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Îïè ñà íû êëè íè ÷å ñêèå ñëó ÷àè ðåä êèõ íà ñëåä ñò âåí íûõ íåé ðî ìå òà áî ëè ÷å ñêèõ çà áî ëå âà íèé, îáó ñëîâ ëåí íûõ íà ðó øå íè åì
îá ìå íà òåò ðà ãèä ðî áè îï òå ðè íà. Òà êèå çà áî ëå âà íèÿ âû ÿâ ëÿ þò ïðè ïðî âå äå íèè ìàñ ñî âî ãî íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà íà ôå íèë -
êå òî íó ðèþ, ÷òî ñâÿ çà íî ñ òåì, ÷òî äëÿ íå êî òî ðûõ èç íèõ õà ðàê òåð íî ïî âû øå íèå óðîâ íÿ ôå íè ëà ëà íè íà â êðî âè èëè ãè ïåð ôå íè -
ëà ëà íè íå ìèÿ. Ê íà ñòî ÿ ùå ìó âðå ìå íè ðàç ðà áî òà íû ìå òî äû ýô ôåê òèâ íî ãî ëå ÷å íèÿ òà êèõ çà áî ëå âà íèé, ïå ðå ñìîò ðå íû ïðî òî -
êî ëû äèà ãíî ñ òè êè ãè ïåð ôå íè ëà ëà íè íå ìèé. Ïðî âå äå íî èñ ñëå äî âà íèå áèî ïòå ðè íî âî ãî ïðî ôè ëÿ â êðî âè è ìî ÷å ó 49 ïà öè åí -
òîâ ñ ãè ïåð ôå íè ëà ëà íè íå ìèåé, êî òî ðûì áûë óñòà íîâ ëåí äèà ãíîç ôå íèë êå òî íó ðèÿ. Ó 3 ïà öè åí òîâ èç äàí íîé ãðóï ïû, âî ïðå êè
ñâîå âðå ìåí íî íà ÷à òîé äè å òî òå ðà ïèè ñ õî ðî øî êîí ò ðî ëè ðó å ìûì óðîâ íåì ôå íè ëà ëà íè íà â êðî âè, ñî õðà íÿ ëèñü ñèì ï òî ìû ïî -
ðà æå íèÿ öåí ò ðà ëü íîé íåð âíîé ñè ñ òå ìû è îò ìå ÷à ëàñü âû ðà æåí íàÿ çà äåð æ êà ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ. Èñ ñëå äî âà íèå áèî -
ïòå ðè íî âî ãî îá ìå íà ó ýòèõ ïà öè åí òîâ ïî çâî ëè ëî âû ÿ âèòü ïðè ÷è íó ãè ïåð ôå íè ëà ëà íè íå ìèè, êàê ñëåä ñò âèå íà ðó øå íèÿ îá ìå íà 
òåò ðà ãèä ðî áè îï òå ðè íà. Ïà öè åí òàì áû ëè óñòà íîâ ëå íû äèà ãíîç òåò ðà ãèä ðî áè îï ò í ðèí ï òå ðèí-äå ôè öèò íûõ ñèí ä ðî ìîâ. Îïè ñà -
íû îñî áåí íî ñòè êëè íè ÷å ñêîé êàð òè íû è äèà ãíî ñ òè êè.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: òåò ðà ãèä ðî áè îï òå ðèí, ïòå ðè íû, ÂÍ4-äå ôè öèò íûå ñèí ä ðî ìû, ãè ïåð ôå íè ëà ëà íè íå ìèÿ, ôå íèë êå òî íó -
ðèÿ, ñàï ðîï òå ðè íà äè ãèä ðîõ ëî ðèä.

Àâ òî ðû äå êëà ðè ðó þò îò ñóò ñò âèå êîí ô ëèê òà èí òå ðå ñîâ ïðè íà ïè ñà íèè äàí íîé ñòà òüè.

Áëà ãî äàð íîñòü: Àâ òî ðû äàí íîé ðà áî òû âû ðà æà þò èñê ðåí íþþ áëà ãî äàð íîñòü ïðî ôåñ ñî ðó Í.Áëàó è ïðî ôåñ ñî ðó Ã.Õîô ìà -
íó çà ìå òî äè ÷å ñêóþ ïî ìîùü â ïî ñòà íîâ êå ìå òî äè êè îïðå äå ëå íèÿ ñïåê ò ðà ïòå ðè íîâ è ïðå äî ñòàâ ëåí íóþ âîç ìîæ íîñòü ïðî âå -
äå íèÿ èñ ñëå äî âà íèÿ àê òèâ íî ñòè DHPR â ñó õèõ ïÿò íàõ êðî âè íà øèõ ïà öè åí òîâ â ìå òà áî ëè ÷å ñêîé ëà áî ðà òî ðèè óíè âåð ñè òåò -
ñêîé êëè íè êè,ã. Õàé äå ëü áåðã, Ãåð ìà íèÿ.
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Clin i cal cases of rare in born neurometabolic dis eases as so ci ated with tetrahydrobiopterin met a bolic dis or ders are given. Such
dis eases are usu ally de tected by mass neo na tal screen ing for phenylketonuria, some of them are char ac ter ized by
hyperphenylalaninemia. Ef fec tive treat ment meth ods were de vel oped for such dis eases, di ag nos tic pro to cols for
hyperphenylalaninemia were re vised. We stud ied biopterin pro file in blood and urine of 49 pa tients with hyperphenylalaninemia,
and in 3 pa tients with tetrahydropterin-deficient syn drome. Clin i cal fea tures and di ag nos tics were de scribed.

Key words: tetrahydrobiopterin, BH4-deficient syn dromes, pterins, hyperphenylalninemia, phenylketonuria, sapropterin
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Ââå äå íèå

Íà ðó øå íèÿ ìå òà áî ëèç ìà òåò ðà ãèä ðî áè îï òå ðè íà

(ÂÍ4) èëè ÂÍ4-äå ôè öèò íûå ñèí ä ðî ìû — ãå òå ðî ãåí íàÿ

ãðóï ïà ðåä êèõ íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé ÖÍÑ, îáó -

ñëîâ ëåí íûõ äå ôè öè òîì ìî íî àìè íîâ-íåé ðîò ðàí ñ ìèò òå -

ðîâ, â ðÿ äå ñëó ÷à åâ ñî ïðî âîæ äà þ ùèõ ñÿ ãè ïåð ôå íè ëà ëà -

íè íå ìèåé (HPA) [1]. Ïà òî ãå íå òè ÷å ñêèå áèî õè ìè ÷å ñêèå

çâå íüÿ íåé ðî ìå òà áî ëè ÷å ñêèõ íà ðó øå íèé ïðè ÂÍ4-äå -

ôè öèò íûõ ñî ñòî ÿ íè ÿõ ëî êà ëè çî âà íû â ñòðóê òó ðàõ öåí ò -

ðà ëü íîé íåð âíîé ñè ñ òå ìû (ÖÍÑ) è ïå ÷å íè (ïî ðà æå íèå

ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé ïå ÷å íî÷ íîé ôå íè ëà ëà íèí ãèä ðîê ñè ëàç -

íîé ñè ñ òå ìû) [2].

Îñíîâ íàÿ ïðè ÷è íà âîç íèê íî âå íèÿ ÂÍ4-äå ôè öèò íûõ 

ñèí ä ðî ìîâ — ìó òà öèè ãå íîâ, êî äè ðó þ ùèõ ôåð ìåí òû

áèî ñèí òå çà èëè ðå ãå íå ðà öèè ÂÍ4. Ê ôåð ìåí òàì áèî -

ñèí òå çà ÂÍ4 îò íî ñÿò ñÿ ãó à íî çèí ò ðè ôîñ ôàò öèê ëî ãèä -

ðî ëà çà I (GTPCH), 6-ïè ðó âî èë-òåò ðà ãèä ðîï òå ðèí ñèí òà -

çà (PTPS) è ñå ïè àï òå ðèí ðå äóê òà çà (SRD), à ê ôåð ìåí -

òàì ðå ãå íå ðà öèè — ïòå ðèí-4a-êàð áè íî ëà ìèí äå ãèä ðà -

òà çà (PCBD), äè ãèä ðîï òå ðèí ðå äóê òà çà (DHPR), äè ãèä -

ðî ôî ëàò ðå äóê òà çà (DHFR) [3].

