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АННОТАЦ ИЯ

Справочник по клинической генетике содержит основные сведения ЯО 
важнейшим наследственным болезням, генетически обусловленным синдромам 
и врожденным аномалиям. Описываются наследственные болезни обмена 
вешеств заболевания внутренних органов, неврологические синдромы, на
следственная патология эндокринной системы, синдромы, обусловленные 
хромосомными аномалиями, а также врожденные уродства и пороки разви
тия. Освещена роль наследственности в возникновении ряда заболевании.

Справочник предназначен для широкого круга практических врачей 
педиатров, терапевтов, хирургов, окулистов, дерматологов, невропатологов, 
психиатров, эндокринологов, специалистов по медицинскои генетике и др.
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П Р Е Д И С Л О В И Е

Развитие общей и медицинской генетики раскрыло сущность 
многих заболеваний и синдромов, ранее относимых к группе болез
ней с неустановленной этиологией. Внедрение в клиническую прак
тику цитогенетических методов исследования позволило выяснить 
природу ряда врожденных пороков развития, связанных с хромосом
ными аномалиями: изменением числа или структуры половых хро
мосом и аутосом. Значительно большее значение для клиники имеют 
данные биохимических методов исследования, позволяющих уточ
нить характер генетически детерминированных энзимопатий, ле
жащих в основе обширной группы болезней обмена веществ. Тем не 
менее остается недостаточно изученной группа наследственных за
болеваний нервной, нервно-мышечной и эндокринной систем, глаз
ных болезней, поражений опорно-двигательного аппарата.

Генетический анализ исключительно важен при различных 
болезнях наследственной природы, поскольку в генезе многих из 
них определенную роль играют генетические особенности, консти
туциональные факторы (гипертоническая болезнь, атеросклероз, 
коллагенозы, некоторые заболевания аллергической природы и др.).

Клиническая генетика изучает закономерности наследствен
ности и изменчивости применительно к патологии человека. В на
стоящее время особенно важна ранняя диагностика наследственных 
болезней и синдромов, выяснение клинического полиморфизма, раз
работка методов диагностики и разграничение с их многообразными 
фенокопиями. В связи с этим приобретает актуальность обобщение 
фактических данных клинической генетики по различным специаль
ностям. Такого характера изданий в литературе нет. Сводный ката
лог McKusick «Mendelian inheritance in man» (Baltimore, 1966) 
ограничивается кратким описанием отдельных синдромов и содер
жит некоторые библиографические данные.

Настоящий справочник написан коллективом авторов, предста
вляющих основные клинические специальности. Большинство авто
ров являются руководителями клиник и лабораторий II МОЛМИ 
имени Н. И. Пирогова, в которых на протяжении ряда лет изучаются 
наследственные болезни и генетически обусловленные синдромы. 
Участие специалистов по всем основным клиническим дисциплинам 
позволяет всесторонне изложить сложные наследственные болезни 
с поражением различных органов и систем.

В справочнике содержится подробное описание более 600 на
следственных болеаней, генетически обусловленных синдромов, а 
также важнейших врожденных аномалий развития.

Болезни и синдромы представлены в алфавитном порядке, по
скольку на современном этапе изучения наследственных ̂ болезней 
систематизация их затруднена. Попытка объединить наследственные
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болезни по преимущественному поражению отдельных органов и 
систем часто приводит к противоречию с. плейотропным действием 
мутантных генов. Для подавляющего большинства наследственных 
болезней характерно сочетанное поражение различных органов и 
систем. Так, генетически детерминированные муконолисахаридозы 
проявляются глубокими нарушениями нервной системы, опорно
двигательного аппарата, глаз и внутренних органов. Внутриклеточ
ные липоидозы характеризуются гепатолиенаньным синдромом, 
поражением мозга, глаз и т. д. Большая группа факоматозов обна
руживает разнообразные изменения со стороны кожных покровов 
и слизистых оболочек, внутренних органов, нервной системы и др. 
Более того, одни ш те же наследственные заболевания могут 
проявляться различными клиническими вариантами: гепатоцереб- 
ральная дистрофия, муковисцидоз, гликогенозы и т. д. Наряду с 
хромосомными болезнями и наследственными нарушениями обмена 
веществ существует значительное число генетически обусловленных 
болезней и синдромов, сущность которых недостаточно изучена,

В справочнике специально освещен клинико-генеалогический 
Метод, подробно описана методика составления родословных, приве- 
.дена таблица условных обозначений. Этот раздел поможет практи
ческому врачу освоить методику составления родословной с их по
следующим анализом. В настоящее время исключительно важны 
вопросы медико-генетического консультирования и определения 
прогноза потомства. Этому может способствовать указание на типы 
наследования отдельных болезней и синдромов, данные о пенетрант- 
ности и экспрессивности мутантного гена. Краткая статья о медико
генетической консультации излагает основные принципы профилак
тики наследственных болезней человека.

В конце справочника помещен словарь основных терминов, ис
пользуемых в клинической генетике.

Авторы будут признательны за критические замечания и по
желания, направленные на усовершенствование справочника.

Профессор Л. О. Б а д а л я н
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А-БЕТА-ЛИПОПРОТЕИНЕМИЯ (акантоз С пигментной деге
нерацией сетчатки глаз и атаксией) — заболевание, связанное С на
рушениями жирового обмена, которые развиваются {вследствие 
полного отсутствия бета-липопротеинов. Впервые описано в i960 г. 
Salt и сотр. Тип наследования — аутосомно-рецессивный. В пато
генезе заболевания важнейшее значение придается расстройствам 
всасывания и транспорта жира и дефициту высших полиненасыщен- 
ных жирных кислот, Нарушения функций центральной нервной 
системы при этом .заболевании могут быть обусловлены недостаточ
ным синтезом фосфатов. Ограниченное поступление высших жирных 
кислот (в частности, линолевой) приводит к'нарушению структуры 
клеточных мембран, что выражается в изменении формк эритро
цитов.

К л и н и к а .  Клинически а-бета-липопротеинемия прояв
ляется как синдром, сходный с целиакией. Начинается в раннем 
детском возрасте с появления рвоты, светлого стула с большим 
содержанием жира. Дети отстают в физическом развитии, посте- 
пенно возникают неврологические расстройства: гипотония мышц, 
нистагм, мозжечковая атаксия. Развивается дегенерация сетчатой 
оболочки глаз, позднее — пигментный ретинит. При исследовании 
периферической крови обнаруяшвается анемия, изменение формы 
эритроцитов — акантоцитоз (шиповидные образования на поверх
ности клеток). Характерным биохимическим признаком является 
низкое содержание липидов в крови. После приема шира количество 
хиломикронов в крови не увеличивается. При электрофорезе липо- 
протеинов зона бета-фракции не выявляется. В отличие от целиакии 
применение диеты, не],содержащей глютена, эффекта не дает.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з *  необходимо про
вести с целиакией, муковисцидозом, экссудативной энтеропатией.

Л е ч е н и е  заболевания не разработано. Возможен некото
рый терапевтический эффект при применении полиненасьпцеыных 
жирных кислот (растительные масла, линетол и др.).

АБДЕФАРИЯ — полное врожденное отсутствие век и глазной 
щели. Тип наследования — аутосомно-рецессивный. Редкая анома
лия развития встречается при криптофтальме. Часто носит дву
сторонний характер и сочетается с такими уродствами, как расщеп
ление верхнего неба, «волчья пасть» и др. Методы коррекции не 
разработаны.

АГАММАГЛОБУЛИНЕМИЯ (Брутона болезнь) — заболева
ние, характеризующееся рецидивирующими инфекционными про
цессами (сепсис, пневмония, отиты) вследствие генетически обус
ловленного дефицита иммуноглобулинов. Подробно описано в 1952г. 
Bruton, Встречается исключительно у мальчиков, что Свидетель
ствует о наследовании, сцепленном с полом. Основную роль в пато-
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генезе заболевания играет недостаточное развитие элементов 
ретикуло-эвдотелиальной системы, ответственных за синтез имму 
глобулинов. Речь идет о качественной неполноценности (или незре
лости) плазматических клеток и лимфоидных элементов, возможно 
связанной с изменениями структуры ДНК в клеточных я} < *' • 

К л и н и к а  з а б о л е в а н и я  в раннем детском возраете 
характеризуется рецидивирующими багаедиалымш инфекциями 
главным образом поражаются легкие, уши, кожа, наблюдаютс 
также стафилококковые энтериты, менингиты. Хэраетерна склон 
ность к развитию септических состояний. У детей старшего воз
раста развиваются хронический синуит, ^
тонкая пневмония. Отсутствие иммуноглобулинов в крови не ис 
кяючает но даже создает предпосылки для развития аутоиммун- 
" р о ц е с с о в  В связи с этим при агаммаглобулинемии возможно 
возникновение дерматомиозита, хронического полиартрита, гло е

рулонефрита^ ^  мжелое течение КОККОвых инфекций̂  реакция

организма ребенка по отношению к вирусным инфекциям, а также 
и* туберкулезу не отличается особой тяжестью. Исключение состав- 
ляют швдемиеский гепатит, который протекает при агаммаглобу
линемии особенно тяжело. Это дает основание предполагать частич

ванкя у взрослых, преимущественно у женпщн. При этой форме 
заболевания могут иметь место гепатоспленомегалия, гемолитиче-

ск“ л Т “ я.  m n m g -

типа метициллина или антибиотики широкого спектра), гемотра 
фуяий, переливаний плазмы. Сделаны первые попытки пересадки
вилочковой железы эмбриона. .

П р о ф и л а к т и к а .  Рецессивный', сцепленный с полом 
характер наследования болезни не дает основании для рекомендации

В03ДАгТмМАТJI ОБУ ОТНЕМИЯ А ЛИМФОЦИТАРНАЯ ■ АУТО- 
ГОМН0-РЕЦЕССИВНАЯ (Швейцарский тип иммунопареза) на- 
сждственное заболевание, характеризующееся пол^м выпадением 
.„„...пяльных и клеточных механизмов рпецифическои защиты 
против инфекций. Первые наблюдения были описаны в ™®?®ц®рии 
в 50-х годах текущего столетия Glanzman и сотр., Hitzig ДЗР* 
ХаТ^терты аплазия вилочковой железы, отсутствие лимфоцитов 
и плазматических клеток в тканях, значительный дефицит всех 
классов инмуноглобулииоВоявляется н ^  тяже„

лой пневмонией, поражением кожи, мочевыводящих путей, упорным

теПТ е " и РеЦвСаГибиотиками, препаратами гамма-глобулина 
безуспешно. Предпринимаются попытки трансплантации вилочко-

вой к^а„не неблаг0Приятен — дети погибают в грудном

ИЛИ АОИКОГЕНОЗ — наследственное заболевание, вызванное 
отсутствием фермента, ответственного за синтез гликогена, а именно 
уридан-дцфосфат-глюкозо-гликогентрансферазы или гликогенсиа-
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тетазм. Это заболевание описано в 1963 г. Lewis и затем в 1964 г. 
Srieneer-Peet у нескольких детей обоего пола в одной ж ток же семье,
V mvx из которых наблюдалась умственная отсталость. В печени 
полностью отсутствует гликоген, отмечается полный дефицит гли- 
когенсинтетазы при нормальной активности других ферментов, 
участвующих в обмене гликогена.

К л и н и к а .  При агликогенозе у детей наблюдается резкая 
гипогликемия, содержание глюкозы падает до 7—12 мг%. Гшо- 
гликемические судороги у больных бывают обычно но утрам и их 
м о ж н о  предотвращать только частым кормлением детей ночью.

При подозрении на агликогеноз (частые и тяжелые гипоглике
мии) необходима биопсия печени для исследования на гликоген ж 
ферменты, участвующие в его синтезе. Дифференциалыши диагноз 
проводится с гипогликемиями. t ^

Л е ч е н и е  симптоматическое. j.\j
1 Прогноз неблагоприятный. '

АДРЕНО-ГЕНИТАЛЬНЫЙ СИНДРОМ ̂ (наследственный диС-
кортицизм, врожденная гиперплазия коры надпочечников) — забо
левание, связанное с наследственными нарушениями биосинтеза 
кортикостероидов в коре надпочечников. Описано в конце прошлого 
столетия. Частота заболевания колеблется в пределах 1 . 5000-̂ - 
1 • II ООО новорожденных, частота гетерозиготного носительства 
в 'популяции примерно 1 : 50. Тип наследования -  аутосомно-
р е ц е с с и в н ы й .  Развитие заболевания связано с  эшиматическими бло
ками на различных этапах биосинтеза См-кортикостероидов (гидро
кортизона, кортикостерона, альдостерона). Различают следующие 
биохимические варианты адрено-генитального синдрома:

а) нарушения, возникающие на ранних этапах преооразова-

б) недостаточность 3-бета-ол-стеронд-дегидрогеназы и изоме-

^ недостаточность 21-гидроксилаз полная или частичная;
г'! недостаточность 1 1 -бета-гидроксилаз.
Особое место занимают изолированные нарушения процессов 

б и о с и н т е з а  альдостерона на уровне 18-оксидаз, ведущие к развитию 
семейного гипоальдостеронизма (см.) В стадии изучения находится 
изолированный блок в процессах биосинтеза гидрокортизона.

К л и н и к а. Общей чертой всех клинических разновидностей 
адрено-генитального синдрома является повышенная продукция 
андрогенных гормонов, которая начинается еще во внутриутробном 
периоде и ведет к вирилизации. При этом у девочек строение наруж
ных половых органов приобретает сходство с мужским, типом (гипер
трофия клитора, увеличенные половые губы}, а у мальчиков на
 2 _____3-м году развиваются признаки преждевременного полового

^Анаболическое влияние андрогенов способствует ускоренному 
физическому развитию детей (большой рост, мощная мускулатура), 
однако в связи с ускорением процессов окостенения после 10—13 лет 
дети начинают отставать в росте. Эта простая, или вирильная, 
форма связана с неполным блоком Са1-гидрокси. лаз. При полном 
блоке развивается другая форма -  адрено-генитальныи синдром 
с потерей соли (дискортицизм, адреналовая интоксикация, синдром 
Дебре — Фибигера). Клинические проявления этой формы обнару
живают огромное сходство с пилоростенозом: рвота «фонтаном* 
на 2—3-й неделе жизни, дегидратация, сердечно-сосудистая неао-
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Срочность. В крови гпЬеркалйекия, метаболагаеекии аЦиДОй, 
отмечаются значительные потери натрия с мочой. Эти биохимические 
признаки дозволяют отличить данную^ форму адрено-генитального 
синдрома от истинного пилоростеноза, при котором, как правило, 
имеют место^гипокалиемия, метаболический алкалоз, почти полное 
отсутствие натрия в моче.

При недостаточности 3-бета-ол-стероид-дегидрогеназы у маль
чиков могут наблюдаться проявления феминизации (гипоплазия 
полового члена, гщюспадия* крипторхизм). ИзолироваЕвик блок 
в системе 11-бета-гидроксилаз проявляется особой формой адрено- 
генитального синдрома с гипертонией.

Для всех форм адрено-генитального синдрома характерна рез
кая гиперплазия коры надпочечников, обусловленная постоянной 
АКТГ стимуляцией* не ведущей, однако, к восстановлению синтеза
кортикостероидов.

Д и а г н о з .  Важное значение для диагностики имеют иссле
дования полового хроматина, биохимические исследования кровв 
и мочи, а также количественное определение суточной экскреции 
17-кетостероидов, прегнандиола, Си-стероидов крови и мочи.

Л е ч е н и е заключается в применении гидрокортизона и его 
аналогов, которые назначаются на длительный период. При соль- 
теряющей форме показаны внутривенные вливания хлорида натрия, 
введение соли до 5 г в сутки, дезоксикортикостерон, альдосте- 
рон.

АКАТАЛАЗИЯ — заболевание, обусловленное отсутствием 
катаяазы в тканях и крови я характеризующееся упорной пиорееи. 
Описано в 1947 г. в Японии Takahara. Заболевание наблю
дается и [в Европе. Тип наследования — аутосомно-рецессивнын. 
Катадаза обеспечивает разрушение перекиси водороде, образую
щейся в процессе межуточного обмена в тканях и л и  под влиянием 
микробной флоры на слизистых оболочках. В эритроцитах фермент 
защищает их от повреждающего влияния перекиси. Однако отсут
ствие ката лазы не отражается на развитии организма, следова
тельно, существенной роли в процессах энергетического обмена 
фермент не играет.
' К л и н и ч е с к и е  признаки болезни выражаются в появле

нии рецидивирующих язв на деснах, преимущественно у лиц юно
шеского возраста. В тяжелых случаях развивается гангрена аль
веол, атрофия альвеолярных перегородок, при этом происходит 
выпадение зубов. У детей описаны язвенные тонзиллиты, Каких- 
либо изменений со стороны внутренних органов не отмечено.

Д и а г н о з .  Для диагностики заболевания большое значение 
имеет проба крови с перекисью водорода. У здоровмж людей в ре
зультате контакта крови с перекисью водорода наступает обильное 
ценообразование за счет выделения кислорода. При акаталааян 
пена не образуется, но развивается темно-коричневая окраска, 
а позднее выпадает желтоватый осадок; в надосадочной жидкости 
обнаруживаются продукты распада гема.

Л е ч е н и е .  Эффективного лечения болезни нет. Так как 
источником образования перекиси водорода на слизистых: оболочках 
в основном является микробная флора, целесообразно местаов при
менение антибиотиков. В постпубертатном периоде клинические 
проявления болезни значительно ослабевают.

АКРОКЕРАТОМД НАСЛЕДСТВЕННАЯ. Заболевание описано 
Tomassoli.
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К л и н и ч е с к и е  Симптомы появляются при рождении. 
Роговые чешуйки темного цвета, локализуются на открытых участ
ках кожного'покрова. Кожа обычно плотной консистенции, неров
ная. Излюбленной локализацией являются кожные покровы разги- 
бательной поверхности конечностей и крупных суставов.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с врожденными ихтиозом, эритродермией Брока и др.

Л е ч е н и е  см. Ихтиоз.
АКРОПИГМЕНТАЦИЯ СИММЕТРИЧНАЯ. Синдром описан 

в 1957 г. Oberst, Lehn, Hauss. Пигментные врожденные дистрофии 
известны под названием сетчатой пигментной дистрофии. Представ
ляет собой врожденное семейное нарушение пигментации, при ко
тором наблюдаются точечные, сетчатые или линейные пигментации 
на коже туловища, верхних и нижних конечностей. Сетчатая пиг
ментация кожи в сочетании с пигментными пятнами ладоней и стоп, 
недоразвитием и расширением сосудов сетчатки описана Dohie 
в 1934 г.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  сетчатой пигмент
ной дистрофии следует проводить с приобретенными токсическими 
меланодермиями.

Л е ч е н и е  не проводится.
АКРОПАТИЯ ЯЗВЕННАЯ СЕМЕЙНАЯ (Тевенарда Синдром). 

Заболевание описано Thevenard в 1942 г. Наследуется по аутосомно- 
доминантному типу с различной экспрессивностью мутантного 
гена. Описаны семейныеf случаи. Морфологически — первичная 
дегенерация передних корешков спинного мозга и дегенеративные 
изменения кровеносных сосудов в пораженных областях.

К л и е  и к а. Заболевание начинается в раннем детстве. 
Характеризуется симметричным изъязвлением, акроливом, сосу
дистыми расстройствами концевых фаланг кистей и стоп. В области 
этих участков снижена поверхностная и температурная чувстви
тельность. Иногда отмечают повышение сухожильных рефлексов и 
непостоянные патологические рефлексы.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с акроостеолизом, сирингомиелией, эндартериитом, болезнью 
Рейно

Л е ч е н и е  — иссечение симпатического ганглия, симпто
матическая терапия.

АКРОЦЕФАЛОСИНДАКТИЛИЯ (Аперта синдром, акро- 
краниодисфалангия, акросфеносиндактилия). Синдром описан Apert 
в 1906 г. Заболевание представляет врожденный порок развития 
черепа в сочетании с аномалиями развития кисти или предплечья. 
Череп имеет башенную форму за счет преждевременного закрытия 
венечного и стреловидного швов. Возможно также раннее закрытие 
и других швов, что приводит к характерным изменениям лицевого 
скелета: лунообразное лицо, приплюснутый нос, пучеглазие (пло
ские глазные впадины), высокое небо, иногда сочетающееся с его 
расщеплением, атрофия зрительных нервов. Аномалия развития 
рук проявляется синдактилией, полидактилией, радиоульнарным 
синостозом с тугоподвижностью в локтевом суставе. Наблюдаются 
и другие пороки развития: атрезия заднего прохода, дефекты поз
вонков. Больные отстают в умственном и физическом разви
тии.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует прово
дить с другими дисморфо логическими синдромами.
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Л е ч е н и е  хирургическое. Атрезия ануса требует экстрен
ного оперативного вмешательства сразу после рождения. Свищевые 
формы (ректо-уретральный, ректо-везикальный, ректо-промежност- 
нмй свищ) позволяют отсрочить оперативное вмешательство до 
6-месячного возраста. Аномалии развития кисти и предплечья тре
буют хирургической коррекции в возрасте после 3—5 лет при син
дактилии и в 5—6-летнем возрасте у больных с радиоульнарным 
синостозом. Тугоподвижность суставов лечат консервативно (мас
саж, лечебная физкультура, физиотерапия). Изменения со стороны 
костей черепа, как правило, не требуют коррекции. Необходимо 
наблюдение у окулиста и невропатолога.

АКСЕНФЕЛЬДА СИНДРОМ —- редкое наследственное заболе
вание, описанное впервые Aksenfeld в 1920 г. Тип наследования — 
доминантный. .

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется колобомои 
радужной оболочки, частичной аниридией,^помутнением хрусталика 

' и эктопией зрачка. Более чем у 50% таких больных наблюдается раз
витие врожденной глаукомы, связанной с дисгенезом структур угла 
передней камеры.

Л е ч е н и е  оперативное. Прогноз серьезный.
АЛАКРИМИЯ — врожденное отсутствие выделения слез. До 

1968 г. описано 15 случаев. Известны три типа врожденной алакри- 
мш. При первом типе наблюдается алакримия вследствие отсут
ствия слезной железы. Для второго типа характерно отсутствие 
активного слезотечения при наличии слезной железы. Третий тип 
характеризуется изменениями в нервной системе, влияющими на 
функцию слезной железы. Макроскопическое исследование слезных 
желез патологии не выявляет.

К л и н и к а .  У больных отсутствует выделение слезы, что 
сопровождается субъективными неприятными ощущениями 
в области глаз. Конъюктива сухая, ороговевшая, роговица мутная, 
отмечаются ее ксероз и васкуляризация, склера истончена. Может 
быть укорочение сводов конъюнктивы, задний симблефарон. Резко 
снижается зрение.

Л е ч е н и е .  Инстилляция витаминных капель, рыбьего жира, 
витамина А. Оперативная пересадка в конъюнктивальную полость 
тенонова протока. i

АЛИМФОЦИТОЗ (синдром Незелофа, французский тип имму
нопареза) — наследственно обусловленная недостаточность клеточ
ных механизмов специфической защиты против инфекции. Описан 
Nezelof и сотр. в 1964 г. Данных о частоте в популяции пока не 
имеется  ̂ В патогенезе заболевания основную роль играет гипопла
зия вилочковой железы, в которой при гистологическом исследо
вании определяется отсутствие лимфоидных клеток и телец Гас- 
салья. Созревание плазматических клеток не нарушено, кон
центрация иммуноглобулинов в плазме крови нормальна, коли
чество лимфоцитов в периферической крови значительно умень
шено.

К л и н и ч е с к и ,  как и другие разновидности иммунопареза, 
проявляется в первые месяцы жизни упорным септическим процес
сом с септикопиемическими очагами в легких, среднем ухе и ант
ральных полостях, в кишечнике, почках и мочевыводящих путях, 
в коже.

Л е ч е н и е  малоэффективно. Показаны антибиотики широ
кого спектра действия, гемотрансфузии, введение гамма-глобулина,
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плазмы. Перспективны попытки трансплантации эмбриональной
вилочковой железы.

АЛЬБИНИЗМ — врожденное отсутствие пигмента в коже и ев 
придатках, радужной и пигментной оболочках глаз. Альбинизм 
может быть частичным. Частота полного альбинизма составляет, по 
данным различных авторов, от 1:10 000 до 1:200 000; частичного аль
бинизма--1:20000— 1:25000. В основе заболевания лежит тесно- 
собность меланоцитов образовывать меланин, что обусловлено 
инактивацией тирозиназы. Наследуется альбинизм по аутосомно-
рецессивному типу. ,  „

Клиника .  Полный альбинизм проявляется белой кожей и 
волосами. Глаза имеют красновато-розовый цвет вследствие про
свечивания сосудов глазных оболочек через прозрачные среды глаза. 
Альбиносы обычно очень чувствительны к свету. Частичный альби
низм характеризуется пятнистостью кожных покровов: наличие
белых пятен на пигментированной коже; иногда отмечаются белые 
волосы, но кожа и глаза пигментированы, и др. В отдельных слу
чаях при альбинизме могут обнаруживаться снижение интеллекта, 
глухонемота, пороки развития,

Л е ч е н и е не проводится. Рекомендуется ношение светозащит
ных очков, следует избегать пребывания на солнце. Прогноз бла-

Г°ПРАЛМЮРТА СИНДРОМ (нефропатия с глухотой семейная) — 
ото-окуло-ренальный синдром, наследственный семейный гемор
рагический нефрит. Заболевание, проявляющееся исключительно 
у мальчиков, характеризуется прогрессирующим поражением почек, 
развитием почечной недостаточности, глухоты, поражением глаз. 
Описан в 1927 г. Alport. В отечественной литературе опубликовано 
9 наблюдений болезни, но, по-видимому, она встречается не столь 
педко, так как не диагностируется из-за значительного сходства 
клинической картины с проявлениями диффузного гломерулоне- 
фрита. Наследуется по доминантному типу, сцепленному с полом.
** К л и н и к а .  Ранним признаком синдрома Альпорта является 
гематурия, выраженная в различной степени, часто альбуминурия, 
реже пиурия , Гематурия может быть отмечена уже а первые недели 
жизни, но чаще начало болезни приходится на возраст 7 10 лет,
Постепенно прогрессирует почечная гломерулярная недостаточ
ность и развивается хроническая интоксикация, связанная с перио
дическим повышением уровня остаточного азота в крови и метабо- 
лическим ацидозом. Глухота развивается позднее, иногда лишь
V взрослых. У некоторых больных выявляется пораженивдглаз — 
катаракта, сферофакия с вторичной миопией, пигментная ретинит, 
Возможны отставание в психофизическом развитии, повышенная 
чувствительность к инфекции мочевыводящих путей.

Л е ч е н и е  — симптоматическое. Прогноз неблагоприятный,
АЛЬСТРОМА СИНДРОМ — сочетание пигментного _ ретинита, 

глухоты, ожирения и сахарного диабета, Описан в 1959Jr. Alstrom 
и соавт. Частота в популяции не установлена. Тип наследования 
аутосомно-рецессивный. Во многом сходен с синдромом Лоуренса 
Муна—Барде—Бидля, отличаясь от него отсутствием полидактилии, 
гипогонадизма и задержки нервно-психического развития.

Л е ч е н и е  симптоматическое. '
АЛЬФА-1-АНТИТРИПСИНА НАСЛЕДСТВЕННЫЙ ДЕФИ

ЦИТ — описан у больных с хроническим поражением легких, пре
имущественно у лиц старше 30 лет. Известен дефицит альфа-, -анти-
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трипсина и у детей, не проявляющийся клинически. Тип Наследо
вания — аутосомно-доминантный Развитие заболевания связы
вается с деструкцией слизистой оболочки бронхиального дерева 
трипсином, выделяемым лейкоцитами и не подвергающимся инак- \ 
тив&ции альфа-1-антитрипсином.

К л и н и ч е с к и е  проявления в основном определяются 
развитием эмфиземы, бронхита, бронхоэктазий, а также тяжес
тью дыхательной недостаточности. \

Л е ч е н и в. Мвтодьфгечения и профилактики не разработаны.
АЛЬЦГЕЙМЕРА БОЛЕЗНЬ — рано начинающаяся форма стар

ческого слабоумия, описана Alzheimer в 1906 г. Встречается 
примерно в 4% психических заболеваний позднего возрасти . Семей
ные случаи описаны впервые в 1929 г. Наибольшее число заболева
нии в одной семье (13 членов семьи в 5 поколениях) описано в 1961 г.
Lauter. Среди женщин заболевание встречается в 3—4 раза чаще, 
чем у мужчин. Высказаны предположения о доминантном типе 
наследования, возможно полигенное наследование. Несомненна 
генетическая связь с сенильной деменцией. Риск заболеваемости 
3.8‘А’2,1% (Sjogren). Среди семейных случаев особенно высок про
цент заболевания с ранней манифестацией; ранние семейные формы 
отличаются значительной атипичностью клинической картины.

Патогенез болезни Альцгеймера не известен. Морфологически 
в большинстве случаев обнаруживается деструкция всей коры 
большого мозга с преимущественным поражением теменной и височ
ной областей. Отмечается резкое уменьшение веса мозга, распад 
паренхимы, разрастание глии, образование бляшек (чаще в лобной 
доле), так называемое альцгеймеровское перерождение нейрофиб
рилл. Средний возраст начала болезни 55 лет, продолжительность 
болезни 7—8 лет.

К л и н и к а. Описаны два варианта течения. При первом 
варианте [«классическом»] относительно быстро развивается слабо
умие, очаговые симптомы присоединяются позже. При втором — 
отмечается медленное течение с постепенно нарастающим слабо
умием, мнестическими расстройствами и очаговой симптоматикой. 
Нарушения памяти занимают центральное место в клинической 
карэтше болезни Альцгеймера: прогрессирующее снижение запо- 

> мииашия, фиксационная амнезия, амнестическая дезориентировка, 
расстройства репродуктивной деятельности. Нарастают нарушения 
внимания, восприятия, многочисленные ложные узнавания. Помимо 
аграфии, алексии, имеет место выраженная акалькулия. Нарастает 
утрата навыков, расторможение влечений, больные бесцельно 
суетливы, в дальнейшем движения носят автоматизированный 
характер. Имеют место нарушения речи: сенсорная афазия, амне
стическая афазия, переход речевой аспонтанности в речевое возбуж
дение, иногда логоклония, В конце болезни деменция носит глубо
кий тотальный характер. В половине случаев отмечаются состояние 
галлюцинаторной спутанности, отрывочные бредовые идеи, кратко
временные приступы психомоторного возбуждения. У трети больных 
бывают судорожные припадки. В случаях семейных форм судорож
ные припадки сочетаются с ранним началом болезни (в 30—35 лет).

Экстрапирамидные расстройства (чаще паркинсоноподобный 
синдром) встречаются у ряда больных, чаще в конце болезни. В ко
нечной стадии заболевания выявляются децеребрационная ригид
ность, кахексия, булимия, симптомы орального автоматизма, эндо
кринные расстройства и пр. Продолжительность исходной стадии
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в среднем 5—6 месяцев. Смерть наступает от кахексии либо интер-
куррентного заболевания. я,.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводится с болезнью 
Пика сосудистыми заболеваниями и опухолями головного мозга.

Л е ч е н и е .  Больных, страдающих болезнью Альцгеймера, 
следует госпитализировать. При психомоторном возбуждении к 
галлюцинаторной спутанности применяют аминазин, андаксин, . 
мелерил и т, д. Необходима витаминотерапия, профилактика интер- 
куррентных заболеваний ■

АМАВРОТИЧЕСКАЯ ИДИОТИЯ (церебромакулярная дегене- 
папв Наследственное заболевание с преимущественным пораже
нием нервной системы, характеризующееся прогрессирующим 
снижением зрения в сочетании с деградацией интеллекта и разно
образными неврологическими расстройствами. Первый случаи 
амавротической идиотии описаны Тау в 1881 г. и Sachs в 1887 г. 
Sachs отметил семейный характер амавротической идиотии. К на
стоящему времени описано около 500 наблюдении амавротическим 
идиотииГ Частота 1 : 250 ООО. Заболевание наследуется по ауто- 
сомно-рецессивному типу. Мутантный ген имеет очень высокую 
степень пенетравтности. Более часто случаи амавротическои идио
тии отмечаются в еврейских семьях. При патологоанатомическом 
исследовании обнаруживаются увеличение мозга, явления гидроце
фалии, диффузная' атрофия отдельных областей больших полу
шарий, а также истончение зрительных нервов. Гистологически 
определяется генерализованный распад ганглиозных клеток нерв
ной системы, наиболее значительно выраженный в клетках корь 
больших полушарий и мозжечка. Изменения выявляются также 
в клетках передних рогов спинного мозга. Нервные клетки вздуты, 
заполнены мелкозернистым веществом липоиднои природы, ядра 
клеток теряют свою форму и сморщиваются. Субстанция ниссля 
полностью разрушается. Аналогичные изменения отмечаются в ган
глиозных клетках сетчатки, особенно в области желтого пятна. 
Вторично страдают нервные волокна: может оонаруживаться значи
тельная демиелинизация и разрушение многих аксонов. В оси® 
ваболевания лежит генетически обусловленное нарушение оЬмена 
г&нглиозидов, сопровождающееся их повышенным отложением 
в сером веществе мозга. Увеличение ганглиозидов отмечено не 
только при амавротической идиотии Тея—Сакса, но в меньшей сте
пени и при ювенильной и взрослой формах. Накопление гангли 
зидов выявлено также в печени, селезенке и некоторых других ор
ганах больных амавротической идиотией Тея — Сакса, что сближает 
данную форму с внутриклеточными липоидозами. По-видимому, при 
амавротической идиотии Тея—Сакса имеется недостаточная актив 
ность галактозилтрансферазы — фермента, участвующего в пр 
цессах включения галактозы в ганглиозиды, следствием чего яв
ляются нарушения обмена ганглиозидов.

К л и н и к а .  Различают пять основных форм амавротическои 
идиотии: врожденную, раннюю детскую, позднюю детскую, юноше

скую И ПОЗДНЮЮ. _  _тт j лл/4\
'  Врожденная форма Нормана -  Вуда (Norman, Wood, 1941) -  

крайне редкое заболевание. При рождении у ребенка отмечаются 
микроцефалия или гидроцефалия, судороги, параличи. Быстро
наступает летальный исход. _

Ранняя детская форм» Тея—Сакса обнаруживается на яервом 
году жизни, чаще в возрасте 4—6 месяцев. Ребенок начинает резко
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Отставать в психофизическом развитии, перестает узнавать роди
телей, утрачивает приобретенные статические и двигательные 
функции. Рано выявляется снижение зрения, в последующем раз
вивается слепота, деградация интеллекта до идиотии. Отмечаются 
полиморфные судорожные припадки, парезы и параличи централь
ного характера. Характерным является симптом повышенной 
реакции на звуковое раздражение (гиперакузия). Нередко наблю
даются псевдобульбарные расстройства: нарушение глотания, 
дисфония, рефлексы орального автоматизма, насильственный плач. 
У ряда больных отмечаются нистагм, страбизм, вегетативно-эндо
кринные расстройства. В заключительной стадии болезни разви
вается децеребрационная ригидность. Типичным признаком амав
ротической идиотии Тея—Сакса является картина глазного дна: 
атрофия сосков зрительных нервов и вишнево-красное пятнышко 
в макулярной области. В редких случаях указанные изменения 
могут отсутствовать. Длительность болезни около 1% лет, боль
шинство детей умирают в возрасте до 2 лет.

Поздняя детская форма Янского — Бильшовского начинается 
обычно в возрасте 3—4 лет. Доминирующими симптомами являются: 
органическая деменция, прогрессирующее снижение зрения, двига
тельные расстройства. Течение заболевания относительно медлен
ное. На глазном дне обнаруживается атрофия сосков зрительных 
нервов, иногда вишнево-красное пятнышко в макулярной области. 
Летальный исход наступает через несколько лет от начала болезни.

Юношеская форма Шпилвмейера — Фогта — Баттена отли
чается возникновением первых клинических симптомов в возрасте 
6—10 лет, реже — позднее. Отмечаются снижение зрения, зкстрапи- 
рамидные и бульбарное расстройства, вегетативно-эндокринные 
симптомы. Часто возникают судорожные приступы, что может 
явиться ведущим признаком болезни. На глазном дне —■ атрофия 
сосков зрительного нерва, пигментный ретинит. Смерть наступает 
в возрасте до 18—20 лет.

Поздняя форма Куфса (форма взрослых) развивается чаще 
в молодом возрасте. Основными симптомами являются повышение 
мышечного тонуса по пластическому типу, скованность, параличи 
и судорожные припадки, изменение личности по типу энцефалопа- 
тического синдрома. Изменения на глазном дне могут отсутствовать. 
Длительность болезни около 10—15 лет. Биохимические исследова
ния при некоторых формах амавротических идиотий могут обнару
жить повышение активности отдельных ферментов в сыворотке 
крови (альдолазы, глютаминщавелевоуксусной трансаминазы и пр.). 
Электроэнцефалография обнаруживает дизритмию, появление ати
пичных волн. При амавротической идиотии Тея — Сакса часто обна
руживаются вакуолинизированные лимфоциты.

Д и а г н о з .  Для правильного диагноза амавротической идио
тии важно выявление признаков прогрессирующего поражения 
нервной системы в сочетании с типичными изменениями на глазном 
дне, генеалогический анамнез. Дифференциальный диагноз прово
дится с группой лейкодистрофий и внутриклеточных липоидозов.

Л е ч е н и е .  Рациональная терапия амавротической идиотии 
отсутствует. Некоторый эффект может быть получен от применения 
тканевых экстрактов, переливаний крови и плазмы. Назначают про- 
тивосудорожные средства, общеукрепляющее лечение. С профилак
тической целью следует рекомендовать родителям, имеющим боль
ного ребенка, воздерживаться от дальнейшего деторождения.
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АМИОТОНИЯ ВРОЖДЕННАЯ (Оппенгейма болезнь). Описана 
Oppenheim  в .1900 г. Встречаются сшеиижмуч™
Ропотечи — часто кровные родственники. Оба пода поражаются 
с одинаковой частотой. Проявляется в период новорожденное^ и 
'уяпя'ктр'пичубтся атониви и слабостью мьшщ.характеризуется ат им стадия,- болезни Верднига -

Го<Мшаш^ и многие авторы полагают, что это два идентичных за
воевания. Врожденная 1миотошвд характеризуется дегенератив-
ннми изменениями в мотонейронах спинного мозга. Изменения с 
стороны мышц являются вторичными, Патологическая “ атомш. 

масса мышечных волокон уменьшена, ми0^ рил„ “ Х  "теские

Г с п и н н о м  и продолговатом м2зге дегенерируют, описаны изменения 
в м о з г о в о й  коре: Симптомы могут появляться при рождении Иногда

сохранена правило, ие прогрессирует. Электро-
миограмма в^вляет резкое снижение или отсутствие электровоз-
будимости мышц. Смерть может наступить в течени. первого года 
жизни от респираторных инфекции. С возрастом у больных отме
чается некоторое улучшение даетиельщп: с дру,

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с ДРУ.
чаболеваниями мышечной системы, полиомиелитом, гнми заболевани Прогресси мышечные Дистрофии.

АМИОТРОФИЯ НЕВРАЛЬНАЯ (Шарко-Мари -  Туса -Гоф 
А я болезнь} Классическое описание заболевания дано Charcot 
и  M a r i e  (1886) во Франции, Toots в Англии. Название шрог^си- 
тлптттая ревральная мышечная амиотрофия» дано Hoftmanri •
ЗабадеванТе встречается во всех странах м и р а .  Наследуется как

3  Н™ - ж , Х № =
“ *  К  r S r i C E . '  а Е е в м »  обычво » Ш .Щ Ш

« 5 Я £  S.ep’ ” .3№ “ «о - - 4 “ » » -  а .т «
ттпттгпрттиняются симметричные атрофии дистальных отделов ниж 
ни* конечностей (малоберцовая мышца, экстензоры голеней, мелких 

1 тт,т\ „ вачьгтсная деформация стоп. Сухожильные рефлексы 
т о ю т  Ахилловы рефлексы отсутствуют на ранней стадии заболе 
ияния Нередко имеются чувствительные расстройства по типу j 
Гносков При исследовании электровозбудимости выявляется ча
с т н а я  или полная реакция перерождения;

НОСТЬ™д^окола™^ак'клиниче«{ие вариГты зТ олеХия описаны

r t aS ™ “ 9M)*

шраличей под влиянием холода. Возможно начало с атроф ш ю ад  
в е р х н и х  конечностей,  болей, парестезий и Холодовых параличей,
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синдром Генеля (1890); при синдроме Герингама (1889) доминируют 
симптомы поражения передних рогов спинного мозга, фибриллярные 
подергивания и атрофия. Заболевание медленно прогрессирует, 
может иметь место спонтанная стабилизация процесса.

