0 см ), ги п о м и м и я, н и зк о  р а сп о л о ж е н н ы е у ш н ы е  р а к о 
ви н ы  со  сгл а ж ен н ы м  а ур и к у л я р н ы м  р и сун к о м , эп и к ан т, а н ти м о н го л о и д н ы й  р азр ез гл аз, го л уб ы е 
ск л ер ы , к о р о тк и й  н о с, н е д о р а зв и ти е н и ж н ей  ч ел ю сти , у зк а я  гр у д н а я  к л етк а , к о р о тк и е  п а л ьц ы  в е р х 
н и х  и н и ж н и х  к о н еч н о сте й , ги п ер м о б и л ь н о ст ь  суста во в .
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В с п ец и а л и зи р о ва н н ы й  ц е н тр  г. Х а р ь к о в а  р е б е н о к  б ы л  го сп и та л и зи р о в а н  ч ер ез н еск о л ьк о  
д н ей  п о сл е  в ы п и ск и  из п е д и а тр и ч е ск о го  о тд ел е н и я  г. А л е к сеев к а  Б е л го р о д ск о й  об л асти , гд е  о н  н а х о 
д и л ся  н а  л еч ен и и  с  18 .0 7 .12  г. п о  2 7 .0 7.12  г. с  д и агн о зо м : п е р и н а та л ьн о е  п о р а ж е н и е Ц Н С , си н д р о м  
Э д вар д са , ги п ер т ен зи о н н о -ги д р о ц е ф а л ь н ы й  си н д р о м . В У И . П н ев м о п а ти я . З В У Р  3 степ ен и  п о  ги п о - 
п л а с ти ч е ск о м у  ти п у. Н е о н а та л ьн а я  ж ел туха. У р е тр о ги д р о н еф р о з  п р а в о й  п о ч ки . М А Р С  (О О О ). Г и п о 
тр о ф и я  2 степ ен и . Ж е л е зо д е ф и ц и тн а я  а н ем и я  (Ж Д А ) 1 степ ен и . О Р З , б р о н хо -о б стр у к ти в н ы й  с и н 
д р о м , Д Н  1 степ ен и .

В м е д и к о -ген ети ч еск о м  ц е н тр е  г. Х ар ь к о в а  б ы л о  п р о в ед ен о  сл ед ую щ ее о б сл ед о ван и е:
1. к а р и о ти п  -  47, X X , + 18, G -, С -ок р аск а, 1% х р о м о с о м н о й  н естаб и л ьн о сти ;
2. а м и н о к и сл о ты  к р о ви  - п о в ы ш е н  ур о в е н ь  о р н и ти н а, тр ео н и н а , вал и н а, и зо л ей ц и н а , л е й ц и 

на; сн и ж ен  у р о в е н ь  п р о л и н а , гл и ц и н а, ал ан и н а, ц и сти н а, гл утам и н а;
3. га зо в а я  х р о м а то гр а ф и я  м о ч и  - в ы я в л ен ы  и зм е н ен и я  м ета б о л и то в : ц и к л а  К р ебса, а м и н о 

к и сл о ты  тр и п то ф а н а , к ето за , н е д о ст а то ч н о сти  в и та м и н о в  B 1, В 2 , В 3 , В 5 , к о эн зи м а  Q 10;
4. ам м и ак  к р о в и  -  0 .4 4 6  м г/м л  (н орм а);
5. л а к та т  к р о ви  -  1.65 м м о л ь /л  (н орм а);
6. б и о хи м и ч е ск и й  п р о ф и л ь : о б щ и й  х о л е с те р и н  -  4 .0 6  м м о л ь /л  (н о р м а), гл ю к о за  -  4 .74 