BH4 — îñíîâ íîé êî ôàê òîð òðåõ ãèä ðî êñè ëàç: ôå -

íè ëà ëà íèí ãèä ðîê ñè ëà çû (PAH), òè ðî çèí ãèä ðîê ñè ëà -

çû (TH), òðèï òî ôàí ãèä ðîê ñè ëà çû (TPH), íå îá õî äè -
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ìûõ äëÿ ñèí òå çà ìî íî àìè íî âûõ íåé ðîò ðàí ñ ìèò òå ðîâ,

â ÷à ñò íî ñòè, äî ôà ìè íà, àä ðå íà ëè íà (ýïè íåô ðè íà),

íî ðàä ðå íà ëè íà (íî ðý ïè íåô ðè íà), ñå ðî òî íè íà, ìå ëà -

òî íè íà [4]. Êðî ìå òî ãî, ÂÍ4 — îñíîâ íîé êî ôàê òîð

òðåõ èçî ôîðì ñèí òå òà çû îêè ñè àçî òà (NO2), íà ðó øå -

íèå ñòðóê òó ðû êî òî ðûõ îáó ñëîâ ëè âà åò âîç íèê íî âå íèå

êàð äè î âà ñêó ëÿð íîé è ýí äî òå ëè à ëü íîé äèñ ôóí ê öèè è,

âå ðî ÿò íî, èç ìå íå íèå áî ëå âîé ìî äó ëÿ öèè [5]. Òà êèì

îá ðà çîì, íà ñëåä ñò âåí íûé äå ôè öèò ôåð ìåí òîâ, ó÷à ñò -

âó þ ùèõ â ñèí òå çå è ïî ñëå äó þ ùåì ìå òà áî ëèç ìå ÂÍ4,

îáó ñëîâ ëè âà åò íà ðó øå íèå àê òèâ íî ñòè òðåõ ãèä ðî ëàç

(PAH, TH, TPH) è ñó ùå ñò âåí íûå íà ðó øå íèÿ ìå òà áî -

ëèç ìà áèî ãåí íûõ àìè íîâ. Äëÿ ÂÍ4-äå ôè öèò íûõ ñèí ä -

ðî ìîâ õà ðàê òåð íî ðàç íî îá ðà çèå êëè íè ÷å ñêèõ ôå íî òè -

ïîâ ñî çíà ÷è òå ëü íû ìè âà ðè à öè ÿ ìè äå áþ òà çà áî ëå âà -

íèÿ è åãî ïðî ÿâ ëå íèé, ÷òî îáó ñëîâ ëå íî ìåñ òî íà õîæ äå -

íè åì äå ôåê ò íî ãî ôåð ìåí òà â ìå òà áî ëè ÷å ñêîì öèê ëå

ÂÍ4, à òàê æå âà ðè àí òîì ìó òà öèè è òè ïîì íà ñëå äî âà -

íèÿ [6]. Àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûé äå ôè öèò GTPCH è

ñèí ä ðîì äå ôè öè òà PTPS, îáó ñëîâ ëåí íûå íà ðó øå íè åì

áèî ñèí òå çà BH4, ïðè âî äÿò ê âîç íèê íî âå íèþ HPA.

Äëÿ ñèí ä ðî ìà äå ôè öè òà ñå ïè àï òå ðèí ðå äóê òà çû (SR)

âîç íèê íî âå íèå HPA íå õà ðàê òåð íî [7]. Ñèí ä ðî ìû äå -

ôè öè òîâ ôåð ìåí òîâ, ó÷à ñò âó þ ùèõ â ðå ãå íå ðà öèè

ÂÍ4, DHPR è PCBD, òàê æå ïðè âî äÿò ê âîç íèê íî âå -

íèþ HPA. Ñèí ä ðîì äå ôè öè òà GTPCH — çà áî ëå âà íèå

ñ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ, èç âå -

ñò íîå êàê áî ëåçíü Se ga wa, èëè äî ôà ìèí çà âè ñè ìàÿ äè -

ñ òî íèÿ, ïðî òå êà åò áåç HPA. Îïè ñà íû íå ñêî ëü êî êëè -

íè ÷å ñêèõ íà áëþ äå íèé äàí íîé ïà òî ëî ãèè [8].

Òà êèì îá ðà çîì, îïè ñà íî 4 íî çî ëî ãè ÷å ñêèå ôîð ìû

ÂÍ4-äå ôè öèò íûõ ñî ñòî ÿ íèé, ñî ïðî âîæ äà þ ùè å ñÿ HPA.

Ñëå äó åò îò ìå òèòü, ÷òî ÂÍ4-äå ôè öèò íûå ñèí ä ðî ìû

êëàñ ñè ôè öè ðó þò ïî òè ïàì (À, Â, Ñ, D), îáî çíà ÷àÿ èõ

êàê ôîð ìû ÍÐÀ: HPABH4A, HPABH4B, HPABH4C,

HPABH4C (HPA — ñî êðà ùåí íîå îò àí ã ëèé ñêî ãî «hy per -

p he ny la la ni ne mia»). Êðî ìå òî ãî, â ÎÌ²Ì ïðè âî äÿò ñÿ

àëü òåð íà òèâ íûå íà çâà íèÿ, êî òî ðûå îñíî âû âà þò ñÿ íà

íà çâà íèè ôåð ìåí òîâ, äå ôè öèò êî òî ðûõ ëå æèò â îñíî âå

íà ðó øå íèÿ ìå òà áî ëèç ìà òåò ðà ãèä ðî áè îï òå ðè íà. Àëü òåð -

íà òèâ íûå íà çâà íèÿ ÂÍ4-äå ôè öèò íûõ ñèí ä ðî ìîâ èñ ïî -

ëü çó þò ñÿ â ëè òå ðà òó ðå áî ëåå øè ðî êî (òàá ëè öà). Êëè íè -

÷å ñêèå, áèî õè ìè ÷å ñêèå è ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèå
äàí íûå ñî áðà íû â áà çàõ äàííûõ BIODEF è BIOMED,
èí ôîð ìà öèÿ äî ñòóï íà íà ñàé òå: www.bh4.org [9].

Ïî äàí íûì áà çû äàííûõ BIOMED (626 êëè íè ÷å ñêèõ 
íà áëþ äå íèé ðàç íûõ òè ïîâ ÂÍ4-äå ôè öèò íûõ ñèí ä ðî -
ìîâ), ñèí ä ðîì äå ôè öè òà PTPS âû ÿâ ëåí ó 56,7% ïà öè åí -
òîâ, ñèí ä ðîì äå ôè öè òà DHPR — ó 34,7%, GTPCH —
ó 4,9%, PCBD — ó 3,7% [10]. Áó äó ÷è ðåä êè ìè âðîæ äåí -
íû ìè íà ðó øå íè ÿ ìè ìå òà áî ëèç ìà, îáó ñëîâ ëè âà þ ùè ìè
íå äî ñòà òî÷ íîñòü íåé ðîò ðàí ñ ìèò òå ðîâ, ÂÍ4-äå ôè öèò -
íûå ñèí ä ðî ìû ïðè îò ñóò ñò âèè ñâîå âðå ìåí íî ãî ëå ÷å íèÿ
ïðè âî äÿò ê ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùåé, íå ðåä êî ëå òà ëü íîé ýí öå -
ôà ëî ïà òèè.