Дифференциальный диагноз следует проводить с дру
гими наследственно-дегенеративными заболеваниями нервномышеч
ного аппарата, дистальной формой миопатии и др., полиневритами.

Л е ч е н и е  комплексное, проводится курсами, включающими 
общеукрепляющую терапию, антихолинэстеразные средства, вита
минотерапию, широко применяются физиотерапевтическое лечение, 
ортопедическая обувь.

АМИОТРОФИЯ ПРОГРЕССИРУЮЩАЯ (Арана — Дюшена бо
лезнь). В 1849 г. Aran и Ducheime описали заболевание, сопровож
дающееся прогрессирующей атрофией мышц конечностей и туловища 
и фасцикулярными и фибриллярными подергиваниями. Заболева
ние наследуется по аутосомно-доминантному типу. Чаще болеют 
мужчины. Нередки семейные случаи. Патологоанатомически нахо
дят дегенерацию и атрофию клеток передних рогов спинного мозга 
(чаще шейного и грудного отделов), иногда поражаются двигатель
ные ядра черепномозговых нервов. В клетках имеется включение 
пигмента. В передних корешках — распад миелина, исчезновение 
осевых цилиндров, разрастание соединительной ткани. В мышцах 
находят вторичную дегенерацию, нередко жировые перерождения. 
Начало заболевания в возрасте 25—50 лет.

К л и н и к а .  Заболевание начинается с атрофии мышц кисти, 
постепенно в процесс вовлекаются проксимальные отделы верхних 
конечностей, нижние конечности и мышцы туловища. Атрофический 
процесс наблюдается также в коже и подкожной клетчатке. Не
редко отмечаются вазомоторные нарушения в кистях и стопах. Сухо
жильные рефлексы угасают. Характерны фасцикулярные подерги
вания. Чувствительных расстройств не отмечено. Функции тазовых 
органов не нарушены.

Д и а г н о з ставят на основании характерной клинической 
картины, данных электромиографического исследования. Дифферен
циальный диагноз следует проводить с сирингомиелией, боковым 
амиотрофическим склерозом, инфекционными и инфекционно-аллер- 
гическими поражениями нервной системы (неврит шейного сплете
ния, клещевой энцефалит), опухолями спинного мозга. Течение 
заболевания медленно прогрессирующее. Смерть, как правило, 
наступает от дыхательных расстройств.

Л е ч е н и е  проводят курсами, применяют полноценную, бо
гатую белками диету, витамины группы В, витамин Е, АТФ, анабо
лические гормоны, антихолинэстеразные препараты, физиотерапев
тические процедуры: ионизацию с йодистым калием, озокеритовые 
аппликации, массаж, лечебную физкультуру.

АМИОТРОФИЧЕСКИЙ БОКОВОЙ СКЛЕРОЗ (наследственно
семейные формы, спастический спинальный паралич, Шарко — Ко
жевникова болезнь). Боковой амиотрофический склероз впервые 
-описан Charcot в 1896 г. Встречается во всех странах мира с часто
той 1,4—6 случаев на 100 ООО населения. Мужчины поражаются 
в 3—4 раза чаще женщин. Наследуется доминантно с неполной пене- 
трантностью мутантного гена. В основе заболевания лежит дегене
рация моторных клеток спинного'мозга, мозгового ствола ив мень
шей степени коры больших полушарий (моторных клеток Беца). 
Вторичные дегенеративные изменения в боковых и передних отделах
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спинного мозга характеризуются потерей миелина, дегенеративные 
изменения преобладают в боковых столбах спинного мозга, в пира- 
мидном пути.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  заболевания проявляется 
слабостью и атрофией мышц сначала верхних, позднее нижеех. 
конечностей, обычно симметричными, потерей сухожильных реф
лексов, фибриллярными и фасцикулярными подергиваниями мышц. 
В большей степени поражаются дистальные отделы конечностей. 
Отмечается дизартрия, дисфагия. Описан вариант заболевания с пре
имущественным поражением стволовых отделов мозга, который 
известен как семейный бульбарный паралич Фацио — Лонда, обычно 
наследуемый но аутосомно-рецессивному типу. У больных могут 
выявляться гемиплегия и параплегия спастического характера, 
в терминальных состояниях — тетраплегии и бульбарные пара
личи! Боли, парестезии наблюдаются в половине всех случаев. 
Расстройства глубокой чувствительности не встречаются. Могут 
развиваться нарушения тазовых функций. В ряде случаев обнару
живаются изменения высших корковых функций: возбуждение, 
психотические состояния, насильственный смех и плач. Течение 
злокачественное. Может наблюдаться незначительное повышение 
белка в спинномозговой жидкости, в крови — значительное повыше
ние содержания белка и активности трансаминаз, в моче понижение 
креатинина и повышение креатина.

Д и а г н о з  не сложен в типичных случаях заболевания, од
нако в начальных стадиях следует исключить полиневрит, рассеян
ный склероз, сирингомиелию, сифилис спинногЬ мозга, опухоль, 
остеоартриты, дегенеративные заболевания нервно-мышечной си
стемы.

Л е ч е н и е  симптоматическое. Прогноз неблагоприятный. 
Смерть наступает от бульбарного паралича и присоединившейся 
вторичной инфекции.

АНАЛЬГЕЗИЯ ВРОЖДЕННАЯ (Бильмонда синдром) — врож
денная нечувствительность к боли. Проявляется отсутствием чувст
вительности роговицы, зубов; особенно ярко проявляется при раз
личных костно-суставных патологиях (отсутствует при переломах, 
вывихах). Психологические изменения личности рассматриваются 
как составная часть синдрома.

Л е ч е н и е  не проводится.
АНАЛЬБУМИНЕМИЯ — наследственный дефект биосинтеза 

альбуминов, характеризующийся снижением их концентрации до 
следовых количеств. Тип наследования — аутосомно-рецессивный.

К л и н и ч е с к и м и  проявлениями заболевания служат 
утомляемость, слабость, периодически — отеки. В раннем детском 
возрасте анальбуминемию приходится дифференцировать с нефро
тическим синдромом, экссудативной энтеропатией.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  основан на исклю
чении протеинурии, а также потери белков плазмы с калом (иммуно
электрофорез белков фильтра кала). Характерным для анальбуми- 
немии является повышенная концентрация холестерина в крови 
(до 500 мг% и выше).

Прогноз относительно благоприятен, так как выпавшие 
функции альбуминов компенсируются глобулиновыми фракциями 
крови. „

Б и с а л ь б у м и н е м и я  — появление двух фракции альбу
мина при электрофоретическом исследовании — клинически не
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тюявляется и едва ли заслуживает названия болезни. Наличие 
двух фракций альбумина оказывается физиологическим признано.

КР°ВАНАЛЬНАЯ АТРЕЗИЯ С ВАГИНАЛЬНЫМ СВИЩОМ-
редко встречающаяся аномалия, Xарактеризуется « * ,  ™  свище; 
вой ход располагается в глубине влагалища или за гименом. Свище 
вое отверстие недостаточно широкое. Свищ не пропускает таердого 
кала возникают хронические запоры, интоксикация, больная 
девочка отстает в физическом развитии. Иногда возникают явления 
частичной или полной непроходимости. , о йт _

Л е ч е н и е  оперативное у детей старше 2 лет (ранее I  лет

по витальным показаниям), nnranEVTiaviiUM
АНАЛЬНОГО ОТВЕРСТИЯ АТРЕЗИЯ С ВЕСТИБУЛЯРНЫМ 

СВИЩОМ. Свищевое отверстие располагается в области задней 
спайки или в ладьевидной ямке. Может протекать бессимптомно или 
имеется недержание кала или газа. Общее состояние больных

т? Д  и н и е оперативное проводится у детей старше 2 лет. 
АНГИДРОЗА, ГИПОТРИХОЗА И АДОНТИИ СИНДРОМ (Кри

ста -  Сименса синдром). Заболевание описано Christ в 1913 г. и 
Siemens в 1937 г. Наследуется по аутосомно-доминантаому и <сцеп 
ленному с полом рецессивному типу. Ведущими илнпхгаескими сим 
птомами являются ангидроз, гипотрихоз, адонтия, гиподонтия, 
недоразвитие носового скелета, аномалии прикуса, отечность у ,

М,' 1 П . Т Й Г « “ « и .л ь .ы й  д и а г н о »  « ед у »  про.о- 
дить с различными видами эктодермальных дисплазии. 

Л е ч е н и е  симптоматическое. ___  _  ,
АНГИОКЕРАТОМА ДИФФУЗНАЯ ТУЛОВИЩА (Фаори синд

ром). Заболевание описано Fabry в 1898 г. Относится к группе зиио- 
идозов. Наследуется по рецессивному, сцепленному с полом типу. 
У i родственников мужского пола по линии матери отмечается высо
кая пенетрантность мутантного гена. Описаны семейные случаи. 
Заболевание проявляется поражением кожи, с о с у д и с т о е  системы
глаз и внутренних органов.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется развитием 
сосудистых кератинизцрованных узелков на коже губ, щек, под- 
крыльцовой впадины, концевых фаланг пальцев, живота, ягодиц, 
г ру д и  и других частей туловища в виде мелких сосудистых пятен 
с окраской различной интенсивности, возвышающихся над окружаю
щей кожей! Типичные ангиокератомы развиваются также на мо
шонке и половом члене. .При травмировании узелки кровоточат, 
гистологически они идентичны ангиокератомам на пальцах У боль 
ных диффузной ангиокератомои туловища Фабри могут быть 
повышение артериального давления, Изменения сосудов сетчат , 
п от е н и е  роговой оболочки глаз, почечная недостаточность. 
Отмечается увеличение фосфатов и липидов в крови, фосфатолипо 
идные скопления в коже и гиперкератоз.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы м  д и а г н о з  проводится с бо
лезныо Ослера и ангиокератомой Мибелли.

Л е ч е ни  е симптоматическое. ____
АНГИОМАТОЗ КОРТИКО-МЕНИНГЕАЛЬНЫИ ДИФФУЗ

НЫЙ (ван Богарта — Де Ври синдром). Синдром описан в 1955 г. 
Van Bogaert и De Vries. Относится к группе неиро-кожных сиВДРОмов. 
Кожные изменения характеризуются врожденной поикялодермиеи
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с метамерно расположенными телеангиэктазиями. Наследуется 
по рецессивному, сцепленному с полом типу.

В к л и н и к е  заболевания доминируют судорожные при
падки, пирамидные и экстрапирамидные расстройства, деменция. 
Может выявляться гемианопсия.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с оо- 
лезнью Штурге—Вебера, синдромом Вернера, синдромом Блоха — 

Сульцбергера.|

i A S I j & m S E b !  ВРОЖДЕННЫЕ. Опи- 
сывают врожденные артериальные, венозные и артерио-венозные 
аневризмы, часто сочетающиеся с аномалиями сосудов кожи, внут
ренних органов, дизрафическом статусом и врожденными уродст
вами. Артериальные аневризмы, как правило множественные, с оча
говой неврологической симптоматикой. Редкий односторонний 
врожденный порок артерио-венозной системы, сочетающийся с по
роками развития конечностей, носит название синдрома Клшшеля 
Треноне — Парка — Вебера. Ангиоматоз мозга может быть 
основным * проявлением болезни Штурге — Вебера, болезни
Гиппеля — Линдау. ,

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  Аневризмы могут клини
чески не проявляться. При'разрыве аневризмы дают клинику ост
рого расстройства мозгового кровообращения. Врожденные артерио- 
венозные аневризмы чаще образуются между внутренней сонной 
артерией и кавернозным синусом. Они представляют собой расши 
ренкую приводящую артерию и узел пульсирующих вен; содержа? 
пшх артериальную кровь. Больные жалуются на пульсирующие 
головные боли, недомогание. При аневризмах, по ходу средней 
мозговой артерии часто отмечается фокальная эпилепсия, с альтер
нирующим центральным гемипарезом, носящим нреходящии ха
р а к т е р .  В а ж н ы м 'признаком является наличие шума в лобной или 
височной области, прослушиваемого стетоскопом. На* рентгено
граммах — очаги обызвествления в области аневризмы или расши
ренные венозные каналы в костях черепа. Прогноз внияагоприят- 
ный вследствие склонности аневризм к разрывам.

Л е ч е н и е При ранней диагностике показано хирургиче
ское'лечение в ряде случаев — глубокое рентгеновское облучение.

АНЕМИЙ ГЕМОЛИТИЧЕСКИЕ НЕСФЕРОЦИТАРНЫЕ (эри: 
троцитопатии). В основе гемолитических несфероцитарных анемии 
лежат нарушения ферментных систем эритроцитов (глюкозо-Ь-фое- 
фатдегидрогеназа, редуктаза, глютатион, дифосфоглицеромутаза, 
пируваткиназа, метгемоглобиновая редуктаза, аденозинтрифосфа; 
таза — АТФ-аза), с помощью которых осуществляется анаэробный 
гликолиз глюкозы. Клинический дефицит того или иного фермегоа 
ведет к развитию несфероцитарной гемолитическои анемии, обуслов
ленной усиленным гемолизом эритроцитов, при сохранении компен- 
саторнОЙ активности эритропоэтнческой системы. Несфероцитарные 
анемии принято разделять на 2 группы по характеру течения 
аутогемолиза эритроцитов in vitro после инкубации в течение 
24 часов при температуре 37°. При первом типе отмечается нормоци- 
тарная аномш с ш  i . и .  Заболевание обусловлено 
дефицитом глюкозо-6-фосфатдегидрогеназы (Г-6-ФД) 2 , « ф
гяицеромутазы, глютатионредуктазы, понижением активности адено^ 
зинтрифосфатазы. Второй тип характеризуется нормальной по 
инкубации осмотической резистентностью эритроцитов, значительно
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снижающейся после 24 часов инкубации яри 37°. Аутогемолиз зна
чительно усилен, через 48 часов инкубации резко выражен и не 
смягчается глюкозой, но ослабляется добавлением АТФ. В крови 
у больных отмечается выраженный макроцитоз с множественными 
тельцами-включениями, которые становятся более отчетливыми 
после спленэктомии. Этот тип анемии возникает при дефиците 
пируваткиназы, а также 2,3-дифосфоглицеромутазы, приводящем 
к снижению уровня АТФ.

Гемолитическая анемия, обусловленная дефицитом глюкозе-
6-фосфатдегидрогеназы (Г;6-ФД), фавизм. Примахииовая анемия. 
Наследование ограничено полом. Мутантный ген локализован 
в Х-хромосоме. Гетерозиготные девочки страдают меньше. Наиболь
шее распространение — в районе Средиземноморья. При дефиците 
Г-6-ФД в эритроците происходит блокирование первого этапа обмена 
глюкозо-6-фосфата в пентозном цикле, в результате чего умен 
шается количество редуцированных нуклеотидов (НАДФ-Н2 и 
НАД-Н2), а 'также редуцированной формы глютатиона. В период 
новорожденное™ гинербялирубинемия в результате интенсивного 
гемолиза достигает высокой степени, в связи с чем нередко возни- 
никает необходимость в проведении заменных переливаний крови. 
В более старшем возрасте этот дефицит реализуется в виде внутри- 
сосудистого гемолиза с явлениями выраженной гемолитическое 
анемии.

Гемолиз эритроцитов происходит под влиянием приема ряда 
лекарственных и химических веществ — примахина, сульфанил
амидов, фенацетина, хинина, аспирина, ПАСК, салицилатов, нафта
лина, витамина К и др. Усиленный гемолиз эритроцитов может быть 
вызван также приемом в пищу или вдыханием пыльцы конских 
бобов и некоторых других растительных веществ. Усиление гемо
лиза наблюдается также под влиянием интеркуррентны* заболева
ний, включая вирусные. При попадании в организм указанных выше 
веществ на 2—3-й день развивается резко выраженный гемолитиче
ский криз с гемоглобинемией и гемоглобинурией. В эритроцитах 
выявляются характерные для заболевания тельца I  вйца. Наблю
даются анизоцитоз и пойкилоцитоз. Осмотическая резистентность 
обычно в норме, иногда может быть сниженной. В момент криза 
отмечается повышение числа ретикулоцитов, а у детей раннего воз
раста появляются и нормобласты. В период гемолитического криза 
отмечаются слабость, бледность с желтушным оттенком кожи, темпе
ратура повышена, возможно увеличение селезенки. Гемоглобин- 
Урия может способствовать олигурии и даже анурии. Острый гемо
литический криз длится 3—7 дней. Если прием препарата, вызвав 
шего гемолитический криз, продолжается, через несколько недель 
(5—6) вновь может возникнуть гемолитический криз.

Л е ч е н и е .  Необходимо исключить повторное применение ве
щества, вызвавшего гемолиз. При тяжелом гемолитическом кризе 
с резким падением гемоглобина — переливание крови, лучше всего 
капельно. У новорожденных с нарастающей непрямой гипербили- 
рубинемией во время криза — заменное переливание крови. !*ри 
гемоглобинурии и гемоглобинемии с целью предупреждения отло
жения гемоглобина в почечных канальцах необходимо применить 
алкилизирующие препараты.

Прогноз при своевременном диагнозе и предупреждении попа
дания в организм веществ, вызывающих гемолиз, благоприят
ный.
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Гемолитическая анемия, обусловленная дефицитом редуктааы 
Зглютатиона. -Описана в 1958 г. Lohr и Waller. Дефицит указанного 
фермента ведет к снижению редуцированного глютатиона, что спо
собствует повышенному разрушению эритроцитов. Описаны различ
ные варианты этой формы гемолитической анемии,^Гемолитическая 
анемия в легкой степени, выявляемая в раннем детском возрасте, 
сопровождается ретикулоцитозом при отсутствии изменений осмо
тической резистентности. Прогноз благоприятный.

Гемолитическая анемия, обусловленная дефицитом 2, 3-дифос- 
фоглицеромутазы. Впервые описана Praukerd. Наследуется по 
доминантному типу. Недостаток фермента способствует метаболиче
скому блоку гликолиза, так как нарушается переход 3-фосфогли- 
церофосфата в 2-фосфоглицерофосфат, в результате чего возникает 
недостаточное образование АТФ и лактатов с наклонностью эритро
цитов к более быстрому разрушению с одновременным развитием 
метгемоглобинемии, Заболевание проявляется в детском возрасте 
в виде анемии, желтухи, повышенного содержания ретикулоцитов 
в крови, спленомегалии.

Л е ч е н и е .  Общеукрепляющая терапия, диета, богатая вита
минами, Спленэктомия непоказана. Прогноз благоприятный.

Гемолитическая анемия, обусловленная дефицитом адено- 
зшгтрифосфатазы (АТФ-азы). Впервые описана Harvald с соавт. 
в 1964 г. Наследуется по доминантному типу. Заболевание прояв
ляется в раннем возрасте в виде гемолитической анемии различной 
степени в зависимости от интенсивности гемолитического процесса. 
В крови определяется повышенное содержание непрямого билиру
бина, ретикулоцитов. Отмечается спленомегалия.

Л е ч е н и е  при тяжелой анемии — переливание крови. 
Спленэктомия неэффективна.

Гемолитическая анемия, обусловленная дефицитом пируватки- 
назы эритроцита. Впервые описана Valentine с соавт. в 1961 г. 
Наследуется по доминантному типу. Фермент катализирует реакцию 
образования фосфоэкопирувата с одновременным образованием АТФ 
и АДФ. Поэтому при дефиците АТФ-азы тормозятся образование 
АТФ и лактата, что и способствует усиленному гемолизу эритро
цитов с образованием незначительного количества метгемоглобина. 
В эритроцитах гетерозиготных лиц активность фермента снижена 
вдвое. Анемия гемолитического характера, сопровождающаяся 
гипербилирубинемией, выявляется у детей грудного возраста и 
новорожденных, отмечаются анизоцитоз и пойкилоцитоз. Сплено
мегалия не всегда выражена.

Л е ч е н и е .  При значительной гипербилирубинемни в пе
риоде новорожденности показано заменное переливание крова, 
В более позднем возрасте — гемотрансфузии в период выраженной 
анемии. Спленэктомия неэффективна.

Метгемоглобинемия наследственная — заболевание, при кото
ром нарушено равновесие между процессом окисления гемоглобина 
и метгемоглобина и процессами восстановления гемоглобина. Тип 
наследования зависит от характера нарушения, способствующего 
образованию метгемоглобина; возможен аутосомно-рецессивный и 
доминантный тип. Заболевание характеризуется выраженным диф
фузным цианозом, обнаруживаемым у детей в раннем возрасте и 
даже в периоде новорожденности. Кровь имеет шоколадный оттенок 
за счет резкого повышения содержания метгемоглобина до 15—50% 
при норме от 0,5 до 1%. При тяжелых степенях метгемоглобинемии
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отметаются одышка, слабость, головные боли. Развивается конден
саторная полиглобуяия. Отмечается отставание детей в физическом 
и умственном развитии. В настоящее время принято выделять 
3 формы наследственной метглобинемии.

Т и п  I описан Gibson в 1948 г. Обусловлен дефицитом фер
мента диафоразы или коэнзима I, который принимает участие 
в восстановлении метгемоглобина в гемоглобин. Наследование 
аутосомно-рецессивное. Этот тип метгемоглобинемии выявляется 
при рождении ребенка и сохраняется всю жизнь. В большинстве 
случаев не дает выраженной клинической картины, кроме цианоза 
носогубного треугольника, слизистой оболочки рта и конъюнк
тивы; эти симптомы несколько усиливаются при физическои на
грузке без ухудшения общего состояния. ___

Т ип  II, описанный Horlein с соавт. в 1948 г., характе
ризуется наличием патологического гемоглобина, обозначаемого 
как НЬМ. В настоящее время установлено 4 варианта гемоглобина 
М, при наличии которых в организме развивается метгемоглобинв- 

мия, а  именно НЬМ' Бостон (a f  typp), НЬМ Саскатун -  Чикаго

(а в вз+*УР) и НЬМ (a„87+typ[S2). Содержание метгемоглобина у боль
ных колеблется от 15 до 20%. Имеется выраженный цианоз. Общее 
состояние нарушается мало. У гетерозигот отмечено также повышен
ное содержание метгемоглобина в крови.

Т и п  III наследственной метгемоглобинемии, описанныи 
Edei' с сотр. в 1949 г., характеризуется отсутствием в эритроцитах 
аномального НЬМ и заметных расстройств активности диафоразы 1, 
хотя клинически имелся выраженный цианоз с первых месяцев 
жизни, а содержание метгемоглобина доходило до *0 /о. В легких 
случаях специального лечения не требуется. В тяжелых случаях, 
при резком повышении содержания метгемоглобина в крови, вводят 
внутривенно метиленовую синюю в дозе 2 мг на 1 кг веса детям ран 
него возраста и 1,5 мг на 1 кг веса детям старшего возраста. Вводят 
медленно в виде 1% раствора. Назначают также аскорбиновую 
кислоту. Прогноз благоприятный.

АНЕМИЯ ГИНОПЛАСТИЧЕСКАЯ ВРОЖДЕННАЯ ДАЙМОН
ДА— БЛЕКФ АН А (хроническая идиопатическая арегенераторная 
анемия, первичная эритроцитарная аплазия, эссенциальная эритро
бластопения, эритрофтиз, хроническая эритробластопения). Заболе
вание связано с избирательной гипоплазией красного ростка кост
ного мозга. В литературе описано более 100 случаев с подобным

синдромом^ и ч е с к а я  к а р т и н а. Заболевание в виде анемии 

наше всего проявляется у детей первого года ж изни . При данной 
форме анемии страдает эритропоэтическая функция. I раиулоцито- 
поаз и тромбоцитопоэз не нарушаются. Анемия носит нормохром- 
ный, нормоцитарный характер с ретикулоцитопениеи. В пункта: - 
костного мозга отмечается картина эритробластофтиза. У некоторых 
детей имеются внешние особенности — светлые волосы, курносость, 
широко расставленные глаза, утолщение верхней губы, 3аболева- 
ние развивается постепенно, вначале появляется бледность, которая 
в последующем нарастает. Ребенок становится раздражительным, 
ухудшается аппетит. Анемия протекает без геморрагических прояв
лений. Печень и селезенка в начале заболевания не увеличены, 
но в дальнейшем в связи с гемосидерозом, обусловленным частыми 
трансфузиями, могут увеличиваться. Возможно развитие анемии
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обусловлено нарушением обмена триптофана, однако этот вопрос

требует дальнейшего изучения. ттпвопят
Л е ч е н и е. Периодически (каждые 3—8 недель) проводят

переливание крови или эритроцитной массы, В некоторых случаях
оказывают аффект стероидные г о р м о н ы ,  нодучен терадст^естм я
эффект при пересадке костного мозга. Прогноз при своевремен

НаЧТнЕМИЯНИГИпЖ АСТЙЧЕСКАЯ СЕМЕЙНАЯ

активности мезенхимы. Описаны семейные случаи. Чащвболетотр^ 
К л и н и к а .  Ведущими в клинике заболевания являются 

рецидивирующие носовые кровотечения. При исследовании крови 
выявляется хроническая гипохромная макрощот^над a n e i^ , л^- 
копения, тромбопения; осмотическая и ивхвншеская рюистен 
ность эритроцитов нормальная. Костный мозг ™п отстают
апластичен, содержит "много жировых отложении. Дети не отстают
в физическом и психическом развитии. „„от,,,от тмпт-

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы и  д и а г н о з  следует прово
дить с другими гипопластическими анемиями. „„„„„„„

Л е ч е в н е . Переливание крови, препараты железа, витамин 
В,,, фолиевая кислота, полноценное ™ т а н и е  _

АНЕМИЯ МИКРОСФЕРОЦИТАРНАЯ ГЕМОЛИТИЧЕСКАЯ 
МИНКОВСКОГО — ШОФАРА (наследственный микросфероцитоз, 
врожденная гемолитическая анемия). Заболевание описано Минков- 
ским в 1900 г Choufard в 1907 г. Характеризуется наличием микр<ь 
сфероцитарных эритроцитов и снижением их осмотической 
стойкости. Наследуется по аутосомно-доминантно, ?.. тип,,,

К л и н и к  а. “ Основными симптомами заболевания являются 
анемия, желтуха за счет повышения в крови непрямого би™РУ^™а, 
спленомегалия. Наличие неполноценных шаровидных эритроцитов 
приводи? к снижению их осмотической сгоикости в Раотво Р ^  ^аС1 
(min 0,52—0,70, max 0,32-0,36). Первые симптомы заболевашя 
выявляются в детском возрасте, нередко на нервом году жизни:в виде 
гемолитических кризов, с появлением желтухи за счет пов^ения 
в крови непрямого билирубина, анемии, увеличения селезенки и 
печени. В этот период количество уробилина в моче и стеркобл«ян 
в кале повышается. Эти формы эритроцитов нэбиратсльно улавли 
ваются селезенкой и подвергаются в ней более быстрому раз«руше
нию. В период гемолитического криза «тнечзетсяповышетоесодер- 
жание ретикулоцитов, доходящее иногда до 50 /о. Образование 
™ ц и ? о в  связано с наследственно обусловленным  ̂повыше™  
эоитроцитоза — недостаточным развитием ферментных систем эрит 
роцита, в частности фосфофруктокиназы, внояазы и традакето^*, 
что вызывает блок распада глюкозы в гликомтическои иепи Эмб 
пена — Мейергофа. Длительность жизни сфероцитов укорочена 
не только в организме больного, но и после переливания их здоро
вий лщам с неудаленной селезенкой. Течение б о л е з т  волнообраз^ 
ное. Гемолитические кризы чаще всего возникаю! под влиянием 
различных провоцирующих факторов (физическое перенапряжет!, 
инфекция, охлаждение и др.), м о г у т  сопровождаться повышением

температуры  ̂̂  ^ . Выражешшй эффект оказывает 

В момент криза, сопровождающегося значительным снижением 
гемоглобина, рекомендуется переливание крови.
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АНЕМИЯ СЕРПОВИДНОКЛЕТОЧНАЯ (дрепаноцитарная). 
Впервые описана Herrick в 1910 г. в США. Встречается преимущест
венно у негров в местностях так называемого малярийного пояса. 
Заболевание обусловлено врожденной неполноценностью эритро
цитов, связанной с наличием в них патологического гемоглобина
S (HbS). У гетерозиготов HbS составляет 20 —45%, а у гомозиготов 
HbS составляет 80—99%; остальной гемоглобин относится к феталь
ному типу (HbF). При серповидноклеточной анемии эритроциты, 
содержащие HbS в условиях гипоксии, приобретают серповидную 
форму, что способствует их массовому распаду.

К л и н и ч е с к и  заболевание характеризуется хронической 
анемией, гемолитическими кризами, сменяющимися периодами отно
сительной ремиссии. Заболевание проявляется с первых месяцев 
жизни. Печень и селезенка увеличены. Кожные покровы бледные, 
с желтушным оттенком. Череп — «башенный». Рентгенографически 
выявляется остеопороз костей. Характерный.симптом — замедлен
ное оседание эритроцитов. Повышенная механическая ломкость 
эритроцитов способствует накоплению в крови значительного коли
чества их обломков, которые, блокируя мелкие кровеносные сосуды, 
способствуют образованию тромбов с последующим развитием ин
фарктов в печени, селезенке, почках, что сопровождается возникно
вением острых приступообразных болей.

Лечение серповидноклеточной анемии симптоматическое. При 
тяжелых гемолитических кризах показаны переливания крови или 
эритроцитной массы. Целесообразно провести заменное переливание 
крови. В период криза показано применение кортикостероидных 
препаратов с проведением противошоковых мероприятий и борь
бы с ацидозом путем вливания 4% раствора соды капельно 
(100—150 мл), а также плазмы и плазмозаменителей (декстрана, 
полиглюкина, поливинилпйрролидона).

В стадии ремиссии гемотрансфузии не показаны из-за опасности 
усиления гемолитических явлений и гемосидероза. Для уменьшения 
гемосидероза органов применяется десферриоксиамин. Отмечен 
в некоторых случаях положительный эффект от спленэктомии. 
В плане патогенетической терапии с целью подавления серпообразо- 
вания применяются препараты из группы производных фенотиази- 
на —- промазин и др. Больные должны избегать возможного пониже
ния парциального давления во вдыхаемом воздухе (подъем в горы, 
полет на самолете на большой высоте).

Прогноз неблагоприятный. Около 80% больных умирают в ран
нем детстве. Часть больных доживают до молодого возраста.

АНЕМИЯ ФАНКОНИ НАСЛЕДСТВЕННАЯ АПЛАСТИЧЕ- 
СКАЯ (конституциональная инфантильная панмиелопатия, врож
денная панмиелопатия Фанкони), Заболевание впервые описано 
в 1937 г. Fankoni и позднее названо детским семейным апластическим 
миелозом, В настоящее время в литературе имеется описание более 
100 случаев заболевания. Тип наследования — аутосомно-рецес
сивный. Преимущественно болеют мальчики.

К л и н и к а .  Заболевание характеризуется угнетением эрит- 
ропоэза, гранулопоэза и тромбопоэза, что клинически проявляется 
анемией, лейкоцитопенией и тромбопенией. Нередко наследственная 
апластическая анемия сочетается с аномалиями развития скелета 
(дефект развития лучевых костей и больших пальцев рук). Дети 
низкого роста, отмечается недоразвитие половых органов, микро
цефалия, микрофтальмия, косоглазие, коричневая пигментация
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Moftdi ЫеЛайоДерМия), йо̂ еЧйай и берДеЧйая йейо6*а*очйоМь. Пер- 
вне симптомы анемизации выявляются чаще от 6 месяцев до i  лет, 
хотя имеются описания болезни и у детей периода новорожденное™. 
А н е м и я  нормоцитарного жарактера. Резистентность эритроцитов не 
изменена. Количество ретикулоцитов резко снижено. В пунктате 
костного мозга выраженная гипоплазия. Выявляются отклонения 
пяпа свойств эритроцита — повышенное содержание щелочноуетои- 
чивого гемоглобина, качественное изменение фермента гексокиназы 
и снижение образования АТФ, уменьшение аерокеидазы в адрах 
нсюмобластов костного мозга, понижение щелочной фосфатазы и
содержании фосфолипидов и пол* ахар вдов. Л е й к о ц и т ы  снижайся
параллельно" без изменений лейкоцитарной
жегшая тромбоцитопения — от нескольких сотен до 20 000~<Ю иии 
сопровождается геморрагическими явлениями. Печень, селезенка 
не увеличены. Нередко отмечается нарушение обмена  ̂триптофана 
в виде повышения экскреции 3-гидроксиантраниловои кислоты и

поза, витамин Bw, кортикостероиды» АКТГ. Временный теР»“®®*® 
ческий эффект получен от массивных переливании^крови и эритро- 
даной кассы. Спленэктомия нередко приводит к ухудшению. 
Некоторое временное улучшение отмечено под!влиянием тесто
стерона. Вопрос об эффективности пересадки костного мозгаокон- 
чат?льно не решен. Длительность жизни детег от начала забоям» 
™ ш н о  не превышает 2-5 лет. Причиной смерти «веются 
резкая анемизация, кровоизлияния в мозг или желудочно-кише *ные

ШОФТАЛЬМ (безглазие). Известен с 1557 г. (LycostheneS). 
Первое описание дал Bartolini в 1657 г. Встречается крайне редко. 
Тип наследования -  доминантный и рецессивный, сцепленный с iио
лом в случаях сочетаний с костными аномалиями. Анофтальм бывает
ИСТИННЫМ и мнимым. . ___ „ ___

К л и н и к а .  Истинный анофтальм чаще односторонний, свя
зан с недоразвитием переднего мозга или с нарушением «отшну- 
ровки» зрительного нерва. У больных орбита, веет, глгшная щель 
малы. Конъюнктивальная полость мелкая. Мнимыи анофтальм обу
словлен задержкой развития вторичного глазного бокала. Ь этаж 
больных в глубине орбиты всегда можно оонаружить плотное обра
зование, представляющее собой рудиментарный глаз. На рентгенов
ском снимке зрительное отверстие всегда выражено, чего нет при
истинном анофтальме.

Л е ч е н и е  симптоматическое с последующим эктопроте-

8ИР°АОРТЫ КОАРКТАЦИЯ. Коарктация аорты составляет 10— 
18% чсех выявленных на секции врожденных пороков сердца и ма- 
гистральных сосудов. Различают 5 типов коарктации аорты, иа 
к о т о р ы х  наиболее распространенными являются I  тип (коарктация 
со ’связкой) и II ТИП (коарктация с шунтом вследствие открытого

аРТеОписа™° семейные случаи коарктации аорты (коарктация 
аорты у отца и сына и т. д.), однако в большинстве семейных форм 
врожденных пороков сердца нет конкордантности по коарктации 
аооты V родственников. Наследование коарктации аорты, вероятно, 
происходит по аутосомно-дошшаитному типу. Вероятность проявле
ния коарктации аорты у сибсов, по-видимому, очень мала. Коаркта-
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ция аорты в некоторых случаях сочетается с другими врожденными 
итмашпми — грыжей, крипторхизмом, гипертелоризмом, искрив- 
лением ушных раковин и другими уродствами.

АПРАКСИН ГЛАЗОДВИГАТЕЛЬНОЙ ВРОЖДЕННЫЙ СИН
ДРОМ (Когана синдром). Описан Cogan в 1953 г. Клинические про
явления заключаются в невозможности боковых движений глаз. 
При повороте головы вправо или влево глаза поворачиваются 
в противоположную сторону. Движения глаз по вертикали не из
менены. Нарушения обычно выявляются в возрасте 3 5 лет. Ано
малия представляет единственное неврологическое изменение. 
Психическое развитие ребенка нормальное, .возникают трудности
при обучении чтению.
" Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводится с 

псевдоофтальмоплегическими синдромами.
а рги н и н  ЯНТАРНАЯ АМИНОАЦИДУРИЯ — заболевание 

обмена аминокислот, связанное с наличием энзиматического блока 
в цикле Кребса — Гензелейта (синтез мочевины) и характеризую
щееся отставанием в психическом развитии и неврологическими 
нарушениями. Заболевание описано в 1958 г. Allan и сотр. Однако 
частота его в популяции пока не установлена. Патогенез аргининян- 
тарной аминоацидурии связан с расстройством процесса расщепле
ния аргининянтарной кислоты, который в норме осуществляется 
при участии аргаиинсукциназы. У больных этот фермент отсутст
вует, что ведет к накоплению в крови и ликворе не только аргинин
янтарной кислоты, но и ее предшественников.

К л и н и ч е с к и е  симптомы заболевания обнаруживаются 
уже в первые недели жизни, проявляясь частой рвотой, повышением 
температуры, судорогами, увеличением размеров печени. У более 
с т а р ш и х  детей обнаруживаются отставание в нервно-психическом 
развитии, печальное выражение лица, ломкие и сухие волосы,
растущие пучками. ,

Л е ч е н и е .  Предприняты попытки лечения данного заболе
вания диетой с ограничением белков и аргинина Прогноз неблаго
приятен, особенно в раннем детском возрасте, в дальнейшем опреде
ляется тяжестью поражения нервной системы.

АРНОЛЬДА — КИАРИ СИНДРОМ (платибазии синдром, ба- 
зиллярной инвагинации синдром, церебелло-медуллярного порока 
синдром). Arnold в 1894г. и Chiari в 1895 г.. независимо один от дру
гого описали этот синдром. Характеризуется наличием грыжи, 
исходящей из тканей ствола мозга ж мозжечка, и суженным большим 
затылочным отверстием, что является результатом аномалии заты
лочной кости, верхних шейных позвонков и мозжечка. Иатолого- 
анатомически определяется недоразвитие мозжечка, стволового 
отдела мозга, часто сочетающиеся с пороками развития спинного 

мозга.
К л и н и к а .  Характерны симптомы поражения мозгового 

ствола, каудальной группы черепномозговых нервов, верхних шей
ных нервов, задних и боковых столбов спинного мозга. Отмечаются 
головная боль, нарушение зрения, нистагм, диплопия, отек зритель
ного нерва, двигательные нарушения в конечностях. Рентгенологи
чески обнаруживается платиоазия и сужение большого затылочного 
отверстия. Энцефалография регистрирует аномалии мозжечка, ва
риантом синдрома Арнольда — Киари является синдром Денди — 
Уолкера. Необходимо дифференцировать от сирингомиелии, бокового 
амиотрофического склероза, прогрессирующего бульбарного пара-
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ЛеННЛ ̂ е ^ Г е ^ С и н д р о м  Арнольда -  Киари подлежит нейро-

ИРУАР№ОГРИПОЗ ^(врожденной амиоплазии синдром, множест
венные врожденные контрактуры, деформирующая |.^альнаД 2̂ и°' 
тше.плааия’). Заболевание подробно описано Guenn-Stem в га^о г.. 
редкое нервномышечное нарушение, характеризующееся множест
венными лйформациями, анкилозами, параличами, аю ^офгавс- 
киюГ^асстройствами. Описаны семейные случаи заболевашя.
Об а пола поражаются с равной частотой. Возможны доминантны! 
Греиессивный типы наследования. Ограничение дви= ^вклю
чает все суставы, за исключением челюстного и межпозвонковых. 
Морфологически — неполный фиброзирующии анкилоз в сустава .