м м о л ь /л  (н о р м а), A C T  -  4 2 .3 3  Е д/л  (н о р м а), A H T  -  18 .8 6 Е д /л  (н о р м а), м о ч е в и н а  -  8.4 м м о л ь /л  (н о р 
м а  1.8 -6 .4  м м о л ь /л ), м о ч е в ая  к и сл о та  -  3 .5 8  м г%  (н о р м а), ф о сф о р  -  2 .16  м м о л ь /л  (н о р м а), м а гн и й  -  1 
м м о л ь /л  (н о р м а 0 .7 -0 .9 9  м м о л ь /л ), к р еа ти н и н  - 3 1 .8  м к м /л  (н о р м а), К Ф К  -  6 5.0 2 Е д /л  (н о р м а), Л Д Г  -  
22 6 .5 6  Е д/л  (н о р м а), о б щ и й  б и л и р у б и н  -  3 .2 9  м к м о л ь /л  (н о р м а), о б щ и й  б е л о к  -  72 .12  г/л  (н о р м а  4 6 
70 г/л ), а л ьб ум и н  -  5 3 .9 5  г/л  (н орм а);

7. го м о ц и ст еи н  к р о в и  -  7.9  м к м о л ь /л  (н о р м а д о  5 м к м ол ь/л );
8. ф о л и ев а я  к и сл о та  к р о в и  —  11.7  н г/м л  (н орм а);
9. ви та м и н  В 12 к р о ви  -  5 3 7  п г/м л  (н о р м а);
10. У З И  в н у тр ен н и х  о р га н о в  - п р и зн а к и  д и ск и н ези и  ж е л ч ев ы в о д я щ и х  п у те й  (Д Ж В П ); 

п о ч к и  - п а то л о ги и  н е  в ы я вл ен о .
Н а о сн о в а н и и  ж ал об, а н а м н ести ч е ск и х  д ан н ы х, о со б ен н о стей  ф е н о ти п а , к л и н и к о 

ге н е а л о ги ч е ск о го  а н ал и за, а та к ж е р е зул ь та та  ц и т о ге н ет и ч е ск о го  о б сл е д о в а н и я  р е б ё н к а  б ы л  у с т а н о в 
л е н  д и агн о з: си н д р о м  Э д в ар д са , р е гу л я р н а я  ф о р м а. Г и п ер го м о ц и стеи н ем и я . М и т о х о н д р и а л ьн а я  д и с 
ф ун к ц и я .

Б ы л о р е к о м ен д о в а н о  о гр а н и ч ен и е  б е л к а  в  п и т а н и и  д о  2 г  н а  1 к г  м а ссы  те л а  р е б ё н к а  в  сут к и  в 
те ч е н и е  1 м еся ц а, и ск л ю ч ен и е из р а ц и о н а  м я с н ы х  б ул ьо н о в, го в я д и н ы , сы р а, я и ч н о го  б ел ка. А  та к ж е 
б ы л и  р е к о м е н д о в а н ы  м ед и к а м ен т о зн а я  м е та б о л и ч еск а я  те р а п и я  (гл ута р ги н , у б и х и н о н -к о м п о зи ту м , 
р и б о ф л ав и н , в и та м и н  В 6) и  н а б л ю д е н и е вр а ч е й -сп ец и а л и ст о в  (п ед и а тр а , н евр о л о га , ген ети к а ) п о  м е 
с т у  ж и тел ьства .

В те ч е н и е  п о сл ед у ю щ е го  в р е м ен и  р е б е н о к  р е гу л я р н о  н а б л ю д а л ся  у  н е в р о л о га , ген ети к а , л о г о 
п ед а  и  п е д и а тр а  п о  м е ст у  ж и те л ьств а  и  с и ст ем а ти ч еск и  о б сл е д о в а л ся  и  л еч и л ся  в  ГД Б  г. Б ел гор од а. 
Н а ф о н е п р о в ед ен и я  р е гу л я р н о й  к о м п л ек сн о й  те р а п и и , в к л ю ч а ю щ е й  п р еп а р аты , у л у ч ш а ю щ и е э н е р 
ге ти ч еск и е м е та б о л и ч еск и е  п р о ц е ссы  в  м о зге и  м о зго в о е  к р о в о о б р а щ ен и е (а к то в еги н , п и р ац ета м , 
к о р тек си н , к о р сав и н , гл и ц и н ), к у р сы  ф и зи о л е ч е н и я  (п ар аф и н , л а зе р о тер а п и я ) и  м асса ж а , у  п а ц и е н т 
к и  о тм еч а ется  н е б о л ь ш а я  п о л о ж и тел ь н а я  д и н а м и к а  в  д в и га т ел ь н о й  сф ер е п си х о м о то р н о го  р а зви ти я . 
О д н а к о  с к о н ц а  20 13 г. у  р е б е н к а  н а б л ю д а ет ся  п о в ы ш ен и е с уд о р о ж н о й  го то в н о ст и  го л о в н о го  м озга.