Îñíîâ íûå êëè íè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ ÂÍ4-äå ôè öèò -
íûõ ñèí ä ðî ìîâ: çà äåð æ êà óì ñò âåí íî ãî ðàç âè òèÿ, ñó äî -
ðî ãè, ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùèå ýê ñò ðà ïè ðà ìèä íûå ñèì ï òî ìû,
íà ðó øå íèÿ ìû øå÷ íî ãî òî íó ñà è ïî çû, ãëî òà íèÿ, ãè ïåð -
ñà ëè âà öèÿ, — ÷à ùå âñå ãî âîç íè êà þò â ïåð âûå ìå ñÿ öû
æèç íè ðå áåí êà [11].

Ïî ñêî ëü êó ÂÍ4 — êî ôàê òîð ÐÀÍ, òî áî ëü øèí ñò âî
çà áî ëå âà íèé, îáó ñëîâ ëåí íûõ ïà òî ëî ãèåé îá ìå íà äàí íî -
ãî êî ôàê òî ðà ñî ïðî âîæ äà åò ñÿ ïî âû øå íè åì óðîâ íÿ ôå -
íè ëà ëà íè íà. Íàè áî ëåå èç âå ñò íûì «êëàñ ñè ÷å ñêèì» çà áî -
ëå âà íè åì èç ãðóï ïû ÍÐÀ ÿâ ëÿ åò ñÿ ôå íèë êå òî íó ðèÿ
(ÔÊÓ). Ïðè ïðî âå äå íèè ìàñ ñî âî ãî íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè -
íèí ãà íà ÔÊÓ áû ëè âïåð âûå âû ÿâ ëå íû ÂÍ4-äå ôè öèò -
íûå ñèí ä ðî ìû, êî òî ðûå ïî íà ÷à ëó îïè ñà íû êàê «çëî êà -
÷å ñò âåí íàÿ» èëè «àòè ïè÷ íàÿ» åå ôîð ìà [12].

Äëÿ íå êî òî ðûõ ÂÍ4-äå ôè öèò íûõ ñèí ä ðî ìîâ ÍÐÀ íå 
õà ðàê òåð íà, ÷òî äå ëà åò íå âîç ìîæ íûì ðàí íåå âû ÿâ ëå íèå
òà êèõ ïà öè åí òîâ ïðè íåî íà òà ëü íîì ñêðè íèí ãå. Ïî ý òî ìó 
âîç íèê íî âå íèå ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùèõ íå âðî ëî ãè ÷å ñêèõ
ñèì ï òî ìîâ ó ïà öè åí òîâ â âîç ðà ñ òå äî 1 ãî äà è â ðàí íåì
äåò ñò âå, ñî ïðî âîæ äà þ ùå å ñÿ óòðà òîé êîã íè òèâ íûõ ôóí ê -
öèé íà ôî íå ìû øå÷ íîé ãè ïî òî íèè, äè ñ òî íè ÷å ñêèõ íà -
ðó øå íèé è ñó äî ðîã îáó ñëîâ ëè âà åò íå îá õî äè ìîñòü èñ ñëå -
äî âà íèÿ ìå òà áî ëè òîâ ñïåê ò ðà ïòå ðè íî âî ãî îá ìå íà ó ïà -
öè åí òîâ ñ òà êîé êëè íè ÷å ñêîé êàð òè íîé.

Òà êèì îá ðà çîì, ÍÐÀ — áî ëü øàÿ ãå òå ðî ãåí íàÿ ãðóï -
ïà çà áî ëå âà íèé, â êî òî ðóþ, êðî ìå ÔÊÓ, â ñî îò âåò ñò âèè
ñ ñî âðå ìåí íîé êëàñ ñè ôè êà öèåé, âêëþ ÷å íû è ÂÍ4-äå -
ôè öèò íûå ñèí ä ðî ìû [13].
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Òàá ëè öà
Íîçîëîãè÷åñêèå ôîð ìû ÂÍ4-äå ôè öèò íûõ ñî ñòî ÿ íèé ñ ÍÐÀ

ÍÐÀ, îáó ñëîâ ëåí íûå ÂÍ4-äå ôè öèòíûìè ñèí ä ðî ìà ìè
 (Hy per p he ny la la ni ne mia, BH4-de fi ci ent èëè HPABH4)

×à ñ òî òà
âû ÿâ ëå íèÿ,

%

Ãåí Ëî êóñ ÎÌIÌ

Òè ïû Àëü òåð íà òèâ íîå íà çâà íèå

HPABH4A Ñèí ä ðîì äå ôè öè òà PTPS 56,7 PTS 11q22.23.3 2616400

HPABH4B àóòî ñîì íî-ðå öå ñèâ íûé Ñèí ä ðîì äå ôè öè òà GTPCH 4,9 GCH1 14q22.1-22.2 23391

HPABH4C Ñèí ä ðîì äå ôè öè òà DHPR 34,7 QDPR 4p15.3 261630

HPABH4D Ñèí ä ðîì äå ôè öè òà PCBD 3,7 PCBD 10q22 264070



Íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü ÂÍ4-äå ôè öèò íûå ñèí ä ðî ìû
êó ðà áå ëü íû. Ðàí íÿÿ äèà ãíî ñ òè êà è ñâîå âðå ìåí íî íà ÷à -
òîå ëå ÷å íèå ïî çâî ëÿ þò ñó ùå ñò âåí íî óëó÷ øèòü ñî ñòî ÿ -
íèå áî ëü íûõ, à â íå êî òî ðûõ ñëó÷àÿõ — äî áè òü ñÿ ïðàê òè -
÷å ñêè ïîë íî ãî âîñ ñòà íîâ ëå íèÿ óòðà ÷åí íûõ ôóí ê öèé.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Â èñ ñëå äî âà íèå âêëþ ÷å íû 49 ïà öè åí òîâ ñ äèà ãíî çîì
ÔÊÓ â âîç ðà ñ òå îò 2 äî 16 ëåò. Âñåì ïà öè åí òàì áûë ïðî -
âå äåí ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç íà ïà íåëü ìó -
òà öèé â ãå íå PAH: R408W, Y414C (ýê çîí 12), R158Q (ýê -
çîí 5), Ivs10nt546 (èí ò ðîí 5), Ivs12nt1 (èí ò ðîí 12),
R252W, R261W, R261Q, R261X, G272X, P281L, S273F
(ýê çîí 7). Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç ïðî âî äèë -
ñÿ â Öåí ò ðå ìî ëå êó ëÿð íîé äèà ãíî ñ òè êè ÌÎÇ Óêðà è íû.
Ïà öè åí òû áû ëè èñ ñëå äî âà íû íà ñî äåð æà íèå ïòå ðè íîâ
(áèî ïòå ðè íà è íå îï òå ðè íà) â êðî âè è ìî ÷å ïî ìå òî äè êå
Blau N. [14]. Êðî ìå òî ãî, ó 3 ïà öè åí òîâ äî ïîë íè òå ëü íî
èñ ñëå äî âà ëè àê òèâ íîñòü DHPR â ñó õèõ ïÿò íàõ êðî âè
(èñ ñëå äî âà íèå ïðî âå äå íî â Óíè âåð ñè òåò ñêîé êëè íè êå
ã. Õàé äå ëü áåðã, Ãåð ìà íèÿ).

Âñåì ïà öè åí òàì ïðî âî äè ëàñü äè å òî òå ðà ïèÿ ñ èñ ïî ëü -
çî âà íè åì ïðî äóê òîâ ñïå öè à ëè çè ðî âàí íî ãî ëå ÷åá íî ãî ïè -
òà íèÿ, àìè íî êèñ ëîò íûõ ñìåñåé áåç ôå íè ëà ëà íè íà (ÔÀ).