В “ к Т и  н Г к Т *  Характерным является общее пврерождеш» 
сл?хожильно-связочного и мышечного аппарата. Мышцы, кроме их 
н е д о р а з в и т и я , 'фиброзно изменены, что проявляется отеутстаяв» 
поперечнополосатой исчерченности. Сухожильный аппа^т т а ^  
недоразвит. Сухожилия тонкие, нередко спаяны с сухо*илышми 
в л аг ал и щ ам и . Суставная капсула утолщена, трудно Равг®етма. 
Синовиальные оболочки суставов спаяны с костью. Синомальной 
жидкости очень мало. Суставные концы атрофичны, н е р е д к о и е д о -  

статочно покрытые хрящом. Резко снижена эластичность связок 
суставов. Часто тяжелая косолапость. Описаны изменеиин со сто 
роны нервной системы, которые сводятся к разраоташю ггаошои 
ткани и дегенеративным изменениям ганглиозных клеток̂  dm 
изменения особенно ярко выражены в области двигательных цететров 
больших полушарий и передних рогов спинного мозга, кроме того, 
отмечается атрофия периферических нервов. При рентгенологиче- 
с™м обследовании определяется общая костная нтрофия. Ядра 
о к о с т е н е т я  появляются вовремя, но развитие их может задержи- 
в а т ь ся  и1ггеллек‘ детей сохранен. Заболевание часто сочетается 
с другими врожденными уродствами — аномалиями лицевого ске-

ЛвТадВи Т ф “  н Т иТ л  ь в н й д и а г н о .  Необходимо про
водить с другиминаследственными дегенеративными заболеваниями

н. шщ,,ш.Г  Т Ф,рт- 
пий и восстановление функции пораженных суставов. С этой цеяьк> 
£ н Ло ̂ п о “ згйтся этапные повязки. При наличии вывиха бедер 
= > д и т с я  их вправление. В отдельных случаях прибегают к 
оперативному вмешательству на мелких тканях и костях Прово
дится также общеукрепляющее лечение, шхтаминотерапия, назна 
ч а ю т ся  препараты аминокислот и анаболических гормонов. Целесо
образно применение лечебной физкультуры и массажа. Прогар 
пля ЖИРЯИ относительно благоприятный в случае рано начатого и 
регулярно проводимого лечения, однако двигательная активность

больных остается ограниченной. илгттилгтвРННАЯ
АРТРО ОСТЕО-ОНИХОДИСПЛАЗИЯ НАС,ЛЕД». к ШШИАИ 

(Тупнепа — Кизера синдром). Синдром описан Turner и Kieser 
в 1933-—1939 гг. Наследуется по аутосомно-доминантному типу с раз
личной экспрессивностью мутантного гена.

К л и ни ч е с к а  я к а р т и н а  характеризуется гипопла
зией коленной чашечки я вывихом коленного сустава в латеральном

лича. У детей заболевание может вести к Смерти, у взрослых мед.-
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направлении, дисплазией локтевого сустава, вывихом головки луче
вой кости. Дистрофические изменение ногтей в виде их атрофии, 
койяонихии, больших трехзубых лунок. Экзостозоподобные костные 
образования в виде «тазовых рогов» — экзостозы крыльев тазовых 
костей — являются важным признаком. Описывают также гипер- 
остовы черепа,' крыловидные кожные складки, дисплазйю плеч, 
предплечий и кистей, локальные мышечные дисплазии. Может быть 
поражение почек в форме резко выраженной хронической альбумин
урии.

Л е ч е н и е  оперативное.
АСТИГМАТИЗМ — одна из разновидностей аномалии рефрак

ции, встречается у 45—50% населения всех стран мира. Открытие 
физиологического астигматизма принадлежит Томасу Юнгу (1793). 
В 60-е годы прошлого столетия было создано теоретически обосно
ванное учение об астигматизме как одной из разновидностей анома
лии рефракции глаза. Тип наследования — аутосомно-рецессивный 
й доминантный. Наследуются и такие признаки астигматизма, как 
вид, степень и направление осей.

В большинстве случаев астигматизм представляет собой врож
денное изменение. Предполагают, что на образование астигматизма 
влияют давление век на глазное яблоко, давление глазодвигатель
ных мышц, морфологические изменения оболочек глазного яблока, 
строение лицевого скелета, рефракция глаза, общая патология 
организма.

Астигматизм характеризуется тем, что в двух взаимно перпен
дикулярных меридианах, преимущественно в роговой оболочке (но 
может быть и в хрусталике), имеется разная преломляющая сила, 
в результате чего на сетчатке не получается ясного изображения 
предмета (коноид Штурма). Если косые направления взаимно пер
пендикулярны меридианам, то это астигматизм с косыми осями. 
Если сильнее преломляет вертикальный меридиан, такой астигма
тизм называют прямым, если горизонтальный — обратным. Разли
чают три вида астигматизма: простой, сложный и смешанный. 
Простой — сочетание эмметропии в одном меридиане с аномалией 
рефракции в другом — бывает гиперметрбпическим и миопическим. 
Когда в обоих меридианах имеется одна и та же рефракция, но 
разной степени, то это сложный астигматизм. Смешанный астиг
матизм — комбинация миопии с геперметронией в разных ме
ридианах. Астигматизм свыше 0,5 D почти всегда сопровождает
ся изменением зрения вдаль и вблизи. У лиц с астигматизмом 
нередко бывают конъюнктивиты, блефариты, не поддающиеся 
терапии.

Зрительная работа часто сопровождается явлениями аккомо
дативной астенопии (головная боль, быстрая утомляемость, чувство 
дискомфорта],в глазах, светобоязнь, иногда головокружение, тош
нота, общее ‘недомогание). У новорожденных астигматизм встре
чается сравнительно редко, преобладает гиперметропический астиг
матизм, равный около 2,0 D. В течение жизни происходит волнооб
разное изменение кривизны роговицы, с возрастом удельный вес 
гиперметропической разновидности в общей структуре астигматизма 
уменьшается более чем в 1,7 раза. Возрастная1 эволюция астигма
тизма идет в направлении от сложного гнперметропического к про
стому и сложному миопическому виду. При исследовании астигма
тизма необходимо установить направление главных меридианов и 
определить рефракцию в каждом из них. С этой целью применяются
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объективные (скиаскопия после циклоплегии, кератовкомя, « £ » »  
мометрия, рефрактометрия, эхоофталография) я суоъективнш! 
(исследование с помощью стенопическои щели и цилшто«таветх 
стекол, кросс-цилиндра, фигур-таблиц, астигметра, велоноскопия,

,  „новой о п т и к о й

коррекции Прогноз сравнительно благоприятный.
АТАКСИЯ МОЗЖЕЧКОВАЯ ДОМИНАНТНАЯ (Пьера Мари 

болезнь). Впервые выделена Marie из группы семейных атаксии 
в 1892 г. Заболевание наследуется по аутосомно-доминантному типу. 
Чатологоанатомической основой болезни являются атрофия моз- 
2ечка и систшлые дегенеративные изменения боковых столбов 
спинного мозга. Заболевание начинается после 20 лет.

В к л и н и ч е с к  ой к а р т и н е  преобладают мозжечко
вые симптомы и симптомы пирамидной недостаточности, 
наблюдаются птоз, слабость конвергенции и атрофил^ительных 
нервов. Прогрессирующе снижается интеллект. Заоолевание нередко 
дает обострения при физических и психических нагрузках, острых 
инфекциях, беременности.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  необходимо про
водить с болезнью Фридейха, при которой первые еимнт(шы заболе

вания появляются в более раннем возрасте и ве^ ^ я^ “^ п п о й  
симптомом заболевания служит заднестолбовая атаксия, "  
оливо-понто-церебеллярных дегенерации, рассеянным склерозом.

Л е ч е н и е :  витаминотерапия, АТФ, мидокалм.
АТАКСИЯ ПОЛИНЕВРИЧЕСКАЯ НАСЛЕДСТВЕННО-СЕ

МЕЙНАЯ Г(Рефсума синдром). Заболевание описано ««sum (194а 
1946) V ияти членов двух норвежских семей о кровными браками. 
Наследуется аутосомно-рецессивно. Патологоанатомически обнару
живаются фиброзные утолщения и инфильтрация мягких мозговых 
оболочек? жировая дегенерация периферических нервов и Дегене
рация клеток передних рогов спинного мозга, а также волокон, 
соединяющих мост с продолговатым мозгом и мозжечком.

К л и н и ч е с к я м и особенностями синдрома являются на
растающая атаксия и явления полиневрита — парестезии^ анесте
зии, парезы и параличи в дистальных отделах конечностей. Могут 
иметь место концентрическое сужение полей зрения, гемералопия, 
пигментный ретинит, иногда нистагм, снижение слуха вследствие 
неврита слухового нерва. Наблюдаются симметричные костные дцс- 
плазии з области различных суставов и ихтиозоформные кожные 
изменения, При параклиническом обследовании атипичная пигмеи 
тапия сетчатки. Белок в спинномозговой жидкости нерезко повышен, 
в сыворотке крови определяется высокое содержание меди, церуло
плазмина и трансаминаз, в моче определяется яовышение мукополи- 
сахаридов и жирных кислот. Течение заболевания медленно цро-

грессирующее.
Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 

с гипертрофическим интерстициальным  ̂ невритом Де* ери?? 
Сотта, болезнью Фридрейха, амиотрофиеи Шарко — Мари Туса 
и группой инфекционно-аллергических полиневритов.

Л е ч е н и е .  Применяются оощеукрепляющее лечение, 
витаминотерапия, массаж, лечебная Ф^^^ьтура.

АТАКСИЯ * СПИНАЛЬНАЯ И МОЗЖЕЧКОВАЯ НАСЛЕДСТ 
ВЕННАЯ (Фридрейха болезнь). Описана Friedreich в lool г. .Заооле-
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ванне носит наследственный характер. Описаны случаи доминант
ного и рецессивного наследования. Мужчины болеют чаще женщин. 
Начало заболевания в возрасте между 7/и 13 годами.

Патологическая анатомия: дегенерация задних и боковых стол
бов Спинного мозга, атрофия мозжечка и спинного мозга, в некоторых 
случаях глиозному изменению подвергаются задние корешки и пери
ферические нервы. При гистохимическом изучении пораженных 
участков спинного мозга” обнаруживается уменьшение содержания 
глютамина, глютаминовой кислоты и увеличение фракций нераст
воримых протеинов.

К л и н и к а .  Наиболее ранними клиническими симптомами 
являются прогрессирующая сенситивная и мозжечковая атаксия, 
дизартрия, псевдоатетоз, позже появляются мышечная слабость и 
диффузные и локальные атрофии мышц чаще дистальных отделов 
конечностей. Характерны костные деформации — кифосколиоз груд
ного отдела позвоночника, различные изменения стопы (варусная, 
эквиноварусная с высоким сводом, полая стопа, стопа Фридрейха). 
Часто выявляются изменения со стороны сердечно-сосудистой си
стемы: врожденные пороки сердца, хронические миокардиты. При 
неврологическом исследовании определяется нистагм, часто сниже
ние зрения, может быть паралич глазодвигательных нервов, сниже
ние слуха; сухожильные рефлексы, как правило, отсутствуют при 
сохранности кремастерных и брюшных; в более поздних стадиях — 
гипотония и снижение мышечной силы. Постоянным симптомом 
являются нарушения глубокой чувствительности и расстройства 
координации. Снижение интеллекта не характерно. Лабораторные 
исследования: легкое увеличение’ белка"и плеоцитоз в цереброспи
нальной жидкости; на . рентгенограмме — костные деформации; 
энцефалограмма характерна для дистрофического процесса в мио
карде. Течение заболевания медленно прогрессирующее.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о в  следует проводить 
С опухолями мозжечка и спинного мозга, рассеянным склерозом, 
а также с другими формами наследственных атаксий.

Л е ч о Ё и е .  Показана общеукрепляющая терапия, массаж, 
гимнастика, корригирующая ортопедическая терапия.

АТАКСИЯ-ТЕЛЕАНГИЭКТАЗИЯ (синдром Луи Бар). Заболе
вание описано Lois Ваг в 1941 г. Представляет сочетание мозжеч
ковых нарушений с'кожными ироявлениямн. К настоящему времени 
в литературе опубликовано более 150 наблюдений этого синдрома. 
Оба пола поражаются в равной степени. Основной тип наследования 
аутосомно-рецессивный. При патологоанатомическом исследовании 
обнаруживаются признаки церебеллярной дегенерации, уменьше
ние количества и дистрофические изменения клеток Пуркинье, атро
фия белого вещества мозжечка. Отмечается изменение мелких вен 
мягких мозговых оболочек мозжечка, сосудов кожных покровов и 
слизистых оболочек. Патогенез остается неясным. Отдельные авторы 
относят заболевание к нейро-актомезодермальнын дисплазиям.

К л и н и к а .  Первые клинические симптомы появляются 
в раннем детском возрасте, чаще между 1 и 4 годами. Походка стано
вится неустойчивой, отмечается неловкость движений. Позднее 
выявляются значительная атаксия, интенционное дрожание, ни
стагм, скандированная речь и гипотония мышц. В ряде случаев раз
виваются гиперкинезы, носящие атетоидный или хореиформный 
характер. Из других неврологических симптомов можно отметить 
снижение или отсутствие сухожильных рефлексов, гипомимию,
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«пййбвгешии, бульбарные симатомы. Важным лрязаа- бслаоление кошергеш^и, у * ые изжжешш Еа конъюнктиве

Ет»06”;стеи и ДР* Р па коже отмечаются ПИГМвНТНШб ПЯТНЙ,

* « ’ “  » » = £ Н оН ЗН ?= .й ;^
кГ =  3Харб= = ’Х̂ е ? . В последующем нередко

S=S2S S K ^ S = e S 3S
jg S S S f  » « i-  Больвые = -

s s r s s s S S s K
у ™ r .™ ibS  f £ , S S S c » »

м0“  К м Я ш я  единичные Течение заболевания неуклонно

:3 ^ p % ^ = s „ B = s =
С ,Д( рн ш ем белков иов” ^ ш я  Т н л Х  мда-генетической 

mmr^лТтмтГ целесообразно рекомендовать родителям, имеющим

Eh&WSKfSAflSSS S3SSS
“ м я ^ ж = = г г ж = е т и

со сГ & ли - Р е ф л е к с и и  наследственны й  син-
ЛРОМ fpvccH-Леви синдром). Описан Roussy-Levi в 1926 г. Из 
метан аугосомно-доминантный и аутосомно-рецессивныи типы на-

СЛеЯк а„ Т н и к а .  Заболевание начинается в раннем возрасте 
р ятяксической походки и прогрессирующей атрофии мышц голей
V имеются ̂ шстные деформации в виде двусторонней полой
У больных имеются ки1лм^ ^Апологическом обследовании отме-

^ 5 S = S r a _JSJ13=SrSSS
" A a s a s  sjs1»
E iS  » r ;  JTfT.VaSSS—

диагноз.
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Л е ч е н и е .  Для лечения больны* с бйнДромом Русси-Яею 
используются антихолннэстеразные пр0параты, аминокислоты, 
АТФ витамины группы В. Применяется массаж, лечебная физку»

КАРЛИКОВОСТИ УМСТВЕН- 
НОЯ ОТСТАЛОСТИ СИНДРОМ (Маринеско — Сьегрена с.. г. ром). 
Забиваниеописано Marinescu и Sjogren в 1331 г. Имеет семейный 
характер и, по всей'вероятности, обусловлено редкой рецессивной 
куташей. Родители "часто состоят в кровном родстве.

К л и н и к а .  Ведущими клиническими симптомами яв
ляется резкая задержка физического и психического развития, 
карликовость, деформации позвоночника, слабость мышц дисталь- 
ш х Т  прокскмальтГотделов конечностей, анкилозы коленных 
и локтевых суставов, часто двусторонняя врожденная катаракт,», 
Мьтершряощее сходящееся косоглазие, нистагм. При микроскопи- 
^ о П « о в а н ш :  головного и спинного мозга выявляется атро
фия ганглионарных клеток. Заболевание медленно прогрессирует.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о в,_ Следует прово
дить с различными видами врожденной эндокринной недостаточности 
и заболеваний опорно-двигательного аппарата.

Л е ч е н и е .  Применяется общеукрепляющая и гормональная

терапия. р0ЛЬк наследственности). Наследственные

Факторы имеют определенное значение в развитии атеросклероза. 
Предполагается, что по аналогии с гипертоническои болезнью речь 

наследственной передаче функциональной неполноценности 
Е п а т о Г  ретумруюнщх обмен веществ и состояние сосудов. 
Сравнительные данные о частоте стенокардии, инфаркта миокарда, 
инсультов, скоропостижной смерти у родственников больших 
здоровых с учетом пола, возраста, вида родства свидетельствуют
о роли наследственности в генезе атеросклероза. Оеобевшо отчс.- 
L bo наследственная предрасположенность выявлена у больных 
^ о д о г о  воТрастТи у лиц, работа которых связана с умственным

ТрУДНвредко отмечается наклонность к избирательному поражению 
атеросклерозом определенных сосудистых областей. У  р о д с т в е ^  
ков больных атеросклерозом коронарных сосудов более ч аст и  
симптомом является коронарный атеросклероза в^еммх: боиьных 
С тромбозом мозговых сосудов наиболее часты указания на ив

°УЛЬСемейная гаперхолестеринемия является основным наследст
венным нарушением, предрасполагающим к атеросклерозу. Семеи- 
ш е Т з л и ^  Гваболев^и  атеросклерозом зависят от степей 
нарушения холестеринового обмена, бета-липопротеинов. Некото- 
ОьшТвторы указывают на неполный доминантный тип наследова- 
ш я иормо и гиперхолестеринемии, норм»- и гипербеталипопротеи- 
я м к в  в семьях больных атеросклерозом чаще отмечается пов™ ^  
ние глобулиновых фракций белков сыворотки крови. Существенные 
^ ™ я  4казателе« свертывающей и антисвертывающеи систем 
к р о ^ е ж д у  семьями с неблагоприятной наследственностью. Био- 
химическ*е^ сдвиги нередко отмечаются до развития отчетливых

клинических Из большого числа слу

чаев классифицируемых как болезнь Литтдя или Родова“
Auton, Vogt (1896) выделили состояния, при которых преобладают
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атетоз, дистония мышц туловища и конечностей. При паТологоаИй- 
томическом исследовании обнаруживают скопление миелина в хво
статом ядре, чечевицеобразных ядрах, а также в зрительном бугре, 
внутренней капсуле и мозговой коре. Патогенез указанных измене
ний не известен.

К л и н и к а  характеризуется появлением после 6—10 месяцев 
хореиформного гиперкинеза и атетоидныж двпжений и ригидности 
мышц. Заболевание носит стационарный характер, дети учатся 
ходить, разговаривать. Однако двигательные возможности могут 
значительно задерживаться из-за ригидности мышц. Умственная 
задержка обычно умеренная. 4

Л е ч е н и е  комплексное, длительное; включает Средства* 
Снижающие мышечный тонус и улучшающие нервно-мышечную 
проводимость. Показаны массаж, гимнастика.

АТРЕЗИЯ ОТВЕРСТИЯ МАЖАНДИ (Денди — Уолкера синд
ром). Описан Dendy в 1921 г.; Walker и Taggart в 1942 г. описала 
клинику заболевания. При патологоанатомическом исследовании 
выявляются атрезия отверстия Мажанди, внутренняя гидроцефа
лия, недоразвитие мозжечка и аномалии спинного мозга.

К л и н и к а .  Синдром прижизненно трудно диагностируется. 
Отмечается гидроцефалия, обусловленная атрезией отверстия Ма
жанди. Истончение костей сначала наблюдается в окципитальной 
области, лицевая и фронтальная части страдают в последних ста
диях заболевания. <|

Д и а г н о з  подтверждается рентгенограммой, пневмоэнце
фалограммой. Синдром необходимо дифференцировать от синдрома 
Арнольда — Киари, при котором гидроцефалия более выражена 
и развивается, как правило, в 111 и боковом желудочках,

АТРОФИЯ ЯДЕР VI И VII ПАР ВРОЖДЕННАЯ (Мебиуса синд
ром, Грефе синдром, врожденный глазо-лицевой паралич, врожден
ный паралич VI и VII пар черепномозговых нервов). Синдром харак
теризуется врожденным параличом наружной прямой мышцы глаза 
и периферическим параличом лицевой мускулатуры. Описан Graefe 
в 1880 г., Moebius в 1888 г. В 1892 г. описано 44 случая и введен 
термин «нуклеарная. атрофия».

К л и н и к а .  Заболевание часто наблюдается у сибсов. Может 
присоединяться паралич XI, XII и V пар. Могут быть двусторонние 
и односторонние процессы. Лицо маскоиодобное с открытым ртом и 
незакрывающимися глазами, глазные яблоки не отводятся в сто
рону. Могут иметь место деформации неба, мышечные дефекты на 
груди, лишние пальцы и отсутствие пальцев. Интеллект снижен. 
На аутопсии находят выраженную гипоплазию ядер VI—VII пары.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует прово
дить с бульбарным параличом. :

Л е ч е н и е .  Хирургическое лечение малоэффективно. Про
гноз для жизни хороший.

АФИБРИНОГЕНЕМИЯ — наследственное заболевание, свя
занное с дефицитом фибриногена — I фактора в плазме крови и ха
рактеризующееся нарушением гемостаза. В литературе описано 
около 50 случаев. Предполагается аутосомно-рецессивный тип 
наследования. Оба пола болеют с одинаковой частотой. У феноти- 
нески здоровых носителей патологического гена отмечается нак
лонность к фибриногенопении.

К л и н и к а .  Афибриногенемия может проявляться крово
точивостью из пупочной раны g новорожденных вскоре после рож-

3 Справочник по клинической генетик* '  93
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Mtttit, а тайже из слизистой оболочек носа, желудочно-йШНеЧноМ 
тракта (мелена), мочеполовых путей. Отмечаются кровоизлияния 
Под кожу и в мынщы, при прорезывании зубов и хирургических 
вмешательствах. Характерной особенностью заболевания является 
отсутствие способности крови свертываться. Количество тромбо
цитов в пределах нормы или несколько снижено, время кровотече- 
иия и протромбиновое время удлинено, но нормализуется после 
добавления фибриногена или нормальной плазмы, при подогре
вании плазмы в" случае отсутствия в ней фибриногена осадка не 
выпадает, и она остается прозрачной.

Д и а г в о з. Для подтверждения диагноза могут быть исполь
зованы биохимические методы. При фибриногенопении уровень 
фибриногена колеблется от 15 до 50 мг% (при средней норме 25Р± 
И-38 мг%) Дифференцировать наследственную афибриногенемию 
следует от гемофилия, а также группы геморрагических диатезов 
различной Ьтиологии. Необходимо помнить о возможности геморра
гического синдрома у новорожденных вследствие введения матери 
антикоагулянтов перед родами или во время родов. Несмотря на 
выраженный дефицит фибриногена, заболевание протекает значи
тельно легче гемофилии.

J1 е ч в н я е заключается в переливаниях крови, введении 
очищенного фибриногена. Введение фибриногена больным вызывает 
образование аитнфибриногена, в связи с чем терапевтический эффект 
может отсутствовать. Поэтому лечение гемотрансфузиями и фибри
ногеном целесообразно только в случае массивных кровоизлияний, 
угрожающих жизни. При легких кровоизлияниях показано местное 
и симптоматическое лечение (препараты железа). Прогноз относи- 
те ль но благоприятный, но осложняется при массивных крово-

иотерях. ропдАЗиЯ (хоидродистрофия плода) — общее гене
рализованное симметричное заболевание костной системы, харак
теризующееся задержкой энхондрального остеогенеза. Заболевание 
начинается в раннем эмбриональном периоде. Наследуется обычно 
по аутосомно доминантному типу. Вероятность возникновения мута
ции возрастает в зависимости от возраста отца. Частота и популяции 
примерно 1 : 10 ООО. Характеризуется непропорционально корот
кими конечностями, лордозом, у многих больных — седловидная

“ер0К Г Д Г 7 , Г ф Т р 1 ы 1 к ™ . О» Й " “ ' chondrodystrophia 
hvpoplastica, при которой недостаточно развит хрящ, I) cnondro- 
dystrophia maiacica, характеризующаяся размягчением хряща и 
очаговыми размягчениями костей; 3) chondrodystrophia hyperpla 
slice, при которой наблюдается неправильное и беспорядочное раз
растание хряща и образование толстых грибовидных утолщении 
Гобластн диафизов костей. На рентгенограммах -  разрыхление 
метафизарных зон в трубчатых костях, сплющенные позвонки с ко 
роткими остистыми отростками, укорочение трубчатых костей, 
i Большая часть детей погибает внутриутробно, родившиеся — 
жизнеспособны, однако заболевание не излечивается.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
АХРОМАТОПИЯ (цветовая слепота) — относительно редкое 

заболевание. В мировой литературе описано около 400 случаев 
полной ахромазии. Частота полной цветовой слепоты в Японии 
составляет 2,8 : 10 000. Тип наследования аутосомно-рецессивныи 
и рецессивный, сцепленный с полом.
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К л и н и к а .  Цветбвая слепота чаще встречается у лип муж
ского пола. Больные не различают пвета и часто страдают свето
боязнью . Наблюдаются нистагм и косоглазие. Острота зрения сни
жена несколько повышается в темноте. Отмечаются аномалии 
рефракпии, астигматизм, коррекпия не улучшает зрения. Зяполева- 
ние связывают с нарушением функции колбочкового аппарата, 
отсутствием или недостаточностью одного из трех компонентов пве- 
тового зрения при частичной световой слепоте; деитеранопта 
(слепота на зеленый цвет), протапопии — слепота на красный цвет
и тританопии (слепота на синий цвет).

Д и а г н о з  ставят при помощи специальных цветовых таб
лиц, спектральных аномалоскопов, шкал цветов. . я .

Дифференциальный диагноз необходимо проводить с приобре
тенными расстройствами цветового зрения. При врожденных paq- 
стройствах снижена чувствительность к красному и зеленоу пве- 
там контрастная чувствительность не снижена, функциональные 
измерения стабильны, расстройства всегда бинокулярны в отличие

от приобретенных.
Т! р ч е н и е отсутствует.
А ПИл 03 ПОЧЕЧНЫЙ КАНАЛЬЦЕВЫЙ. Установлено, что 

с о з р е в а н и е  ферментных систем, обеспечивающих антивпую секрепию 
водородных ионов, может значительно запаздывать. Данная апома- 
лия носит семейный характер и служит прпчинои возникновения 
почечного канальцевого апидоза. Семейный почечный апидоз объе
диняет несколько синдромов, характеризующихся особенностями 
клинических проявлений и наследования; 1) почечный ацидоз ново
рожденных: 2) синдром Ляйтвуда, наблюдаемый в грудном возрасте, 
3) синдром Олбрайта (у детей старшего возраста и взрослых). Первые 
д в р  формы наследуются по аутосомно-репессивному типу, третья-  
по аутосомно-доминантному с повышенной пенетрантностью мутант

Л 1 Почечный ацидоз новорожденны».. Первая форма носит транзи- 
торттый характер и проявляется при искусственном вскармливании 
ребенка с. момента рождения. Для заболевания характерны рвота, 
обезвоживание. Отмечаются иолиурия, запоры, лихорадка, боль
шое дыхание. При переходе на вскармливание Д0 '.0Рс«имили 
материнским молоком все эти явления проходят (транзиторныи 
почечный апидоз периода новорожденности).

Синдром Ляйтвуда характеризуется теми же признаками, при 
о т с у т с т в и и  соответствующего лечения к ним присоединяется гипо
трофия. Проявляется в грудном возрасте симптомокомплексом
кишечного токсикоза. _ „ ~.....

Более тяжелое течение принимает синдром Олбрайта. Значи
тельные потери кальция с мочой обусловливают развитие позднего 
рахита с явлениями остеомаляции. Кроме того, отмечаются поли- 
урия почечные колики. Больные жалуются на отсутствие аппетита, 
слабость мьппп, боли в костях. Рентгенологически обнаруживается 
отложение извести в почках, образование камней. Зтот тип заболе
вания обнаруживается только у девочек. В плазме крови при всех 
тинах апидоза — гиперхлоремия, гипокалиемия, снижение сотер- 
жания кальция и особенно щелочных резервов. Содержание фосфора 
также снижено, но при нарушении фильтрационнои функции почек
имеет место гиперфосфатемия. __

Л е ч е н и е  направлено на устранение явлении апидоза — не* 
пользованиещелояных растворов, регуляцию водно-солевого обмена.
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АЦИЛДЕГИДРОГЕНАЗЫ НЕДОСТАТОЧНОСТЬ. Заболевание 
впервые описано в 1962 г. Sidbury, Harlans, Witels и характери
зуется появлением судорог в периоде новорожденное™, развитием 
летаргии и дегидратации. Умеренно выражена гепатоспленомега- 
лия. Тип наследственной передачи, по-видимому, аутосомно-рецес
сивный. Специфический дефект при этом связывают с врожденной 
недостаточностью ацилдегидрогеназы. В крови находят увеличенное 
содержание масленой и гексаноевой кислот.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
АШЕРА СИНДРОМ. Заболевание впервые описано в 1909 г. 

Laffer. В 1920 г. Ascher дал подробное описание клиники болезни. 
Наблюдались семейные случаи. Наследование по аутосомно-рецео- 
сивному типу. Больные чаще всего в семьях от кровных браков.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется удвоением 
губы вследствие дупликатуры слизистой оболочки, блефарохала- 
зионом, часто зобом. Периодически возникает отек губ и верхнего 
века.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует прово
дить с синдромом Мелькерссона — Розенталя, опухолями губы и 
отеком КвиВке.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
БЕДРА ВЫВИХ ВРОЖДЕННЫЙ — аномалия развития тазо

бедренного сустава, которая клинически проявляется подвывихом 
или вывихом’ Заболевание встречается от 2 до 7 случаев на 1000 
новорожденных. Врожденный вывих бедра широко распространен 
в европейских странах и почти не наблюдается в Азии и Африке. 
У девочек этот порок встречается в 5—7 раз чаще, чем у мальчиков. 
Преобладает левостороннее поражение сустава. Возможна наследст
венная передача заболевания по линии матери.

К л и н и ч е с к и е  проявления врожденного вывиха бедра 
зависят от возраста и тяжести процесса. По тяжести деформации 
различают 3 степени: дисплазию, подвывих и вывих бедра. Диспла
зия — наиболее легкая степень заболевания, которая проявляется 
на рушением оссификации тканей тазобедренного сустава, но послед
ний анатомически сформирован правильно. При подвывихе головка 
бедренной кости частично находится вне впадины. Вывих бедра — 
самая тяжелая степень аномалии развития, при которой головка 
бедра находится вне впадины, а в особо тяжелых случаях даже 
опирается на крыло подвздошной кости. Капсула и связочный аппа
рат перерастянуты. Ткани головки бедренной кости и впадины — 
гипоплазированы. Дисплазия тазобедренного сустава может про
текать бессимптомно или вызывает ограничение отведения бедер, 
асимметрию бедренных и ягодичных складок. При подвывихе бед
ренной кости возможно относительное укорочение больной конеч
ности и ротационное положение ее. Указанные симптомы заболева
ния непостоянны. Нет строгого разграничения клинических призна
ков между дисплазией и вывихом. По мере роста ребенка, особенно 
с началом нагрузки на нижние конечности, когда ребенок начинает 
ходить, тяжесть деформации усиливается. Вывих головки бедра 
у новорожденных встречается сравнительно редко и присущ больным 
старшего, возраста (после 1 года). При данной форме заболевания 
у больных первых месяцев жизни, кроме описанных выше симпто
мов, постоянно определяется относительное укорочение больной 
конечности, большой вертел стоит выше линии Розера — Нелч- 
тона. Наиболее характерным признаком заболевания являете*
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симптом щелчка (при разведении бедер определяется характерные 
щелчок за счет вправления головки во впадину). Симптом щелчка 
сохраняется в течение первых 2 недель жизни. С ростом ребенка 
аа счет перерастяжения связочного аппарата этот симптом исчезает. 
В редких случаях он может выявляться до 3—5-месячного возраста. 
У больных старше 1 года резко нарушаются статика и походка. 
При двустороннем поражении «походка утиная»« так как резко 
выражен поясничный лордоз, живот отвислый, области тазобедрен
ных суставов сглажены. Дети ходят переваливаясь с одной ноги на 
другую. Одностороннее поражение проявляется хромотой на боль
ную ногу. Лордоз выражен меньше. Боли отсутствуют. Рентгеноло
гическое обследование является основным методом диагностики.

Д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь  врожденный вывих бедра у боль
ных первых месяцев жизни необходимо от артрогрнпоза и парали
тического вывиха на почве спастических параличей. Характерный 
вид больных с артрогрипозом (см.) позволяет различать эти забо
левания, При паралитическом вывихе в анамнезе имеются указа
нии на родовую травму, асфиксию. Клинически выражен спасти
ческий парез н и ж е и х  конечностей. У больных старшего возраста 
необходимо дифференцировать врожденный вывих бедра от патоло
гического вывиха, возникшего после перенесенного остеомиелита, 
полиомиелита, необходимо отвергнуть различные виды coxa vara. 
Указание в анамнезе на перенесенное заболевание (остеомиелит, 
полиомиелит, травму и т. д.), изменения со стороны мягких тканей 
в области тазобедренного сустава (рубцы, атрофия мышц), а также 
деструктивные изменения в костях позволяют исключить приобре
тенную деформацию.

Л е ч е ни е начинают сразу по установлении диагноза. При 
выборе метода терапии учитывают возраст больных и тяжесть пато
логи) В течение первого года жизни лечение только консерватив
ное с помощью различных шин, цель которых — фиксировать ниж
ние конечности в положении разведения. За счет этого положения 
головка бедренной кости вправляется во впадину. Срок иммобили
зации в фиксирующих шинах также зависит от тяжести заболева
ния, но в среднем находится в пределах от 3 до 10 месяцев. Рано 
начатое и непрерывное лечение с применением отводящих постоянно 
фиксирующих шин позволяет излечить значительное число боль
ных. Больным в возрасте 1 года производят одномоментное закрытое 
вправление вывиха с последующей иммобилизацией конечности 
в положении крайнего отведения (Лорене 1) сроком на 6—8 месяцев. 
При безуспешности консервативного лечения с 2—3-летнего воз
раста применяют открытое (оперативное) вправление вывиха. Су
ществуют внутрисуставные и внесуставные методы оперативного 
лечения. Выбор вмешательства зависит от. тяжести деформации. 
При дисплазии и подвывихе эффективными являются внесуставные 
операции. Наиболее распространенные из них: операция Хиари 
(поперечная остеотомия тела подвздошной кости); создание навеса 
но Кеиигу; низведение крыши по Дега. При вывихах применяют 
различные внутрисуставные виды артропластики. В послеопера
ционном периоде, после прекращения иммобилизации оперировавт 
ной конечности, наступает период реабилитации, который продол
жается до восстановления функции сустава.

Прогноз для функции серьезный. Благоприятные исходы лече
ния уменьшаются_по мере роста ребенка и усиления тяжести забо
левания.
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БЕРЬЕССОНА СИНДРОМ. Заболевание впервые отптсано в 
19R1 г Pnrlpsson. Ведущими клиническими симптомами яв
ляются ожиррпир и слабоумие. Синдром наследуется по рецессив
ному «лепленному с полом типу. У женщин -  носителей мутант
ного 'генч было отмечено отставание в психическом развитии. Забо
левание начинается в раннем дртском возрасте. У больного отме
чаются чрезмерное отложение жира, особенно на бедрах, судорож
ный синдром, олигофрения в степени идиотии, множественные 
диспластические чепты, карликовый рост, явления гипотиреодизма, 
иногда с микседемой.

Д т г Ф Ф е р е н п и а л ы т ы й  д и а г н о з  следует проводить 

с  синдромом Лоуренса — Муна — Барде — Бидля, микседемой.
Л е ч е н и е  ттротивосудорожное; назначают также гормональ-

HJJ© тгрргтялятт,т — ТТГПРОТТТТТТН.
ВЕСКА СИНДРОМ. Besk в 1950 г. описал 25 больных в четырех 

поколениях.
К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется преждевре

менным поседением волос, гипертрихозом, ладонно-подошвенным 
кератозом, недоразвитием зубов с аплазией премоляров. наследова
ние аутосомно-доминантное.

Д и Ф Ф е р е н п и я л ь н ъ т й д и а г н  о з  следует проводить
С т рпг,, ртгГГЯW* ДИТЛПРГМа.ТТТ,'Г7.ТГ ДИСПЛЯ-ЩЙ. , „ т тЛ

КРАУИДАКТИЛИИ И СФКРО<Т>\КИИ НАСЛЕДСТЬЕНП ЬШ 
CFF^FOM ?Марке?аги синдром .̂ Заболевание описано Markezam 
в 1 Р Я 9  г. Возможно наследование по доминантному и аутосомно- 
ррттегсивному TFHV. Родители часто состоят в кровном родстве. 
По многим признакам давт-тй синдром противоположен_ болезни 
МарФана Больные маленького роста, с брахилефалическо» формой 
черепа. Ттлоритпе. шея и конечности больных короткие. Мышцы и 
подкожная жировая клетчатка хорош о выражены. Обнаруживаются 
аномалии 3v 6o b  и врожденные попоки сепдпа. Глазные изменения 
характеризуются наличием подвывиха хрусталика и сЛеро-микро- 
факии: хрусталик уменьшен- в разменах и имеет формублизкую 
к сферической. Обнаруживается недоразвитие пинновои связки. 
Хрусталик часто ущемляется в зрачковом отверстии, что приводит 
к развитию глаукомы. Рефракция имеет прогрессирующий миопи

ческий характер.
Ле че ние  симптоматическое. В случае ущемления хрусталика 

в зрачке и вывиха его в переднюю камеру проводится оперативное 
лечение. Иногда рекомендуется раннее удаление хрусталика при

°бнар 1ЮРГКРА —3?РЮТЦА БОЛЕЗНЬ. Описана Burger и Griitz 
к 192Я г Часто заболевание носит семейный характер.

К л и н и к а характеризуется появлением эруптивных ксапто- 
матозгых высыпаний. Множественные туберозные ксантомы пора
ж а ю т  преимущественно кожу области локтевых и ™ х су с ^
вов на коже лба развиваются ксантомы. У больных отмечается 
гепатоспленомегалия. панкреатит, гяперлипемия. В основе заболе
вания лежит нарушение липидного обмена,

Л и Ф Ф е р е н п и а Я ь н ы й д и а г н о з  проводят с ксан-
томаточом. грпатолирияльпътм еиндттмом и панкреатитом

БЕККЕРА — РОЙТЕРА СИНДРОМ. Описан Becker и Renter 
»  1939 г. Характеризуется появлением у детей раннего воартста 
множественных пигментных пятен, локализующихся на подбород ,
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Шее, плевах й отчетливо выступающих После нервного возбуждений. 
Отмечается незначительная атрофия эпидермиса на гиперпигменти- 
ровашшх участках кожи.

Л е ч е н и е  не требуется.

БРЕМЕРА СИНДРОМ (дизрафический статус, миелодизрафия 
Бремера — Фукса). Описан Bremer в 1926 г. Отмечается расщепле
ние и деформации дужек позвонков, воронкообразная впадина на 
грудине, деформации стоп и пальцев, описываются различные 
искривления оозвоночыика, диспропорция плечевых костей. В нев
рологическом статусе — отсутствие сухожильных и кожных реф
лексов, расстройства поверхностной чувствительности. Грубые из
менения со стороны вегетативного отдела нервной системы, акро- 
циааоз, холодные конечности, повышенная потливость ладоней и 
стоп, гипертрихоз. Нередко ночное недержание мочи.

Л е ч е н и е  направлено на нормализацию функций вегета
тивной нервной системы, применяется седативная и общеукреп
ляющая терапия.

ВААРДЕНБУРГА СИНДРОМ. Заболевание описано Waarden- 
burg в 1934 г. Характеризуется двусторонней гидрофтальмией, 
гинертелоризмом, башенной формой черепа. Нос напоминает «клюв 
попугая», часто расщепление твердого неба, гипоплазия нижней 
.челюсти, аномалия положения языка. Ушные раковины глубоко 
расположены, часто деформированы. Могут быть дисплазии ключиц, 
контрактуры коленных суставов, синдактилии, различные пороки 
сердца и аномалии половых органов.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует прово
дить с синдромом Аперта, Крузона.

Л е ч е н и е  симптоматическое,
ВАГНЕРА БОЛЕЗНЬ (ГИАЛОИДО-РЕТИНАЛЬНАЯ ДЕГЕ

НЕРАЦИЯ). Заболевание описано Wagner в 1938 г. Тип наследова
ния аутосомно-доминантный. Заболевание очень редкое. Врожден
ная патология стекловидного тела с изменениями во внутренней 
пограничной мембране и последующей дегенерацией сетчатки, 
атрофией зрительного нерва, склерозом сосудов сосудистой обо
лочки .