П о р е зул ь та та м  эл ек т р о н ей р о м и о гр а ф и и  (Э Н М Г ) о т  19 .0 2 .14  г.: д а н н ы х  за н е й р о п ати ю , о ч а г о 
во е  п о р а ж е н и е n. tib ia lis  с д в у х  сто р о н  н е вы я в л ен о . О тм еч ае тся  сн и ж ен и е со о тн о ш е н и я  Н /М  с д ву х  
стор он . О тм еч ае тся  в ер теб р о ген н о е  в о зд е й ств и е  н а  и ссл е д у ем ы е н ер вы .

Э Э Г  —  м о н и то р и н г о т  0 3.0 9 .2 0 14  г.: Э Э Г  б о д р ст в о в а н и я  1 час. Д о м и н и р у ю т у м е р ен н ы е о б щ е 
м о зго в ы е и зм е н ен и я  б и о эл е к тр и ч е ск о й  а к ти в н о ст и  го л о в н о го  м о зга . К о р к о в а я  р и тм и к а  со о тв е тс тв у е т  
во зр а сту . А л ь ф а -а к ти в н о с ть  в ы со к о а м п л и ту д н а я  со  ср ед н и м  и н д ек со м  зн а ч и т ел ь н о  д езо р ган и зо в ан а  
м ед л е н н ы м и  во л н ам и , в сп ы ш к а м и  о стр ы х  вол н , за о ст р ен н ы х  во л н  те та -д и а п а зо н а  в  заты л о ч н ы х  о т 
вед ен и ях. Ф о к у с  м е д л е н н о -во л н о в о й  а к ти в н о сти  д ел ь т а -д и ап а зо н а  за ф и к си р о в а н  в  п р а в ы х  ц е н тр а л ь - 
н о -п ер ед н ев и со ч н о -л о б н ы х  о тве д е н и я х. З а ф и к си р о в а н ы  сто й к и е  р е ги о н а л ь н ы е н а р у ш е н и я  р и т м и к и  
усл о в н о -э п и л еп ти ф о р м н о го  х а р а к тер а  в  за т ы л о ч н ы х  о т ве д е н и я х  в  в и д е  в сп ы ш е к  о стр ы х  вол н , к о м 
п л е к со в  « о стр ая -м е д л ен н а я  во л н а»  с  п р ео б л а д а н и ем  сл ева.

Р езю м е: ф о к а л ьн ы е у ст о й ч и в ы е н а р уш е н и я  б и о эл е к тр и ч е ск о й  а к ти в н о сти  го л о в н о го  м о зга  
усл о в н о -э п и л еп ти ф о р м н о го  ха р а к тер а  в  за т ы л о ч н ы х  о т в е д е н и я х  S > D .

М Р Т  го л о в н о го  м о зга  о т  2 3 .12 .2 0 14  г.: М Р Т -п р и зн а к и  н а р уж н о й  ги д р о ц еф ал и и , к и сты  З Ч Я ; 
к и ста  ш и ш к о в и д н о й  ж ел езы ; д а н н ы х  за  н а л и ч и е и зм е н ен и й  о ч а го в о го  и  д и ф ф у зн о го  х а р а к тер а  в  в е 
щ е стве  го л о в н о го  м о зга  н е  вы я вл ен о .