Ðå çó ëü òàòû

Àíà ëèç êëè íè ÷å ñêèõ äàí íûõ è ðå çó ëü òà òîâ ëà áî ðà -
òîð íûõ èñ ñëå äî âà íèé ïî êà çàë, ÷òî ïà öè åí òû ìî ãóò
áûòü ðàñ ïðå äå ëå íû íà äâå ãðóï ïû. 1-ÿ ãðóï ïà: 35 áî ëü -
íûõ ñ äèà ãíî çîì «ôå íèë êå òî íó ðèÿ», ó êî òî ðûõ â ãå íå
PAH âû ÿâ ëå íû ìó òà öèè; äè å òî òå ðà ïèÿ îáåñ ïå ÷è âà ëà
õî ðî øèé êëè íè ÷å ñêèé ýô ôåêò. Èñ ñëå äî âà íèå ïðî ôè ëÿ 
ïòå ðè íîâ â êðî âè è ìî ÷å ó ïà öè åí òîâ ïåð âîé ãðóï ïû
ïà òî ëî ãè ÷å ñêèõ îò êëî íå íèé íå âû ÿ âè ëî. Òà êèì îá ðà -
çîì, ïðè ÷è íà ðàç âè òèÿ ÍÐÀ ó ïà öè åí òîâ ïåð âîé ãðóï -
ïû áû ëà îáó ñëîâ ëå íà ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå PAH è äèà ãíîç
ôå íèë êå òî íó ðèÿ ó ýòèõ ïà öè åí òîâ áûë ïîë íî ñòüþ ïðà -
âî ìî ÷åí.

2-ÿ ãðóï ïà: 14 áî ëü íûõ ñ ÍÐÀ, ó êî òî ðûõ òàê æå äèà -
ãíî ñ òè ðî âà íà ÔÊÓ, îä íà êî, ïî äàí íûì ìî ëå êó ëÿð -
íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé, ìó òà öèè â ãå íå PAH íå
âû ÿâ ëå íû. Êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà çà áî ëå âà íèÿ ó ïà öè åí -
òîâ 2-é ãðóï ïû ðàç ëè ÷à ëàñü. Òàê, ó òðî èõ áî ëü íûõ äè å -
òî òå ðà ïèÿ áû ëà íå ýô ôåê òèâ íà. Íå ñìîò ðÿ íà íîð ìà ëè çà -
öèþ óðîâ íÿ ÔÀ è ñâîå âðå ìåí íî íà ÷à òîå ëå ÷å íèå ó ïà öè -
åí òîâ îò ìå ÷à ëè òÿ æå ëûå ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùèå íå âðî ëî ãè -
÷å ñêèå ðàñ ñòðîé ñò âà, â ÷à ñò íî ñòè, íà ðó øå íèÿ ìû øå÷ íî -
ãî òî íó ñà è ïî çû, ãè ïåð êè íå òè ÷å ñêèé ñèí ä ðîì. Ó äâóõ
ïàöè åí òîâ âòî ðîé ãðóï ïû îá íà ðó æå íû èç ìå íå íèÿ ñî -
äåð æà íèÿ ïòå ðè íîâ, êàê â êðî âè òàê è â ìî ÷å. Êðî ìå òî -
ãî, åùå îäèí ïà öè åíò èç âòî ðîé ãðóï ïû íà áëþ äå íèÿ äå -
ìîí ñò ðè ðî âàë ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùóþ íå âðî ëî ãè ÷å ñêóþ ñèì -
ï òî ìà òè êó è èìåë îòÿ ãî ùåí íûé êëè íè êî-ãå íå à ëî ãè ÷å -
ñêèé àíà ìíåç. Âû ÿâ ëåí íûå òðè ïà öè åí òà áû ëè äî ïîë -

íè òå ëü íî îá ñëå äî âà íû íà àê òèâ íîñòü DHPR. Òà êèì îá -
ðà çîì, ó òðåõ ïà öè åí òîâ èç âòî ðîé ãðóï ïû áû ëè âå ðè ôè -
öè ðî âà íû äèà ãíî çû ÍÐÀ, îáó ñëîâ ëåí íîé ÂÍ4-äå ôè -
öèò íû ìè ñèí ä ðî ìà ìè, à äèà ãíîç ôå íèë êå òî íó ðèÿ áûë
ñíÿò. Ó äâî èõ ïà öè åí òîâ áûë óñòà íîâ ëåí äèà ãíîç ñèí ä -
ðîì äå ôè öè òà PTPS, à ó îä íî ãî — ñèí ä ðîì äå ôè öè òà
DHPR.

Êëè íè ÷å ñêîå íà áëþ äå íèå 1. Ïà öè åí ò êà Ò.Þ., 12 ëåò,
äèà ãíîç «ôå íèë êå òî íó ðèÿ, àòè ïè÷ íàÿ, çëî êà ÷å ñò âåí íàÿ
ôîð ìà». Ïðè îá ðà ùå íèè â Öåíòð îð ôàí íûõ çà áî ëå âà íèé 
æà ëî áû ðî äè òå ëåé íà íå ýô ôåê òèâ íîñòü äè å òî òå ðà ïèè,
ãðó áóþ çà äåð æ êó ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ, ñó äî ðîæ -
íûé ñèí ä ðîì íà ôî íå ðåç êî ñíè æåí íî ãî ìû øå÷ íî ãî òî -
íó ñà, ñëþ íî òå ÷å íèå.

Àíà ìíåç: ðå áå íîê ðî äèë ñÿ îò ² ïà òî ëî ãè ÷å ñêîé áå -
ðå ìåí íî ñòè (àíå ìèÿ, óã ðî çà ïðå ðû âà íèÿ â ² òðè ìå ñò -
ðå), íîð ìà ëü íûõ ôè çèî ëî ãè ÷å ñêèõ ðî äîâ íà 38—39 íå -
äå ëå ãå ñ òà öèè, ìàñ ñà òå ëà ïðè ðîæ äå íèè 2400 ã. Äî
2 ìå ñÿ öåâ ðå áå íîê ïû òàë ñÿ ïîä íè ìàòü ãî ëî âó, îä íà êî
áûë âÿ ëûì, ÷òî îáú ÿñ íÿ ëè ôè çèî ëî ãè ÷å ñêîé íå çðå ëî -
ñòüþ. Â âîç ðà ñ òå 2 ìå ñÿ öåâ âîç íèê ñó äî ðîæ íûé ñèí ä -
ðîì, êî òî ðûé ýô ôåê òèâ íî êó ïè ðî âàòü íå óäà âà ëîñü.
Â âîç ðà ñ òå 9 ìå ñÿ öåâ ó ïà öè åí ò êè âû ÿâ ëå íà ÍÐÀ —
óðî âåíü ÔÀ 12 ìã% (â íîð ìå — íå áî ëåå 2 ìã%); äèà -
ãíî ñ òè ðî âà íà ÔÊÓ. Íà çíà ÷å íà äè å òî òå ðà ïèÿ ñïå öè à -
ëü íû ìè àìè íî êèñ ëîò íû ìè ñìå ñÿ ìè, íå ñî äåð æà ùè ìè
ÔÀ. Íîð ìà ëè çà öèÿ óðîâ íÿ ÔÀ íå ñïî ñîá ñò âî âà ëà óëó÷ -
øå íèþ íå âðî ëî ãè ÷å ñêî ãî ñòà òó ñà: ñî õðà íÿ ëèñü âû ðà -
æåí íàÿ çà äåð æ êà ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ, íà ðó øå -
íèå ìû øå÷ íî ãî òî íó ñà, ýïè ëåï òè ÷å ñêèé ñèí ä ðîì, ðàç -
âè ëàñü ãè ïåð ñà ëè âà öèÿ. Ñ ó÷å òîì êëè íè ÷å ñêèõ äàí íûõ
äèà ãíî ñ òè ðî âà íà çëî êà ÷å ñò âåí íàÿ ôîð ìà ÔÊÓ. Ïðî âå -
äå íî èñ ñëå äî âà íèå ïòå ðè íî âî ãî ïðî ôè ëÿ â êðî âè è ìî -
÷å, è àê òèâ íî ñòè DHPR â ñó õîì ïÿò íå êðî âè. Ïòå ðè íî -
âûé ïðî ôèëü: óðî âåíü áèî ïòå ðè íà áûë ðåç êî ñíè æåí — 
0,02 íìîëü/ãHb (â íîð ìå 0,5—3 íìîëü/ãHb); óðî âåíü
íå îï òå ðè íà ñî ñòà âèë 2,45 íìîëü/ãHb (â íîð ìå
0,3—4 nmol/gHb), ñî äåð æà íèå áèî ïòå ðè íà
Â/(N+Â) õ 100 — ðåç êî óìå íü øå íî — 12% (â íîð ìå
44—77%); àê òèâ íîñòü DHPR — 2,8 ìÅä/ìãHb (íîð ìà).
Óñòà íîâ ëåí äèà ãíîç ãè ïåð ôå íè ëà ëà íè íå ìèÿ, ÂÍ4-äå ôè -
öèò íûé ñèí ä ðîì: ñèí ä ðîì äå ôè öè òà PTPS.