К л и н и к а .  Заболевание двустороннее, характеризуется мед
ленным течением, наблюдается обычно у детей с наличием прогрес
сирующей миопии и часто сочетается с расщеплением неба. Вначале 
стекловидное тело представляется оптически пустым. С течением 
времени в нем появляются бессосудистые мембраны и врастания 
по типу «метелок», связанные с сетчаткой. Параллельно возникают 
дегенеративные изменения на глазном дне: экваториальная поли
кистозная дегенерация сетчатки, ретиношизис, диализ сетчатки, 
небольшие разрывы и грубая пигментация. Острота зрения посте
пенно падает. Периферическое зрение н темновая адаптация дли
тельное время остаются нормальными. В поздних стадиях болезни 
присоединяются отслойка сетчатки и глаукома.

Л е ч е н и е .  Днатермокоагуляция пролиферирующих сосу
дов, разрывов сетчатки и криоаппликации. Прогноз серьез* 
вый.

ВАСКУ ЛИТ ГЕМОРРАГИЧЕСКИЙ {ВАСКУЛЯРНАЯ ПУР
ПУРА, БОЛЕЗНЬ ШЕНЛЕЙНА—ГЕНОХА)(роль наследственности). 
В 1837 г. Scbdnlein описал две формы геморрагического диатеза — 
пурпуру простую и ревматическую, а затем в 1968 г. Henoch и
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Scheby-Buch наблюдали абдоминальную пурпуру; в 1887 г. tienoch

описал молниеносную пурпуру. -
Это «аше всего приобретенное заболевание. Однако известно* 

ято иногда пурпурой болеют несколько человек в одной семье 
Омсйний характер заболевания встречается только при ПР0С™® 
пурпуре отличается легким течением и возникает спонтанно. Б 
леют мужчины и женщины. Характер наследования окончательно

Нв УКТдНи н ик а .  Заболевание, как правило, начинается остро 
с повышения температуры, ухудшения общего еэиотувствшь Ха- 
рактерным являются кожные высыпания трвнсеудатиЕно-энссул. 
тивного типа, нередко болезненные и сопровождающиеся зудом. 
Сыпь располагается симметрично. При ревматоидной Ф°рме 
жаются суставы, преимущественно коленные, в которых происходят 
кровоизлияния с небольшим выпотевамием серозного экссудата, п о  
обусловливает припухлость и болезненность в суставах, 
мокомплекс абдоминальной пурпуры (“здутыи мирткеш ыи^ бс^ 
лезненный живот, страдальческий вид больного, частый и малые
n v S  связан с транссудативно-геморрагическими высыпаниями
на слизистой оболочке желудка в кишечника. Поражение почек при 
геморрагическом васкулите наступает обычно на 2—3-и неделе от 
начала заболевания. При молниеносной пурпуре “аблюдаются все 
проявления, характерные для описанных выше форм, но в более
ТЯЖ6Л0Й СТвПвЫИ С ЛеТЭЛЬНЫМ ИСХОДОМ. _„пт,ттл_

Д и а г н о з .  Специфических лабораторных тестов для диагно- 
стикм данного ааболевания не существует. В тяжелых ^учаях 
в периферической крови может быть анемия гинохрсjmh^ o> thiза 
и нейтрофильный лейкоцитоз со сдвигом лейкоцитарной формулы 
влево. Большинство авторов рассматривают геморрагическии вас 
кулит как неспецифический синдром, возникший в РезУ 
гиперергической сосудистои реакции организма на различные

« р т . » » ,  .  »0-
ннжение проницаемости сосудов. Полезно назначение антигиста 
ммных препаратов. Эффект от стероидной терапии неностоян-

'ШИВЕГЕТАТИВНОЙ ДИСФУНКЦИИ НАСЛЕДСТВЕНН0-СЕ- 
МЕЙНЫЙ СИНДРОМ (Рейли — Дея синдром). Riley и Day ( т а )  
описали семейные случаи «центральной
дисфункции с дефектом слезоотделения». Заболевание редкое, 
наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Болеют преимущест
венно еврейские дети. Патологоанатомическое исследование выяв
ляет очаги фокальной демиелинизации задних кореткот и аад^х 
столбов спинного мозга, дегенеративные изменения в гиноталами- 
ч р с к о й  области и ретикулярной формации ствола. 
i i К л и н и к а ,  Постоянными симптомами являются уменьше
ние гяезоотделения, проявляющееся с рождения, язвы на Р0™* 
в и ц е  П р е х о д я щ а я  пятнистая эритема и пустулезные высыпания на 
коже усиленное потоотделение. Среди других симптомов описывают 
повышенную эмоциональную лабильность, недостаточную 
нациг. двигательных актов, снижение болевой чувствительности, 
гипорефлексию и арефлексию, эпилептиформные судороги, РЬ0*У» 
приступы расстройства дыхательной и сердечной Дентальное^, 
преходящую артериальную гипертензию, !1аР0^^малыше 
температуры^ Реже наблюдаются костные деформации — сколиоз
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и полая стопа. Нередко заболевания развивается после воздействия 
экзогенных вредностей (травма, инфекционное заболевание). Тече
ние заболевания длительное.

Л е ч е н и е  направлено на нормализацию вегетативных функ
ций (общеукрепляющая терапия, физиотерапия).

ВЕКА ЗАВОРОТ, ЭНТРОПИУМ. Врожденный заворот века 
обусловлен гипоплазией или полным отсутствием хряща, а также 
дупликатурой хряща верхнего века или гипертрофией ресничной 
части круговой мышцы "века. Спастический заворот наблюдается 
при микрофтальме и анофтальме. Заворот века приводит к постоян
ной травматизации роговицы и вызывает упорный керато-конъюнк- 
тивит.

Л е ч е н и е :  срочное оттягивание нижнего века лейкопласты
рем и наложение снелленовских швов под кожей нижнего века, а 
при значительной степени заворота — пластические операции. |

ВЕК КОЛОБОМА. Врожденные колобомы век являются срав
нительно редкой аномалией развития. Фактор наследственности 
играет роль в происхождении колобом века при различных челюст
но-лицевых дизостозах, наследуемых доминантно или возникающих 
в результате мутации.

У женщин встречаются чаще, чем у мужчин. ^
К л и н и к а .  Колобома век обычно представляет собой дефект 

треугольной формы с закругленными краями, захватывающий век» 
толщу века, основанием обращенный к ресничному краю. Коло- 
боны располагаются чаще иа верхнем веке несколько кнутри от 
его середины. Аномалия односторонняя, но могут поражаться оба 
верхних или все четыре века. Размеры дефекта варьируют. Иногда 
соответственно месту дефекта века имеется дермоид корнеосклераль» 
ной области. Колобомы век могут сочетаться с такими пороками 
развития, как помутнение роговицы, изменение ее размеров и формы, 
корректопия, анофтальм и микрофтальм. Редко встречается коло
бома наружного отдела нижнего века, придающая веку антимон- 
голоидную форму. Наблюдается она при наследственном челюстно- 
лицевом дизостозе Францешети, глазо-ушно-позвовочной дисплазии 
Гольденхара, при которой обнаруживаются эпибульбарные дер
моиды и аномалии позвонков.

Л е ч е н и е  — пластические операции.
ВЕК СРАЩЕНИЕ ВРОЖДЕННОЕ -  АНКИЛОБЛЕФАРОН.

Встречается редко. Возникает в том случае, если спайка, соединяю
щая верхнее и нижнее веко, не подвергается обратному развитию. 
Сращения могут иметь вид плотных рубцов или тонких и нежных 
тяжей.

Л е ч е н и е  заключается в рассечении сращении и последую
щей пластике.

ВЕСТИБУЛЯРНЫЙ СЕМЕЙНЫЙ СИНДРОМ (Барани синдром, 
мозжечковая гемикрания). В 1911 г. Вагапу описал симптомо- 
комплекс, характеризующийся головокружением лабиринтного 
типа, снижением слуха, шумом в ухе и односторонними головными 
болями, чаще в затылочной области. Описаны семейные случаи. 
Синдром необходимо дифференцировать от арахноидитов задней 
черепной ямки, опухоли мозга, кистозных процессов.

Л е ч е н и е :  во время приступа горячие ванны, препараты 
атропинового ряда в сочетании с седативными средствами. В меж- 
приступный период показана тренировка вестибулярного аппарата, 
курсы дегидратационной и седативной терапия
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, 8ИСК0ТТА — ОЛДРИЧА СИНДРОМ. Характеризуется триа
дой симптомов: хронической тромбопенической пурпурой, рециди
вирующей экземой и снижением иммунологической реактивности. 
Впервые описан в 1937 г. Wiskott. Несколько позднее Aldrich 
и сотр. доказали наследственный характер заболевания. Наследуется 
по рецессивному, сцепленному с полом типу.

До 1961 г. в литературе насчитывалось около 60 наблюдений 
синдрома.

Синдром рассматривается как один из вариантов наследствен
ного иммунопареза. Общее содержание гамма-глобулинов; однако, 
оказывается нормальным и даже при иммуноэлектрофорезе не 
удается обнаружить дефицита гамма-глобулиновых фракций. В то 
же время не вызывает сомнения факт, что в крови больных отсут
ствуют изогемагглютинины: с помощью методов иммунопре шпита- 
ции было доказано отсутствие иммуноглобулинов класса М, хотя 
содержание других фракций в крови не изменяется.

К л и н и к а .  Постоянным признаком болезни является тром- 
боцитопения, однако причины ее остаются неясными. Предпола
гается аутоиммунная природа тромбоцитопении, однако противо- 
тромбоцитарных антител в крови пока не найдено.

Заболевание проявляется в раннем детском возрасте жидким 
стулом с примесью крови, кровоизлияниями в кожу, слизистые 
оболочки, при этом геморрагический синдром может быть ведущим 
в клинической картине. Повторные кровотечения из желудочно- 
кишечного тракта или распространенные кровоизлияния служат 
причиной анемии. Помимо геморрагического синдрома, отмечается 
высокая частота повторных пневмоний, отитов, гнойных заболева
ний кожи, что резко отражается на развитии ребенка и ведет к гипо
трофии. Очень упорный характер носит экзема с наиболее частой 
локализацией на лице и конечностях.

Л е ч е н и е  пока малоэффективно. Применяют переливания 
крови, эритроцитной массы, плазмы. Кортикостероиды оказывают 
некоторое влияние на течение экземы. Попытки повлиять на течение 
болезни спленэктомией не увенчались успехом. Рецидивирующие 
гнойные инфекции вынуждают применять массивные дозы анти
биотиков. Прогноз остается неблагоприятным.

ВИТИЛИГО (песь — белые пятна) клинически проявляется об
разованием круглых или овальных, резко очерченных, склопных 
к периферическому росту и слиянию друг с другом деппгментпро- 
,ванных пятен, округленных зоной гиперпигментации, постоянно 
переходящей в нормально пигментированную кожу. Пятна распо
лагаются чаще симметрично. Витилиго, постепенно разрастаясь, 
сливается и образует стойкие обширные очаги поражения, Витилиго 
страдают лица от 8 месяцев до 20 лет. Чаще болеют женщины. 
Наблюдаются семейные случаи витилиго. Патогенез витилиго недо
статочно изучен.

Общая структура кожи при витилиго нормальна, в пределах 
пятен пигмент полностью отсутствует, меланоциты сохранены, 
ДОПА-реакция в них отрипательная. В окружающей коже повышено 
содержание меланина в базальных клетках эпидермиса. Нейро- 
рецепторный аппарат кожи при витилиго претерпевает дистрофиче
ские изменения.

Л е ч е н и е .  Терапевтические мероприятия: массивные дозы 
ультрафиолетовых лучей, талассотерапия, препараты из группы
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фурокумариноЕ (аммоадйн, меладинии, бероксан, аммифурйй, пе- 
у деда ими и др.).

ВлА1 АЛИЩА АПЛАЗИЯ — первичное отсутствие влагалища 
в реаулыате аномалии развития мюллеровых ходов. Атрезия вла
галища возникает вторично в результате воспалительного ироцесса. 
Полная аплазия влагалища встречается чрезвычайно редко и, как 
правило, сочетается с полным отсутствием матки и придатков. От
сутствие влагалища при нормальной матке и нормальных придат
ках является следствием «слипания» стенок влагалища в резуль
тате восиалительного ироцесса. Последняя патология в период по
лового созревания осложняется гематометриеи и гематокольпосом. 
Как аномалия развития аплазия влагалища чаще сочетается с апла
зией матки при нормальных придатках. Аплазия влагалища в со
четании с аплазиеи матки в детстве ничем себя не проявляет. В пе
риод половой зрелости препятствует половой жизни.
* вилЧАНКА КРАСНАЯ СИСТЕМНАЯ (роль наследственно
сти) — является представителем группы больших коллагенезов, от
личаясь тяжелым, непрерывно рецидивирующим течением с вовле
чением в процесс жизненно важных органов и систем. Получила 
свое пазвание в связи с кожными изменениями, сходными с тако
выми при туберкулёзной волчанке. Кожную форму заболевания 
описал в 1850 г. Uizeuave. Kaposi (167Z) выделил локализованную 
и распространенную форму заболевания. Usler (18Jb) описал по
чечный и абдоминальный синдромы. 1лвшап и Ьaciis (1У24) харак
терные поражения эндокарда, ivieiuperei' с сотр. (1ь42) подвел мор
фологический базис под i рупиу коллагеновых заболевании, ооъе- 
?% и нин их па основании общей деструкции основного вещества сое
динительной ткани. Системной красной волчанкой чаще болеют 
молодые женщины и девушки в возрасте 18—23 лет. Дети олеют 
реже, описаны случаи заболевания детей даже первых месяцев 
жизни.

Патоморфологические изменения прежде всего касаются основ
ного вещества соединительной ткани и сосудистой стенки и прояв
ляются в виде мукоидпого набухания, фибриноидпого изменения, 
гранулематоза, склероза, сочетающихся с ааскулитами и плазмати- 
зацией лимфоидной ткани. На аутопсии обнаруживают: «проволоч
ные» петли и гематоксилиновые тельца в почках; явление хрониче
ского интерстициального воспаления в Легких; неспецифический 
миокардит или миокардиодистрофию, реже абактериальный эндо
кардит митрального или трехстворчатого клапана; диффузные вас- 
ку.чнты с очагами размягчения в мозге и явления асептического 
некроза в кишечнике, желчном пузыре, коже, слизистых оболочках.

В развитии заболевания играют роль предшествующие инфек
ции, инсоляция, охлаждение, психические травмы, прием антибио
тиков, периоды «физиологической» активности (менструация, бе
ременность). Среди существующих теорий патогенеза — иммуноло
гической, обменных нарушений, эндокринной и др.— основное 
место занимает аутоиммунная. Существенное место принадлежит 
наследственному фактору, определяющему конституциональные осо
бенности иммунной системы организма — существование так на
зываемого люиоидного диатеза. Описываются наследственно-семей
ные формы данного заболевания, чаще болеют сестры. У кровных 
родственников отмечено сходство клинико-морфологических про
явлении и особенностей течения заболевания. У близнецов заболе
вание обычно начинается в одном возрасте и характеризуется коя-
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кордантностыо клинических проявлений И течения процесса. Об
следование кровных родственников лиц, страдающих системной 
красной волчанкой, выявило выраженные иммунологические сдвиги, 
высокие титры антиядерных антител, Lb-фактор, ревматоидный 
фактор, значительную гинергаммаглобулинемию и повышение .им
мунных глобулинов.

К л и н и к а  типичной формы характеризуется полиморфиз
мом проявлений с быстрым вовлечением в процесс многих органов 
и систем. Реже заболевание длительное время протекает в виде моно
синдрома. Суставной синдром отмечается почти у всех больных 
в виде рецидивирующих артральгий, реже — острых и подострых 
артритов. Со стороны костной системы отмечается остеопороз. 
Кожные поражения характеризуются стойкой экссудативной эри
темой на лице в виде «бабочки». Поражения сердца и сосудов в 
виде волчаночного кардита и васкулитов отмечаются довольно 
насто и проявляются в виде перикардита, очагового или диффузного 
миокардита, дистрофии миокарда.» Редким и трудным для при
жизненной диагностики является эндокардит Либманв — Сакса. 
Поражение легких в виде сосудисто-интерстициального процесса 
характеризуется несоответствием клинических проявлений со сто
роны легких и тяжестью больного. Выражены рентгенологические,, 
изменения в виде «молочного» фона, усиления сосудисто-бронхи
ального рисунка и высокого стояния диафрагмы. Поражение почек — 
одно из наиболее тяжелых и нередко приводящих к летальному 
исходу проявлений заболевания. Может протекать в виде очагового 
ила диффузного гломерулонефрита, зачастую с нефротическим ком
понентом.” Поражение центральной нервной системы обусловлено 
васкулитом головного мозга с разнообразными клиническими про
явлениями от астенического синдрома до менингиэнцефалита. Среди 
лабораторных данных отмечаются лейкопения, анемия гипохромного 
типа нередко достигающая очень низких цифр, тромбоцитопения, 
резко ускоренная РОЭ, гипергаммаглобулинемия. Из специфических 
показателей — обнаружение LE-клеток и повышение титров анти
ядерных антител. Длительность заболевания — от нескольких ме
сяцев при злокачественном, молниеносном течении до нескольких 
иет при подостром или хроническом.

Л е ч е н и е  комплексное. В настоящее время широко приме
няются препараты хинолинового ряда и кортикостероиды в комби
нации с цитостатиками (имуран, 6-меркаптопурин). Больные нахо
дятся на диспансерном наблюдении. Важен периодический контроль 
за лицами с проявлениями люпоидного диатеза.

ВОДЬМАНА БОЛЕЗНЬ — заболевание липидного обмена, харак- 
теризу ющееся отложением липоидных субстанций в печени, надпо- 
нечни ках, селезенке, коже, лимфатических узлах, костном мозге,, 
клетках топкого кишечника, легких, в меньшей степени — в мозге, 
коже. Патогенез не известен, тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный.

В к л и н и ч е с к о й  к а р т и н е  доминирует дистрофия как 
результат недостаточного всасывания (мальабсорбции) в кишечни
ке. Отмечаются упорная рвота, поносы, увеличение размеров пе- 
яеии и селезенки. Содержание липидов в крови нормально или слегка 
увеличено. При гистологическом исследовании паренхиматозных 
органов обнаруживаются «пенистые» клетки, сходные с теми, кото
рые наблюдаются при болезни Нимана — Пика. При биохимическом 
исследовании в тканях определяется значительное повышение
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содержания холестерола. Типичный для этого ааболейания является 
кальцификация надпочечников.

Л е ч е н и е  не разработано. Прогноз неблагоприятный — дети 
погибают в грудном возрасте.

ВЫКИДЫШИ САМОПРОИЗВОЛЬНЫЕ (роль генетических 
факторов). Проведенные в последние годы цитогенетические иссле
дования покааали, что в ряде случаев самопроизвольные аборты 
возникают в результате хромосомных аномалий (приблизительно 
в 20% случаев). При цитогенетических исследованиях у женщин 
с самопроизвольными привычными выкидышами обнаружены: три- 
сомия, тринлодия, тетранлодия, гетеросомные аберрации, аномалия 
ХО, мозаицизм, транслокации. Нарушения хромосомных сочетаний 
и их структурные изменения могут возникнуть в результате воз
действия цитостатиков, ионизирующего излучения, гормонов, 
инфекционных заболеваний. Цитогенетические исследования должны 
применяться для выбора правильной тактики врача при решения 
вопроса об оперативных вмешательствах и лечении женщин с само
произвольными привычными выкидышами.

ГАЛАКТОЗЕМИЯ. Впервые заболевание описано в 1908 г. 
von Reuss. В 1917 г. Goppert сообщил о галактоземии у 4 детей из 
одной семьи. Подробное клинико-биохимическое описание заболе
вания сделано Mason и Turner. Частота носителей гена заболевания 
1 : 268, больных галактоземией — 1 : 70 ООО. Мальчики и девочки 
болеют одинаково часто. Наследуется рецессивно. До 1957 г. описано 
105 случаев галактоземии, к настоящему времени — несколько 
сот.

Патологоанатомические изменения наиболее типичны в печени: 
жировая дистрофия, околодольчатый некроз, цирроз. Обнаружи
вается отек мозга, вздутие ядер олигодендроглии в больших полуша
риях и мозжечке. При галактоземии нарушается синтез галактозо- 
1-фосфат-уридилтрансферазы (Гал-1-Ф-УДФ), что приводит к 
накоплению в крови и тканях галактозы и галактозо-1-фосфата, об
ладающих токсическим действием. У гетерозигот активность Гал-1- 
Ф-УДФ в эритроцитах также снижена. Патологические процессы 
при галактоземии обусловлены токсическим действием накапли
вающихся в больших количествах галактозы и галактозо-1-фосфата 
на органы и ткани и тормозящим действием этих продуктов на ак
тивность других ферментов — фосфоглюкомутазы и глюкозо-6-фс: 
фатдегидрогеназы. Следствием этого являются гипогликемический 
синдром, развитие катаракты и др. I

К л и :• и к а. Первые клинические симптомы галактоземии 
могут появиться вскоре после рождения, как только ребенок начи
нает получать молоко: рвота, падение веса, желтуха (увеличен 
прямой билирубин), нарастающая гепатомегалия, асцит, диспепсия, 
катаракта, арефлексия, в дальнейшем слабоумие. При тяжелой 
форме заболевания через несколько месяцев наступает летальный 
исход ..При легкой форме указанные симптомы выражены в меньшей 
степени, но рвота, задержка роста и развития, гепатомегалия, ката
ракта отмечаются с большим постоянством. ,

Асимитоматическая форма может случайно обнаружиться в 
семьях, в которых есть или были больные галактоземией. Дети 
из этих семей развиваются нормально, но не любят молока и часто 
отказываются от груди. Диагностике в этих случаях помогает галак- 
тозная проба. При тяжелой форме галактоземии клинический диа
гноз устанавливается на основании ведущих симптомов: рвоты после
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кормления молоком, гепатомегалии, желтухи, отставания в рост* 
и развитии. Лабораторные исследования обнаруживают галактоз- 
урим , нротеинурию, гипераминоацидурию (нарушение реабсорбциИ 

в почечных канальцах), повышение содержании галактозы в крови 
при низкой гликемии. Отмечается патологическая кривая при на

грузке галактозой и резкое нарастание галактозурии, ацидоз, ги- 
покалиемия, положительные флоккуляционные печеночные пробы, 
гииербилирубинемия. Идентифицирование галактозы (хроматог ра 

фия^ установление низкой активное™ Гал-1-Ф-УДФ в эритроцитах 
И биопсированной ткани являются наиболее достоверными методами

№8r ffa  ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводится со 
всеми меллитуриями (избыточным выделением углеводов с мо
дой), в том числе и сахарным диабетом, а также с гепатитами, ток?
соплазмозом, цистивозом.

Л е ч е н и е  галактоземии патогенетическое. Из пищи исклю- 
наются молоко и другие продукты, содержащие галактозу. Дети 
с раннего возраста до 3 лет должны получать пищу без галактозы 
(смесь яиц с сахаром, маргарином, рисовой мукой, белки животною 
происхождения, миндальное молоко, обогащенное экстрактами ово
щей я мяса). При тяжелом состоянии — регидратация, устранение 
ацидоза. С возрастом непереносимость галактозы у больных детей 
уменьшается, что связано с повышением активности УДФ-тал- 
пи рофосфорилазы. способствующей превращению галактозы побоч
ным путем, lia этом основано терапевтическое Действие прогестерона 
и тестостерона, специфически активирующих УДФ-Гал-пирофос- 
форилазу. В тяжелых случаях эффективно заменное иерелиьание 
крови Прогноз плохой при поздней диагностике и тяжелых формах 
заболевания. При раннем диетическом лечении дети могут разви
ваться нормально. Детей с непереносимостью к молоку необходимо 
обследовать на галактоземию так же, как и детей, в родословных 
которых отмечены случаи этого заболевания.__ _ . ,

ГЕМИАТРОФИЯ ЛИЦА ПРОГРЕССИРУЮЩАЯ (Ромберга бо
лезнь* Romberg П846) описал заболевание, сопровождающееся 
“ пенной  аГрофией всех тканей половины лица, обусловленное 
поражением вегетативной нервной системы -  симпатического нерв
ного ствола и гипоталамических центров. Заболевание чаще начи
ваится в возрасте от 10 до 20 лет. ш ж .

к л и н и к а  Атрофируются кож а, подкожная клетчатка, лыш

цы, кости на половине лица. Часто отмечаются анофтмьм  и синдром 
Клода Бернара — Горнера на пораженной сторошз, В  тяжелых слу 
я аях  имеются грубая асимметрия лица, резкая дистрофия кожи, 
ВЫ падеГГ  зубов и волос, часто невралгические боли в зоне трои- 

ничного нер^а. Иногда развивается гомолатерадьная атрофии голо
с о в ы х  с в я з о к  гортани и половины языка. Атрофический процесс 

может распространяться на всю половину тела -  тотальная теми-

атрофия. ф а ль н ый д И а г но  з следует проводить

с сирингомиелией, опухолями VII пары и шеино-симпатического

УЗЛаЛ СеКчЛееРнАиРе: косметические операции, при сильных болях — 
анальгетики Прогноз в отношении жизни благоприятный.

ГЕМОГЛОБИНОПАТИИ, ИЛИ ГЕМОГЛОБИИОЗЫ — анома
лии кроветворения, сопровождающиеся появлением в эритроцитах 
патологических гемоглобинов. В настоящее время описано более
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50 разновидностей патологических гемоглобинов, особенностью кото
рых является замена одиой аминокислоты в полипептиднои цепочка 
глобиновой части молекулы другой аминокисл отои или нарушение 
последовательности аминокислот. Изучение гемоглобинопатии на
чалось с 1949 г., после того как Pauling с соавт. расшифровали строе
ние патологического гемоглобина при тяжелой гемолитической сер- 
повидноклеточной анемии (см.). Гемоглобинопатии являются наслед
ственными заболеваниями, изменения отдельных аминокислот в 
молекуле гема обусловлены мутацией. Наследование происходит по 
аутосомно-рецессивпому типу. Гемоглобинозы особенно распрост
ранены в странах Средиземного моря, в Африке, на Среднем Востоке, 
в Южной Индии, Южном Китае, Юго-Восточной Азии, в Японии,

^н орм е  в крови человека имеется 3 формы гемоглобина,^отли
чающихся по своим физико-химическим свойствам: плодный или 
примитивный гемоглобин (НЬР), фетальный гемоглобин (НЫ7) 
моглобин взрослого (НЬА), который подразделяется на 3 фракции— 
А А Ач Различие свойств гемоглобина обусловлено структурными 
отличиями молекулы глобина, состоящей из 4 полипептидных це
почек — а  й , V, 6. НЬА состоит из 2 полипептидных цепочек а  
и 2 полипептидных цепочек {5, поэтому его обозначают еще как 
а В, Патологические гемоглобины было предложено обозначать 
буквами латинского алфавита (от С до Q) в п о р я д к е  их открытия -  
НЬР HbC HbD и т. д. Исключение сделано для НЬЬ, открытого 
ранее других. Однако количество описанных ти п ов  патологических 
гемоглобинов уже превысило количество возможных букв латинского 
алфавита, и в 1960 г. на VIII Международном гематологическом кон
грессе принято решение обозначать вновь открываемые типы бук
вами уже описанных наиболее близких гемоглобинов с добавлением 
первых букв или названия города, в котором впервые была' обнару
жена данная разновидность, например HbD Chicago, обозначают 
гемоглобины и греческими буквами и по характеру полипептидных 
цепей, с двумя индексами — нижним и верхним; нижнии индекс 
указывает количество полипептидных цепей данного индекса, а верх
ний _соответствует характеру изменений молекулы гемоглобина

-в этой цепи. Так HbS обозначается KaKa ,p f и т. д. Типы гемогло
бина различаются по физико-химическим свойствам, главным об
разом по различной скорости движения разных гемоглобинов в элект
рическом поле. Применяются и другие методы идентификации — 
биохимические, физические, хроматографические.

К л и н и ч е с к и  гемоглобинопатии проявляются в двух 
основных формах: клинически выраженная форма, характеризую
щаяся тяжелым течением в связи с массивным распадом крови 
(гомозиготный вариант), и латентная форма с отсутствием или слабо 
выраженными клиническими признаками (гетерозиготный вариант). 
Для выявления типа гемоглобинопатии имеет значение семейный 
анамнез. Количество возможных видов гемоглобинопатии велико, 
так как наличие патологического гемоглобина ведет к развитию 
соответствующего проявления заболевания. К самым распростра
ненным гемоглобинопатиям относятся: талассемия, серповиднокле
точная анемия (см.).

ГЕМОЛИТИЧЕСКАЯ БОЛЕЗНЬ НОВОРОЖДЕННЫХ (эри- 
тробластоз плода). Первые описания гемолитической болезни ново
рожденных принадлежат Buhl (1875), Schmorl (1903)« А. И. Абрико-
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сову (1915), E d in  (1919), Girke (1930). В основе заболевания лежит 
несовместимость крови матери и ребенка по резус-фактору (мать 
резусотрицательная, ребенок резусположительный), по группам 
крови (чаще всего у матери 01 группа, а у ребенка АШ или Bill) 
или по другим факторам крови (Le, Fy, К). При несовместимости 
резус-фактор плода проникает через плацентарный барьер в кровь 
матери, в организме которой вырабатываются антитела. Последние, 
проникая в кровь плода, вызывают разрушение его эритроцитов. 
Для реализации конфликта имеет значение состояние реактивности 
организма резусотрицательной матери, проявляющееся в повышен
ной чувствительности к сенсибилизации резус-фактором, состояние 
эндокринной системы матери, имеющиеся у нее хронические или 
перенесенные в период беременности острые заболевания, повышаю
щие проницаемость сосудистой стенки, особенно сосудов плаценты 
для антител, частые искусственные прерывания беременности и др. 
Заболевание развивается у одной из 25—30 резусотрицательных 
женщин, имеющих резусположительного мужа. Гемолитическая 
болезнь новорожденных чаще отмечается у детей, рожденных от 
резусотрицательной матери и гомозиготного резусположительного 
отца и реже в семьях с гетерозиготным по резус-фактору отцом.
I К л и н и ч е с к и  гемолитическая болезнь новорожденных 
проявляется в форме универсального отека, тяжелой желтухи, 
врожденной анемии. Тяжесть заболевания зависит не только от 
степени сенсибилизации организма резусотрицательной женщины 
резус-фактором, но и от степени зрелости организма новорожден
ного. Большое значение имеет также нарушение билирубинового 
обмена, особенно за счет интенсивного накопления фракции непрямо 
реагирующего или свободного билирубина, обладающего токсиче
скими свойствами. Накопление непрямого билирубина обусловлено 
не только интенсивным гемолизом эритроцитов за счет реакции 
антиген — антитело, начавшейся в период внутриутробного разви
тия, но и нарушением процесса перехода непрямого билирубина 
в прямой, вызванного сниженной активностью фермента глюкоро- 
нилтрачсферазы в первые две недели жизни.
\ Общими симптомами для всех форм гемолитической болезни 
новорожденных являются анемия гиперрегенераторного характера с 
наличием в крови молодых форм эритроцитов — нормобластов, 
эритробластов, ретикулоцитов, а также увеличение печени и селе
зенки. Отечная форма болезни характеризуется врожденным отеком 
подкожной клетчатки, накоплением жидкости в плевральной и брюш
ной полости. Анемия резко выражена, гемоглобин снижен до 15— 
30 ед., эритроциты — до1 000000—1 500 000 в 1 мм3. Плацента резко 
увеличена, отечна, уровень общего белка крови снижен до 2,10— 
Зг%. Отмечается выраженный декомпенсированный метаболический 
ацидоз (pH 6,9—7,0). Отечная форма в большинстве случаев закан- 
нивается летально в первые дни жизни ребенка. Тяжелая желтуха 
новорожденных наряду с анемией, увеличением печени и селезенки 
характеризуется рано начинающейся желтухой (в 1—2-е сутки после 
рождения) и интенсивно нарастающей желтухой, обусловленной 
накоплением непрямого (свободного) билирубина. Эта форма заболе
вания при отсутствии своевременного (в 1—2-е сутки жизни) лече
ния заменными переливаниями крови осложняется билирубиновой 
энцефалопатией (ядерной желтухой), проявляющейся судорогами, 
глазодвигательными нарушениями в виде нистагма, спазма взора 
(симптом заходящего солнца), мышечной дистонией, отставанием
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ребенка в физическом и психическом развитии . резко выраженными 
эндокринными нарушениями, кахексией, трофическими расстрой
ствами. Гемолитическая болезнь новорожденных в форме желтухи 
в острый период протекает со значительными нарушениями белковой, 
протромбинообразовательной, а также билирубинвыделительной 
функции печени, с развитием в некоторых случаях синдрома сгуще
ния желчи с появлением обесцвеченного стула, желчных пигментов 
в моче и нарастанием в крови прямого билирубина. Анемическая 
форма протекает благоприятно, сопровождаясь снижением гемогло
бина до 30—50 ед. без выраженного изменения общего состояния.

Л е ч е н и е .  В последнее время стало возможным лечение 
детей с общим врожденным отеком путем осторожного применения 
заменных переливаний крови (лучше вритроцитной массы) под 
контролем сердечной деятельности с одновременным проведением 
мероприятий, направленных на борьбу с метаболическим ацидозом 
(введение 4% раствора бикарбоната натрия). Заменное переливание 
проводят в 1—2-е сутки после рождения из расчета 120—150 мл 
крови на 1 кг веса новорожденного; вливание плазмы, глюкозы; 
дача витаминов группы В, метионина, антианемина. В первые 
10—14 дней кормление донорским молоком, так как материнское 
молоко содержит высокий титр резус-антител.

Предотвращению болезни и ранней ее диагностике способствует 
определение резус-фактора у всех беременных, наблюдение во время 
беременности за резусотрицательными женщинами, особенно с не
благоприятным акушерским анамнезом (переливание крови без 
Зачета резус-фактора, выкидыши, рождение детей с гемолитической 
болезнью новорожденных). Необходимо исследование крови на 
резус-антитела и в случае их обнаружения — назначение полно
ценного питания, глюконата кальция, аскорбиновой кислоты, вита
мина Е, достаточное пребывание на свежем воздухе. При значитель
ном повышении титра антител — досрочное родоразрешение, но не 
ранее чем за 2 недели до окончания беременности. В последние годы 
для профилактики изоиммунизации предложен специальный резус- 
гамма-глобулин. 1

Дети, получившие лечение своевременно проведенным заменным 
переливанием крови, обычно хорошо развиваются. При неврологи
ческих осложнениях гемолитической болезни новорожденных пока
зано комплексное систематическое лечение противосудорожными 
препаратами; назначаются препараты, снижающие мышечный тонус, 
массаж, гимнастика, занятия с логопедом, стимулирующая тера
пия.

ГЕМОРРАГИЧЕСКИЙ ТЕЛЕАНГИЭКТАТИЧЕСКИЙ СИН
ДРОМ (Репдю — Ослера болезнь). Rendu (1896) и Osier (1901) опи
сали клиническую картину заболевания. Наследуется по кутосомно- 
доминантному типу. Частота в популяции 1—2 : 100 000, частота 
мутаций 2—3 : 1 000 000.

Патологоанатомически определяются расширение капилляров 
слизистых оболочек и паренхимы внутренних органов, мелкие то
чечные кровоизлияния, увеличение печени и селезенки, изменения 
со стороны мышечной стенки сосудов, которая практически отсут
ствует.
i К л и н и к а .  Ведущим в клинической картине является ге
моррагический синдром, сочетающийся с красными паукообразными 
телеангиэктазиями и ангиомами на слизистой оболочке губ, конъюн
ктиве, на коже груди, живота, конечностей. Часто отмечаются ге

4 Сарюечнжк по шшшпесков генетике 46
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матурия, кровотечения из желудочно-кишечного тракта, легочные 
кровотечения. Телеаншэктазии в большом количестве обнаружи
ваются на диске зрительного нерва.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с обширной группой геморрагических диатезов различной этиологии, 
туберкулезом легких и полипом носа.

Л е ч е н и е  направлено на уменьшение геморрагического 
синдрома (викасол, аскорбиновая кислота, рутин, гормональная 
терапия, десенсибилизирующая терапия). В некоторых случаях 
может быть применена радио- и рентгенотерапия.

ГЕМОФИЛИЯ — наиболее распространенный тип коагулопа- 
тии. Заболевание описано в 1784 г, Фордайсом. Наследуется по 
рецессивному, сцепленному с полом типу. Гемофилией болеют лица 
мужского пола. Установлено, что ген, ответственный за наследо
вание гемофилии, локализуется в половой хромосоме X. Заболева
ние от отца, больного гемофилией, может передаваться через дочь, 
являющуюся кондуктором болезни, к внуку. Отсутствие заболева
ния у дочерей больного гемофилией отца объясняется тем, что мутант
ная Х-хромосома, полученная от отца, компенсируется здоровым 
аллелем — полноценной Х-хромосомой, полученной от матери. 
Дочери больного гемофилией отца передают гемофилию половине 
сыновей, которые наследуют от матери мутантную Х-хромосому, 
не компенсируемую отцовской Y-хромосомой. Другая половина 
сыновей наследует неповрежденную Х-хромос.ому, поэтому гемофи
лией не болеет. Описана классическая гемофилия у женщин — гомо
зигот, родившихся от матери-кондуктора и больного гемофилией 
отца.

Гемофилия — симптомокомплекс, связанный с отсутствием раз
личных факторов свертывания крови, участвующих в образовании 
плазматического тромбопластина. В связи с этим в настоящее время 
различают 4 вида гемофилии: гемофилия А — наиболее часто встре
чающийся тип, связан с дефицитом фактора VIII. Наследуется по 
рецессивному типу. Гемофилия В — дефицит фактора IX , болезнь 
Кристмаса, Наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Гемо
филия С — недостаток XI фактора, плазменного предшественника 
тромбопластина (фактор Розенталя). Наследуется по аутоеомно- 
доминантному типу). Гемофилия D — дефицит фактора XII (фактор 
Хагемана). Каждый из этих видов гемофилии имеет ряд особенно
стей.

К л и н и к а .  Гемофилия может проявляться у детей сразу 
после рождения. Характерными симптомами в этот период являются 
кровотечения из пупка, на месте инъекций, после различных микро
травм. У более старших детей заболевание проявляется обильными 
носовыми кровотечениями, кровоизлияниями в суставы с последую
щим развитием анкилозов, желудочно-кишечными кровотечениями. 
Наблюдения показывают, что геморрагический синдром при гемо
филии с возрастом уменьшается. В значительной степени этому 
стала способствовать активная терапия, проводимая в последние 
годы с учетом типа гемофилии.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з .  Гемофилию сле
дует дифференцировать от нарушения свертываемости, обусловлен
ного патологией тромбоцитарного аппарате, а также геморрагиче
ского диатеза, обусловленного дефицитом факторов второй фазы 
свертывания, т. е, превращением протромбина в тромбин, которые 
были описаны выше. Кровоточивость у детей, связанная с нарушением
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тромбоцитов, оййсьгйайась йлй как тромбоцитопения (болезнь Ёерд{ 
гофа), или она объяснялась недостаточностью тромбоцитов, например 
при тромбастении Глянцмана и Вилленбранда. Однако заслуживают 
внимания появившиеся в последнее время сообщения о дефицит* 
антигемофильного фактора при болезни Вилленбранда. Дефицит 
не резко выражен и поэтому на время свертываемости не влияет. 
Выявление недостаточности фактора VIII при тромбастении Виллен- 
бранда дало возможность по-иному объяснять кровоточивость при 
этом заболевании: дефицитом сосудистого фактора (фактор Нильсо
на) и умеренным дефицитом фактора Vill (антигемофильный глобу
лин) и в связи с этим обосновывать лечение.