Б л а го д а р я  о ч ен ь  в н и м а т е л ь н о м у  и  те р п е л и в о м у  о т н о ш е н и ю  м а те р и  к  р е б е н к у , ее  с и ст е м а т и 
ч еск и м  за н я т и я м  с н и м  в  д о м а ш н и х  у сл о в и я х  и  к ур са м  в о сст а н о в и те л ь н о го  л еч ен и я  в  ста ц и о н а р е  и  
р е аб и л и та ц и о н н о -в о сста н о в и т ел ь н о м  ц е н тр е д л я  д ете й  с о гр а н и ч ен н ы м и  в о зм о ж н о стя м и  в п о се л к е  
В есел а я  Л о п а н ь  у  р е б е н к а  в  д в и га т ел ь н о й  сф ер е н а м еч а ет ся  н е б о л ь ш а я  п о л о ж и тел ь н а я  д и н а м и к а . О н 
н а ч ал  са м о сто я те л ь н о  си д е ть , б о л ее  а к ти в н о  р е а ги р о в а ть  н а  ок р у ж аю щ ее.
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П р и  п о ступ л е н и и  в  о т д ел е н и е  о б щ ее со сто я н и е  р е б е н к а  б ы л о  с р ед н е й  с т еп ен и  тя ж ести , о б у 
сл о в л ен н о е  в  о с н о вн о м  н е в р о л о ги ч е ск о й  си м п то м а ти к о й . К о ж н ы е п о к р о в ы  б л ед н ы е, ч и ст ы е. П о д 
к о ж н о -ж и р о в о й  сл о й  р а з в и т  н ед о стато ч н о .

П р и  о см о тр е  о п р ед ел я ю тся  сти гм ы  д и зэ м б р и о ген еза  (С Д Э ): д о л и х о ц е ф а л и я , в ы ступ а ю щ и е 
л о б н ы е б угр ы , ги п о м и м и я , н и зк о  р а с п о л о ж е н н ы е у ш н ы е  р а к о в и н ы  со  с гл а ж ен н ы м  а ур и к у л я р н ы м  
р и сун к о м , эп и к а н т, а н ти м о н го л о и д н ы й  р а зр е з  гл аз, к о р о тк и й  н о с, н е д о р а зв и т и е  н и ж н ей  ч ел ю сти , 
у зк а я  гр уд н ая  к л е тк а , вы со к о е  « го ти ч еск о е»  тв е р д о е  н ебо , н е п р а в и л ьн ы й  р о с т  зуб о в , сто п а -« к а ч а л к а »  
(си л ьн о вы ступ а ю щ а я  п я тк а , св о д  п р о в и са ет , то л ст ы й  и  к о р о тк и й  б о л ь ш о й  п а л ец ).

Г р уд н а я  к л е тк а  п р и  о см о тр е  узк ая , у п л о щ ен а  в  п е р ед н е -за д н ем  н а п р ав л е н и и . Ч асто та  д ы х а 
н и я  (Ч Д ) -  24 в  1 м и н уту. П е р к уто р н о  -  зв ук  л его ч н ы й  с  о б еи х  сто р о н . П р и  а уск ул ьтац и и  -  д ы х а н и е  в 
л егк и х  п у эр и л ь н о е , х р и п о в  н ет. О б л асть  сер д ц а  п р и  о см о тр е н е  и зм ен ен а. Г р ан и ц ы  о т н о си те л ь н о й  
ту п о ст и  сер д ц а  п р и  п е р к у с си и  в  н о р м е. П р и  а уск у л ьтац и и  то н ы  сер д ц а  п р и гл уш ен ы , р и тм и ч н ы е . Ч а 
сто та  сер д еч н ы х  со к р а щ е н и й  (Ч С С ) -  110 уд а р а  в  1 м и н уту. Ж и в о т  м я гк и й , б е зб о л е зн ен н ы й  п р и  п а л ь 
п ац и и . П еч ен ь  в ы с ту п а е т  и з-п о д  к р ая  р е б е р н о й  д у г и  н а 1.0 см . С ел езе н к а  н е у в ел и ч е н а . П о ч к и  н е 
п а л ьп и р у ю тся . С тул  и  м о ч е и сп уск а н и е  -  без п а то л о ги ч еск и х  о со б ен н о стей .