Íà çíà ÷å íî ëå ÷å íèå ñèí òå òè ÷å ñêèì ÂÍ4 èëè ñàï -
ðîï òå ðèí äè ãèä ðîõ ëî ðèäîì â äî çå 10 ìã/êã/ÌÒ/ñóò êè,
òàê æå ïðèìåíÿëèñü L-do pa/car bi do pa, 5-ãèä ðî êñèò ðèï -
òî ôàí. Íà ôî íå ïðî âî äè ìî ãî ïà òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî ëå ÷å -
íèÿ ÷å ðåç 3 ìå ñÿ öà ñó äî ðîæ íûå ïðè ñòó ïû ïðå êðà òè -
ëèñü, ïðàê òè ÷å ñêè ïðå êðà òè ëîñü ñëþ íî òå ÷å íèå, ðå áå -
íîê ñòàë õî ðî øî óäåð æè âàòü ãî ëî âó, íà ÷àë ñà ìî ñòî ÿ òå -
ëü íî ñè äåòü. Íî âû ðà æåí íàÿ çà äåð æ êà ïñè õî ðå ÷å âî ãî
ðàç âè òèÿ ñî õðà íÿ ëàñü, ÷òî, âå ðî ÿò íî, îáú ÿñ íÿ åò ñÿ
ïîçä íèì íà ÷à ëîì ëå ÷å íè åì. Â ñâÿ çè ñ òåì, ÷òî ïðè ìå -
íå íèå ñàï ðîï òå ðè íà äè ãè äîõ ëî ðè äà ïî çâî ëÿ åò êîí ò ðî -
ëè ðî âàòü óðî âåíü ÔÀ â íîð ìà ëü íûõ ïðå äå ëàõ, ñïå öè à -
ëü íàÿ äè å òî òå ðà ïèÿ áû ëà ïðå êðà ùå íà.
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Êëè íè ÷å ñêîå íà áëþ äå íèå 2. Ïà öè åíò Á.À., 3 ãî äà 2
ìå ñÿ öà, íà ïðàâ ëåí íà êîí ñó ëü òà öèþ â Öåíòð îð ôàí -
íûõ çà áî ëå âà íèé ñ äèà ãíî çîì äå ãå íå ðà òèâ íîå çà áî ëå âà -
íèå ÖÍÑ ïðè ôå íèë êå òî íó ðèè, íà ôî íå íîð ìà ëü íî ãî
óðîâ íÿ ÔÀ.

Æà ëî áû ðî äè òå ëåé íà îò ñóò ñò âèå ó ðå áåí êà èí òå ðå ñà
ê èã ðóø êàì, ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íîé õî äü áû, êîí ò ðî ëÿ ïî çû
â ïî ëî æå íèè ñè äÿ, âû ðà æåí íóþ âÿ ëîñòü.

Àíà ìíåç: ðå áå íîê ðî äèë ñÿ îò ² íîð ìà ëü íî ïðî òå êàâ -
øèõ áå ðå ìåí íî ñòè è ðî äîâ, ìàñ ñà òå ëà ïðè ðîæ äå íèè
3530 ã. ÍÐÀ âû ÿâ ëå íà ïðè ìàñ ñî âîì íåî íà òà ëü íîì
ñêðè íèí ãå, óðî âåíü ÔÀ — 10 ìã% (â íîð ìå — íå áî ëåå
2 ìã%). Áûë óñòà íîâ ëåí äèà ãíîç ôå íèë êå òî íó ðèÿ. Ñ âîç -
ðà ñ òà 4 íå äå ëè ðå áåí êó áû ëà íà çíà ÷å íà äè å òî òå ðà ïèÿ
ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ñïå öè à ëè çè ðî âàí íûõ ñìå ñåé, íå ñî -
äåð æà ùèõ ÔÀ. Óðî âåíü ÔÀ â êðî âè áû ñò ðî íîð ìà ëè çî -
âàë ñÿ è íå ïðå âû øàë 2—4 ìã%. Îä íà êî, íå ñìîò ðÿ íà
ñâîå âðå ìåí íî íà ÷à òîå ëå ÷å íèå è õî ðî øèé êîí ò ðîëü
óðîâ íÿ ÔÀ, ó ïà öè åí òà îò ìå ÷àëèñü âû ðà æåí íàÿ çà äåð æ -
êà ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ, ñíè æå íèå ìû øå÷ íî ãî òî -
íó ñà, õî ðåî ïî äîá íûå ãè ïåð êè íå çû, ãè ïåð ñà ëè âà öèÿ,
ýïè ñèí ä ðîì. Â âîç ðà ñ òå 1 ãîä 4 ìå ñÿ öà ó ðå áåí êà âîç -
íèê ëè ïî ëè ìîð ô íûå ñó äî ðî ãè ïî òè ïó ãå íå ðà ëè çî âàí -
íûõ ñëîæ íûõ àá ñàí ñîâ è ìè îê ëî íèé ñî ñðåä íåé ÷à ñ òî -
òîé ïðè ñòó ïîâ äî 5—10 ðàç â ñóò êè. Íà çíà ÷åí íàÿ ïðî òè -
âî ñó äî ðîæ íàÿ òå ðà ïèÿ áû ëà íå ýô ôåê òèâ íà.

Ïðî âå äåí ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç ïà íå ëè
ìó òà öèé â ãå íå ÐÀÍ: R408W, Y414C (ýê çîí 12), R158Q
(ýê çîí 5), Ivs10nt546 (èí ò ðîí 5), Ivs12nt1 (èí ò ðîí 12),
R252W, R261W, R261Q, R261X, G272X, P281L, S273F
(ýê çîí 7) ìóòàöèè íå âû ÿâ ëå íû.

Ïòå ðè íî âûé ïðî ôèëü â ìî ÷å: óðî âåíü áèî ïòå ðè íà
ðåç êî ñíè æåí — 0,04 íìîëü/ãHb (â íîð ìå
0,5—3 íìîëü/ãHb); óðî âåíü íå îï òå ðè íà ñî ñòà âèë
1,45 íìîëü/ãHb (â íîð ìå 0,3—4 íìîëü/ãHb); ñî äåð æà -
íèå áèî ïòå ðè íà Â/(N+Â) õ100 — ðåç êî óìå íü øå íî —
2% (â íîð ìå — 44—77%). Àê òèâ íîñòü DHPR â íîð ìå — 
2,8 ìÅä/ìãHb. Óñòà íîâ ëåí äèà ãíîç ãè ïåð ôå íè ëà ëà íè -
íå ìèÿ, ÂÍ4-äå ôè öèò íûé ñèí ä ðîì: ñèí ä ðîì äå ôè öè òà
PTPS.