Л е ч е н и е .  При кровотечении производят замещение имею
щегося дефицита ускорителя свертывания и подавление антикоагу- 
лянтной активности. Для этого наряду с гемостатическими средст
вами (нереливание крови — обычной и антигемофильной, витамина 
К и др.) применяются препараты, подавляющие фибринолитическую 
активность крови (Е-аминокаироновая кислота, глюкокортикоиды 
и др.). При отсутствии кровоточивости лечение проводить не сле
дует. За ребенком следует наблюдать и предупреждать вошожноси 
травмы. Осторожность следует соблюдать при удалении зубов. В слу
чае кровотечения при гемофилии А переливается только свежезаги- 
товленная кровь или специально приготовленная антигемофильная 
плазма, так как антигемофильный глобулин нестоек и разрушается 
в течение 8—12 часов. Свежезаготовленную кровь в таких случаях 
следует переливать из расчета 5—1U мл на 1 кг веса тела ребенка. 
Для остановки кровотечения у детей с гемофилией В, учитывая боль
шую стойкость фактора IX и его нарастание по мере хранения 
(в первые 14 дней), используют кровь до 15-го дня хранения в боль
ших количествах (до 200—400 мл) 1 ра» а 2 недели.

ГЕНОДЕРМАТОЗ КОНЕЧНОСТЕЙ СКЛЕРО АТРОФИЧЕСКИЙ 
И КЕРАТОДЕРМИЧЕСКИИ. Описан Huriez (1969). Представляет 
семейный дерматоз, наследующийся по доминантному типу,

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется развитием 
на конечностях кератодермии и склеро-атрофических изменений, 
способных к перерождению в спино-целлюлярную эпителиому.

При соответствующем лечении (радикальное удаление) эпителио- 
мы прогноз благоприятный.

ГЕНАТОЦЕРЕБРАЛЬНАЯ ДИСТРОФИЯ (Вестфаля — Штрюм- 
пеля болезнь, Вильсона — Коновалова болезнь). Wilson в 1911 г. 
описал заболевание семейного характера, начинающееся в детском 
и молодом возрасте и характеризующееся мышечиой ригидностью, 
дизартрией, дистрофией, дрожанием, роговичным кольцом и цирро
зом печени, и назвал его «прогрессивная лентикулярная дегенера- 
ция». Изучение клиники заболевания показало, что «исевдосклероз» 
Вестфаля — Штрюмпеля, описанный в 1858 г., является стадией 
болезни Вильсона. Наиболее полное клиническое отражение забо
левание находит в названии «гепатоцеребральная дистрофия», 
предложенном Н. В. Коноваловым. Заболевание описано во всех 
странах мира, носит наследственно-семейный характер. Наследуется 
по аутосомно-рецессивному типу. Оба пола поражаются в равной 
степени. Патологоанатомически находят отложения меди в мозге, 
печени, почках, селезенке, роговице, радужной оболочке, хруста
лике глаза и дегенеративные изменения в этих органах. Изменения 
мозга выражаются в сморщивании и склерозировании нервной 
ткани с разрастанием глии и очагами размягчения с образованием
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кист в обнаруживаются преимущественно в области чечевичных 
ядер, коре и подкорке. Имеются кровоизлияния в мелких сосу
дах серого вещества и периваскулярньш отек. Ведущим патогенети
ческим звеном заболевания является нарушение синтеза белка 
церулоплазмина, транспортирующего медь, вследствие чего создает
ся высокая концентрация меди в крови и происходит отложение 
ее в органах и тканях и нарушение тканевого обмена.

К л и н и к а .  Заболевание, как правило, начинается в воз
расте 10—15 лет и характеризуется нарастающей мышечной ригид
ностью, разнообразными гиперкинезами торсионно-дистонического 
или атетоидного характера, дизартрией, дисфагиеи, снижением 
интеллекта, псевдобульбарными симптомами, изменениями со сто
роны печени и пигментным кольцом радужной оболочки Кайзера — 
Флейшера. По течению заболевание может быть острым и хрониче
ским. В зависимости от клинических признаков различают 5 форм 
гепатоцеребральной дистрофии. Абдоминальная форма, характери
зуется преимущественно симптомами расстройств функций печени 
и желудочно-кишечного тракта. Поражение нервной системы может 
иметь место в терминальных стадиях заболевания. Ранняя ригидно' 
аритмо-гиперкинетическая форма начинается в возрасте 8—15 лет, 
отличается злокачественным течением. В клинике преобладают 
гиперкинезы, сочетающиеся с изменением мышечного тонуса. Дро
жательно-ригидная форма развивается, как правило, позднее 20 лет, 
характеризуется размашистым дрожанием и мышечной ригидно
стью. При дрожательной форме, начинающейся в возрасте 25—30 
лет, преобладает крупноразмашистое дрожание конечностей, голо
вы, туловища. Изменения мышечного тонуса появляются позднее и 
выражены умеренно. Экстрапирамидно-корковая форма, выделенная 
Н. В. Коноваловым, характеризуется расстройством высших корко
вых функций, параличами, парезами, часто эпилептическими при
падками. Изменения со стороны печени выражены в той или иной 
степени при различных формах и протекают часто по типу подострого 
гепатита: анорексия, диспепсия, рвота, повышение температуры, 
ремиттирующая желтуха. В поздних стадиях развивается цирроз 
печени и печеночная недостаточность: асцит, геморрагические яв
ления. Костные изменения могут включать деформации, остеопороз. 
Лабораторные исследования: в крови уменьшено содержание церу
лоплазмина и гипопротеинемия. В моче — резкая гилераминоацид- 
урия и гиперкупрурия.

Д и а г н о з  ставят на основании определения церулоплазмина 
в сыворотке, наличия гипераминоацидурии и гиперкупрурии. Диа
гностическое значение имеет установление кольца Кайзера — Флей
шера. Дифференциальный диагноз следует проводить с летарги
ческим энцефалитом, малой хореей, с группой подкорковых деге
нераций, у детей раннего возраста с хроническими формами септи- 
неских состояний и D-резистентным рахитом.

Л е ч е н и е  направлено на выведение избытка меди из орга
низма препаратами, содержащими серу (унитиол, декаптол), 
и щажение печени (диета, богатая белками, бедная жирами с огра
ничением медьсодержащих продуктов). Показана симптоматическая 
терапия, витаминотерапия.

Прогноз неблагоприятный. При проведении медико-генетичес
кой консультации родителям, имеющим больного ребенка, целесо
образно воздержаться от дальнейшего деторождения. Гетерозигот
ные носители мутантного гена могут быть выявлены с помощью био
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химических методов: исследование церулоплазмина в крови, экс* 
креции аминокислот и меди о ничои.

1 *1д±'АдЫлЬйаЫ iio  liU tihL lI^bhU b iX  ЗАЧАТКОВ J101Q- 
BbiX  i i  ЬаОолевание описано baltei' в 1S7Z г.
Характеризуется наличием мелких бугорков желюлаюго цвета, 
гладких, иезболезненных. Располагаются аденоматозные образова
ния bit шее, передней поверхности i рудной клетки, животе. Известны 
Семейные случаи, чаще болеют женщины. I ист о логически опухоли 
имеют элементы потовых желез.

К л и н и к а .  Ь области грудной клетки, век, иногда в обла
сти ключиц, шеи, живота, на верхних конечностях и наружных по
ловых opianax отмечаются опухоли круглой или овальной формы, 
множественные, размером от булавочной головки до зерен пшеницы. 
Элементы слегка возвышаются над кожей желтоватой, красноватой 
или неизменьиьои окраски, плотноватой консистенции. Развитие 
опухолей не сопровождается субъективными ощущениями. Опухоли 
не подвергаются злокачественному перерождению.

iipu д и ф ф е р е н ц и а л ь н о м  д и а г н о з е  следует учи
тывав., чю проявления синдрома могут встречаться одновременя* 
с другими доброкачественными опухолями — аденоиднокистозными 
эпителиомами, пигментными невусами, фибромами и ангиомами.

Л е ч е н и е .  Ь отдельных случаях проводится хирургическое 
удаление опухолей.

1 ЬДЮМ-кКИНУРЕНИНУРИЯ. Относится к наследственным 
заболеваниям обмена, впервые было описано Komrower в 1УЬ4 г. 
Метаболический блок связывают с недостаточностью фермента ки
ну решшазы, а появление большинства клинических симптомов — 
с недостаточностью никотиновои кислоты.

К л и н и к а .  Среди клинических симптомов, обнаруживаемых 
в течение первого хода жизни, выделяют задержку физического 
и умственною развития, гипотрофию, гепатоснленомегалшо, гин
гивит, стоматит, гемолитическую анемию, желтуху, частные ин
фекции, диарею. Б моче у детей обнаруживаются большое количест
во кину ренина, Ь-гидроксикинуренина и ксантуреновои кислоты. 
Тест с нагрузкой триптофаном может выявлять у матерей большее, 
нем в норме, выделение ксантуреиовои кислоты с мочой.

ГШлЬРАММОКИЬМкШ. описана в 1№2 г. Russell у 2 кузенов. 
Имеются два типа заболевания. При первом снижена активность 
печеночной орнитинтранскарбамилааы, ответственной за превраще
ние мочевины на этапе орнитин — цитруллин; при втором — имеется 
дефект карбамилфосфатсинтетазы, ответственной за синтез мочевины 
на ранних этапах.

В к л и н и ч е с к о й  к а р т и н е  ведущими симптома
ми являются хроническая аммониевая интоксикация и сниже
ние умственных способностей. Резко снижен азот мочевины в сыво
ротка крови. Больные проявляют парадоксальную толерантность 
а высоким уровням аммония.

Л ечен и е  не разработано. Прогноз неблагоприятный.
1И11ЕРВИЛИР i' ЬИНКМИЯ НЫ ЕМОЛИ'Ш ЧЕС КАЯ НА

СЛЕДСТВЕННАЯ С ЯДЕРНОИ ЖЕЛТУХОЙ (синдром Криглера 
Наджара). Заболевание описано в 1У52 г. Crigler и Najjar под на
званием «врожденная семейная негемолитическая желтуха». Забо
левание относится к знзимопатиям и обусловлено дефектом фермента 
глюку ронилтрансферазы в печеночных клетках, в связи с чем нару
шается процесс перевода непрямого (свободного) билирубина в ди-
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глюкуронид билирубина (прймон билирубин). Заболевание редйое. 
Наследуется до аутосомно-рецессивному типу. Мальчики болеют 
.чащи девочек (3 : I).

К л и н и к а ,  Основным симптомом заболевания является жел
туха, которая проявляется в первые сутки после рождения и ин
тенсивно нарастает, удерживаясь на протяжении жиами ребепка. 
Желтуха связана с резким повышением а крови непрямого билиру
бина, количество которого очень быстро достигает ZU—50 мг% по 
ван ден Бергу. Печень и селезенка не увеличены. На фоне резкого 
повышения в крови непрямого билирубина развиваются симптомы 
поражения нервной системы — судороги, глазодвигательные нару
шения (симптом заходящего солнца), повышение тонуса мькпц, 
анорексия, гиперрефлексия. Анемии не отмечается. Количество 
молодых форм эритроцитов — эритробласты, нормобласты, ретику- 
лоциты — в крови не повышено, что дает возможность дифференци
ровать заболевание с гемолитической болезнью новорожденных (см.). 
Стул желтого цвета. Количество уробилина в моче в пределах нор
мы. Экскреция уробилиногена с фекалиями крайне низкая. Желчь 
лишена прямого, конъюгированною билирубина. Функциональные 
пробы печени — бромсульфалеиновая, выведение гиппуровой кис
лоты, коллоидные, галактозная и протромбиновая — без изменений. 
При исследовании функций печени отмечено резкое нарушение 
образования билирубиндиглюкуронида. Поражение центральной 
нервпол системы в виде ядернои желтухи приводит к гибели ребенка 
в первые месяцы жизни. Редко дети живут до 2—3 лет, значительно 
отставая в физическом и нервно-психическом развитии.

Л е ч е н и е .  Показано заменное переливание крови в первые 
недели жизни, направленное на снижение уровня непрямого били
рубина и предупреждение развития ядерной желтухи. Прогноз 
зависит от эффективности мероприятий по предупреждению ядерной 
желтухи в первые недели ж и зн и . Наличие при ядерной желтухе 
неврологических проявлений делает прогноз неблагоприятным —
7 и “а таких детей погибают до 2-летнего возраста.

ГИПЕРБИЛИРУ БИНЁМИЯ ЮНОШЕСКАЯ ИДИОПАТИЧЕ- 
СКАЯ СЕМЕЙНАЯ (Печеночная дисфункция конституциональная, 
синдром Жильбера — Мейленграхта) — впервые описана J Ubert 
в 1У01 г. под названием «холемия простая семейная». Причиной 
желтухи при данном заболевании считается нарушение одного из 
двух этапов обмена билирубина. Некоторые авторы полагают, что 
нарушается захват билирубина печеночной клеткой; по мнению 
других исследователей, нарушается конъюгация непрямого билиру
бина с глюкуроновой кислотой, что обусловлено наследственной 
неполноценностью глюкуронилтрапсферазной системы. Наследуется 
заболевание по аутосомно-доминантному типу.

К л и н и к а .  Основным клиническим признаком является 
желтуха, меняющаяся по интенсивности, временами полностью ис
чезающая. Желтуха связана с накоплением в крови непрямого били
рубина, уровень которого колеблется в пределах от 3 до 5 мг по вая 
ден Бергу. Появление желтухи значительно варьирует, начиная 
от периода новорождепности и до 10-летпего возраста. Желтуха 
сопровождается нарушениями со стороны желудочно-кишечного 
тракта. Отмечаются тошнота, болезненность в правой верхней поло
вине живота, чувство полноты в желудке. Появление и усиление 
желтухи у детей старшего возраста нередко отмечаются после физи- 
неской перегрузки, эмоционального напряжения, приема некоторых
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лекарств (преднизолона, тетрациклина, сульфаниламидов), при 
присоединении интеркуррентных заболеваний (ангины, острой рес
пираторной инфекции). Признаков усиленного гемолиза при син
дроме Жильбера — Мейленграхта не отмечено. Размеры печени 
и селезенки в пределах нормы. Печень увеличивается лишь в связи 
с присоединением холецистита или ангиохолита. Окраска стула 
и моча нормальная. Исследование функций печени яе выявляет па
тологических нарушений. Выделение бромсулъфофтальгира нор
мальное. Контрастное исследование желчного пузыря и желчных 
путей не выявляет патологии. Выделение уробилина с калом нор
мальное или незначительно снижено. В моче желчные пигменты 
не определяются. Изменений со стороны крови не отмечено. Исследо
вание связей метаболитов 17-кортикостероидов в суточной моче 
позволяет выявлять значительные нарушения конъюгирующей функ
ции печени. Отмечено снижение образования глюкуронидов после 
нагрузки ментолом.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с болезнью Боткина, воспалительными заболеваниями желчных 
путей, токсическими поражениями печени и др.

Л е ч е н и е .  В фазе усиления желтухи назначается специ
альная диета, рекомендуется уменьшение физической нагрузки.

Прогноз благоприятный.
ГИПЕРВАЛИНЕМИЯ — наследственное заболевание обмена 

валина, проявляющееся в основном нервно-психическими наруше
ниями. Описано в 1963 г. Wada и сотр., после чего в литературе 
появились описания других случаев заболевания. Тип наследо
вания аутосомно-рецессивный. Патогенез заболевания связан с не
достаточностью валинтрансамипазы, в норме катализирующей транс- 
аминирование валина и превращение его в альфа-кето-изовалериа- 
новую кислоту. Энзиматический блок приводит к значительному 
повышению концентрации валина в плазме крови, не влияя сущест
венно на содержание альфа-котоклслот в крови и моче.

К л и н и к а .  Заболевание проявляется в первые месяцы жизни 
рвотой, развитием дегидратации и комы, а позднее — выраженной 
дистрофии. Рано выявляется неврологическая симптоматика — общая 
мытпечная гпиотопия и гиперфлексия, гиперкинезы, нистагм. С воз
растом все более отчетливо проявляются признаки отставания в пси
хическом развитии.

Д и а г н о з  основывается на данных хроматографического 
исследования крови и мочи и результатах количественного определе
ния валина. На этих же методах основан дифференциальный диа
гноз с другими аномалиями обмена аминокислот.

Л е ч е н и е .  Предприняты попытки лечения детей диетой с огра
ничением валина, которая приводит к прекращению рвоты, улучше
нию общего состояния больных и снижению конпентрации валина 
в плазме крови, но не устраняет нервно-психических расстройств, 
если они отмечались к моменту лечения. Прогноз неблагоприятный — 
большинство детей погибают в раннем возрасте.

ГИПЕРГЕПАРИНЕМИЯ — врожденное заболевание, характе
ризующееся геморрагическим диатезом и напоминающее по клини
ческой картине гемофилию. Болеют лица обоего пола. Встречается 
-относительно редко.

К л и н и ч е с к и  в тяжелых случаях наблюдаются кровоте
чения из слизистых оболочек — из носа, желудочно-кишечного 
тракта (мелена) самопроизвольные или при незначительной травме;
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обильные кровоизлияния в подкожную клетчатку, внутримышечные, 
внутрисуставные. При исследовании отмечено удлинение времени 
свертывания крови, уменьшение активности протромбина в плазме, 
уменьшенный расход протромбина и тр омб ошг астина.

Диа г но ? »  ставят на основании геморрагического синдрома 
и характерной коагулпграммьт. Дифференциальный диагноз про
водят с гемофилией, с обширной группой геморрагических диатезов, 
с лейкозом.

Л е ч е н и е  — переливание свежей плазмы или введение суль
фата протамина либо толуидинового синего. Эффективно введение 
стероидных гормонов (преднизолона и дрЛ или А К ГГ.

ГИПЕРКАЛЬЦИЕМИИ И ОСТЕОСКЛЕРОЗА СИНДРОМ (Фан
кони — Шлизингера синдром). Описан Fanconi и Schliesinger в 
1952 г. Относится к наследственным нарушениям кальциево-фосфор
ного обмена.

К л и н и к а .  Заболевание проявляется в детском возрасте. 
Дети отстают в физическом и психическом развитии. Характерен 
внешний вид больных: «лицо эльфа», гипертелоризм, эпикант, 
круглый выступающий лоб, пуговчатый нос, открытый рот, недо
развитие нижней челюсти, сходящееся косоглазие. Отмечается почти 
полное исчезновение жирового слоя, общая дистрофия, не поддаю
щаяся терапевтическим воздействиям, гипертермические кризы, 
расстройства со стороны желудочно-кишечного тракта (поносы, 
запоры). Заболевание течет медленно. Больные погибают от сердеч
ной и почечной недостаточности.

Д и а г н о з  подтверждается биохимическими исследованиями: 
гиперкальпиемия, гитгерфосфатемия. умеренная гиперхолестерине- 
мия, в терминальных стадиях — азотемия. Повышено выделение 
с мочой фосфора, кальпия и белка. Клиренс мочевины снижен. 
Рентгенологически определяются остеосклероз костей основания 
черепа, преждевременные синостозы черепных швов, камни в почках. 
Д и ф А е р е н п и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить с ги- 
перпаратиреоидизмом, витамин-Б-резистентным рахитом.

Л е ч е н и е  направлено на регуляцию водно-солевого обмена. 
Применяются гормоны, витамины.

ГИПЕРКЕРАТОЗ — ГИПЕРПИГМЕНТАПИЯ (синдром Фран- 
ческетти — Ялассона, 11 л о т", — Ov-льпбрлгроа̂ . Заболевает-* описали 
Bloch (192R), Sulzberger (1128), Franceschetti. .ТаЛаччон (1954'). Чаще 
наблюдается у девочек. Гистологически в пигментированных участ
ках отмечаетя очаговая вакуольная дистрофия базальных к л а т о к  

эпилепмиса. Количество меланина в них нопмально или уменьшено. 
В верхних отделах дермы наблюдаются обильные скопления мела
нина, главным образом внутри меланофоров.

К л и н и к а .  Выявляется с момента рождения или развивается 
в первые месяцы и годы жизни. Типичная клиническая картина 
характеризуется появлением преимущественно на боковых поверх
ностях туловища и конечностях резко отграниченных распростра
ненных пигментаций желтовато-коричневого или темно-серого цве
та. Пигментации представляют пятна и полосы неправильных очер
таний с острыми зубчатыми краями. Лицо обычно не поражается. 
В дальнейшем развиваются папулы и гипертрофические бляшки, 
располагающиеся беспорядочно или в виде полос. У ряда больных 
отмечается развитие эритемы, везико-буллезных элементов, гипер
кератоза и пигментаций, которые держатся в течение ряд*? лет. 
Изменения кожи часто сочетаются с отставанием в росте, зубными
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дистрофиями, выпадением волос до типу псевдопелады и гнвадной 
плешивости, врожденными пороками сердца, катарактой, отслойкой 
сетчатки, врожденной слепотой, эпилепсиеи. т

Л е ч е н и е  см. Кератозы. ___
ГИБ6РМЕТИОНИНЕМИЯ — заболевание обмена метионина, 

характеризующееся ранним развитием цирроза печени. Описано 
в 1Ь54 г Larocheile, до 1965 г. этот же автор наблюдал 29 больных 
гивtрматионинемией. Кроме того, описаны и другими автормш 
случаи заболевания, нередко в сочетании о тирозинемиеи. В настоя
щее время точно не установлена связь между тирозинозом и гвпер- 
штишшнемией; возможно, что речь идет об одном и том же заб 
вании. Патогенез и тип наследственной передачи гиперметионинеми

не вы ясне^ ^ ^ д ети р0Ждаются здоровыми,__ на 2—8-й неделе

жизни развиваются признаки поражения нервной сис^ “ “  ~  “ ык° ^  
кома с у д о р о г и, опистотонус. Моча больных имеет специфический 
«запах пива». Развивается цирроз печени, поражение почек с каль
цификацией, гиперплазия островков Лангерганса поджелудочьал 
железы атрофия лимфоидной ткани. В моче обнаруживаются зна- 
тат^ьные метионина, тирозина и их метаболитов
В случаях первичной гиперметионинемии предполагается наличие 
ферментативного блока на пути превращения метионина в альфа- 
кето-гамма-метилтиомасляную кислоту. Следует иметь в 
при тяжелых формах цирроза печени может наблюдаться вторичная

ГШТ е 6 ч °еГиеГп ок а  безуспешно, предприняты попытки лечить 
больных диетой с ограничением метионина и тирозина. Про г но а 
неблагоприятный — дети погибают при явлениях печеночной комы.

ТИПЕРМЕТРОПИЯ, ДАЛЬНОЗОРКОСТЬ (семейные формы) -  
наиболее частый вид клинической рефракции, характеризующийся 
тем «то главный фокус после преломления лучей в оптических 
средах ?лаза располагается за сетчаткой. Тип наследования ауто-

сомно-рецессивный и доминантный. н няляется
К л и н и к а. Гинерметропия почти в 95% случаев является 

обычной рефракцией новорожденного. С возрастом снижается УД«ль- 
НЫЙ вес гиперметропии и увеличивается частота эмметропии и мио
пии. Средняя клиническая рефракция новорожденного рати1 
+ 0.10 D (гиперметропия). В течение первого года жизни она Увили 
ваетея почти в 2 раза (в год составляет 1,89±0,12 О). В последующие 
возрастные периоды рефракция продолжает усиливаться, но зиа<ш- 
тельно медлеинее K lU-летнему возрасту средняя 
фракция иавна 0, т. е. наступает эмметропизация глаза. Наличие 
высокой гиперметропии в старших возрастных группах связано 
с задержкой роста глазного яблока. Установлена строгая корреля
ция между сагиттальной осью глаза и рефракцмеи. Причины задерж
ки роста глазного яблока еще недостаточно изучены. Возможно, 
играют определенную роль наследственное предрасположение, 
общее состояние ребенка, эндокринные расстройства. 1 иперметро- 
Б м  наблюдается прв «икрофтальме, малой и плоской роговице,

ЕРИ Й и КгипеИрм?тропии слабой степени нарушения зрения обычно 
не бывает Ори гиперметропии средней степени наблюдаете,' ухум 
шение зрения при работе на близком расстоянии. Постоянное на
пряжение аккомодации, особенно у школьников и молодых лк.деи, 
может Привести к развитию аккомодативной астенопии (головная
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боль, чувство Дискомфорта В глазам й т. д.). Гтхерметроййя высокой 
степени вызывает снижение зрения вдаль и вблизи. Такие больные 
вынуждены постоянно аккомодировать, астенопические явления 
могут быть выражены в сильной степени. При средней и высокой 
гиперметропии у детей усиленная аккомодация сопровождается уси
ленной конвергенцией, что может привести к сходящемуся косо
глазию. Некорригированная гиперметропия высокой степени может 
привести к развитию амблиопии.

Л е ч е н и е  — назначение корригирующих очков. Прогноз 
благоприятный.

ГИПЕРОСТОЗ ГЕНЕРАЛИЗОВАННЫЙ С ПАХИДЕРМИЕЙ
(Турейна — Солента — Гола синдром). Описан Touraine, Soiente, 
Gole в 1935 г. Наследуется обычно по доминантному типу. Чаще 
болеют мужчины.

К л и н и к а .  Начало заболевания — в детском или юношеском 
возрасте. В патогенезе заболевания играет роль дисфункция эндо
кринных желез. Характеризуется двусторонними симметричными 
гиперостозами конечностей, особенно в области метакарпальных, 
метатарзальных костей, фаланг кистей и стоп, складчатостью 
кожи в области лба, лица, век, волосистой кожи головы, кистей 
и стоп. Усилена деятельность сальных желез. Ногти имеют форму 
иасового стекла. Заболевание медленно прогрессирует. В моче 
больных мужчин содержится большое количество эстрогенов.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с различными видами гиперостозов.

ГИПЕРОСТОЗ КОРТИКАЛЬНЫЙ ГЕНЕРАЛИЗОВАННЫЙ 
СЕМЕЙНЫЙ. Впервые описан van Buchem у близнецов в 1952 г. 
Описаны семейные случаи заболевания. Наследуется по аутосомно- 
рецессивному типу. Патологоанатомическое исследование обнару
живает общую кортикальную гиперплазию с усилением образования 
остеофитов при неизмененной структуре кости.

К л и н и к а .  Первые симптомы заболевания появляются после 
периода полового созревания и характеризуются акромегалоидным 
увеличением подбородка, утолщением ключиц. Заболевание мед
ленно прогрессирует. Постепенно развивается тугоухость, снижение 
зрения. Может выявляться экзофтальм, паралич лицевого нерва 
по периферическому типу. В крови — повышение активности ще
лочной фосфатазы.

Д и а г н о з  ставят на основании рентгенологических данных: 
гиперостоз генерализованный С преимущественным поражением 
нерепа, подбородка, ключицы, ребер, диафизов длинных трубчатых 
костей. Мозговое вещество кости в пораженных участках значитель
но сужено. Дифференциальный диагноз следует проводить с син
дромами Пьера Мари, Альберса — Шонберга, опухолями гипофиза. 
^  , Л е ч е н и е  не разработано.

ГИПЕРСАРКОЗИНЕМИЯ. Относится к врожденным заболева
ниям обмена. Впервые описано в 1955 г. Gerristen у 10-месячного 
ребенка, страдавшего тяжелой формой умственной отсталости. 
Наследуется по аутосомно-рецессивному типу.

К л и н и к а .  Специфических симптомов не имеется. В первые 
месяцы жизни могут обнаруживаться мышечная гипертония конеч
ностей, тремор и слабый сосательный рефлекс. Отмечается склонность 
к частым заболеваниям легких и верхних дыхательных путей, к ли
хорадке. Головной мозг бывает уменьшен, но его конфигурация не 
изменена. В моче обнаруживается большое количество саркозина —
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аминокислоты, являющейся промежуточным продуктом в однокар- 
С ! ™ л е ’и образующейся в промежутке между диметилглипи- 
ном п глпппном. Спепифичеекяя функпия сяркозина еще не и- 
вестня При обследовании родственников больного рарко-wroрия 
может быть выявлена у матери и ближяитпих родственное по ̂ тв- 
ринской линии, а также изменения кривом могут быть найдены у
бюатьрв И сестер больного при нагрузке саркозином. ___

ГИПЕРТОНИЧЕСКАЯ БОЛЕЗНЬ (роль наследственности). 
Первые работы по изучению роли наследственности при птертонии 
появились еще в 20-х годах иатпего столетия. Описаны сеш’”; 
топых в течение 3—4 поколений наблюдались липа, страдающие 
артериальной гипертонией. Большинство авторов считают, что в ге- 
н езе  гипертонической болезни имеет значение сочетание генетиче 
скпх и зкзогенных факторов. По паследству. по-видимому, передает
ся наклонность к фупкпиональным сдвигам, лежащим в основе 
развития г^ертон^еской болезни. Анализ родословных, а также 
клиническор изучение семей больных гипертонической бпле:шью пока- 
зывает что среди родственников пробанда частота гипертонии окаяа- 
лась значительно выше (в 2-3 разе), чем у родственников в контроле. 
Число детей с артериальной гипертонией больше в семьях, где ги
пертонической болезнью страдают родители. Среди лип, у которых 
гипертония развилась в молодом возрасте, отягощенная " я в с т 
венность появляется чаше, чем в группе больных с более nosjmmi 
развитием заболевания. При опенке наследственной отягощенности 
учитывается наличие у родственников пробанда а^ р^алъно|.№  
пертопии. инсульта, коронарной недостаточности, «внезапно,* смер 
ти» от сердечной недостаточности или «удара» Фактор неблагопри 
ятной наследственности в определенной степени сказывается и в  
том что V беременных, происходящих из «гипертонических семей»
наблюдается повышенная наклонность к развитию артериа_ьн0 г 
гипертонии. Кроме того, гипертоническая болезнь при оеблаго- 
ппиятной наследственности протекает злокачественно, пло о под 
дартся воздействию лечебно-профилактических мер. При примене
нии близнепового метода устанавливается высокая 
в заболеваемости гипертонией однояйневых близненов по с^внению 
с заболеваемостью разнояйневых блнзненов. Это выражается в боль- 
шом внутринарном сходстве у однояйневых ^
яртернальното давления, содержания липидов я яр\гпм показа,, 
ш  Однако роль генотинического df-актора ^шественно меняется 
в зависимости от условий жизни. Так. гипертоническая болезнь 
возникает чаше у те* членов семьи проба идя, которые заняты Рабо
той связанной с длительным и интенсивны!» нервно-психическим 
напряжением Частота распространения гипертоническои ьолезта 
среди лип. занятых преимущественно умственным трудом при одной 
и той же степени наследственной отягощенности, оказывается выше, 
чйм у работников Физического труда.

ГрЩРРУРИКРМИЯ. Заболевание относится к врожденным 
нарушениям пуринового обмена. Впервые гиперурикемия была опи
сана в 1*54 r' Garrod. а более подробное ее изучение относится к 

гг когда SeeSTTtiller, Wvpg-aarded показали, что гинер- 
урнкемия возникает в результате дефекта регулянии синтеза фосФо- 
рибозиламина — первого предшественника пурина. Этот дефект
об меня особерно опасен при возникновении у детей раннего 
У  которых постепенно прогрессирует умственная 
даются спастические параличи, хореоатетоз, дизартрия, д и с^ия .
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деструктивные изменения губ и пальцев. При этом концентрация 
мочевой кислоты в крови превышает норму в 5 раз. Гиперурикемия 
обнаруживается у 1—2% взрослого населения, преимущественно 
у мужчин, но не сопровождается снижением интеллекта.

ГИПЕРХОЛЕСТЕРИНЕМИЯ НАСЛЕДСТВЕННО-СЕМЕЙНАЯ 
(Харйитца — Мюллера синдром). Заболевание описано Harbitz 
я Mfiller в 1938 г. Наследуется по аутосомно-доминантному типу. 
Встречается во всех возрастных группах.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  В основе заболевания ле
жит дефект обмена холестерина. На коже обнаруживаются узелко
вые нсантомы, располагающиеся в области локтевых, коленных, 
межфаланговых суставов, на веках. Наиболее часто поражаются 
венечные сосуды сердпа. У больных рано развиваются стенокардия 
и инфаркт миокарда. При биохимическом исследовании крови опре
деляется гиперхолестеринемия, повышение содержания витамина D 
и каротина.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с ксантоматозом Ханда — Кристиана — Шюллера. Показана диета 
с ограничением холестерина,

ГИПОАЛЬДОСТЕРОНИЗМ — наследственно обусловленная 
недостаточность минералокортикоидной функции коры надпочечни
ков, проявляющаяся в' периоде новорожденности. Известны две 
разновидности заболевания: транзиторный гипоальдостеронизм

"трудного возраста, при котором недостаточность секреции альдосте- 
рона носит временный характер, и семейный гипоальдостеронизм, 
проявляющийся периодическими кризами обезвоживания и потери 
соли. Гипоальдостеронизм известен с 1961 г. (Royer и сотр.): данных
о его частоте в популяции пока нет. Тип наследования — аутосомно- 
рецессивный. Патогенез заболевания связан с недостаточностью 
ферментных систем, обеспечивающих окисление 18-го углеродного 
атома кортикостерона, являющегося предшественником альдосте- 
рона. последний может быть обозначен как 18-альдегидокортикосте- 
рон. В процессе образования альдегидной группы участвует несколь
ко ферментов (18-оксидаза, 18-дегидрогеназа), и пока точно не уста
новлено, с недостаточностью какого, конкретного фермента связано 
развитие гипоалъдостеронияма.

К л и н и ч е с к и  состояниегипоальдостеронизмапроявляется 
отказом в первые недели жизни от пищи, рвотой фонтаном, потерей 
в весе, обезвоживанием, интермиттирующей лихорадкой, иногда 
вапорами. Эта картина имеет много сходных черт с синдромом Леб- 
ре — Фибигера, наблюдающимся при наследственных дефектах 
биосинтеза кортизола. Однако при гипоалъдостеронизме на нужные 
п о л о в ы й  органы не имеют отклонений от нормы, гиперплазии коры 
надпочечников нет. Глюкокортикоидная Аункция коры надпочеч
ников не страдает, суточное выведение 17-кето- и 17-оксикортико- 
стероидов, а также ттрегнантпиола в пределах нормы. Альдостерон 
в моче не определяется, обращает внимание резко увеличенная 
экскрепия натрия с мочой. В крови метаболический ацидоз, 
гиперкалиемия.

Л е ч е н и е :  солевые растворы внутрь и внутривенно, при 
кризе капельное внутривенное введение изотонического раствора 
хлорида натрия (до 3—5 г хлорида натрия в сутки), лучше под 
контролем за содержанием натрия в сыворотке крови. Преднизолон 
аз расчета 1 мг/кг, ЛОК-апетат 3—Г> мг в пень внутримышечно, пере* 
ян*«нет плазмы. Прогноз относительно благоприятен при транзи,.
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торном гипоальдостеронизме и более серьезен при стойких семейных

Т и  ЮГАММАГЛОБУЛИИЕМИЯ ИДИОПАТИЧЕСКАЯ при
обретенная (тип Барандуна). Одна из разновидностей иммунопаре
за, проявляющаяся у детей старшего возраста. Имеются основания 
считать, что в развитии этого типа гипогаммаглобулинемии играют 
роль генетические факторы, возможен аутосомно-доминантный тип 
наследования. “

К л и н и к а .  Склонность к повторным заболеваниям легких, 
ушей и кожи у больных обнаруживается уже в раннем детском воз
расте. В определенном возрастном периоде (10—12 лет) почти пол
ностью исчезают плазматические клетки, в связи с чем сопротив
ляемость по отношению к инфекциям резко снижается. Наряду 
с хроническими заболеваниями легких и кожи постоянный прояв
лением данной аномалии является гепато- и спленомегалия. При 
иммунохимическом исследовании обнаруживается общий дефицит 
всех классов иммуноглобулинов, хотя общий уровень гамма-глобу
лина не падает ниже 350 мг%. У родителей больных детей нередко 
обнаруживается гипергаммаглобулинемия, а среди других членов 
семьи встречается экссудативная энтеропатия и спруподобныя синд
ром, связанный с потерей белков через желудочно-кишечный тракт, 
г Л е ч е н и е  заключается в применении антибиотиков широкого 
спектра действия, гамма-глобулина из расчета 0,2 г/кг, а в последую
щем 0,1 г/кг ежемесячно. Показаны переливания плазмы, гемотранс-

ГИПОГЛИКЕМИЯ ИДИОПАТИЧЕСКАЯ СЕМЕЙНАЯ (син- 
' дром Мак Карри). Описана в 1954 г. McQuarrie. Гипогликемия ятого 

типа является семейной и среди больных, наблюдавшихся McQua
rrie, составляла половику всех зарегистрированных гипогликемий — 
другой этиологии. Заболевание встречается чаще, чем сахарный 
диабет.

К л и н и к а .  Гипогликемические проявления, как, правило, 
возникают в возрасте до 2 лет, в основном у мальчиков. ГТредпс 
гается, что имеет место замедление распада инсулина вследствие 
наследственного энзиматического блока в инсулининактивирующей 
системе (инсулиназа). Гипогликемические симптомы при данном 
типе гипогликемии не отличаются от обычных (слабость, потливость, 
гиперфагия, тремор, судороги, кома). Иногда возникают стойкие 
поражения мозга. Гипогликемия особенно часто возникает натощак.

Д и а г н о з  не представляет трудности и подтверждается тес
том толерантности к глюкозе.

Пониженная толерантность к углеводам была выявлена также 
и у некоторых здоровых членов семьи. Обычно наблюдартся спон
танные ремиссии в возрасте 6—10 лет. Проба с нагрузкой лейцином 
является ценным показателем в диагностике идиопатическои спон
танной гипогликемии. Лейцин назначается перорально или внутри
венно в дозе 150—200 мг на 1 кг веса ребенка. Нагрузка лейцином 
у здоровых детей не понижает или незначительно понижает уровень 
сахара крови, тогда как у больных с повышенной чувствительностью 
к лейцину сахар после введения лейцина снижается на 25 30%. 
Семейный характер этого заболевания позволяет исключить другие 
виды гипогликемий (инсулома, недостаточность гипофиза, надпо
чечников, тахиалиментация, голодание, избыток инсулина и др.).

Л е ч е н и е .  Во всех случаях идиопатической гипогликемии 
хороший эффект дает АКТГ из расчета 4 кг на 1 кг веса тела в тече-
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нив 2—3 недель в убывающих дозировках. Критерием хорошего 
эффекта служат отсутствие симптомов гипогликемии и гликемия 
натощак не ниже 40 мг%. Прогноз благоприятный в случае ранней 
диагностики и терапии.

ГИПОПРОАКЦЕЛЕРИНЕМИЯ (парагемофилия, врожденный 
дефицит фактора V) — заболевание, характеризующееся наруше
нием свертывания крови и кровоточивостью; напоминает по клини
ческом? точению гемофилию. Наследуется по аутосомно-рецессив
ному типу. Мужчины и женщины болеют одинаково часто. Встре
чается довольно редко; описано всего 15 случаев.

К л и н и к а .  Заболевание проявляется впервые в возрасте 
от 6 месяцев до 1 года, когда у ребенка начинают прорезываться 
зубы и он начинает ходить. Основной клинической чертой заболе
вания являются обильное кровотечение из десен, внутрпкожные 
и субарахноидальные кровоизлияния даже при незначительных ме
ханических травмах.

Д и а г в о з ставят на основании характерных изменении 
коагл'лограммы, наличия дефицита фактора V. Дифференциальный 
диагноз следует проводить с гемофилией и другими геморрагиче
скими диатезами.

Л е ч е н и е :  дробные переливания крови. Применение вита
мина К не оказывает эффекта.

ГИПО.ПРОКОНВЕРТИНЕМИЯ — заболевание, развивающееся 
вследствие наследственного недостатка фактора VII свертыш ; 
крови. Впервые описано в 1951 г. Alexander, Goldstein, I.audwehr, 
Cook. Тип ’ наследования — аутосомно-рецессивный, отмечены се
мейные случаи.

К л и н и ч е с к и  заболевание проявляется у новорожденных 
геморрагическим диатезом — кровотечением из пупочной ранки, 
слизистой оболочки носа, желудочно-кишечного тракта. Отмечаются 
также подкожные и внутримышечные кровоизлияния. Описаны 
Случаи кровоизлияния в мозг. Печень и селезенка не увеличены. 
При исследовании сгертывающих систем крови отмечается измене
ние на коагулограмме.

Л е ч е н и е :  переливание свежей крови и плазмы.
ГИПОПРОТЕИНЕМИЯ ЭССЕНЦИАЛЬНАЯ. Заболевание 

описано Menetrier в 1960 г. Гистологически обнаруживается утол
щение слизистой оболочки желудка и кишечника, расширение же
лезистых протоков и гиперплазия железистых клеток. Заболевание 
обусловлено нарушением всасываемости белков в кишечнике.