Н е в р о л о ги ч е ск и й  статус: р е б е н о к  а к ти вен , со зн а н и е  ясн о е. Н а о см о тр  р е а ги р у е т  н ега ти вн о . 
О б щ ем о зго вы х, м е н и н геа л ь н ы х  си м п то м о в  н ет. Ч ер еп  в ы тя н уто й  ф о р м ы , в ы сту п а ю щ и е л о б н ы е б у г
р ы , з а т ы л о к  у п л о щ ен . Г л а зн ы е щ е л и  си м м етр и ч н ы , д ви ж е н и я  гл а зн ы х  я б л о к  ввер х, вн и з в  п о л н о м  
о б ъ ем е. З р а ч к и  о к р у гл о й  ф о р м ы , S = D . Ф о то р еа к ц и я  со х р а н ен а . З а  п р ед м ет о м  п р о сл еж и в ае т. Т о ч к и  
вы хо д а  тр о й н и ч н о го  н е р в а  б е зб о л е зн ен н ы . Н и ж н я я  ч ел ю сть  п о  ср ед н е й  л и н и и . К о р н е а л ь н ы й  и 
к о н ъ ю н к т и ва л ь н ы й  р е ф л е к сы  со хр а н ен ы . Л и ц о  с и м м етр и ч н о е, н о  ги п о м и м и ч н о . С л ух  о р и е н т и р о 
во ч н о  н е н а р уш ен . Н и ста гм а  н ет. П р и  гл о та н и и  н е  п о п ер хи в а ется . Г л о то ч н ы й  и  н е б н ы й  р е ф л е к сы  
о ж и вл ен ы . Г и п ер са л и ва ц и я . Я з ы к  в  п о л о ст и  р та  п о  с р ед н е й  л и н и и . Ф а сц и к ул я ц и й  и  ф и б р и л л я ц и й  
н ет. Н е м о ж ет  п о д н я ть  к о н ч и к  я зы к а  ввер х.

В д в и га т ел ь н о й  сф ер е: н е  х о д и т  с ам о сто я те л ь н о . М ы ш еч н а я  сп а ст и ч н о ст ь  в  н и ж н и х  к о н е ч н о 
стя х  см ен я ется  ги п о то н и ей  м ы ш ц . К о н тр ак тур ы  о тсу тств у ю т. С ух о ж и л ь н о -п ер и о ст а л ь н ы е р е ф л е к сы  с 
к о н еч н о сте й  о ж и в л ен ы , D > S. Н а тр а к ц и ю  го л о в у  у д е р ж и в ае т. О п о р а н а сто п у, п е р е с ту п а е т  с  п о д д е р ж 
к о й  н а  н о со ч к а х  (+ -). Н е сад и тся  с ам о сто я те л ь н о , н о  си д и т.

С о  сто р о н ы  п си х о эм о ц и о н а л ь н о й  сф ер ы : р е б е н о к  а к ти вн ы й , э м о ц и о н а л ь н о  бед ен . В к о н та к т 
в сту п а е т  си туати вн о , и зб и р ател ьн о . С м а м о й  о б щ а ется  ж еста м и .

З ад ер ж к а  п с и х о р е ч е во го  р а зв и ти я . А к ту а л ь н ы й  у р о в е н ь  р а зв и ти я  н и ж е в о зр а стн о й  н о рм ы .
О б щ и й  ан ал и з кр ови :

Эр. X 1012/л Л. Х109/л Нв, г/л Тр. X 09/л Л, % М, % П, % С, % Э, % СОЭ, мм/ч
3.26 9.2 107 281 65 16 1 17 1 5

О б щ и й  ан ал и з м о ч и  -  в н о р м е.
Б и о хи м и ч е ск о е и ссл е д о в а н и е  кр ови : о б щ и й  б е л о к  -  63 г/л , о б щ и й  б и л и р у б и н  -  49  м м о л ь/л , 

саха р  -  3 .3 9  м м о л ь /л , щ е л о ч н а я  ф о сф атаза  -  276  Е д/л , А Л Т  -  12 м Е /л , А С Т  -  42 м Е /л , к а л ьц и й  -  2.24 
м м о л ь/л , м а гн и й  -  0 .8 6  м м о л ь/л , ф о сф о р  -  1.74 м м о л ь/л .