Ïà öè åí òó ðå êî ìåí äî âà íî ñïå öè ôè ÷å ñêîå ëå ÷å íèå
ïðå êóð ñî ðà ìè áèî ãåí íûõ íåé ðîò ðàí ñ ìèò òå ðîâ L-do pa
(+25% car bi do pa) â äî çå 1—3 ìã/êã/ñóò êè, êî òî ðóþ ïî -
ñòå ïåí íî ïî âû øà ëè, 5-ãèä ðî êñèò ðèï òî ôàí â äî çå
1—2 ìã/êã/ñóò êè, òàê æå ñ ïî ñòå ïåí íûì ïî âû øå íè åì
äî çû. Ê ñî æà ëå íèþ, ââè äó íå âîç ìîæ íî ñòè ëå ÷å íèÿ ñèí -
òå òè ÷å ñêèì ÂÍ4 (ñàï ðîï òå ðèí äè ãèä ðîõ ëî ðèä) ðå áå íîê
íà õî äèë ñÿ íà äè å òå ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî äóê òîâ ñïå öè -
à ëè çè ðî âàí íî ãî äè å òè ÷å ñêî ãî ïè òà íèÿ íå ñî äåð æà ùèõ
ÔÀ, ÷òî íå ãà òèâ íî ñêà çû âà ëîñü íà åãî ôè çè ÷å ñêîì ðàç -

âè òèè: äå ôè öèò ìàñ ñû òå ëà ïà öè åí òà –1,8 s. ×å ðåç 6 ìå -
ñÿ öåâ ïî ñëå íà ÷à ëà ïà òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî ëå ÷å íèÿ ïðå êóð -
ñî ðà ìè áèî ãåí íûõ àìè íîâ â ñî ÷å òà íèè ñ äè å òî òå ðà ïèåé
ïðè ñòó ïû ñó äî ðîã ïðå êðà òè ëèñü, ðå áå íîê ñòàë óäåð æè -
âàòü ãî ëî âó, ïî ÿ âè ëàñü ñïî ñîá íîñòü ñî õðà íÿòü ïî çó â ïî -
ëî æå íèè ñè äÿ, ïî ÿ âè ëàñü ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íàÿ õî äü áà.

Â ïðè âå äåí íîì êëè íè ÷å ñêîì íà áëþ äå íèè ïðè ìå íå -
íèå ñàï ðîï òå ðèí äè ãèä ðîõ ëî ðè äà ïî çâî ëè ëî áû êîí ò ðî -
ëè ðî âàòü óðî âåíü ÔÀ, áåç ñî áëþ äå íèÿ äè å òû è ñó ùå ñò -
âåí íî ðàñ øè ðèòü ïî òðåá ëå íèå ïðè ðîä íî ãî áåë êà, ÷òî
ñïî ñîá ñò âî âà ëî áû óâå ëè ÷å íèþ ìû øå÷ íîé ìàñ ñû è
óëó÷ øå íèþ ôè çè ÷å ñêèõ äàí íûõ ïà öè åí òà.

Êëè íè ÷å ñêîå íà áëþ äå íèå 3. Ïà öè åíò Ì.Ä., 2 ëåò. Ïðè
îá ðà ùå íèè â Öåíòð îð ôàí íûõ çà áî ëå âà íèé æà ëî áû ðî -
äè òå ëåé íà óòðà òó ïðè îá ðå òåí íûõ íà âû êîâ: ðå áå íîê ïå -
ðå ñòàë óäåð æè âàòü ãî ëî âó, ñè äåòü, ñòî ÿòü, óòðà òèë èí òå -
ðåñ ê èã ðóø êàì, êðî ìå òî ãî, ó íå ãî âîç íèê ëè «ïîä êà òû -
âà íèÿ» ãëàç íûõ ÿá ëîê è ÷à ñ òûå ïðè ñòó ïû òî íè ÷å ñêèõ
ñó äî ðîã, ðå çè ñòåí ò íûõ ê ïðî òè âî ñó äî ðîæ íîé òå ðà ïèè.
Êëè íè êî-ãå íå à ëî ãè ÷å ñêèé àíà ìíåç îòÿ ãî ùåí: ñòàð øèé
áðàò áî ëü íî ãî óìåð â âîç ðà ñ òå 5 ëåò 8 ìå ñÿ öåâ, äèà ãíîç
ëåé êî äè ñò ðî ôèÿ, ýïè ñèí ä ðîì.

Àíà ìíåç: ðå áå íîê ðî äèë ñÿ îò 2-é íîð ìà ëü íî ïðî òå -
êàâ øåé áå ðå ìåí íî ñòè, ôè çèî ëî ãè ÷å ñêèõ ðî äîâ, ìàñ ñà
òå ëà ïðè ðîæ äå íèè 3200 ã, îöåí êà ïî øêà ëå Àï ãàð
8—9 áàë ëîâ. Ïî äàí íûì ìàñ ñî âî ãî íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè -
íèí ãà âû ÿâ ëåí ïî âû øåí íûé óðî âåíü ÔÀ — 16 ìã%
(â íîð ìå — íå áî ëåå 2 ìã%). Äèà ãíîç ôå íèë êå òî íó ðèÿ
óñòà íîâ ëåí â âîç ðà ñ òå 2 íå äåëü. Äè å òî òå ðà ïèÿ íà ÷à òà
â âîç ðà ñ òå 3 íå äåëü, ÷òî ïî çâî ëè ëî íîð ìà ëè çî âàòü è â òå -
÷å íèå ïåð âî ãî ãî äà æèç íè ïà öè åí òà óäåð æè âàòü ðå êî -
ìåí äó å ìûé óðî âåíü ÔÀ â ïðå äå ëàõ 1,7—2,5 ìã%. Íà
ïåð âîì ãî äó æèç íè ðàç âè òèå ðå áåí êà õà ðàê òå ðè çî âà ëîñü
íå çíà ÷è òå ëü íîé çà äåð æ êîé ñòà òî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ:
ê 4 ìå ñÿ öàì æèç íè îí óäåð æè âàë ãî ëî âó, â 9 ìå ñÿ öåâ ñà -
ìî ñòî ÿ òå ëü íî ñåë, â 1 ãîä 2 ìå ñÿ öà íà ÷àë õî äèòü ñ ïîä -
äåð æ êîé.

Â âîç ðà ñ òå 1 ãîä 2 ìå ñÿ öà ó ðå áåí êà âîç íèê ýïè ñèí ä -
ðîì, íà ôî íå êî òî ðî ãî â òå ÷å íèè 10 ìåñ âñå ïðè îá ðå òåí -
íûå íà âû êè áû ëè óòðà ÷å íû. Ïî äàí íûì ìî ëå êó ëÿð -
íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà ìà æîð íûå ìó òà öèè â ãå íå
ÐÀÍ íå âû ÿâ ëå íû. Ïòå ðè íî âûé ïðî ôèëü â êðî âè: íå -
îïòå ðèí — 0,23 íìîëü/ãHb (â íîð ìå
0,19—2,93 íìîëü/ãHb); áèî ïòå ðèí — 0,28 íìîëü/ãHb
(â íîð ìå 0,08—1,2 íìîëü/ãHb); ñî äåð æà íèå áèî ïòå ðè íà
Â=Â/(N+Â) õ100 — 55% (â íîð ìå 16,0—64,7%). Ïòå ðè -
íî âûé ïðî ôèëü â ìî ÷å â íîð ìå. Àê òèâ íîñòü DHPR â ñó -
õîì ïÿò íå êðî âè — 0 (â íîð ìå áî ëåå 1,1 ìÅä/ìãHb).