К л и ни к а . Ведущими симптомами являются^ сильные боли 
в эпигастральной области, часто имеющие приступообразный харак
тер и симулирующие клинику острого панкреатита, и желудочно- 
кишечные расстройства. Отмечают отеки, асцит, асептический плев
рит Печень увеличена в размерах. Больные быстро теряют в весе. 
Вследствие обменных нарушений резко снижается сопротивляемость 
к инфекционным заболеваниям, часто развиваются септические 
состояния. В крови резко выражена гипопротеинемпя с преимущест
венным снижением альбуминов; нарушается ионный баланс крови. 
В моче изменений нет. При рентгеноскопии желудка обнаруживают 
гипертрофию слизистой оболочки желудка и тонкого кишеч
ника.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с вторичным гипоальдостеронизмом, острым панкреатитом, циррозом 
печени различной этиологии.
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Я е ч е й и е: переливайте крови, плазмы; При Показания* *■ 
антибиотики, дегидратационнвя терапия.

ГИПОТИРЕОЗ СЕМЕЙНЫЙ — состояние, обусловленное на
следственными дефектами биосинтеза гормонов щитовидной железы. 
Существование семейных форм гипотиреоза было описано в конце 
прошлого столетия Osier (1897).

В настоящее время известно 5 основных типов наследственных 
нарушений синтеза тиреоидных гормонов и метаболизма йода.

К л и н и к а .  Общбе проявление всех этих форм — значитель
ное отставание ребенка в психическом развитии (кретинизм) и на
личие зоба. Отмечается также задержка физического развития (низ
кий рост). Характерен внешний облик больных: короткая шея, ши
рокий нос, слегка отечные веки, узкие глазные щели, полуоткрытый 
рот, большой язык, низкий голос, редкие ломкие волосы. У всех 
больных отмечается задержка процессов оссифнкации костей.

I тип характеризуется наличием дефекта в механизмах концент
рации йода в щитовидной железе. Признаки гипотиреоза сочетаются 
с зобом, аномалия распознается при постановке теста с радиоактив
ным йодом (йод не поглощается железой).

II тип связан с нарушением способности образования йодорга- 
нических соединений — наиболее часто встречающаяся форма на
следственных аномалий. Этот тип включает 2 разновидности — тя
желую форму и более легкую — синдром Пендреда: сочетание туго
ухости с зобом. Отмечено, что тухоухость п даже глухота отмечаются 
вскоре после рождения, однако появление зоба обнаруживается 
у детей в возрасте 5—8 лет.

II I  тйп — неспособность к дейодированию моно- и дииодтиро- 
вина. Свободные моно- и дийодтирозин, не использованные при 
синтезе тироксина и трийодтиронина, подвергаются дейодированию 
при участии дейодиназы. Этот фермент обнаружен в печени, почках 
и других органах. Дефект распознается при хроматографическом 
исследовании плазмы крови и мочи, в которых обнаруживаются зна
чительные количества йодтирозина. Предполагается, что нарушение 
процессов дейодирования влечет за собой снижение синтеза гормонов 
щитовидной железы вследствие нарушения баланса йода. Введение 
дополнительных количеств йода больным позволяет устранить де
фект.

IV тип обусловлен недостаточностью «связывающих» энзимов — 
йодтирозин не способен к превращению в йодтиронины.

V тип связан с циркуляцией в крови атипичного белка, связы
вающего йод; возможно, речь идет о нарушениях синтеза тиреоглобу- 
лина. При этом содержание йода, связанного с белком в крови, 
обычно не отличается от нормы, однако йод, экстрагируемый бута- 
нолом, не определяется.

В случае нарушения способности образования йодоргаштческих 
соединений, когда заболевание проявляется в виде сочетания при
знаков гипотиреоза, зоба и глухоты (синдром Пендреда), существует 
возможность диагностики, основанной на клинических признаках. 
Во всех остальных случаях требуется провидение функциональных 
проб с радиоактивным йодом, определение йода, связанного с белком, 
а также йода, экстрагируемого бутанолом, йодотирозина в крови 
и моче.

Л е ч е н и е .  Назначением тироксина или препаратов щито
видной железы удается предупредить тяжелые дефекты в умственном 
и физическом развитии ребенка,'добиться уменьшения зоба. Целе
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сообразно начинать лечейие С введения 2—5 мг тиреоидина, у ЦваЕвая 
дозу каждые 5 дней, достигая 50—75 мг в сутки с последующим 
лечением поддерживающими дозами.

При дефекте в механизмах концентрации иода (I тип,,, атакжв 
при недостаточности дейодиназы (III тип) удовлетворительный тера
певтический эффект достигается от применения препаратов иода. 
Поогноз при отсутствии раннего лечения неблагоприятный.
I ГИПОТРИХОЗ НАСЛЕДСТВЕННЫЙ (Унна синдром). Описая 
в 1925 г. Наследуется по аутосомно-доминантному типу. Характе- 
визуется слабым оволосением, поздним появлением волос на голове, 
ранним их выпадением вплоть до полной алопеции. Выпадают также 
брови и ресницы. Дифференциальный диагноз следует проводить 
С гипотрихотическим ангидрозом и другими эктодермальными

“ Ч Ж & К Л А Т А З И Я  — заболевание костной системы, связан
ное о недостаточной активностью щелочной фосфатазы (фосфомоно- 
встеразы). Описано в 1948 г. Rathbun. До последнего времени в ли
тературе описано более 50 наблюдений данного заболевания. Гил 
наследования -  avi ос омно-рецессивный. В аатогенезе основную 
роль играет снижение или отсутствие активности энзимов, обеспе
чивающих отщепление неорганического фосфата от фосфорорганиче- 
ских соединений. В результате резко нарушаются процессы минера
лизации органической матрицы кости. Гистологическая структура 
костей и хрящей весьма сходна с наблюдающейся при обычном рахи
та _  нарушение процессов оссификации, особенно выраженное 
в метафизах трубчатых костей, чередование участков обызвествлен- 
ной и хрящевидной ткани. Диафизы обызвествляются удовлетвори

тельно д и н и к а> в зависимости от характера клинических прояв

лений выделяют, три типа заболевания.
I тип проявляется уже при рождении тяжелыми деформациями 

скелета что свидетельствует о развитии заболевания во внутриут
робном периоде. Дети беспокойны, отмечаются рвота, анорексия, 
громкие вскрикивания, гипотония, дегидратация, лихорадочные со
стояния. Кости черепа и скелета мягкие, конечности сформированы, 
черепные швы расширены, большой родничок значительных разме- 
ров. Швы черепа закрываются рано.
£ II тип также характеризуется рахитоподобными изменениями 
костно-мышечной системы, которые появляются только после 6 ме
сяцев жизни. Однако в отличие от рахита нервная система п крове
творение не вовлекаются в патологический процесс. Обращают на 
себя внимание мелкие зубы коричневого или даже черного цвета. 
Умственное развитие детей не страдает.

II I тип проявляется у взрослых ломкостью костей и остеопор-> 
80M. При лабораторном исследовании обнаруживается низкая ак- 
тивность щелочной фосфатазы, гиперкальцпемия (до 18 мг/&),
содержание неорганического фосфора в крови в пределах нормы. 
Содержание белков, кислой фосфатазы, функциональные пробы 
печени в пределах нормы. Иногда в моче — альбумин* гиалиновые 
и’ зернистые цилиндры, лейкоциты. В периферической крови — 
лейкоцитоз, анемия, повышенная экскреция фосфозтанолямпна С 
мочой, однако последняя может наблюдаться также при целиакии,
гипертиреозе, цинге.

J1 е ч е н и е пока не разработано. Сделаны попытки применить 
глюкозлортикоиды. Проводится ортопедическое лечение. Прогноз
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Неблагоприятный при 1 типе (до 70% больных погибают в раййёМ 
возрасте) и более благоприятный при II и III типах.

ГИСТИДИНЕМИЯ — наследственное заболевание обмена ги
стидина* проявляющееся отставанием в психическом развитии 
И разнообразной неврологической симптоматикой. Впервые описано 
Ghadimi в 1961 г., до 1968 г. в литературе опубликовано 26 наблю
дений заболевания. Тип наследования — аутосомно-рецессивный. 
Патогенез заболевания связывается с недостаточностью гиетидазы, 
которая обеспечивает превращение гистидина в уроканиновую кис
лоту. Вследствие энзиматического блока обмен гистидина осущест
вляется главным образом по пути образования имидазолпировино- 
градной кислоты.

К л и н и к а .  Задержка психического развития наблюдается 
приблизительно у половины больных и выражается в несколько 
более легкой степени, чем при фенилкетонурии. Характерно разви
тие речевых расстройств — моторной алалии. Неврологические 
нарушения могут выражаться в интенционном дрожании, атаксии, 
судорожном синдроме. Внутренние органы в патологический процесс 
не вовлекаются. Присутствие в моче больных значительных коли
честв имидазолпировиноградной кислоты и ее дериватов обуслов
ливает то, что проба Феллинга с треххлористым железом у больных 
положительна, это необходимо иметь в виду при дифференциальной 
диагностике с фенилкетонурией. Концентрация гистидина в плазме 
крови повышена до 10 мг% и выше, в ликворе также обнаруживается 
повышение уровня гистидина и снижение содержания гяютайинов ой 
кислоты. Для гистидинемии характерно также отсутствие урокани- 
новой кислоты в отделяемом потовых желез.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  с фенилкетонури
ей основывается главным образом на данных биохимического (хро
матографического) исследования крови и мочи.

Л е ч е н и е  заключается в назначении больным диеты с огра
ничением гистидина. Прогноз при отсутствии лечения определяется 
тяжестью поражения нервной системы.

ГЛАЗ КИСТОЗНЫЙ (анофтальм и микрофтальм с орбитальной 
кистой) — редкое заболевание, которое может сочетаться с другими 
пороками развития организма. Микрофтальм с кистой нижнего 
века образуется в результате несвоевременного закрытия зародыше
вой щели. Существует два вида кист. Первый вид происходит из 
первичного глазного пузыря, полость кист выстлана дифференци
рованными клетками и глазное яблоко всегда отсутствует. Второй 
вид кисты происходит из глазного бокала и связан с микрофталь- 
мичным глазом через щель с субретинальным пространством.

К л и н и ч е с к и  кистозный глаз характеризуется отсутст
вием глазного яблока, вместо него имеется киста самых различных 
размеров, чаще располагающаяся в толще нижнего века, реже — 
за верхним веком и на дне конъюнктивальной полости. Киста может 
значительно растягивать кожу нижнего века и просвечивать сине
ватым цветом; с кожей не сращена. Аномалия бывает одно - и дву
сторонней. Иногда может наблюдаться полный анофтальм. Но чаще 
глаз бывает настолько мал, что его трудно обнаружить в орбите 
за веками.

Лечение хирургическое с последующей пластикой конъюнкти
вальной полости и протезированием. Возможно эктопротезирование.

ГЛАЗ МАЛЫЙ. МИКРОФТАЛЬМ. Впервые описан Page 
в 1874 г., а затем Pfanmiiller в 1894 г. Редкая аномалия. Тип наеле-
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ЙОЙаЙиЙ — Йомййантныи, рецессивный и сцепленный с йоййМ. 
Наблюдается недоразвитие всего глазного бокала или его отделов. 
Гистологически обнаруживаются. недоразвитие цилиарного тела, 
утолщение лимба, колобома сосудистого тракта и сетчатки, ката
ракта. Сетчатка не дифференцирована, складчата. Возле диска зри
тельного нерва отмечаются эктазии склеры.

К л и н и к а .  При микрофтальме значительно — до 1 мм в диа
метре — уменьшены все размеры глаза. Роговица часто неправиль- 
ной формы, полупрозрачна. Микрофтальм нередко сочетается с ко- 
лобомами сосудистого тракта и сетчатки. В хрусталике бывают 
отложения солей кальция. Возможна отслойка сетчатки, Зрение 
понижено. Рефракция гинерметропическая. Микрофтальм бывает 
одно- и двусторонним. Иногда он сочетается с кистой орбиты — 
«кистозный глаз». У детей с микрофтальмом встречаются наследст
венные аномалии скелета и другие пороки развития организма. 
Микрофтальм нередко осложняется глаукомой из-за узости угла 
передней камеры и остатков мезодермальной ткани в нем или в свя
зи с эктопией хрусталика.
У' i Л е ч е н и е ;  оптическая коррекция телескопическими очками. 
Хирургическое лечение осложнений — глаукомы, катаракты, от- 
слойки сетчатки. При резко выраженном мпкрофтальме рекомен
дуется энуклеация с последующим протезированием конъюнкти
вальной полости. Возможно эктопротезирование.

ГЛАЗНОЕ ДНО ЖЕЛТОПН Т Н ИСТОЕ. Первое описание забо
левания дано Franceschelti в 1953 г.. Гистологически для ранних 
поражений характерны отложения кислых мукополисахаридов в 
клетках пигментного эпителия; нейрозпителий, мембрана Бруха, 
хориоидея остаются нормальными.

К л и н и к а .  Офтальмоскопически при этой аномалии сет
чатки наблюдаются белые или желто-белые пятна различной формы, 
величины, плотности и глубины. Преобладают круглые и линейные 
образования, напоминающие колонии стафилококка. Обычно пятна 
локализуются у заднего полюса глаза, иногда вокруг них бывает 
нежная пигментация. Ретинальные сосуды и диск зрительного нер
ва, как правило, нормальны. Зрительные функции не страдают, 
если не вовлечена в процесс макула. Иногда эта аномалия сопро
вождается гемералопией и дегенерацией желтого пятна. Эти формы 
называются ассоциированными.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  надо проводить 
с тапеторетинальными дегенерациями. Заболевание характерно для 
молодого возраста и отличается незначительным прогрессирова

нием. „  „
Л е ч е н и е  симптоматическое. Прогнов олагоприятныи.
ГЛАЗНОГО ДНА АЛЬБИНИЗМА И ЖЕЛТОГО ПЯТНА ГИПО

ПЛАЗИИ СИНДРОМ. Заболевание описано в 1964 г. Fortius и 
Eriksson у жителей Алландских островов. Наследуется по рецес
сивному типу, сцепленному с полом, преимущественно болеют муж
чины. У гетерозиготных женщин функции глаза не нарушены. Но эти 
женщины имеют светлую радужку, которая пропускает свет при 
траНсклеральном просвечивании. s

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  заболевания включает аль
бинизм глазного дна, гипоплазию желтого пятна,-изменение рефрак
ции, астигматизм, прогрессирующее снижение зрения, расстрой
ство цветового зрения, светобоязнь и слезотечение. Пигментация 
кожи, радужной оболочки и волос не изменена.
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Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить

с синдромом Вера.
Л е ч е н и е :  ношение корригирующих солнцезащитных оч-

В В ГЛАЗНОГО ЯБЛОКА И ГЛАЗНИЦЫ ДЕРМОИДНАЯ КИСТА —
врожденное новообразование, происходящее из Отшнурованных 
стей эктодермы. Это доброкачественная опухоль, обнаруживается 
в раннем детском возрасте. Внутренняя стенка дермоида выстлана 
эпидермисом, в полости содержатся волосы, потовые и сальные
железы. -____

В глазнице дермоидная киста наблюдается чаще в ооласти 
лобно-скулового шва. Это опухоль.эластичной консистенции, округ
лой формы, не спаяна с кожей, но часто соединена с надкостницей. 
Рост ее обычно очень медленный. При большой величине и глубоком 
расположении дермоида отмечается смещение глазного яблока, 
экзофтальм. Диагноз при поверхностном расположении опухоли не 
представляет трудности. При глубоком дермоид приходится диш- 
ференцировать с мозговой грыжей и мукоцеле. В этом слу е диф
ференциально-диагностическое значение имеет рентгенография ор
бит, где при дермоидной кисте имеется углубление в кости с четкими 
границами. При мозговой грыже имеется отверстие в кости с зазуб
ренными краями, при глубоком вдохе и плаче ребенка увеличивает
ся объем глазницы, при надавливании на опухоль появляются нев
рологические симптомы. *

Дермоиды конъюктивы обычно располагаются у наружного 
угла глазной щели и имеют вид плоских утолщений светло-желтого 
или красноватого цвета, плотной консистенции. Иногда они напоми
нают толстые складки конъюктивы, края которой теряются в сводах. 
Они содержат много жировой ткани и поэтому называются липодер- 
моидами. Дермоиды лимба и роговицы — небольшие образования, 
неподвижные, располагаются чаще в нижне-наружном отделе, 
а иногда и в центре. Дермоиды беловато-желтого цвета, поверхность 
их суховата, часто в них наблюдаются волоски. Развитие их обычно 
заканчивается вместе с ростом глаза. Одновременно с дермоидами 
могут быть и другие аномалии, как микрофтальм, колооомы век,
сосудистого тракта и др.

Л е ч е н и е :  оперативное удаление опухоли в первые d—о лет.
Прогноз благоприятный.

ГЛАЗО-ЗУБО-ПАЛЬЦЕВОЙ СИНДРОМ (Мейера -  Швике- 
рата синдром). Описан Meier и Schwickerat в 1957 г. Относится 
к группе эктодермальных дисплазий.

Клиник а ' .  Глазные симптомы включают микрофтальмию, 
аномалию радужной оболочки, глаукому. Характерно лицо боль
ных — маленький нос, широкая переносица, псевдогипертелоризм. 
Отмечается генерализованная дисплазия зубной эмаля с коричне
вым окрашиванием. Пальцы на руках и ногах короткие. Средние 
фаланги V пальцев кистей кубикоподобной формы, нередко синдак
тилия IV и V пальцев кистей и стоп. Отмвчают внешнее сходство
больных. ___

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводят
с комбинированной аномалией радужной оболочки и зубов, зубо
лицевым синдромом.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
ГЛАУКОМА ВРОЖДЕННАЯ. Встречается в 0,003% случаев 

у детей. Чаще заболевание наблюдается среди мальчиков, в средней
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56—69%. Тип наследования при врожденной глаукоме — ауто- 
сомно-рецессивный, реже доминантный. Детская глаукома, связан
ная с врожденными аномалиями, в основном наследуется доминант 
но: аниридия, нейрофиброматоз, синдром Штурге Вебера, син
дром Аксёнфельда, синдром Лоу. Врожденная глаукома часто воз: 
никает вследствие закрытия угла передней камеры мезодермальнои 
тканью, в которую врастают волокна цилиарной мышцы, о ха ткань 
закупоривает? трабекулы и шлеммов канал. Сроки возникновения 
заболевания зависят от количества и протяженности мезодермаль- 
ной ткани, компенсаторных возможностей других путей оттока 
и продукции внутриглазной жидкости.

К л и н и к  а. Заболевание возникает в течение первых лет 
жизни ребенка и в большинстве случаев до 1 года. Основным и ран
ним признаком врожденной глаукомы является углубление передней 
камеры глазного яблока. Глубина передней камеры в норме у детей 
первого месяца жизни от 0,5 до 1,5 мм. Увеличение глубины перед
ней камера в 1% -2 раза по сравнению с нормой говорит о наличии 
врожденной глаукомы. Второй д ост ове рный и р и з на к более или 
менее выраженный отек роговицы, который проявляется в виде 
матовости, запотелости этой оболочки. Третьим ранним признаком 
глаукомы служит расширение зрачка на 1,5 —2 мм по сравнению 
с возрастной нормой, особенно при замедленной реакции, что свиде 
тельствует о врожденной глаукоме.

Сравнительно ранним признаком является увеличение размеров 
роговой оболочки. При рождении горизонтальный диаметр рого
вицы равен в среднем 9 мм, к году жизни достигает 10 мм, к г го- 
дам — 11 мм и к 7 г о д а м  составляет 11,5 мм. При увеличении этого 
показателя на 2 мм и более следует подозревать врожденную глау-

Л‘С увеличением размеров роговицы увеличивается и радиус 
кривизны ее, вследствие чего роговица делается более плоской. 
Поэтому тонометричеекие показатели внутриглазного давления 
бывают заниженными и ввледствие этого неправильно решается 
вопрос о степени компенсации, подтверждением чему служит про
должающееся растягивание глазных оболочек при кажущемся нор
мальном офтальмотонусе.

Уже ири небольшой степени повышения внутриглазного давль- 
ния часто можно увидеть в области эмиссариев расширение цилиар
ных сосудов — «симптом кобры».

Большей частью к 3—4 месяцам в связи с формированием че
репномозговых нервов у детей с врожденной глаукомой появляются 
изменения поведения: беспокойство, расстройство сна и аппетита, 
капризность. Появляются светобоязнь, слезотечение, блефароепазм. 
Размеры глазного яблока при врожденной глаукоме могут увеличить
ся настолько, что своим внешним видом глаз ребенка напоминает 
глаз быка — «буфтальм», «гидрофтальм». В более позднид стадиях 
наблюдается заметное увеличение размеров роговицы, ее помутне
ние, растяжение лимба, значительное увеличение глазного яблока, 
эктазии склеры, атрофические изменения в радужной оболочке, 
диске зрительного нерва, сосудистой и сетчатой оболочках, сниже
ние зрительных функций. К этим симптомам в тяжелых случаях 
м о г у т  присоединяться дислокация хрусталика вследствие пере: 
растяжения и разрыва ц и н н о в ы х  связок и атрофических изменении 
в цилиарной мышце, иридодонез, задняя чашеооразная катаракта, 
деструкция стекловидного тела, разрывы сосудистои оболочки и сет
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чатки с отслойкой последней и т. д. По происхождению различают 
наследственную и внутриутробную глаукому. В свою очередь форма 
глаукомы может быть простая, осложненная и с сопутствующими 
изменениями. По динамике развития — стабильная и прогресси
рующая. Выделяют стадии глаукомы: начальная, развитая, далеко 
зашедшая, почти абсолютная и абсолютная. В зависимости от сте
пени компенсации внутриглазного давления — компенсированная, 
некомпенсированная и декомпенсированная.

При простой врожденной глаукоме, кроме патологических из
менений в путях оттока камерной влаги, не отмечается выраженных 
морфологических нарушений в роговице, сосудистом тракте, хру
сталике или сочетанных аномалий развития этих структур глаза. 
Глаукома с сопутствующими изменениями сочетается с аномалиями 
развития глаза, такими, как микрокорнеа, микрофтальм, аыиридия 
и пр.

Осложненная форма врожденной глаукомы бывает при фако- 
матозах или таких системных заболеваниях, как болезнь Марфана, 
Маркезани, челюстно-лицевые дизостозы, нарушение остео
генеза и т. д.

Д и а г н о з .  Клинический диагноз двусторонней врожденной 
глаукомы иногда бывает затруднительным. Увеличенные размеры 
роговицы могут привести к ошибочному диагнозу мегалокорнеа.
В отдельных случаях врожденную глаукому приходится дифферен
цировать с паренхиматозным кератитом, конъюнктивитом.

Для ранней диагностики врожденной глаукомы необходимо 
исследование глаз у детей уже в родильном доме, а также в после
дующие недели и месяцы при их патронаже. При подозрении на 
отек роговицы применяют пробу с гипертоническими растворами 
для снятия отека. Обязательна тонометрия, биомикроскопия, эла- 
стотонометрия, офтальмоскопия. Гониоскопическое исследование 
детей младшего возраста возможно в основном лишь в условиях 
стационара под общей анестезией.

Л е ч е н и е .  При простой врожденной глаукоме в начальной 
и развитой стадии предпочтительна гониотомия и гониопунктура, 
в развитой и далеко зашедшей стадии — ириденклейзис, в далеко 
зашедшей, почти абсолютной и абсолютной стадии — ангио- и цикло- 
диатермокоагуляция .

Глаукома, сочетающаяся с аниридией, микрофтальмом и пр., 
требует в основном трепаноциклогониотомии. При сочетании с фа- 
коматозами целесообразны ириденклейзис и ангио- или циклодиатер- 
мокоагуляция (при ангиоматозе), а также наружная иридэктомия 
при нейрофиброматозе, В терминальных стадиях любого вида 
врожденной глаукомы показаны только паллиативные операции — 
ангио- или циклодиатермо коагуляции и склерэктомия.

Прогноз очень серьезный. При рано начатом лечении удается 
сохранить некоторое зрение у 75% больных, а при запоздалом — 
не более чем у 25% больных.

ГЛАУКОМА ПЕРВИЧНАЯ. Заболевание известно еще с вре
мен Гиппократа. Частота глаукомы среди лиц с глазной патологией 
составляет от 1 до 6,5% случаев. Тип наследования — рецессивный 
и доминантный. По данным различных авторов, наследственная 
глаукома встречается в 20—25% случаев. Глаукома с открытым уг
лом наследуется всегда доминантно. 30% населения являются гете
розиготными носителями гена глаукомы, 5% — гомозиготными но
сителями. При застойной форме глаукомы преобладает рецессивный
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тип наследования. Наследуются следующие признаки :̂ особенности 
строения угла передней камеры и его трабекулярной зоны, вели
чина хрусталика, особенности водного обмена, характер нервно
рефлекторных реакций, мелкая передняя камера.

Современные взгляды на патогенез глаукомы объединяют роль 
измененных местных условий (образование жидкости, пум оттока, 
сосудистая и кервная системы глаза) и нарушения общего состоя
ний организма (сосудистой, нервной и эндокринной систем).

К л и н и к а. "Глаукома — заболевание глаза, характеризую
щееся прежде всего нарушением регуляции и повышением внутри
глазного давления, снижением зрительных функций, ооразованием 
патологической экскавации диска зрительного нерва.

Течение глаукомы разнообразно и зависит от состояния глаза 
и всего организма больного. В зависимости от местных симптомов 
различают в основном две формы глаукомы застойную и простую, 
возможна и переходная форма. Застойная глаукома характеризуется 
затуманиваниями перед одним или обоими глазами, кратковремен
ным появлением радужных кругов при взгляде на источник света. 
Оба эти признака обусловлены отеком поверхностных слоев рого
вицы. У больных появляется чувство дискомфорта в глазах, увлаж
нения засоренности. При высоком внутриглазном давлении харак
терны тупые боли в глазу, иррадиирующие в висок, надбровную 
область и затылок. Неадекватно возрасту и непостоянно проявляется 
пресбиопия. Постепенно ухудшается периферическое зрение.^ ^

При офтальмологическом исследовании у больных с застойной 
формой глаукомы определяется различной степени выраженности 
застойная инъекция глаза (симптомы «медузы», «кобры» и др.). 
Чувствительность роговицы понижена, ее эпителий может оыть оте
чен, но быстро, хотя и на короткий срок, исчезает после инстилля
ции глицерина, глюкозы или других гипертонических растворов. 
Передняя камера мельче, чем в норме, рисунок радужной оболочки 
несколько неотчетлив, зрачок расширен и ослаблена его реакция 
на свет. В дальнейшем наступает деструкция пигментного листка 
радужной оболочки, атрофия ее стромы. Внутриглазное давление 
выше 28 мм рт, ст., эластокривая извращена, суточная кривая ха
рактеризуется высокими цифрами давления утром и большим раз
махом колебаний.

Оствый приступ глаукомы характеризуется сложным симпто- 
мокомплексом общих и местных явлений. У больного возникает 
резкая боль в глазу, иррадиирующая в соответствующую половину 
головы, могут появиться рвота рефлекторного характера, оощая 
Слабость, желудочно-кишечные расстройства. Fi исключительно 
редких случаях острый приступ глаукомы заканчивается слепотой. 
Имеется отек век, слезотечение, застойная инъекция глазного яо- 
яока. Роговица очень тусклая (отечная); поверхность ев «истыкана», 
чувствительность резко снижена. Передняя камера почти отсутст
вует. Радужная оболочка гиперемирована, зрачок широкии, почти 
не реагирует на свет. Внутриглазное давление может быть резко
повышено и достигает 90 мм рт. ст.

При офтальмоскопии в начальной стадии глаукомы отмечается 
небольшое расширение вен й сужение артерий сетчатки. Возникает 
нежная перипапиллярная атрофия, сосудистый пучок сдвигается в 
носовую сторону. При выраженной глаукоме имеется патологиче
ская экскавация диска зрительного нерва. Начиная с этой стадии, 
обнаруживается неуклонное постепенное падение центрального
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й йериферического зрения. Простая глауйойа характеризуете^ По
степенным и незаметным началом и течением заболевания. Субъек
тивные ощущения настолько слабы, что больной обращается к врачу 
часто только тогда, когда наступает слепота одного и снижение 
функций другого глаза. Заболевание неуклонно прогрессирует, по
степенно ухудшается периферическое зрение и снижается централь
ное. Внутриглазное давление повышено незначительно, но стойко. 
Эластокривая изменена, но не в меньшей степени, чем при застойной 
глаукоме. При биомикроскопии изменения переднего отрезка глаза 
представляются очень незначительными. Отмечается легкая изви
тость цилиарных артерий, небольшое увеличение глубины передней 
камеры, атрофичность стромы радужной оболочки, депигментация 
зрачкового ее края, ригидность зрачка, отщелушивание зонуляр
ной пластинки хрусталика, склероз линзы, неадекватный возрасту 
больных, разжижение и деструкция стекловидного тела. Офтальмо
скопически выявляется патологическая экскавация диска зритель
ного нерва. Сужение границ поля зрения имеет не начальный тип, 
как при застойной глаукоме, а концентрический.

К первой стадии относится глаукома без признаков поражения 
зрительно-нервного аппарата. Функции глаза почти неизменены. 
Глаукоматозная экскавация диска зрительного нерва отсутствует. 
Однако уже имеются тонометрические и другие признаки глаукомы. 
Глаукома второй стадии сопровождается сужением поля зрения — 
меньше 50°, но не меньше 15° с носовой стороны. Имеется краевая 
экскавация диска зрительного нерва. При глаукоме третьей степени 
имеется резкое сужение поля зрения (меньше 15° с носовой стороны), 
снижение центрального зрения. В четвертой стадии острота зрения 
падает до светоощущения. Определить границы поля зрения не 
удается. При глаукоме пятой стадии зрительные функции полностью 
утрачены и зрение равно нулю. Подозрение на глаукому возникает, 
если имеется хотя бы один признак глаукомы.

Д и а г н о з .  В каждом случае глаукомы диагноз ставят с уче
том различных признаков; сочетание их отражает клинические осо
бенности и динамику глаукоматозного процесса. Диагностика глау
комы имеет особенную ценность в начальных стадиях процесса, 
когда лечение наиболее эффективно. Большое практическое значе
ние имеет гониосконическое исследование, которое позволяет узнать 
состояние угла передней камеры (широкий или узкий) и решить 
вопрос о выборе операции.

Исследование поля зрения мелкими объектами (1—2 мм) в ус
ловиях слабой освещенности способствует раннему выявлению су
жения периферических границ поля зрения сначала с нижне-носовой 
стороны. Камыиметрия обнаруживает и парацентральные скотомы, 
увеличение слепого пятна, связанного с перипапиллярным отеком. 
Рано снижается темновая адаптация. Особенно важное значение 
имеет суточная тонометрия; при глаукоме более высокие цифры 
внутриглазного давления — утром до подъема и открытия глаз. 
В сомнительных случаях определение эластокривой, применение 
нагрузочных и разгрузочных проб пим )гают в постановке диагноза.

Л е ч е н и е .  Вопрос о лечении глаукомы в каждом случае 
зависит от ее формы, степени компенсации и состояния зрительных 
функций. Главной задачей является снижение и стойкая нормали
зация внутриглазного давления. Необходимо проведение общей те» 
рапии, правильный режим в труде и быту, соблюдение диеты. Местно 
применяются в виде инстилляций холиномиметические (пилокар-
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teffi и др.) и антихолинэстеразные (фосфакол, Ф0С®Р"™ Лг.
папаты При широком угле передней камеры применяют * Пи
твор адреналина. Показано применение ингибиторов угольной[ ан 
гштазьг диакарба (диамокс, фонурит), бифамида. Снижению вну 
™ а зн ог До давления способствует резерпин. Для стимулядш^зри
тельных функций проводят витаминотерапию, особенно группы И. 
Пок^ана противосклеротическая теРап?я: претарат^ иод^, метио-
нин липокаин. лецитин, витамины Е, С, В6. При остром

„ ’ . мы прежде всего применяют мистические средства пил 
глаукомы прежде всехи £ и ИнСтилляции проводят через

каждые 30 м и н у т .  Назначают отвлекающую терапию в виде горячих 
н ™ х  в а н н ,  пиявок на область виска и горчичников на затылок 
Наряду с этими средствами назначают диакарб (фонурит, диамок ). 
Д л я  дегидратации назначают солевые слабительные, внутривеннь е

: ^ “ о^ Е % г.урком!,й »P«

новых путей оттока камерной влаги -  иридэктомия екле^

пр°-

В°ЯЯПрогноз пр/ранней диагностике и своевременно начатом лече-

ШШ ГЛИКОГШЮВАЯ БОЛЕЗНЬ (гликогенозы), Гликогенозы -  
г р у п ^ ™ л е в а н и й  углеводного пбмена - рактери з,„  
коплением гликогена в различных тканях. В 19 1 0  г. Lereyoum ei

я uni > c U  пактеризущся недостатком или отсутствием фер 

увеличена, плотная на ощупь. r  йптттчтттинетвв

ном, глюкагоном, галактозой.
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Вторая форма гликогеноза (болезнь Помпе, идиопатический 
генерализованный гликогенов) характеризуется задержкой глико
гена в лизосомах; гликоген не расщепляется из-за отсутствия кислой 
мальтазы. Симптомы заболевания появляются после рождения и,, 
ч е р е з  несколько недель. Дети апатичны, плохо едят, отмечается 
частая рвота. Рано развивается гепатомегалия. Ведущим.симптомом 
I  клинике является поражение сердца, легких и нервной системы. 
Сердце увеличено в размерах, наблюдается одышка и иитермиттир>10 
тттий пианоз Часты повторные бронхиты, ателектазы, аоспаления 
легких. Мышечный тонус резко снижен, вследствие чего заболевание 
может приобретать мяопатические черты. На^ 9R1 с^ с® в а  
тахикардия, повышение зубца Р, отрицательный зубец 1, высэж 
в . гаи При исследовании в сыворотке крови находят увеличение 
мочевой кислоты, глютамишцавелевоуксуснои трансаминазы и аль- 
полазы в мышцах и печени дефицит альфа-1,4- гликозидазы. Пробы 
ГиюккгоноТГадреналином не изменены. Это, тип гликогеновои 
бптгрчни поогностически наиболее неблагоприятный.

Третья форма гликогеноза (лимитдекстриноз) характеризуется 

отсутствием амило-1 ,6-глюко зидазы в печени и мышцах или только 
в печени. Расщепление гликогена доходит до лимитдекстринов, 
которые задерживаются в пораженных тканях печени, сердца и ске
летных м ы ш ^  развивается в первые месяцы жизни
ребенка Мышцы гииотоничны, иногда с неравномерной гипертро 
I  , , , " ,  мышечных групп. Поражение сердца ^ « я м я е т с

гипертрофией, нарушением проводимости, сердечной декомпенса

ЦИеИДиагноз подтверждается с помощью глюкагоновой и адренало
вой проб; биопсия печени устанавливает отсутствие амило-1,6-глю-

КОЗИЧетвертаяф орм а гликогеноза (диффузный гликогеноз с ц и рро 
зом печени, Андерсона болезнь) обусловлена недостаточностью 
фермента амило-1,4— 1 ,6 -трансглюкозидазы. Вследствие этого син-

, • тс? гликоген с небольшим числом точек разветвления, п о 

хожий на амилопектин, поэтому заболевание часто называется амнло- 
п ™ о з о м “  гликоген не расщепляется и накапливается в клет

ках . Данная форма встречается очень редко. Ведущий призн

ЦИР П я т аГ ф о рм а  гликогеновой болезни (болезнь Мак Ардля) об

условлена отсутствием миофосфорилазы. Активность печено * *
фосфорилазы не изменена. В печени не происходит отложения гли

когене- Поэтому нагрузка адреналином и глюкагоном Дает нормаль~ 
,..,ш пракнию Характеризуется гипотониеи мышц и их „яазмами, 
наступающими при физических усилиях. Быстро возникает утомле-

ПриЬ шестой форме гликогеновой болезни (гликогеноз печени) 

снижена активность гепатофосфорилазы. I ликоген печени нь P 
шепляется. Активность миофосфорилазы при этом типе не измень , 
в связи с чем нагрузка адреналином дает нормальную гипергликеми- 
ческую реакцию Глюкагон действует только на фосфорилазу пе- 

' ч ен и п оэт ом у  проба с ним дает патологическую гликемическую 
реакцию. Печень огромных размеров. Дети отстают в росте, пониже.

ного питания д ь н ы й д и  а  г н о  з гликогеноза у  но

ворожденных необходимо проводить с  врожденными сифилисом 
токсоплазмозом, цитомегалиеи, у более старших детей с болезнью
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Гоше, Нимана — Пика, гипертрофическим семейным стеатозом пе
чени, опухолями печени.

Л ечен и е . Специфического лечения нет. Предпринимается 
использование целого ряда препаратов с пелью снизить запасы 
гликогена в печени и тканях. Однако попытки применять для ле
чения амилазу, гормоны передней доли гипофиза, адреналин, по
ловые гормоны, тиреоидине экстракты и др. оказываются малоаф- 
фективнъши. Лечение глюкогоном вызывает кратковременное 
улучшение. Принятие желчных солей, холинн и липокаина оказы
вает влияние на кетоз в тех случаях, когда в печени одновременно 
накапливаются гликоген и жиры. Основным видом лечения при 
всех типах гликотеноза считается диета, богатая углеводами и 
белками, но бедная жирами. В день больной должен получить 1,5 г 
жира на 1 кг веса при соотношении жиров и углеводов 1:3. Ко
личество белка в диете должно составлять 15%. Рекомендуется 
кормить детей чаше и даже но’ ью, так как дополнительно вводи
мая пища (мясо и хлеб) позволяет избежать значительных колеба
ний в концентрации сахара крови. При лечении новорожденных 
необходимо правильное проведение регидратацпи и борьбу с 
гипогликемией (подслашенная вода, полу обезжиренное молоко). 
Для профилактики ацидоза назначаются умеренные дозы бикарбо
натов, Для стимуляции роста назначаются метиландростендвол, 
нерабол и др. Прогноз гликогенозов у новорожденных детей, как 
правило, неблагоприятный, у старших детей зависит от формы 
заболевания. У некоторых больных возможно спонтанное улуч
шение состояния, особенно в период полового созревания.

ГЛИЦИНЕМИЯ (ГЛИДИНОЗ) — наследственное заболевание 
обмена глицина, проявляется в двух вариантах: глишшемия с кето
вом и глицинемия без кетоза. Впервые описана Childs и сотр. в 1961 г. 
в течение последующих 7 лет появились описания 10 случаев заболе
вания. Тип наследования — аутосомно-рецессивный. Характер эн
зиматического блока при глицинозе еще не установлен, поэтому 
патогенез заболевания остается неясным. Установлено, что в слу
чаях глицинемии с кетозом кетогенным влиянием обладают 5 амино
кислот: лейцин, изолейцин, треонин, валин и метионин.

К л и н и к а .  В первые часы после рождения появляются упор
ная рвота, дегидратация, расстройства дыхания, ацидоз, ацетонурия. 
В дальнейшем эпизоды рвоты и дегидратации повторяются, сопро
вождаясь клоническими судорогами, дети значительно отстают 
в физическом и психомоторном развитии. В крови обнаруживаются 
тромбоцитопения и нейтропения, низкий уровень гамма-глобулина. 
Содержание глиЦина в плазме крови, ликворе и моче значительно 
повышено, в случаях глицинемии с кетозом проба на кетоновые тела 
в моче положительная.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с пило- 
ростенозом, наследственными дефектами биосинтеза кортикостерои
дов, последствиями родовой травмы.

Л е ч е н и е .  При развитии эксикоза — регидратационная тера
пия (капельное внутривенное введение глюкозо-солевых растворов 
и бикарбоната натрия). Ограничение белка в диете до 0,5 г/кг с до
бавлением аминокислот, не оказывающих токсического влияния, 
в особенности глютаминовой.