К о п р о гр а м м а  -  в  н о р м е.
Э К Г  -  си н у со в ы й  р и тм , Ч С С  -  128 у д а р о в  в  м и н уту, Э О С  -  н е отк л о н ен а . С и н д р о м  ук о р о ч е н и я  

и н тер в а л а  PQ.
Э Э Г : н е гр уб о е  р а зд р аж е н и е к о р к о в о й  р и т м и к и . Д и сф ун к ц и я  д и эн ц еф а л ь н о  ств о л о в ы х  с т р у к 

ту р  м озга. Т и п и ч н о й  э п и л еп ти ф о р м н о й  а к ти в н о сти  н е  зар еги стр и р о ва н о .
У З И  п оч ек : без  п а то л о ги и .
К о н сул ь та ц и я  о к ул и ста: а н ги о п а ти я  сетч атк и .
К о н сул ь та ц и я  п си хо л о га: а к ту а л ь н ы й  у р о в е н ь  р а зв и ти я  р е б е н к а  зн а ч и т ел ь н о  н и ж е в о з р а с т

н о й  н о рм ы .
К о н сул ь та ц и я  л о го п ед а : зад ер ж к а  р е ч е в о го  р а зви ти я .
В о тд ел е н и и  б ы л о  п р о в ед ен о  сл ед ую щ ее к о м п л ек сн о е  л еч ен и е: в н у тр и в ен н о  стр уй н о  -  р а с 

тв о р  к а л ьц и я  гл ю к о н ата  10% , р а ств о р  а к то в е ги н а  4 % , р а с тв о р  п и р а ц ета м а  20 % ; в н утр и м ы ш еч н о  -  
р а ство р  х л о р о п и р а м и н а  2% ; р а ств о р  к о р те к си н а  с н о в о к а и н о м  0 .2 5% , р а ств о р  д ек са м ета зо н а . В н утр ь: 
гл и ц и н , к о р сави н , р а ств о р  э л ьк ар а  3 0 % , л о р а т а д и н . Ф и зи о л еч ен и е: м а сса ж , п а р а ф и н , л а зе р о т ер а п и я . 
В ы п и сан  с ул у ч ш е н и ем  5 и ю н я  20 15  г. п о д  н а б л ю д е н и е у ч а с тк о в о го  п е д и а тр а  и д е тс к о го  н е в р о л о га  п о 
м е ст у  ж и тел ьств а  с с о о тв е тств у ю щ и м и  р ек о м ен д а ц и я м и .

Т а к и м  о б р а зо м , п р и в ед е н н о е  к л и н и ч еск о е н а б л ю д е н и е д е м о н с тр и р у е т  н а и м е н е е и зу ч ен н ы й  
в а р и а н т  а н о м ал и и  п о л о в ы х  хр о м о со м  —  к а р и о т и п  47, X X , +18.

Д е ти  с за д ер ж к о й  н е р в н о -п си х и ч еск о го  р а зв и ти я , и м ею щ и е н а р у ш е н и я  п о вед ен и я , н у ж д а ю т 
ся  в ге н е ти ч е ск о м  о б сл е д о в а н и и  н а п р ед м ет  д и а гн о с ти к и  н а сл ед ст ве н н ы х  х р о м о со м н ы х  заб о л ев а н и й . 
П р о гр есс  п р ен а та л ь н о й  д и а гн о сти к и  в н а сто я щ е е  вр е м я  в п л а н е в ы я в л ен и я  в р о ж д ен н ы х  н а с л е д 
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ств ен н ы х  за б о л ев а н и й  м о ж ет  о к а зать  зам етн о е  вл и я н и е н а в е л и ч и н у  ге н е ти ч е ск о го  гр у за  п о п у л я ц и и  
и, п р еж д е всего , н а  ч а с то т у  х р о м о с о м н ы х  и  ге н н ы х  б о л езн ей .

З ав ер ш а я  д а н н ую  ста тью , х о те л о сь  б ы  о тм ети ть, ч то  сего д н я  в а ж н ы м  д л я  д е тс к о го  н е в р о л о га  и 
п е д и а тр а  я в л я е тся  и х  к л и н и ч еск а я  п о д го то в к а , к о м п е тен тн о ст ь  и  в р а ч е б н а я  и н туи ц и я  в  со ч е та н и и  с 
х о р о ш и м и  з н а н и я м и  п о  и н стр у м ен та л ьн ы м  м ето д а м  д и агн о сти к и .
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