Ïî äàí íûì ÌÐÒ âû ÿâ ëå íû àò ðî ôè ÷å ñêèå èç ìå íå íèÿ 
ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà, íà ðó øå íèå ñòðóê òó ðû áå ëî ãî âå ùå ñò âà.
Òà êèì îá ðà çîì, ñ ó÷å òîì ðåç êî ãî ñíè æå íèÿ àê òèâ íî ñòè
DHPR, íà ëè ÷èÿ ÍÐÀ, õà ðàê òåð íîé êëè íè ÷å ñêîé êàð òè -
íû, ïðî ãðå äè åí ò íî ãî òå ÷å íèÿ çà áî ëå âà íèÿ óñòà íîâ ëåí
äèà ãíîç ãè ïåð ôå íè ëà ëà íè íå ìèÿ, ÂÍ4-äå ôè öèò íûé ñèí ä -
ðîì: ñèí ä ðîì äå ôè öè òa DHPR. Ðå êî ìåí äî âà íî ëå ÷å íèå
ïðå êóð ñî ðà ìè íåé ðîò ðàí ñ ìèò òå ðîâ: L-do pa (+10% car bi -
do pa) â äî çå 4—7 ìã/êã/ñóò., ñ ïî ñòå ïåí íûì åå ïî âû øå -
íè åì; 5-ãèä ðî êñèò ðèï òî ôàí â äî çå 1—2 ìã/êã/ñóò êè,
ñ ïî ñòå ïåí íûì åå ïî âû øå íè åì; ôî ëè íî âàÿ êèñ ëî òà
â äî çå 15—20 ìã/êã/ñóò.; äè å òî òå ðà ïèÿ ñ ïðè ìå íå íè åì
ïðî äóê òîâ ñïå öè à ëü íî ãî ëå ÷åá íî ãî ïè òà íèÿ, íå ñî äåð -
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æà ùèõ ÔÀ. Íà ôî íå ïðî âî äè ìî ãî ëå ÷å íèÿ ñî ñòî ÿ íèå
ðå áåí êà óëó÷ øè ëîñü: ïðàê òè ÷å ñêè ïðå êðà òè ëèñü äè ñ òî -
íè ÷å ñêèå àòà êè, îí ñòàë ñïî êîé íåå, íî ââè äó ïîçä íåé
äèà ãíî ñ òè êè è ïîçä íî íà ÷à òî ãî ëå ÷å íèÿ ñó ùå ñò âåí íî ãî
âîñ ñòà íîâ ëå íèÿ óòðà ÷åí íûõ ñòà òî ìî òîð íûõ è ïñè õî ðå -
÷å âûõ íà âû êîâ äî áè òü ñÿ íå óäà ëîñü.

Äàí íûå ëè òå ðà òó ðû îò íî ñè òå ëü íî ýô ôåê òèâ íî ñòè
ñàï ðîï òå ðè íà äè ãèä ðîõ ëî ðè äà ïðè ñèí ä ðî ìå äå ôè öè òà
DHPR ðàç íî ðå ÷è âû; íå çûá ëå ìûì îñòà åò ñÿ ïðè ìå íå íèå
äè å òî òå ðà ïèè â ëå ÷å íèè òà êèõ ïà öè åí òîâ, ÷òî îáó ñëîâ -
ëå íî âû ðà æåí íûì ïî âðåæ äà þ ùèì äåé ñò âè åì ÔÀ íà
ìîçã áî ëü íî ãî.

Îá ñóæ äå íèå

Ñî ãëàñ íî äàí íûì ëè òå ðà òó ðû, ÂÍ4-äå ôè öèò íûå
ñèí ä ðî ìû õà ðàê òå ðè çó þò ñÿ òÿ æå ëû ìè íå âðî ëî ãè ÷å -
ñêè ìè ðàñ ñòðîé ñò âà ìè, òè ïè÷ íû ìè äëÿ äå ôè öè òà êà -
òå õî ëà ìè íîâ è ñå ðî òî íè íà [15]. Â ÷à ñò íî ñòè, äå ôè öèò
äî ôà ìè íà êëè íè ÷å ñêè ïðî ÿâ ëÿ åò ñÿ ãè ïî äè íà ìèåé,
ïàð êèí ñî íèç ìîì, äè ñ òî íèåé, ãè ïåð ñà ëè âà öèåé, çà -
òðóä íå íè åì ãëî òà íèÿ, ñòðà áèç ìîì, òî íè ÷å ñêèì ãè ïåð -
êè íå çîì ãëàç íûõ ÿá ëîê. Äå ôè öèò ñå ðî òî íè íà õà ðàê òå -
ðè çó åò ñÿ äå ïðåñ ñèåé, íà ðó øå íè åì òåð ìî ðå ãó ëÿ öèè,
èí ñîì íèåé; äå ôè öèò íî ðàä ðå íà ëè íà — àê ñè à ëü íîé
ãè ïî òî íèåé, ïòî çîì, ìîç æå÷ êî âû ìè íå âðî ëî ãè ÷å ñêè -
ìè ñèì ï òî ìà ìè.

Âîç íèê íî âå íèå íå âðî ëî ãè ÷å ñêèõ ñèì ï òî ìîâ ïðè
ÂÍ4-äå ôè öèò íûõ ñî ñòî ÿ íè ÿõ îáó ñëîâ ëå íî äå ôè öè -
òîì äî ôà ìè íà, íî ðàä ðå íà ëè íà è ñå ðî òî íè íà, îä íà êî 
ýòè ñèì ï òî ìû (çà äåð æ êà óì ñò âåí íî ãî ðàç âè òèÿ, ñó -
äî ðî ãè, ñíè æå íèå ìû øå÷ íî ãî òî íó ñà, äè ñ òî íèÿ è
äðó ãèå ýê ñò ðà ïè ðà ìèä íûå ñèì ï òî ìû) íå ñïå öè ôè÷ -
íû, îíè õà ðàê òåð íû äëÿ ìíî ãèõ íå âðî ëî ãè ÷å ñêèõ çà -
áî ëå âà íèé [16]. Ïà öè åí òû íà ïðàâ ëå íû â Öåíòð îð -
ôàí íûõ çà áî ëå âà íèé ñ ïðåä âà ðè òå ëü íûì äèà ãíî çîì
äå ãå íå ðà òèâ íîå çà áî ëå âà íèå ÖÍÑ, ÷òî íå ñâÿ çû âà ëè
ñ ÔÊÓ è òåì áî ëåå ñ ãè ïåð ôå íè ëà ëà íè íå ìè ÿ ìè (ãå -
òå ðî ãåí íîé ãðóï ïîé çà áî ëå âà íèé, â äèà ãíî ñ òè êå êî -
òî ðûõ íå îá õî äèì äèô ôå ðåí öè à ëü íûé ïîä õîä). Ó îä -
íî ãî èç òðåõ ïà öè åí òîâ óñòà íîâ ëåí ïðåä âà ðè òå ëü -
íûé äèà ãíîç çëî êà ÷å ñò âåí íàÿ ôîð ìà ôå íèë êå òî íó -
ðèè, îä íà êî ýòî íå ñî îò âåò ñò âó åò ñî âðå ìåí íîé êëàñ -
ñè ôè êà öèè [1, 10].

Cèí ä ðî ìû äå ôè öè òà PTPS è äå ôè öè òà DHPR —
íàè áî ëåå ðàñ ïðî ñòðà íåí íûå ôîð ìû ãè ïåð ôå íè ëà ëà íè -
íå ìèé [10, 13]. Èìåí íî ýòè ñèí ä ðî ìû äèà ãíî ñ òè ðî âà íû
íà ìè ó èñ ñëå äó å ìûõ ïà öè åí òîâ.

Cèí ä ðîì äå ôè öè òà PTPS ïî÷ òè â 80% êëè íè ÷å ñêèõ
íà áëþ äå íèé ïðî òå êà åò òÿ æå ëî, ëèøü ó íå ìíî ãèõ áî ëü -
íûõ îò ìå ÷à þò «ìÿã êèé» ôå íî òèï [17].

Îáà îá ñëå äî âàí íûõ íà ìè áî ëü íûõ ñ óñòà íîâ ëåí -
íûì äèà ãíî çîì äå ôè öè òà PTPS ðî äè ëèñü â ñðîê, îä íà -

êî ïðè ðîæ äå íèè ìàñ ñà òå ëà îä íî ãî èç íèõ áû ëà íîð -
ìà ëü íîé, äðó ãî ãî — íèç êîé. Ïî äàí íûì ëè òå ðà òó ðû,
íå äî íî øåí íîñòü è/èëè íèç êàÿ ìàñ ñà òå ëà ïðè ðîæ äå -
íèè õà ðàê òåð íû äëÿ áî ëü íûõ ïðè ñèí ä ðî ìå äå ôè öè òà
PTPS [18].