Прогноз при отсутствии диетотерапии неблагоприятный.
ГЛУХОТЫ И ЧАСТИЧНОГО АЛЬБИНИЗМА ВРОЖДЕННЫЙ 

СИНДРОМ (Ваарденбурга — Клейна синдром). Забо^еранце оцрсано
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toaardenburz и Klein в 1950—1951^гг. Наследуется по аутосомно- 
поминантному типу с высокой пенетрантностью мутантного гена. 
Характеризуется врожденной глухотой или тугоухостью, обуслов- 
Ценной  ̂поражениемРвнутреннего уха, немотой в сочетании с белыми 
прядями б о л  оо по средней линии ближе ко лбу, тасиганои 
но» гетеоохромией радужной оболочки с их гипоплазиеи. Ьольные 
маленького роста с измененной формой чсрепа- Наблюдаотся гИ я 
плачия костей и суставов, множественные фибромы, до&авочная 
ушная раковина Неведко выявляются гипертелоризм с аномалиями 
слезных точек блефарофимоз. Отмечаются глаукома, гипопигмента- 
ди «тки, микрофтальмиЯ. Заболевание следует дифференциро
вать от других лицевых дисплазий.

Л е ч е н и е  еимпчшатическое. атпттпгичргкой
ГОЛУБЫХ СКЛЕР, ОТОСКЛЕРОЗА, ПАТОЛОГИЧЕСКОЙ 

ЛОМКОСТИ КОСТЕЙ СИНДРОМ (Ван дер Хеве синдром). lan der 
Ноете в 1916—1917 гг. описал заболевание, включающее^ триаду 
симптомов: голубые склеры, повышенную ломкость 
ухость Синдром голубых склер относится к группе копституц 
нальных особенностей соединительной т о 
жественными генными дефектами. 1астота в п У “L  eB заболе-
60 ООО родов. Голубые склеры встречаются в 60;омучавв заОол 
ъ-ытя Тип наследования -- аутосомно-доминантныи. При гисто,,,.. 
гическом исследовании обнаруживаются из̂ е г ш я а 
и коллагеновых волокон. Причиной изменения окраски ««“«Р 
ляются истончевше и повышенная прозрачность с р , Р У 
тате чего просвечивает сосудистая оболочка.

К п и н и к а. Самым постоянным и отчетливым симптомом яв 
ляется своеобразная серовато-синяя о к р а с у  ск л е^а^д аю щ аяся  
Г ппжпенир В норме V новорожденных бывает голуоов«..ая окраску 
склеп ш заш ая  с тонкостью этой оболочки и просвечиванием через 
н“Г ™ “ со" м « ™ й ободочки. К б  и=  « 4 & S E  
постепенно исчезает и они становятся у здор , ( ппотоксоном
ми. Синие склеры сочетаются с кератоглобусом^^ртото^но^ 
мегалокорнеа, помутнениями роговицы по тину пяти Д и 
ции. В свете щелевой лампы роговица тоньше, чем в норме, 

склеры бывают полностью голубыми, часть ’ ”и0льн' гэ- 
прилегающая к роговице,— белая и носит наз'Bd ;; £ ' т0-
турна». Редко в сочетании с голубыми склерами встречается эк о 
ПИЯ хрусталика. Рефракция чаще гиперметропическая. Постоянно 
отмечаются переломы костей вследствие нарутешяпроцессовос 

снфикации и вывихи из-за слабости связочного ^ аРа; аси°™тС“ 0в 
различные клинические варианты синдрома Триада^имптомов 
встпечается в Ч, случаев. Переломы могут иметь место уже при рож 
дениТ ребенке,  часто появляется в б о л е е  позднем периаде^индром 

«стеклянного человека»), сочетаясь, как пРа “^  ’ вь1г,аженная бо
рами. Особенностью переломов является неревко 
лезненность. У 00% больных находят
истончением барабанной перепонка (голубая Р Может иметь
вывихом и неправильным развитиемдуховыхкосточек. Может иметь

место геморрагический синдром, ооусловле:нн Д ™лер с кож- 
стических волокон сосудов. Вариант синдрома голубых^склер^с :к ^

ными изменениями, характеризующимис Р Р ПГЮСяного зерна 
гами на коже серовато-синеватого цвета р а зм ер ом ПР“ Я™Г0 
до копеечной монеты с просвечивающимияси ™  
вается синдромом Блегведа Хетаусона.
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является их расположение ниже уровня Кожи вследствие Дегенера
ции эластических волокон. Течение заболевания медленное, про
грессирующее, больные доживают до зрелого возраста.

Л е ч е н и е симптоматическое.
ГОМОЦИСТИНУРИЯ — заболевание обмена аминокислот, фе

нотипически сходное с болезнью Марфана, Впервые описано Field 
и сотр. в 1962 г.; до 1968 г. в литературе было известно 80 наблюде
ний гомоцнстинурии, что позволяет отнести ее к категории относи
тельно частых наследственных аномалий обмена. Тип наследова
ния — аутоеомно-рецессивный. Развитие болезни связано с энзима
тическим блоком в обмене метионина. Гомоцистин образуется в ре
зультате отщепления метальной группы от молекулы метионина 
и обычно конденсируется с молекулой серина, превращаясь в циста- 
тионин. Реакция конденсации контролируется ферментом цкстатио- 
нинсинтетазой. Недостаточность этого фермента сопровождается 
развитием блока в обмене метионина и накоплением гомоцистина 
в тканях. Особенно резко при этом страдает обмен соединительной 
ткани, в частности нарушается синтез кислых мукополисахаридов 
(гликозамингликанов),

К л и н и к а .  Отмечается высокий рост больных, длинные 
конечности, арахнодактилия, кифосколиоз, деформация грудной 
клетки, плоскостопие. Характерны наличие вывиха (или подвывиха) 
хрусталиков глаз, миопия, иногда катаракты, глаукома. Могут 
наблюдаться телеангизктазии. Со стороны сердечно-сосудистой си
стемы нередки тромбозы, которые могут служить причиной гибели 
больных. У некоторых больных обнаруживается снижение интеллек
та. В крови, ликворе и моче больных обнаруживается повышенное 
содержание метионина и гомоцистина (хроматографическими мето
дами). Экспресс-тест с цианид-нитропруссидом на присутствие серу- 
содержащих аминокислот в моче положителен.

Л е ч е н и е  проводят диетой, обогащенной цистином, но с ог
раничением метионина. Суточное выделение последнего в дозе до 
200 мг/кг обеспечивает нормальное развитие больных. Получены 
также удовлетворительные результаты от лечения ниридоксином. 
Прогноз в основном определяется тяжестью сосудистых нарушений.

ГОШЕ БОЛЕЗНЬ (цереброзидоз). Заболевание описано Gaucher 
в 1882 г. Представляет особую форму внутриклеточных липоидозов, 
характеризующуюся накоплением цереброзидов в клетках ретикуло- 
эндотелиальной системы. В мировой литературе насчитывается более 
200 наблюдений болезни Гоше. Наследуется преимущественно по 
аутосомно-рецессивному типу, возможен также аутосомно-доминант- 
ный тип наследования. Патологоанатомически наиболее тяжелые 
изменения выявляются в селезенке. Селезенка резко увеличена, 
плотная, на срезах видно множество желтых пятнышек, некроти
ческих и кавернозных очажков. В желтых пятнышках при микро
скопии выявляются клетки Гоше: крупные, имеющие круглую или 
овоидную форму, с бледной сетчатой протоплазмой, лишенной ва
куолей. Ядро клеток содержит небольшое количество хроматина. 
Клетки Гоше представляют ретикулярные клетки и гистиоциты, 
в которых накапливается цереброзид керазин. Обнаруживаются 
значительные количества гемосидерина в клетках Гоше и эндотелии 
сосудов. Аналогичные изменения имеются в печени, значительно 
увеличенной и потерявшей свою дольчатую структуру. Клетки Гоше 
скапливаются в основном в околодольчатых пространствах и в центре 
цолек. Увеличиваются лимфатические узлы средостения и брюш-
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Ьой не л ости, на разрезе лимфатических узлов отмечаются желтые 
пятнышки, содержащие клетки Гоше. В костном мозге, легких, поч
ках и некоторых других органах также обнаруживаются клетки

Г°ШПри болезни Гоше в химической структуре цереброзидов до 
90% у глеводного к о м п о н е н т а  составляет глюкоза и лишь около 10 k 
галактоза, что может свидетельствовать о недостаточности фермент
ных систем, ответственных за включение галактозы в молекулу це
реброзидов. Нормальный обмен цереброзидов нарушается, что при
водит к их повышенному отложению в различных органах и тканях.

К л и н и ч е с к и  различают две формы болезни Гоше: инфан
тильную и хроническую. Инфантильная форма развивается у детей 
в возрасте около 6 месяцев. Обнаруживается гепатоспленомег алия, 
задержка психофизического развития, разнообразная неврологиче
ская симптоматика: повышение тонуса мышц, приводящее в поздних 
стадиях болезни к опистотонусу, клонико-тонические судороги, 
тризм. Часто отмечаются геморрагические явления: носовые и ки
шечные кровотечения, геморрагии на коже; развивается хрони 
ская дыхательная недостаточность. Летальный исход наступает 
спустя 1—2 года от начала заболевания. Инфантильная форма бо
лезни Гоше наследуется по аутосомно-рецессивному типу, Хрони
ч е с к а я  ф о р м а  отмечается у детей более старшего возраста и взрослых. 
Основными симптомами являются умеренная спленомегалия, иногда 
и увеличение печени, кровоизлияния в кожу и слизистые оболвчкя, 
парезы конечностей центрального характера, изменения в костях, 
анемия. При хронической форме болезни Гоше общее состояние боль
ных может существенно не меняться. Нередко наблюдаются ремис
сии, течение медленное. Болезнь продолжается много лбт, леталь
ный исход обусловливается интеркуррентными заболеваниями, ту
беркулезом. Наследуется хроническая форма по аутосомво-доминант- 
ному типу. Дополнительные исследования при болезни Гоше уста
навливают гипохромную анемию, увеличивающуюся по мере течения 
болезни, лейкопению и тромбоцнтопению. Функциональные пробы 
печени изменений не обнаруживают. Типичным признаком болезни 
является наличие клеток Гоше в костном мезге и селезенке. Б плазме 
крови у ряда больных удается определить повышенное количество 
цереброзидов. Рентгенологически в трубчатых костяк выявляются 
остеопороз, атрофия кортикального слоя, наличие кист. 1.1аего по
ражаются нижняя челюсть, фаланги рук и ног; нередки изменения 
в бедренных суставах (явления артрита).

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о  з проводят с болезнью 
Нимапа — Пика, лейкозами, туберкулезным кокситом, острый 
и хроническим остеомиелитом. Правильный диагноз возможен not-не 
всестороннего обследования больного, изучения динамики болезни 
и обнаружения клеток Гоше.

Л е ч е н и е: применяют переливание крови, препараты же
леза, фолиевой кислоты, симптоматические средства. В некоторых 
случаях показана рентгенотерапия. Имеютея данные об улучшении 
состояния больных после спленэктомии. Прогноз неблагоприятный, 
особенно при инфантильной форме. В семьях, где имеютоя лица с бо
лезнью Гоше, целесообразно воздерживаться от Деторождения

ГРАНУ ЛОЦИТОВ ЯДЕРНАЯ АСБГМЕНТАЦИЯ (АНОМАЛИЯ 
ШТОДМЕЙСТЕРА). Описана в 1936 г. Stodmeister при пельгеров- 
ской аномалии лейкоцитов, но может встречаться и самостоятельно. 
Аномалия встречается редко и связана со своеобразным наруше-
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ftftek грйнулоцитоЬ, которые представлены исключительно Кругйд- 
ядерными формами. Ядра в клетках Штодмейстера характеризуются 
менее выраженной конденсацией хроматина, бухтообразной выем
кой и своеобразной бахромчатостью, состоящей из нежных хрома- 
тиновых нитей, выступающих из основного ядерного массива в цито
плазму. Описанные изменения касаются как нейтрофилов, так и 
возинофилов. Со стороны эритроидного и мегакариоцитарного 
ростков кроветворения отклонений от нормы нет.

JI е ч е н и я не требуется. Прогноз благоприятный.
ГРЕФЕ — СЬЕГРЕНА СИНДРОМ. Заболевание описано Gru- 

efe и bjogren в 1950 г. Наследуется по аутосомно-рецессивному типу.
К л и н и ч е с к и  характеризуется задержкой физического 

развития, олигофренией, шизофреноподобным синдромом. Больные, 
как правило, маленького роста с микроцефальным черепом, стопы 
деформированы, отмечаются искривления позвоночника. Невроло
гическая симптоматика включает мозжечковую атаксию, глухоту 
или тугоухость, нистагм. При офтальмологическом исследовании — 
пигментный ретинит, осложненный катарактой.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
С синдромами Бера, Маринеско — Сьегрена, Сьегрена — Ларсона, 
болезнью Пьера Мари и группой наследственных атаксий.

Л > ч е н и е симптоматическое.
ГРУБЕРА СИНДРОМ. Заболевание описано Gruber в 1933 г. 

Наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Относится к группе 
пороков развития черепа, лица и челюсти.

К л и н и ч е с к и  синдром проявляется гипертелоризмом, 
уплощением орбит, экзофтальмом, пороками развития лицевого 
скелета, микро-_ и анэнцефалией, резнообразными пороками разви
тия мочеполовой системы (расщепление мочевого пузыря, множест
венные кисты почек, яичников, эписпадия, гипоспадия). Часто 
наблюдаются расщепления позвоночника и спинномозговые грыжи.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с синдромом Аперта и другими симптомами черепно-лицевой дис
плазии.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
 ̂ГРУППЫ КРОВИ (генетика). Группы крови открыты в начале 

XX века Landsteiner (1900, 1901) и Jansky (1907). Их обозначение: 
0, А, В и АВ было введено в 1910 г. Dungern и Hirzfeld. Согласно 
представлениям Bernstein (1924), группа крови определяется парой 
полиаллельных генов, каждый из которых может быть в трех фор
мах: А, В и 0. Отсутствие одного из антигенов — А или В — или 
отсутствие обоих сопровождается появлением в сыворотке антител 
к этим антигенам (а и fi). Ребенок наследует от родителей один из 
3 генов — А, В и 0, которые комбинируются в 6 генотипов (табл. 1).

Таблица 1
ГЕНОТИПЫ, НАСЛЕДУЕМЫЕ РЕБЕНКОМ ОТ 

РОДИТЕЛЕЙ

Гомозиготные Гетерозиготные

Генотип 
Группа крови

00, АА, ВВ 
0, А, В

ВО, ВО, АВ 
А, В , АВ
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При обследовании одного члена семьи точное определение гено- 
типа невозможно, так как генотип может быть АА, АО, ЬЬ, ьи. 
Антиген А неоднороден и разделяется на две подгруппы: А , и а 2. 

Точное определение антигенной структуры (генотипа) обследуемого 
возможно только при исследовании методом титрования крови род- 
ствеяников •

В различных странах распределение групп крови неодинаково: 
СССР — группы крови 01 — 33,7%, All — 37,5,^, В — 20,9,%,
Д В  7 9% (А. И. Розанова); США: А — 91,39/6, ~  Т?/0’
В — 0,88, АВ — 00 (Snyder, 1926); Франция: 01—39—48%, A ll—
40—49% B ill—6—11%, АВ...2—4%; Чехословакия: 01—21,»2%,
All — 48,25%, В—21,58%, АВ — 8—35%.

Неравномерное распределение групп крови у различных наро
дов используется при разработке вопросов популяционнои ̂ геые- 

тики.
к- Выяснена определенная корреляция между группами крови 
и отдельными заболеваниями. Roberts (1957) показал, что раком 
желудка чаще болеют люди, имеющую группу крови А; язва желудка 
чаще встречается среди людей, относящихся к группе крови ui.

Эритроцит человека характеризуется значительным антигенным 
полиморфизмом, Так, помимо антигенов А и В, в 1927 г. Landstemer 
и Levine были открыты ангигены М, N  и Р. В 1939—1940 гг. был 
открыт антиген резус — Rh (Landsteiner п Wiener); в 1946 г. анти
ген Кель (Kell) (К) (Coombs, Mourant, Race); в 1950 г. Даффи Duffy) 
(Fy) (Cutbuch, Mollison, Parkin); в 1446 г. Льюис (Lewis) (Le) (Mou
rant) и т. д. В настоящее время насчитывается более 100 различных 
антигенов крови человека, которые распределены по 9 основным 
системам групповых факторов (табл. 2).

Таблица 2
Р А ЗЛ И Ч Н Ы Е  СИСТЕМЫ ГРУПП КРОВИ 

С И Х  ГЕНЕТИЧЕСК ОЙ  ХАРАКТЕРИСТИКОЙ

Обозначение
генов

X, Одна пара аллельных lenoB 

Даффи
Кель — Келлано

Лютеран
Р

Кидд
Джей

Райт
I I .  Одна пара полиаллельных ichob АВ0
I I I .  Две пары аллельных генов, к которым

у ляц черной расы присоединяются две 
пары

IV . Три (или четыре) пары полиаллельных
генов резус

Fy
К

L u a
Р

№а

ТЗа Wr 
АВН 
I М
\ s

т
L u b
Р

Хкь

TJb
Wrb

{ f
Не ( 
Hu t

he
hu

Распределение различных антигенов довольно разнообразное. 
У европейцев около 30% содержат антиген М, 20/о N и остальные 
MN, в то время как у папуасов Новой Гвинеи антиген  М  имеется 
5 1,1%, 6 антиген N содержится в крови более 83 /q населения.
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В СССР антигены М и N встречаются в следующих соотношениях: 
М — 36%, N — 16%, MN — 48%.

Система резус насчитывает большое количество антигенов, ко
торые в литературе обозначаются по двум системам — по Винеру 
и по Фишеру — Рейсу.

Обозначение разновидностей резус-фактора:
По Винеру

Rhn cDe rh
CDe rh'
cDE rh"

CDE rh'rh"

Rfa;
Rh"
Rh'*

По Фишеру — Рейсу

ede
Cde
cdE

CdE

Отмечено различие в распределении резус-фактора в различ
ных странах (табл. 3).

Таблица 3

РАСПРЕДЕЛЕНИЕ РЕЗУС-ФАКТОРА В Р А ЗЛ И Ч Н Ы Х  
СТРАНАХ

• Резусполо- 
жительные, %

Резусотрица- 
тельные, %

СССР
Чехословакия
Польша
Арабы (Марокко) 
Эскимосы
Индейцы (в среднем) 
Китайцы, корейцы 
Японцы
Австралийцы (аборигены)

84
80 ,5- 84 ,5
81 ; 5—83 
73,33
89-100
90-98
9 9-100 
98 ,5—100 
100,0

16
15 ,5- 19 ,5  
17-18,5 
26,67 
0-1 
2-10 
0-1 
0 ,05 
0 . 00

Антиген К (Kell) встречается приблизительно у 10%. По дан
ным М. А. Умновой, в Москве фактор Kell был обнаружен у 7,8%, 
а его отсутствие — у 92,2%. Антиген Льюис (Lua) был обнаружен 
у 13,6% и его отсутствие — у 86,4% (СССР), в США — соответст
венно у 22,8 и 77,2%. Система Даффи (Fy) распределяется следую
щим образом: у русских антиген Даффи обнаружен у 74,53%, его 
отсутствие — у 25,47%; у итальянцев — соответственно у 66,46 
и 33,04%.

У каэанные антигены передаются по определенным закономерно
стям наследования и не зависят от возраста человека и пола.

Кроме этих антигенов, были описаны другие, распространение 
которых изучено еще недостаточно. Это — Batty (By); Becker 
(Becker); Berrues (Be); Cavaliere (Ca); Chr; G oodfj. Levay; Vel; 
Ven; .ft, Dilgo (Di).

Представляет интерес система Xg, Относящаяся к первой си
стеме группы крови, наследование которой связано с полом; ген, 
Q6y с. 11 )в л ива ющи й антиген Xg, локализован в Х-хромосоме.

Отмечена связь некоторых наследственных заболеваний с оп
ределенными группами крови. Так, элиптоцитоз (овалоцитоз) эри
троцитов передается как доминантный признак, при этом отмечено,
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что элиптодитоз связан с локусом генов системы АВО. Установлена 
связь между группами крови системы АВО и дефективностью ребен
ка которая сочетается с поражением ногтей и надколенника. Отме
чена высокая степень вероятности связи наследственного неослож
ненного птоза с локусом генов системы групп крови АВО. Изучение 
групп крови выявило наличие у человека явления химеризма, т. е. 
содержание у одного человека эритроцитов разных групп крови 
(например, одни эритроциты группы 01; другие — АН), причем эти 
эритроциты могут отличаться и по содержанию антигенов других 
систем.

Группы крови имеют большое значение для цитогенетики при 
решении некоторых проблем хромосомных аббераций, особенно 
при синдроме Клайнфельтера. В этом случае надо учесть группу 
крови (Xg), ген которой локализован в Х-хромосоме,

Открытие групп крови имело большое значение для медицины, 
так как явилось основой для обоснования службы переливания 
крови. Кроме того, выяснение наследственного характера передачи 
антигенов потомству находит применение в судебной медицине 
при экспертизе спорного материнства, отцовства и замены детей. 
Так, применение данных для определения спорного отцовства может 
быть проведено следующим образом. 1. Мужчина исключается как 
отец если у него и у матери отсутствует антиген, который имеется 
у ребенка, так как ребенок не может иметь антиген, отсутствующий у 
обоих родителей. 2. Мужчина также может быть исключен как отец, 
если у ребенка нет антигена, который должен быть ему передан. 
Так, например, мужчина, имеющий группу крови АВ, не может 
иметь ребенка с кровью группы 01 (табл. 4).

Таблица 4

ПРИНАДЛЕЖ НОСТЬ РЕБЕНКА Н А  ОСНОВАНИИ 

ОПРЕДЕЛЕНИЯ ГРУПП  КРОВИ

Отец Мать

Ребенок

может иметь 
группу крови

не может иметь 
группу крови

0 0 0 А, В , АВ

0 А 0, А В , АВ

0 В 0, В А, А В

0 АВ А, В Р, АВ

А А 0, А В, АВ

А В 0, А, В , АВ —-

В В 0, В А, АВ

А АВ А, В , АВ 0

А АВ А, В , АВ 0

В АВ А, В, АВ 0

АВ АВ а ; в . АВ 0

Однако экспертиза спорного отцовства на основе исследования 
только системы АВО имеет ограниченный характер. Значительные 
перспективы открываются в этом отношении в связи с открытием 
и возможностью определения и других систем крови человека. Рас
крытие закономерностей в наследовании группы крови позволит 
более точно проводить экспертизу .спорного отцовства, материнства

ф Справочник по клинической генетик? §4
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и установления принадлежности ребенка. Несовместимость кровв 
матери и ребенка по тому или иному фактору крови может быть при- 
яивой гемолитической болезни новорожденных (см.).

ГРЫЖИ МОЗГОВЫЕ ВРОЖДЕННЫЕ — довольно редкий по
рок развития, при котором через дефекты в костях черепа пролаби- 
руют оболочки головного мозга, а иногда и его вещество. Развитие 
мозговых грыж связывают с нарушением эмбриогенеза. Различают 
передние и задние мозговые грыжи. Локализация их характерна — 
у корня носа, у внутреннего края глазницы (места эмбриональных 
щелей). Задние мозговые грыжи располагаются в области затылоч
ного отверстия.

По анатомическому строению мозговые грыжи подразделяют 
еа менингоцеле, инцефалоцеле и цистоцеле. Энцефалоцеле — наи
более тяжелая форма, когда содержимым является мозговое ве
щество с частью расширенного желудочка мозга. При отшнуровав- 
шихся грыжах сообщения с полостью черепа нет. В тяжелых 
случаях мозговые грыжи сопровождаются микро- и гидроцефалией. 
При осмотре ребенка определяется опухолевидное образование, 
располагающееся в области переносицы, у угла глаза, реже в 
затылочной области. Кожа над ними не изменена, пальпация без
болезненна. Консистенция мягко-эластическая, иногда определяет
ся флюктуация. При передних грыжах обращают на себя вни
мание широко расставленные глаза. При беспокойстве ребенка 
«припухлость» становится более напряженной, иногда удается 
определить пульсацию, что говорят о сообщении с полостью черепа. 
При передних грыжах отмечаются деформации лицевого скелета. 
Задние мозговые грыжи, при которых головной мозг страдает зна
чительно сильнее, часто сопровождаются микроцефалией и умст
венной отсталостью.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н у ю  д и а г н о с т и к у  проводят 
главным образом с дермоидными кистами, которые также часто рас
полагаются у внутреннего угла глаза. Дермоидные кисты обычно 
незначительной величины, плотной консистенции, никогда не опре
деляется флюктуация. Причиной диагностической ошибки могут 
быть узурвции, которые принимают.за дефект кости при мозговой 
грыже. В случаях отишуровавпшжся мозговых грыж иногда только 
оперативное вмешательство и последующее гистологическое иссле
дование позволяют поставить диагноз. Мозговая грыжа может ос
ложниться прорывом оболочек и ликвореей. Это осложнение опасно 
возможностью развития инфекции (менингит).

Л е ч е н и е  мозговых грыж хирургическое. Обычно операция 
предпринимается в возрасте 3—5 лет. При быстро увеличиваю
щихся мозговых грыжах и угрозе прорыва оболочек оперативное 
вмешательство может быть произведено в любом возрасте, в том 
числе и у новорожденных. Резкие нарушения психики ребенка 
являются противопоказанием к оперативному вмешательству (ум
ственная отсталость развивается у 20%). Хирургическое лечение 
мозговых грыж заключается в удалении грыжевого мошка и пла
стическом закрытии костного дефекта черепа (у новорожденных 
за счет мягких тканей, у старших применяется гомо- и гетеропла
стика). Послеоперационная летальность при мозговых грыжах 
достигает 11—16%. Причиной летальности является развиваю
щаяся инфекция — менингит. Гидроцефалию, в ряде случаев соп-

5
овождающую мозговые грыжи, лечат также оперативным путем. 
,ля диагностики гидроцефалии применяют специальные иссле-
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Добавил; крайиографию, пйевмоэнцефалографпю, пйевмовен̂ рй- 
кулографию, измерение давления в желудочках мозга. Операция, 
заключающаяся в дренировании желудочков мозга, показана у де
тей старше 3 лет. У детей младшего возраста при гидроцефалии при 
меняется консервативная терапия (дегидратацнонная терапия, 
люмбальные п вентрикулярные пункции).

ГРЫЖИ ПАХОВЫЕ ВРОЖДЕННЫЕ — одно пз самых частых 
хирургических заболеваний детского возраста. Встречаются пре
имущественно у детей до 3 лет, особенно в грудном возрасте, что 
подтверждай врожденный характер этого заболевания. Паховая 
грыжа может быть симптомом системных заболеваний — гаргоилиз- 
ма (мукополисахаридозы) и др. Односторонняя паховая грыжа 
встречается чаще двусторонней, справа в 2—3 раза чаще. Паховые 
грыжи встречаются преимущественно у мальчиков, что связано 
с* процессом опускания яичка. В норме к рождению ребенка влага
лищный отросток брюшины бывает облитерирован на всем протя
жении вплоть до дистального отдела, который образует собственно 
оболочки яичка; облитерация к рождению ребенка завершается да
леко не всегда. Необ л итерированный вагинальный отросток брю- 
шины является предрасполагающим моментом для развития паховой 
грыжи. Следовательно, все грыжи, возникшие у детей раннего воз
раста, являются врожденными. Существует два вида врожденных 
грыж — паховая и пахово-мошоночная. Среди последних разли
чают в свою очередь канатиковую и яичковую грыжи.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  врожденной паховой грыжи 
типична. Обычно у маленького ребенка, иногда уже в периоде но
ворожденное™, в паховой области появляется выпячивание, уве
личивающееся при крике и беспокойстве ребенка и уменьшающееся 
или исчезающее в спокойном состоянии. Выпячивание безболезнен
ное, имеет округлую (при паховой грыже) или овальную (при пахо
во-мошоночной грыже) форму. В последнем случае выпячивание 
опускается в мошонку, вызывая растяжение одной половины и 
приводя к асимметрии ее. Консистенция образования эластичес
кая. В положении лежа обычно легко удается вправить содержи
мое грыжевого мешка в брюшную полость. У девочек выпячивание 
при паховой грыже имеет округлую форму и определяется у на
ружного пахового кольца. При больших размерах грыжи выпятя 
вание опускается в большую половую губу. Особенно больших 
размеров паховые грыжи достигают у детей с другими тяжелыми 
пороками развития,'сопровождающимися недоразвитием передней 
брюшной стенки или резким повышением внугрибрюшного давле
ния (экстрофия мочевого пузыря, после операции по поводу боль
ших размеров эмбриональной грыжи и др.). У старших детей 
применяют те же приемы, что и у взрослых: натужив!; яе. покашли
вание, осмотр после физических упражнений. Утолщение эле
ментов семенного канатика, расширение пахового кольца, положи
тельной «симптом толчка» в сочетании с анамнестическими данными 
делают диагноз несомненным.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з .  Паховую грыжу 
следует дифференцировать от водянки оболочек яичка, при которой 
обращает на себя внимание туго-эластическая консистенция обра
зования, кистозный характер его и просвечивание на свет. В слу
чаях комбинации крипторхизма с врожденной грыжей спешить 
с операцией не следует, так как наличие грыжи способствует опу
сканию яичка.
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Л е ч е н и е .  Основной метод лечения — оперативное вмеша
тельство. При применении современных методов обезболивания опе
рация может быть выполнена в любом возрасте, но оперировать 
детей по поводу паховой грыжи следует с 6 месяцев. В осложнен
ных случаях (ущемление) операция может быть произведена в лю
бом возрасте, начиная с периода новорожденности.

ГРЫЖА ПУПОЧНАЯ ВРОЖДЕННАЯ — дефект развития 
передней брюшной стенки. Пупочная грыжа встречается у детей до
вольно часто, особенно у девочек. Условиями, способствующими об
разованию пупочной грыжи, служат анатомхгческие особенности 
этой облйсти. У новорожденных после отпадения пуповины пупочное 
кольцо закрывается, однако оно плотно замыкается только в ниж
ней части, где проходят обе пупочные артерии и urachus, которые 
вместе с окружающей их эмбриологической тканью образуют плот
ную соединительную, а затем фиброзную ткань. Это придает ниж
ней части рубцовой ткани большую плотность. Верхний отдел 
пупочного кольца, через который проходит только пупочная вена, 
не имеющая мышечной оболочки, бывает значительно слабее ниж
него. Кроме того, в ряде случаев недоразвитая брюшинная фасция 
закрывает его только частично. При таких анатомических усло
виях пупок является слабым местом передней брюшной стенки, 
предрасполагающим к образованию грыжи. Большое значение 
при этом имеют различные моменты, повышающие внутрибрюшное 
давление. Длительные заболевания, вызывающие нарушение то
нуса мышц и тургора тканей, также создают благоприятные усло
вия для образования пупочной грыжи. Пупочная грыжа может быть 
самостоятельной патологией, а также сопутствовать ряду наслед
ственных болезней — мукополисахаридозам и др.

К л и н и ч е с к и  пупочная грыжа проявляется в виде выпя
чивания округлой или овальной формы разных размеров. В спокой
ном состоянии и положении ребенка лежа грыжевое выпячивание 
легко вправляется в брюшную полость, и тогда хорошо прощупывает
ся пупочное кольцо. При больших грыжах кожа над выпячива
нием растянута и истончена. Врачебная и хирургическая тактика при 
пупочной грыже зависит от формы ее и возраста ребенка. В значи
тельном числе случаев у маленьких детей в период роста наблю
дается самоизлечение. Это связано с развитием брюшного пресса. 
Обычно самоизлечение наступает к 2—3 годам, иногда к 5—6. 
В более поздние сроки пупочное кольцо, как правило, самостоя
тельно не закрывается, рассчитывать на самоизлечение не 
следует и необходимо оперативное вмешательство. Закрытию расши
ренного пупочного кольца способствуют массаж и гимнастика, 
направленные на развитие и укрепление брюшного пресса. Опера
тивное лечение по поводу пупочной грыжи показано в возрасте 2—
3 лет. При болях, когда нельзя исключить ущемление, операция 
может быть проведена в любом возрасте.

Грыжа белой линии является результатом дефекта развития 
белой линии живота. Грыжевыми воротами являются небольшие 
дефекты апоневроза, обычно располагающиеся вблизи средней 
линии, между пупком и мечевидным отростком. Часто встречаются 
грыжи, располагающиеся тотчас под пупком,— параумбиликаль- 
ные грыжи. Пупочное кольцо бывает полностью замкнуто. При 
внешнем осмотре ребенка параумбиликальную грыжу трудно от
личить от пупочной, но пальпация грыжевого кольца легко позво
ляет определить, что-она находится над пупком. В отличие от пу-
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ночной грыжи белой линии встречаются главным образом у детей 
старшего возраста. Зачастую у детей в дефект апоневроза выпячи
вается только предбрюшинная клетчатка. Грыжевые выпячива
ния бывают разных размеров, в ряде случаев могут вызывать болИ| 
что связано с вовлечением в дефект апоневроза париетальной брю
шины, образующей грыжевой мешок. Ущемление грыжи белой ли
нии живота у детей — чрезвычайно редкое явление. В этом случае 
необходимо срочно оперативное лечение. Грыжи белой линии, в том 
числе и околопупочные, не имеют наклонности к самопроизвольному 
закрытию.

Л е ч е н и е  оперативное. Операция проводится сразу по уста
новлении диагноза.

ГРЫЖИ СПИННОМОЗГОВЫЕ ВРОЖДЕННЫЕ (spma bifida)— 
врожденное незаращение позвоночника с одновременным поро
ком развития спинного мозга и его оболочек. Встречается spina 
bifida у 1 из 3000 новорожденных. В основе возникновения спин
номозговых грыж лежит тяжелый порок развития спинного мозга 
как результат нарушения закладки и замыкания медуллярной 
пластинки в мозговую трубку. Нарушается также развитие и за
мыкание дужек позвонков, которые в норме вместе с образовав
шимися из эктодермы мягкими тканями и оболочками мозга, 
получившими начало из мезодермы, закрывают спинномозговой ка
нал. Spina bifida нередко сопровождается другими пороками раз
вития (косолапость, пяточная стопа и др.). Наиболее часто эта 
аномалия встречается в поясничном отделе (60%), реже — в крест
цовом (22,5%). Значительно реже можно отметить грыжи в грудном 
(10%) и шейном (7,5%) отделе. В зависимости от степени недораз
вития и участия отдельных элементов спинного мозга и позвоноч
ника различают следующие формы: менингоцеле, миеломенингоце- 
ле, миелоцистоцеле. Миелоцистоцеле — наиболее тяжелая форма, 
при которой спинной мозг страдает особенно сильно, выпячи
ваясь вместе с оболочками через дефект позвоночника. Рахишизис — 
полное расщепление Мягких тканей позвоночника, оболочек и спин
ного мозга. Задний рахишизис может сочетаться с передним (когда 
расщеплены не только дужки, но и тела позвонков) и тяжелыми 
уродствами головного мозга и других органов. Дети с этой формой 
порока развития нежизнеспособны.

Spina bifida occulta — скрытая щель дужек, когда грыжевое 
выпячивание отсутствует. Локализуется в поясничном или крест
цовом отделе позвоночника. На уровне нез а ращения дужек встре
чаются различные патологические образования (фиброзные, хря
щевые и жировые тяжи, липомы, фибромы), которые могут не 
только срастаться с оболочками спинного мозга, но и проникать 
в субарахноидальное пространство. При рентгенографии выявляет
ся незаращение дужек, а иногда и тел позвонков.

К л и н и ч е с к и  при spina bifida определяется опухоль 
различных размеров, покрытая кожей, часто истонченной и рубцо- 
яо измененной. У ее основания отмечается увеличение оволосения 
или сосудистое пятно. Пальпируются несросшиеся дужки позвон
ков. В тяжелых случаях spina bifida сопровождаете;: нижним пара
парезом и нарушением функции тазовых органов. У большинства 
детей с первых дней жизни развивается гидроцефалия.

Д и а г н о з .  Трудности в диагностике встречаются при spina 
bifida complecata. Дифференциальный диагноз проводят с терато
мами крестцово-копчиковой области, для которых характерны доль-
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qatoetb сФроейия, #алиЧие плотйых включений и асйммеТрпЧноб 
расположение опухоли. Диагностике помогает рентгенологическое 
исследование, выявляющее расщелину позвоночника. Spida bifida 
occulta необходимо дифференцировать от возрастного варианта 
строения позвоночника (известно, что у ряда детей закрытие душек 
запаздывает и наблюдается после 11—12 лет). Следовательно, мие- 
лодисплазией считаются те случаи spina bifida occulta, которые со
провождаются следующим симптомокомплексом: деформация стоп 
(pes equino-exavatus), нарушение чувствительности в зоне иннер
вации пояснично-крестцовых корешков, трофические расстройства, 
атрофия мышц ниж них конечностей, гипертрихоз, пигментация 
кожи или усиленное разрастание кожных сосудов.

Л е ч е н и е .  Рациональным методом лечения является опе
ративное вмешательство, заключающееся в удалении грыжевого 
мешка и пластике дефекта мягкими тканями. Противопоказанием к 
операции являются грубые неврологические расстройства функ
ций спинного мозга, воспаление грыжевого мешка и гидроцефа
лия, сопровождающаяся умственной отсталостью. Во всех осталь
ных случаях вопрос об операции решается индивидуально с уче
том общего состояния и степени имеющихся нарушений. Показа
нием к операции при spina bifida complicata являются стойкий боле
вой синдром и нарушение функции тазовых органов. Прогноз при 
spina bifida тяжелый ввиду резкого недоразвития спинного мозга 
и сопровождающих его тяжелых нарушений.