Î÷åíü âàæ íî îò ìå òèòü óìå ðåí íî ïî âû øåí íûé óðî -
âåíü ÔÀ â êðî âè ïà öè åí òîâ ïðè ÂÍ4-ñèí ä ðî ìàõ: ïî
äàí íûì ìàñ ñî âî ãî íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà îí íå ïðå -
âû øà åò 15 ìã%, â òî âðåìÿ êàê ïðè «êëàñ ñè ÷å ñêîé»
ÔÊÓ óðî âåíü ÔÀ ïðå âû øà åò 20 ìã% [19]. Ó äèà ãíî ñ òè -
ðî âàí íûõ íà ìè ïà öè åí òîâ óðî âåíü ÔÀ, âû ÿâ ëåí íûé íà 
ýòà ïå ïðî âå äå íèÿ ìàñ ñî âî ãî íåî íà òàëü íî ãî ñêðè íèí ãà, 
íå ïðå âû øàë 16 ìã%, è â ñðåä íåì ñî ñòà âèë 12 ìã%. Ýòî
ìîæ íî îáú ÿñ íèòü, â ïåð âóþ î÷å ðåäü, íîð ìà ëü íûì ôóí -
ê öè î íè ðî âà íè åì ãå íà ÐÀÍ. Óìå ðåí íîå ïî âû øå íèå
óðîâ íÿ ÔÀ, ïî âñåé âå ðî ÿò íî ñòè ÿâ ëÿ åò ñÿ âàæ íîé õà -
ðàê òå ðè ñòè êîé áèî õè ìè ÷å ñêî ãî ôå íî òè ïà ïà öè åí òîâ
ñ ÂÍ4-äå ôè öèò íû ìè ñèí ä ðî ìà ìè. Ïî ý òî ìó ïà öè åí òû
ñ ÍÐÀ íå ïðå âû øà þ ùåé 20 ìã%, êî òî ðûõ âû ÿâ ëÿ þò
ïðè ïðî âå äå íèè ìàñ ñî âî ãî íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà è
â ïî ñëå äó þ ùåì âå ðè ôè öè ðó þò äèà ãíîç íà îñíî âà íèè
óðîâ íÿ ÔÀ, êàê «ìÿã êóþ» ôîð ìó ÔÊÓ, äîë æíû áûòü
îá ñëå äî âà íû íà ïòå ðè íî âûé ïðî ôèëü â êðî âè è ìî ÷å, à
òàê æå íà àê òèâ íîñòü DHPR â ïåð âóþ î÷å ðåäü [11].

Ïòå ðè íî âûé ñïåê òð â êðî âè è ìî ÷å ó ïà öè åí òîâ
ïðè ñèí ä ðî ìå äå ôè öè òà PTPS õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ñíè æå -
íè åì óðîâ íÿ íå îï òå ðè íà è áèî ïòå ðè íà. À ïòå ðè íî âûé
ïðî ôèëü â ìî ÷å áî ëü íûõ ïðè ñèí ä ðî ìå äå ôè öè òà
DHPR — ñî îò âåò ñò âó åò íîð ìà ëü íûì çíà ÷å íè ÿì, ïî ý -
òî ìó äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèé àë ãî ðèòì âêëþ ÷à åò îáÿ çà òå ëü -
íîå îïðå äå ëå íèå àê òèâ íî ñòè DHPR â êðî âè ïà öè åí òîâ 
ïðè HPA [20].

Ó âñåõ äèà ãíî ñ òè ðî âàí íûõ íà ìè ïà öè åí òîâ
ñ ÂÍ4-äå ôè öèò íû ìè ñèí ä ðî ìà ìè ïðî âå äå íèå äè å òî -
òå ðà ïèè áû ëî íå ýô ôåê òèâ íûì, òå ÷å íèå çàáîëåâàíèÿ
õà ðàê òå ðè çî âà ëîñü ïðî ãðåñ ñè ðî âà íè åì íå âðî ëî ãè ÷å -
ñêèõ ñèì ï òî ìîâ íà ôî íå ñâîå âðå ìåí íî íà ÷à òîé äè å òî -
òå ðà ïèè è íîð ìà ëè çà öèè óðîâ íÿ ÔÀ â êðî âè. Êëè íè -
êî-ãå íå à ëî ãè ÷å ñêèé àíà ìíåç áî ëü íî ãî ïðè ñèí ä ðî ìå
äå ôè öè òà DHPR áûë îòÿ ãî ùåí: ñòàð øèé áðàò ïà öè åí -
òà óìåð îò íå èç âå ñò íî ãî ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùå ãî çà áî ëå âà -
íèÿ ÖÍÑ, ïðî òå êàâ øå ãî ñ HPA. Òà êèì îá ðà çîì,
ÂÍ4-äå ôè öèò íûå ñèí ä ðî ìû — óã ðî æà þ ùèå æèç íè çà -
áî ëå âà íèÿ, îñî áåí íî åñ ëè ëå ÷å íèå íà ÷à òî ïîçä íî [8,
15]. Èñ ïî ëü çî âà íèå äè å òî òå ðà ïèè â ëå ÷å íèè ýòèõ ïà -
öè åí òîâ íå ýô ôåê òèâ íî. Ýòî îáú ÿñ íÿ åò ñÿ îñî áåí íî -
ñòÿ ìè ìå òà áî ëèç ìà ÂÍ4 êàê êëþ ÷å âî ãî êî ôàê òî ðà
áèî ñèí òå çà è ìå òà áî ëèç ìà òà êèõ íåé ðîò ðàí ñ ìèò òå ðîâ, 
êàê êà òå õî ëà ìè íû è ñå ðî òî íèí [21]. Ïðè ìå íå íèå ïðå -
êóð ñî ðîâ íåé ðîò ðàí ñ ìèò òå ðîâ (L-do pa, 5-ãèä ðî êñèò -
ðèï òî ôàí), ñàï ðîï òå ðè íà äè ãèä ðîõ ëî ðè äà ñïî ñîá ñò -
âî âà ëî ñó ùå ñò âåí íî ìó óëó÷ øå íèþ ñî ñòî ÿ íèÿ ïà öè åí -
òîâ. Ê ñî æà ëå íèþ, ââè äó íå ñâîå âðå ìåí íîé äèà ãíî ñ òè -
êè è, ñî îò âåò ñò âåí íî, ïîçä íî íà ÷à òî ãî ëå ÷å íèÿ ýô -
ôåê òèâ íîñòü ïðî âî äè ìîé òå ðà ïèè áû ëà íè æå ïî ñðàâ -
íå íèþ ñ òà êî âîé ïî äàí íûì ëè òå ðà òó ðû [22].
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Âû âî äû

Ðå çó ëü òà òû ïðî âå äåí íûõ èñ ñëå äî âà íèé ïî êà çû âà þò,
÷òî èñ ñëå äî âà íèå ïòå ðè íî âî ãî ñïåê ò ðà ÿâ ëÿ åò ñÿ âàæ íûì 
ýòà ïîì â äèô ôå ðåí öè à ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå ïà öè åí òîâ
ñ ÍÐÀ, îñî áåí íî ïðè íå ýô ôåê òèâ íî ñòè äè å òî òå ðà ïèè,
õî ðî øåì êîí ò ðî ëå óðîâ íÿ ÔÀ, îò ñóò ñò âèè ïî çè òèâ íîé
êëè íè ÷å ñêîé äè íà ìè êè, ïðî ãðåñ ñè ðî âà íèè êîã íè òèâ -
íûõ è íå âðî ëî ãè ÷å ñêèõ íà ðó øå íèé, ñíè æå íèè ìû øå÷ -
íî ãî òî íó ñà, âîç íèê íî âå íèè ñó äî ðîæ íî ãî ñèí ä ðî ìà, íà -
ëè ÷èè ýê ñò ðà ïè ðà ìèä íûõ ñèì ï òî ìîâ.

Ïîçä íÿÿ äèà ãíî ñ òè êà ÂÍ4-äå ôè öèò íûõ ñèí ä ðî ìîâ
âëèÿ åò íà ýô ôåê òèâ íîñòü ëå ÷å íèÿ ïà öè åí òîâ ñ ýòè ìè
ðåä êè ìè íåé ðî ìå òà áî ëè ÷å ñêè ìè íà ðó øå íè ÿ ìè.
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