ГРЫЖА ЭМБРИОНАЛЬНАЯ (пуповинная грыжа, или грыжа 
пупочного канатика) — порок развития, когда при рождении ре
бенка часть органов брюшной полости располагается внебрюшин- 
но — в пуповинных оболочках, состоящих из амниона, вартонова 
студня и первичной примитивной брюшины. От верхнего полюса 
грыжевого выпячивания отходит пуповина. В ряде случаев к обо
лочкам припаивается не полностью облнтерированный желточный 
проток. Размеры грыжевого выпячивания различны и достигают 
в диаметре 10 см и более. В зависимости от времени возникновения 
порока развития величина грыжи, характер ее содержимого, а так
же размеры дефекта передней брюшной стенки -бывают различны. 
В первые дни внутриутробной жизни маленькая недоразвитая брюш
ная полость не может вместить в себя быстро увеличивающиеся 
в объеме органы брюшной полости. Последние, располагаясь вне- 
брюшинно—в пуповинных оболочках, проходят временную стадию 
«физиологической эмбриональной грыжи». Затем, когда брюшная 
полость увеличивается в размерах, печень и кишечные петли в ре- 
вультате «процесса вращения» возвращаются в брюшную полость. 
Если в результате нарушения процесса вращения кишечника или 
недоразвития брюшной полости часть органов остается в пуповин
ных оболочках, ребенок рождается с эмбриональной грыжей. Сох
ранившиеся необлитерированными урахус, соединявший мочевой 
пузырь с аллантоисом, или желточный проток, посредством кото
рого кишечник сообщался с желточным мешком, приводят к обра
зованию врожденных свищей пупка. Если остановка в развитии 
происходит рано, то вне брюшной полости находится значительная 
часть печени и большая часть кишок, иногда и селезенка. В слу
чаях более поздней задержки развития внебрюшинно остается толь
ко часть кишечных петель. Практически содержимым эмбриональ
ной грыжи могут быть все органы, кроме прямой кишки. При дефек
те диафрагмы в оболочках эмбриональной грыжи можно обнару
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жить Сердце и лешие. В случаях раннего возникновения эмбрио
нальной грыжи примитивная оболочка плотно срастается с поверх 
ностью печевш, что связано с недоразвитием глиссоновои капсулы

печени. „ __
Д и а г н о з  не представляет затруднении и ставится сразу

после рождения ребенка. , __
Л е ч е н и е  начинают по установлении диагноза, Выбор 

метода лечения зависит не столько от размеров грыжевого мешка, 
сколько от величины брюшной полости, так «ак одномоментное 
вправление внутренних органов в недоразвитую,, небольшую по 
объему брюшную полость приводит к резкому повышению внутри- 
брюшного давления, ограничению подвижности диафрагмы и разви
тию резкой дыхательной недостаточности, которая может послу
жить причиной летального исхода. При небольших грыжах произ
водят радикальную операцию — вправление внутренностей и пла
стику передней брюшной стенки. При очень болыпи*; размерах 
г m-я: и, а также в тех случаях, когда брюшная полпсть недораз
вита, радикальная операция нецелесообразна, так как в результате 
резкого повышения внутрибрюшного давления и затруднения дыха
ния дети очень быстро погибают. В этих случаях операция прово
дится по методике Гросса. Мышечно-апоневротическая пластика по 
поводу вентральной грыжи производится этим детям вторым эта
пом в более старшем возрасте. Летальность при оперативном ле
чении эмбриональных грыж до последнего времени оставалась 
высокой. Развитие специализированной помощи новорожденным 
и правильная хирургическая тактика позволили в последние годы 
значительно улучшить результаты оперативного лечения этого 
тяжелого порока развития. В группе детей, не имеющих тяжелых 
сочетанных пороков развития, летальность за последнее время 
значительно снизилась. Сочетанные пороки развития (атрезии 
пищевода, кишечника, порок сердца) резко ухудшают результат 
оперативного вмешательства и увеличивают послеоперационную 
летальность. Однако, несмотря на тяжесть порока развития, про- 
г н о з  при правильно и своевременно проведенном оперативном 
вмешательстве следует считать вполне благоприятным. Консер
вативный метод лечения применяется при больших размерах гры
жевого выпячивания и ваключается в применении мазевых повя
зок с антибиотиками. Во всех остальных случаях показано опе
ративное вмешательство, которое должно быть возможно оолее

РаННГУБЫ ВЕРХНЕЙ НЕЗАРАЩЕНИЕ. Незарашение губы, или 
расщелина губы „заячья губа“, встречается у 1 ребенка из 1000 но
ворожденных, чаще у мальчиков. Расщелина губы часто комбини
руется с незаращением неба. По локализации и степени расщепле
ния различают одно- и двустороннее незаращение верхней губы. 
Кроме того, оно может быть частичным (краевое) и полным. К не- 
полным расщелинам относят незаращение только мягких тканей 
верхней губы. При полним незаращении страдает скелет верхней 
челюсти. При двустороннем незаращении губы косметический не
достаток усугубляется выступанием вперед межчелюстного (аль
веолярного) отростка, расположенного на большом сошнике и пок
рытого лишь небольшим изолированным участком кожи и красном 
каймой верхней губы. Наиболее часто (у 48% больных/ наблю
дается полное одностороннее незаращение верхней губы. Помимо 
косметического дефекта, особенно в тяжелых случаях, возникают

§7

ak
us

he
r-li

b.r
u



большие трудности во вскармливании ребенка. Дети плохо сосут, 
поперхиваются, зачастую грудное вскрамливание бывает невоз
можным.

Л е ч е н и е  хирургическое. Операция показана в первые 
3 суток жизни. Противопоказанием для оперативной коррекции не- 
заращения губы в первые дни после рождения являются тяжелые 
сочетанные пороки развития, родовая черепная травма, пневмония. 
Если операция не произведена в первые 3 суток, ее нужно отло
жить до конца первого — начала второго месяца жизни. Целью 
операции при незаращении верхней губы является возможно бо
лее правильное восстановление взаимоотношений верхней губы. 
Прогноз при своевременно проведенном оперативном вмешательстве 
благоприятный.

В ряде случаев незаращение верхней губы может комбиниро
ваться с другими пороками развития, что значительно ухудшает 
прогноз: аномалии аутосом, синдром Гроба и др. Вероятность рож
дения второго ребенка с „заячьей губой“ в семье — 4 : 100. Если 
„заячья губа" имеется у одного из родителей и их ребенка, вероят
ность рождения второго больного намного повышается.

ГУДА СИНДРОМ (тимома с агаммаглобулинемией) — разно
видность наследственного иммунопареза, возможно, генетической 
природы. Описан Good и Zak в 1956 г. Характеризуется увеличе
нием вилочковой железы, в которой отмечается разрастание ве
ретенообразных клеток. Количество плазматических и лимфоид
ных клеток снижено, содержание всех классов иммуноглобулинов 
также значительно уменьшено. Гуморальные и клеточные реакции 
ко всем антигенам выражены слабо.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  определяется низкой соп
ротивляемостью организма по отношению к инфекциям (рециди
вирующие пневмонии, отиты, сепсис). В периферической крови лим- 
фопения, снижение содержания эозинофилов, в некоторых случаях— 
анемия.

Л е ч е н и е  заключается в применении антибиотиков широкого 
спектра и иолусинтетических препаратов пенициллина, введении 
гамма-глобулина, плазмы, проведении гемотрансфузий. Прогноз, 
как и при других формах иммунопареза, неблагоприятный.

ДАКРИОЦИСТИТ НОВОРОЖДЕННЫХ. Встречается у 1% но
ворожденных. Данная патология связана в основном с наличием 
нерассосавшейся эмбриональной пленки в слезно-носовом канале, 
которая может встречаться к моменту рождения у нижнего конца 
слезно-носового канала у 5% новорожденных. Припухание слизис
той оболочки носа также может закрыть нижнее отверстие слезно
носового канала. Заболеванию слезоотводящих путей новорожден
ных могут способствовать врожденные анатомические варианты их 
строения: сужения, дивертикулы, складки, клапаны. Одной из 
причин дакриоцистита у детей в первые 10—20 дней жизни является 
отсутствие слезы, что способствует сохранению и огрубению пре
пятствия в слезно-носовом канале. Дакриоцистит новорожденных — 
самая частая патология слезных органов в этот период жизни. Чаще 
встречается у девочек.

К л и н и ч е с к и е  проявления дакриоцистита типичны. У мно
гих детей в первые дни после рождения появляется слизисто-гной
ное отделяемое из конъюнктивальной полости. Часто уже в родиль- 
,ном доме из слезных мешков выдавливается сначала слизистое, а 
затем и гнойное отделяемое. Острая форма дакриоцистита проте
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кает по типу ^дешойы: краснота и припухлость в области СЛёй* 
ного м е ш к а  и внутреннего угла век, резкая болезненность. Эти 
явления сопровождаются беспокойством ребенка, у него повы 
шается температура, нередко образуются свищи слезного> 
Кардинальным признаком дакриоцистита является ««деление 
слизисто-гнойном содержимого через слезные точки при нада.*,.,

вании на область слезного мешка.
Д и а г н о з  Для диагностики применяют биомпьроскопию 

с целью установления слезы у новорожденных, рентгенографию 
слезно-носового канала, которая крайне затруднена у » j,в 
ких детей и требует наркоза; пробу на проходимость красящего 
вещества через слезные пути; пробу с промыванием слез=“ * 
антасептической жидкостью. Необходимо тщательное обследование 
таких детей отоларингологом, когда препятствия для прохождения 
слезы могут быть выявлены из-за изменении в костях и слизисто

^ Т е ч е н и е  срочное, сразу п о с л е  установления диагноза.
Пленчатый дакриоцистит (первые недели жизни ребенка) долж 
быть излечен в Течение не более 5—7 дней путем массажа слезного 
мешка, промывания слезных путей антисептическои жидкостью и 
п ри  их неэффективности зондированием слезно-носовых путей. Кост
ный дакриоцистит (отсутствие, резкое сужение, Дислокация кост- 
ного отдела слезно-носового канала) требует реконструктивной one 
рации. Мешочный (вследствие врожденных аномалии развития и 
расположения слезного мешка) и р и н о г е н н ы и  дакриоцистист такж 
требуют оперативного вмешательства в том случае, если проведе 
ное зондирование не дало положительных результатов. При^нали
чии сужения слезных путей и отсутствия эффекта от зондирования 
слезно-носового канала целесообразно до решения вопроса одак- 
риоцисториностомии применять бужированне канала полиэтиле

новой трубкой. Прогноз обычно хороший, .
ДАУНА БОЛЕЗНЬ. В 1886 г, L. Down описал особую форму 

идиотии со своеобразными чертами лица: косой разрез глаз, иду
щий снаружи и сверху внутрь и вниз, эпикантус, короткий нос с га - 
покой плоской переносицей, маленькие деформированные уши, п© 
луоткрытый рот с выступающей нижнеи челюстью. В Six. waar 
denberg предположил, что причиной этого синдрома может быть хро- 
... сомная i не «алия. В 1953 г. Lejeune, Turpin, Gautier обнаружили 
при болезни Дауна трисомию 21-и хромосомы, В 1960 г. Folam и 
Fraccaro впервые описали ребенка с болезнью Дауна и хромосомн и 
транслокацией. В настоящее время установлено, что причинои^забо
левания являются различные хромосомные аберрации (трисомик 
21-й хромосомы, мозаичные трисомии, хромосомные транслокации
13—15/21; 21/22; 22/21; 2/21; 4—5/21; 20/21). В более редких слу
чаях находят комбинацию трисомии 21 с транслокациеи и множе
ственные анеуцлоидии. Частота болезни Дауна1,5 3,4 на 1000I нов
рожденных. 94% этих детей имеют трисомию 21, 3-5% -  трансло 
Капии Частота транслокационных случаев болезни Дауна составляет 
В популяции 1 : 37 000-1 : 48 000. С повышением возраста матери
возрастает частота рождения ребенка с болезнью Дауна, У женщин
моложе 20 лет она составляет 1 : 700 новорожденных, а старше 
45 лет — 1 : 20—1 : 45 новорожденных. Транслокационные формы 
наиболее часты у детей от матерей в возрасте 15—29 лет - 8/ оОт 
общего числа больных, а в возрасте свыше 45 лет — 1,8% . Увели
чение частоты заболеваемости с возрастом матери происходит за
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64et увеличения форм с триеомпей 2 i , Считают, что перайхоякденйе 
хромосом обусловлено процессом старения полового аппарата и 
эндокринной системы. В случаях семейных форм болезни Дауна 
нет четкой зависимости между возрастом матери и частотой рожде
ния больных детей. 25% всех семейных случаев являются транс- 
аокационными; 10% детей имеют мозаик-трисомию 21. В этих 
случаях часто фенотипически здоровая мать является носителем 
этих аберраций. При зависящей от возраста трисомии семейные 
случаи очень редки. В литературе описаны отдельные случаи, когда 
матери с болезнью Дауна рпжали детей, половина из коюрыя ока
зывались больными. Описаны случаи заболевания у однояйцевых 
близнецов.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  у новорожденных характер
на: мышечная гипотония при сохранности сухожильных рефлек
сов, иереразгибание суставов, плоское лицо, косо поставленные 
глаза, эшшант, пятна Бушфильда на роговой оболочке, широкая 
переносица, дпспластические уши, средняя фаланга V пальца де
формированы, характерный кожный рисунок с глубокой попереч
ной бороздой и трирадиусом в центре ладонной поверхности. 30— 
40% детей с болезнью Дауна имеют врожденные пороки сердца. Дети 
спокойны, слабо кричат. Динамика психического развития при 
болезни Дауна имеет ряд особенностей. В раннем дошкольном воз
расте большинство детей отличаются вялостью, малой активностью, 
с большим трудом усваивают навыки самообслуживания. С 4 до 
7—8 лет отмечается оживление психической деятельности, повы
шение активности, которая переходит в двигательную расторможен- 
ность, раздражительность, упрямство. В пубертатном периоде мо
гут появляться расстройства поведения, не свойственные*ранее ре
бенку с болезнью Дауна. Умственная отсталость достигает в 75% 
случаев степени имбецильности, в 20% — идиотии, в 5% случаев 
отмечается дебильность. Отчетливо выступают основные симптомы 
олигофрении: недоразвитие абстрактного мышления наряду с не- 
доразвитим личности в целом. Крайне затруднены счетные опера
ции. Клинических различий у больных трисомией и транслокацией 
нет. Пагологоанатомически находят врожденные пороки сердца 
и крупных сосудов, атрезии и стенозы желудочно-кишечного трак
та, диафрагмальные и другие грыжи, болезнь Гиршпрунга. Измене
ния в нервной системе сводятся к неполноценности клеток спинного 
и головного мозга, атрофии мозжечка (средний вес мозжечка мень
ше, чем в норме). Нередко болезнь Дауна сочетается с лейкемией, 
гипо-или пшертиреозом. 30% детей умирают до 1 месяца, 53% — 
до 1 года, 60% —- в первые 10 лет.

Л е ч е н и е :  витаминотерапия, общеукрепляющая и тканевая 
терапия, препараты, улучшащие психическую активность и улуч
шающие моторику, систематические занятия с логопедом и педа
гогом. Прогноз потомства менее благоприятен у матерей, имеющих 
транслокацию. В остальных случаях риск рождения второго ре
бенка не больше, чем у женщин этого возраста в популяции.

ДЕВСТВЕННОЙ ПЛЕВЫ АТРЕЗИЯ. При данной аномалии раз* 
вития девственная плева не имеет отверстия и полностью закрывает 
вход во влагалище. Во влагалище, даже у новорожденных, может 
скапливаться жидкая или молочновидная слизь, которая растя
гивает влагалище, девственная плева выпячивается между поло
выми губами в виде опухоли серовато-желтоватого цвета величиной
6 голубиное яйцо или вишню. Скопление жидкого содержимого во
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влагалище носит название гидрокольпоса, мукокольпоса, эштте- 
лиокольноса. Значительное скопление жидкости во влагалище мо
жет вызывать затруднение мочеиспускания, боли в животе. В период 
Голового созревания, с началом менструации, кровь, излившаяся 
из матки скапливается во влагалище (гематокодыюс), затем в матке 
(гематомётра) и в трубах (гематокольпинкс). Скопление крови во вла
галище*, матке, трубах вызывает периодические боли внизу живота, 
затюудненное мочеиспускание. При осмотре между половыми губа- 
ми обнаруживается выпячивание синюшного цвета из-за скоцив- 
ш р й г я  к р о в и  во влагалище. При значительном скоплении крови 
растянутое влагалище, матка поднимаются выше лона в виде эла-

“ Т е ”,*е6" ” Й ™ " ’ол, не, „дромукотльпос», опер,- 
пию следует делать в период полового созревания, так как не всегДа 
ясна протяженность атрезии и имеется опасность повреждения со
седних органов (мочевого пузыря, п р я м о й  кишки). .

ДЕ ВРИ СИНДРОМ. Описан в 1951 г. De_Vnes. Носит семей
ный характер. Ведущим в  к л и н  и ч е с  к о и  к а р т и н е  яв- 
ляется геморрагический синдром, сочетающийся с аномалиями раз
в и т а я  ладош и синдактилией между И - Ш  пальцем. При исследо- 
вании коагулограммы — отсутствие или недостаточная активность 
факторе V. Течение заболевания благоприятное.

JI е ч е н и е проводится дробными переливаниями крови.
Т№ ТОНИ — ДЕБРЕ -  ФАНКОНИ СИНДРОМ. Заболевание 

описано в 1936 г. De Toni, Debre, Fanconi. Наследуется по аутосом
но-рецессивному типу. В основе его лежит недостаточность фер&герт- 
гахсистемТочечных канальцев: помимо явлений фосфат-диабета, 
характеризуется массивной аминоацидуриеи и почечной гдюкову- 
рией. При этом синдроме с нарушением реаосорбции фоефатг°в имеет- 
ся расстройство обратного всасывания аминокислот и глюкозы из

КЛ5к ’л 'Гв а  к пЛ'Заболевание проявляется в конце первого я на 
втором году жизни и сопровождается значительным нарушением об
щего состояния ребенка. Дети теряют интерес к окружающему, 
^  НИХ отсутствует аппетит, появляются рвота, полиурия, явле
н и я  обезвоживания и дистрофии. Позднее присоединяются признает 
рахита с деформациями скелета и спонтанными переломами костей. 
При биохимическом исследовании мочи оонаруживаются массивная 
аминоацидурия, глюкозурия, фосфатурия.
гахавя а азота аминокислот в крови снижено. Помимо этого, в ы я е  
ляются гипохлоремия и ацидоз, в ряде случаев енижмию содержа
ния калия в сыворотке крови. Активность щелочной фосфатазы рез-

К° “д Г ф 'Г е  р е  н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с синдромом Абдерхальдена -  Фанкони, синдромом Лоу, галак-

*  д  е"ч е н и е заключается в применении витамина D (массив
ные довел как при фосфат-диабете). Рекомендуется введение цитрата 
™триГ 4 - 6  г в сутки, анаболических гормонов типа диана-

?0Л£ДЕФЕКТ МЕЖПРЕДСЕРДНОЙ ПЕРЕГОРОДКИ (ДМПП) ветре-
чается часто среди всех форм врожденных пороков сердца (7 ).
Эмбриональное особенности развития межпредсердноиперегородки 
создают различные анатомические варианты дефекта. Выделяют 
две группы дефектов: формирующиеся в начальном периоде раз-
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вития межпредсердной перегородки — собственно дефекты перего
родки и более поздние в виде открытого овального окна. ДМГШ 
часто сочетается с другими врожденными аномалиями сердца, ко
нечностей, изменением дерматоглифики и др. Некоторые из этих 
сочетаний выделены в отдельные синдромы. Синдром Холта—Орама 
заключается в сочетании ДМПП с аномалией больших пальцев 
рук. Синдром Левиса, вероятно, генетически идентичный синдрому 
Холта — Орама, проявляется сочетанием ДМПП и деформацией 
радиальной стороны рук. До недавнего времени ДМПП почти всег
да считался спорадическим. В литературе имелись описания от
дельных семей, в которых прослеживался доминантный тип пе
редачи ДМПП. В настоящее время работами Williamson установ
лено значительное количество семейных форм ДМПП (вторичный 
тип), где у 3,7% сибсов, 3,8% потомков, пораженных ДМПП, бы
ли найдены врожденные пороки сердца, у 6,3% родственников был 
также ДМПП, Большинство авторов считают, что наследственная 
передача ДМПП совершается по аутосомно-доминантному типу, 
в настоящее время изучается гипотеза полигенной передачи. Синд
ромы Холта — Орама и Левиса также передаются по аутосомно- 
доминантному типу.

ДЕФОРМИРУЮЩАЯ МЫШЕЧНАЯ ДИСТОНИЯ (болезнь Цие- 
на — Оипенгейма). Синдром описан Zihen и Oppenheim в 1911 г. 
Характеризуется гиперкинезом мышц туловища и конечностей со 
своеобразным вращательным компонентом вследствие неравномер
ного распределения мышечного тонуса. Заболевание обычно насле
дуется по аутосомно-доминантному типу. Мужчины и женщины бо
леют одинаково часто. Патологоанатомически определяют морфоло
гические изменения в области подкорковых узлов, главным образом 
в чечевичном ядре, красном ядре, льюисовом теле.

К л и н и к а .  Первые симптомы отмечаются в детском воз
расте, обычно до 10—13 лет,— гиперкинезы небольших мышечных 
групп. В покое мышечных спазмов не бывает. Вовлечение в процесс 
длинных мышц спины и туловища приводит к переразгибанию его 
и повороту вокруг продольной оси, следствием чего являются кост
ные деформации (лордоз, «осанка одногорбого верблюда», сколиоз 
позвоночника, асимметричное стояние лопаток, пляшущая поход
ка). Встречаются локальные формы торсцонной дистонии — спа
стическая кривошея и писчий спазм. Иногда заболевание сопро
вождается судорогами. Снижение интеллекта не характерно. Прог
рессирование заболевания может приводить к инвалидизации боль
ных .

Дифференциальный диагноз следует проводить с эпидемическим 
энцефалитом и гепатоцеребральной дистрофией, одним из ведущих 
симптомов которых может явиться торсионный спазм. Диагности
ке помогает наличие в клинической картине других характерных 
признаков этих заболеваний.

Л е ч е н и е :  назначают артан, тронацин, депаркин и др., се
дативную терапию, витамины группы В . В отдельных случаях при
меняют нейрохирургическое лечение — стереотаксические опера
ции на подкорковых узлах.

ДИАБЕТ НЕСАХАРНЫЙ НЕЙРОГИПОФИЗАРНЫЙ — забо
левание, сходное по клиническим проявлениям с почечным несахар
ным диабетом, но отличающееся от него в патогенетическом аспекте. 
Чувствительность почечных канальцев к АДГ не изменена, патоге
нез заболевания связывается с расстройством нейросекреции. Нас-
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НаСЛпТим№етГаедаурекрина и питуитрина при этой диабета
в отличие от почечного диабета оказывает лечебный эффект. Адиу 
рекрин в виде порошка вводят путем вдыхания через н о с .  Детям 
до 2 чет препарат не назначают, в более старшем возрасте его пр. 
меняккГ в аде 0,01—0,03 г 2-3 раза в день. Питуитрин вводят 
внутримышечно из расчета 0,5 мг на 1 м* поверхности тела.Прогноз 
не' совсем благоприятный — больные жизнеспособны, однако

°0ЛвДйАвЁт НЕСАХАРНЫЙ ПОЧЕЧНЫЙ. При этом заболевании 
почки не в состоянии образовывать м°чу с б°лм высоки ош ом ол ^ 
ностью чем ультрафильтрат плазмы (300—310 Мосм/л), в связи 
с отсутствием оеакции почечных канальцев на антидиуретическии 
гошоннейрогипофиза. В патогенезе болезни «грают большую роль 
значительные потери воды, ведущие к развитию плазм= ^ и  ги
пертонии . Гистологических изменении в канальцах у погибших де
тей обычно не находят. „

К л и н и к а .  Заболевание проявляется на Я—(:>-м месяце 
жизни обильным диурезом, склонностью к запорам, рвотой и по
вышением температуры тела. Чувство жажды, слабо’ Раз»™°® У 
тей раннего возраста, может отсутствовать при заболевании не 
сахарным диабетом. Объем с у т о ч н о й  мочи у грудного ребенка может 
достигать 2 л, нередко наблюдаются «солевая лихорадка», судорож
ные состояний Стойкие нарушения водно-солевого баланса посте- 
пенно приводят к развитию гипотрофии, задержке физическою и 
умственного развитая ребенка, д < при достаточном введении 
жидкости этого не наблюдается. Описаны более лвггав ф^мы не
п арн ого диабета, чаще у девочек, при которых реакция на АДГ

лишь снижета^ 0Н ДЬНЫЙ д и а г  но  з приходится про

водить с почечным канальцевым ацидозом, нефронофтизом Фанкони, 
несахарным диабетом центрального происхождения.

Л е ч е н и е: больные должны получать диету с ограничением 
соли и белков, но богатую углеводами к жирами. Единственной 
возможностью сохранить жизнь ребенку является введение доста- 
точных количеств жидкости, что представляет нередко значитель
ные затруднения. При клинических проявлениях дегидратации по- 
™ з а ш  п^ренТеральное введение жидкости, качественный состав 
которой устанавливается на основании ионограммы плазмы крови 
(содержание калия, натрия, хлора, общего белка, бикарбоната). 
С помощью диуретических препаратов (шпотиазид) удается добить
ся значительного снижения диуреза; удовлетворительного объяс
нения этому факту пока нет. Прогноз недостаточно изучен.

ПИАБЕТ САХАРНЫЙ. В большинстве случаев является £вне- 
т и ч е ск и  обусловленным заболеванием. Мутантный ген распростра- 
нен ишроко. имеется около 4-5% гомозигот (с пенетрантностью 
в течение жизни для женщин около 90% и для мужчин . 0 />). По 
данным Мечщународной федерации по диабету, в мире насчитывается 
более 20 млнУ больных сахарным диабетом, среди которых дети 
составлят около 10%. Ген диабета (д) имеется У ^ - 2 5  Л людей 
Si популяции, общая частота предрасположенных к сахарному Диа"® 
?у около 5%: Так, 20% людей в США являются гетерозиготамМДд) 
по пияготическом, reav, 5% — гомозиготами (дд), 75/о — здоро 
выми (Д Д ). Среди гомозигот (дд) 0,9% болеют манифестным диабе

ледуется по аутосомно-доминантному типу, хотя известны случаи
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том, 0,8% — субклинпческпи, или латентным, диабетом, у 3,3% диа
бетическое состояние не поддается современной дигностике. Чаще 
диабет встречается в семьях с ожирением, гликогенозамп, почеч
ным диабетом, муковисцидозом. Эти состояния рассматриваются 
как предиабетические. Наследование сахарного гшабета может быть 
аутосомно-рецессивным, полигенным, может наблюдаться псевдо
доминирование признака. Генетические дефекты при сахарном диа
бете многообразны: нарушения синтеза и выделения пнсулина (му
тация структурного гена, приводящего к гипоплазии бета-клеток; 
мутация гена-регулятора, ведущая к сниженному синтезу инсулина; 
генный дефект, обусловливающий синтез аномального инсулина; 
дефекты, обусловливающие ненормальное строение мембран бета- 
клеток или их энергетику); генные дефекты, приводящие к нечувст
вительности периферических тканей к инсулину; нейтрализация 
инсулина в жидких средах вследствие мутации гена-регулятора, 
обусловливающего высокое содержание инсулиновых антагонистов 
на гуморальном уровне; повышенное разрушение инсулина глюта- 
тион-инсулин-трансгидрогеназой. Наследственная передача пере
численных генных дефектов происходит различными путями.

Основной проблемой предиабета является разработка методов 
установления гомозиготности по мутантному гену. Предиабет 
эволюционирует в манифестный диабет через стадии субклинического 
и латентного диабета, диагностика которых в настоящее время труд
на. Используются методы определения инсулиновой активности 
крови при проведении стандартного глюкозо-толерантного теста, 
динамики неэстерифицированных жирных кислот, выявление дру
гих маркеров диабетической предрасположенности (синальбумин, 
плазменные ингибиторы инсулина).

Манифестации скрытых форм диабета способствуют контрин- 
сулярные гормональные влияния, инфекционные заболевания, пере
едание, травмы и другие факторы.

В эволюции манифестного диабета выделяются следующие 
стадии: инициальная, ностинициальная, апокритическая, стадия 
полигормональной дискорреляции и стадия дегенеративных пора
жений-

К л и н и ч е с к и е  с и м п т о м ы  манифестного диабета 
у детей ярко выражены; похудание, полидипсия, полиурия, ночное 
недержание мочи, полифагия, гепатомегалия, сухость кожных пок
ровов и слизистых оболочек. Осложнения сахарного диабета в ос
новном касаются сердечно-сосудистой системы и делятся на ранние 
(липодистрофии, нефропатии, ангиопатии, жировая инфильтрация 
печени, катаракта) и поздние (липодиетрофии, синдром Киммел- 
стила — Уилсона, нейроретинит, полиневрит, синдром Мориака, 
жировая дистрофия печени). Без своевременного лечения обнару
живаются признаки декомпенсации процесса.

Декомпенсация I степени характеризуется неустойчивостью 
гликемии и глюкозурии (периодическое повышение гликемии на
тощак более 200 мг%, суточная гликозурия 30—50 г), появлением 
в утренних порциях мочи следов ацетона, умеренным увеличением 
ночного диуреза, небольшой жаждой. Декомпенсация II степени: 
стойкая гипергликемия до 400 мг%, глюкозурия более 50 г в сутки, 
ацетонурия, гиперкетонемия (20 мг%). полиурия, полидипсия, синд
ром нарастающего эксикоза. Щелочной резерв крови снижается до 
30 об% С02, нарастает трансминерализация; pH крови еще не ме
няется, При декомпенсация III степени продолжаю; нарастать ги-
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пёрглийемия (Ш —Ш  urty, и йолее), глюкозурия (§0—100 г), 
гЕперкетонемия (20—25 мг%), снижается щелочной резерв крова 
до 25 об.% С02, сдвиг pH крови до 7,38. Выражены симптомы обезво
живания, гепатомегалия. Декомпенсация III степени легко пере
ходит в кетоацидотическую кому. Кетоацидотическая кома I сте
пени: сознание временами затемнено, гипорефлексия, шумное ды
хание, тахикардия, резкий запах ацетона изо рта, выраженный эк- 
сикоз. Гипергликемия — более 500 мг%, гиперкетонемия — до 
36 мг%, снижение щелочного резерва крови до 20 об.% СОа и ниже, 
pH до 7,20, стандартного бикарбоната до 10 мэкв/л. При коме II 
степени полная потеря сознания, арефлексня, углубление оппСан- 
ных выше клинических симптомов и метаболических нарушений.

Д и а г н о з  сахарного диабета и различных степеней деком
пенсации процесса основывается на клинических симптомах и обя
зательном исследовании сахара крови, мочи, показателей липид
ного обмена (жирные кислоты, липиды). Дифференциальный диагноз 
должен проводиться со всеми меллитуриями (см. соответствующие 
разделы).

Л е ч е н и е .  Назначают физиол'огическую возрастную диету 
с ограничением жиров, легко усваиваемых углеводов. Инсулино- 
терапия в среднем из расчета 0,75 единицы на 1 кг веса тела. С уве
личением давности заболевания потребность в инсулине повышается, 
дозы инсулина устанавливаются по суточному глюкозурическому 
профилю и показателям гликемии и липидного обмена. Компен
сацией необходимо считать такое состояние больного, когда уро
вень сахара крови натощак не превышает 200 мг%, суточная глюко
зурия в пределах 10—20 г (5% от сахарной ценности пищи), нет 
ацетона, показатели липидного обмена удовлетворительные. Обя
зательная липокаино- и метионинотерапин. Лечение больных при 
декомпенсации процесса и диабетической коме проводят с соблюдени
ем следующих принципов: введение кристаллического кнсулипа 
6—7 раз в сутки из расчета 1 единица на 1 кг веса тела, струнное вну
тривенное введение жидкости до 2 л в сутки (равныэ части физиоло
гического раствора, раствора Рингера, 5% раствэра глююзы),, кэ- 
карбоксилаза, АТФ, введение антибиотиков в первую нзделю, сер
дечные средства. Терапия инсулином и растворами должна прово
диться при обязательном контроле гликемии, глюкозурии, водно
солевого баланса. По мере ликвидации симптомов декомпенсации 
больные переводятся на комбинированное лечение препаратами 
кристаллического и пролонгированного инсулина. Профилактика 
осложнений сахарного диабета строится на основе систематического 
и правильного диспансерного ведения больных. Профилактика диа
бета в целом должна исходить из диспансерного наблюдения и 
контроля за лицами, которым угрожает диабет, особенно лицами мо
лодого и детского возраста (дети с предиабетом и предиабетическими 
состояниями).
► т Прогноз в отношении жизни благоприятный. Однако боль
ные должны находиться под клиническим и биохимическим конт
ролем. Медико-генетический прогноз: целесообразно воздержаться 
от вступления в брак больных сахарным диабетом с лицами, имею
щим наследственную отягощенность по диабету.

ДИАБЕТ СОЛЕВОЙ ПОЧЕЧНЫЙ (псевдогипоальдостеронизм) 
—почечная канальцевая энзимопатия, при которой отсутствует 
чувствительность эпителия к альдоетерону. Описан в 1958 г. Cheek, 
Perry. Тип наследования — аутосомно-рецессивный. Помимо нас-
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Явственного, известны различные проявления приобретевйогб 
гипоальдостеронизма, при котором потеря чувствительности по
чечных канальцев к альдостерону связана с хроническим воспали
тельным процессом (пиелонефрит).

К л и н и ч е с к и  проявляется в грудном возрасте, как и ис
тинный гипоальдостеронизм, кризами дегидратации и потери соли, 
но отличается тем, что экскреция альдостерона с мочой достигает 
колоссальных величин (800 мкг/24 часа при норме не более 10 мкг/24 
часа).

Л е ч е н и е  заключается во введении хлорида натрия до 5 г 
в сутки внутрь и парентерально, при развитии обезвоживания наз
начают плазму и глюкозо-солевые растворы внутривенно. Прогноз 
неблагоприятный.

ДИ ГЕОРГА СИНДРОМ (аплазия вилочковой железы в со
четании с аплазией паращитовидных желез) — одна из разновид
ностей наследственного иммунопареза. Описан в 1965 г. Di George. 
Патогенез заболевания связывается с недостаточным развитием 
эпителия III и IV фарингеальной сумки, с отсутствием вилочковой 
железы и паращитовидных желез. Имеются тенденции относить 
данный синдром к категории генотипических болезней.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется низкой 
сопротивляемостью организма по отношению к инфекции (реци
дивирующие пневмонии, отиты, дерматиты, сепсис). В периоде но
ворожденное™ обнаруживаются Признаки тетании, гипокальцие- 
мия. Количество лимфоцитов в периферической крови снижено, 
однако концентрация иммуноглобулинов в плазме в пределах 
нормы. Клеточные реакции (фагоцитоз) отсутствуют по отношению 
ко всем антигенам.

Л е ч е н и е  заключается в применении антибиотиков широ
кого спектра действия, гамма-глобулина, гемотрансфузий. Пред
приняты первые попытки применить трансплантацию вилочковой 
железы и лимфатических узлов. Прогноз неблагоприятный.

ДИЗОСТОЗ ВЕРХНЕЧЕЛЮСТНО-НОСОВОЙ (Биндера синд
ром). Впервые описан Binder в 1961 г. Является следствием комби
нированной задержки развития средних отделов лица. Нос упло
щен, отмечается опущение крыльев носа, верхняя губа выпуклая, 
что приводит к характерному полулунному сужению носовых от
верстий. У больных неправильный прикус вследствие гипоплазии 
средних отделов нижней челюсти. Нередко атрофия слизистой обо
лочки носа. Рентгенологически определяется аплазия или гипопла
зия носовых костей, лобного синуса.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с верхнечелюстно-лицевым синдромом.

Л е ч е н и е :  хирургическая коррекция отдельных аномалий.
ДИЗОСТОЗ ЧЕРЕПНО-КЛЮЧИЧНО-ТАЗОВЫЙ. Заболевание 

описано в 1897 г. Schentauer, Marie и Sainton. Представляет систем
ное заболевание скелета. Тип наследования — аутосомно-доминант- 
ный. Патогенез заболевания не изучен.

К л и н и ч е с к и  характеризуется задержкой развития ске
лета. У детей грудного возраста отмечаются значительные размеры 
большого родничка, длительно незакрываннциеся костные швы, 
относительно увеличенные размеры головы, мелкие черты лица, 
гипертелоризм Значительно задерживаются сроки прорезывания 
зубов, позднее наблюдаются их аномалии или избыточное коли
чество. Значительное недоразвитие ключиц позволяет сблизить
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плечи ребенка при приведении рук. Могут наблюдаться и другйй 
изменения костной системы — кнфосколноз, аномалии грудной 
клетки, пороки развития конечностей, арахнодактилия. Нервно- 
психическое развитие не отстает от нормы. Рентгенологически уста- 
наливаются значительное запаздывание окостенения костных ядер, 
а также различные костные аномалии, не всегда выявляемые при ос
мотре ребенка.

Л е ч е н  не в основном направлено на устранение костных 
дефектов и аномалий зубов. Прогноз благоприятен для жизни, од
нако заболевание не излечивается.

ДИЗОСТОЗ ЭНХОНДРАЛЬНЫЙ МНОЖЕСТВЕННЫЙ НАС
ЛЕДСТВЕННЫЙ (Лери синдром). Описан Leri в 1922 г. Наследует
ся по аутосомно-доминантному типу. Мужчины болеют несколько 
чаще.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  Характерен внешний вид: 
больные маленького роста; пальцы короткие, толстые, колбасопо
добные. Плечо и предплечья в положении пронации; супинация и на
ружная ротация невозможны. Движения в локтевых суставах и 
суставах кисти резко ограничены. Голень в положении наружной 
ротации, приведение бедер невозможно. Стопы в варусном положе
нии с высоким сводом. Движения пальцев стопы ограничены. Рент
генологически определяется расширение и утолщение диафизов и 
метафизов. Эпифизарное обызвествление в метакарпальных костях.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
С мукополпсахарпдозами и жондродистрофиями.

Л е ч е н и е  не разработано.
ДИПСОМАНИЯ — запойное пьянство, встречающееся при эпи

лепсии (см.), при отдельных формах психопатий (см.). Имеются 
многочисленные описания семейных случаев в рамках указанных 
заболеваний, подчиняющиеся генетическим закономерностям, опи
санным при эпилепсии и психопатиях.

ДИСКЕРАТОЗ ВРОЖДЕННЫЙ. Заболевание описано Zinsser 
(1910), Cole, Rauschkoeb, Engelman (1926). Болезнь может иметь 
семейный характер. Наследуется по аутосомно-рецоссивному типу.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется развитием 
сетчатой пигментации, лейкоплакии на слизистой оболочке полости 
рта и дистрофией ногтей. Дискератоз врожденный начинается в 
возрасте от 5 до 12 лет лейкоплакией на слизистой оболочке полости 
рта, слезотечением, онихией и сетчатыми пигментациями кожи. 
Картина заболевания включает: пойкилодермию, лейкоплакию 
слизистой оболочки полости рта с трещинами, пузырями и армия
ми дистрофию ногтей пли их отсутствие, гипергидроз и кератоз ла
доней и подошв, вазомоторные расстройства, закупорку слезных 
каналов, слезоточивость, конъюнктивнт, истончение барабанной 
перепонки, дистрофию зубов, гипогениталпзм, трещины и лейко- 
кератоз в области заднего прохода, атрофию головки полового члена. 
В крови тромбопения п нейтропения.

Л е ч е н и е. Показано лечение кортикостероидами, тестостеро-
НОМ ♦

ДИСКЕРАТОЗ ФОЛЛИКУЛЯРНЫЙ (болезнь Дарье). Заболе
вание описано в 1889 г. Darier. Наследуется по до.шш<шпому типу. 
Нередки семейные случаи.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  Начинается обычно в дет
ском возрасте. Появляются мелкие илтгныэ, плоские, цвага кожи, 
роговые зудящие паяулы размером с булавочную головку, локали-
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9V»ttB№CH тлавйым образом fi устьях волосяных фолликулов, jid- 
вовлекающие и окружающую кожу. Папулы постепенно увеличи
ваются, приобретают грязио-ссрый цвет, покрываются жирными 
чешуйками. Сливаясь, они образуют грубые бороздчатые гидер- 
кепатотические бляшки. В подмышечных, паховых, генитальных и 
заушных складках — кондиломоподобные разрастания, издающие 
неприятный запах. Высыпания обычно располагаются в местах 
локализации себорейной экземы: на лице, волосистом части головы, 
груд и , половых органах. Часто вовлекаются в процесс ладони и по
дошвы, где имеются мелкие гиперкератотическиа узелки. На сли
зистой оболочке рта, конъюнктивы, гениталий отмечаются белесо
ватые точечные или уплотненные папулезные образования. Ногте
вые пластинки деформированы, хрупкие, покрыты трещинами, от
мечается нарушение роста ногтей, подногтевои гиперкератоз. Сол
нечные лучи обычно провоцируют обострение заболевания. Гисто
логически болезнь Дарье характеризуется образованием круглых 
телег; и зерен, наличием лакун и акантозом, отмечаются гиперкера- 
тоа папилломатоз. В дерме имеется хронический воспалительный 
инфильтрат. Круглые тельца локализуются преимущественно в маль- 
нргиевом и зернистом слоях, имеют большое гомогенное ядро круг
лой формы с отчетливой базофильной окрашиваемостью, протоплаз
ма их также гомогенна (гиалинизирована), окрашивается резко 
эозин>фпльно, отграничена отчетливой мембраной. Они образуются 
в результате преждевременной частичной кератиншации клеток до 
достижения ими рогового слоя. Этот процесс носит название добро
качественного дискератоза. Зерна — маленькие, щелеподобные, внут- 
тшэпидермальные пузырьки, расположенные чаще непосредственно 
под базальным слоем, содержат отторгнутые акантолитические эпи
дермальные клетки, которые лишены межклеточных мостиков вслед
ствие дегенеративных изменений или частичного ороговения. На
личие папилломатоза в сочетании с гиперкератозом приводит к раз
витию гиперкератотических пробок, которые часто заполняют 
сально-волосяные фолликулы, могут быть обнаружены и вне их. 
l  Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с боро
давчатой эпидермодисплазией, верруциформным акрокератозом, пиг
ментной и сосочковой дистрофией кожи, ихтиозом.

Л е ч е н и е. Назначают пограничные лучи Букки, облучение 
торием X. Крупные разрастания удаляют петлей, криотерапиеи. 
Показаны витамин А, препараты щитовидной железы. Меетно-кера- 
толитическпе и антисептические средства, рапные ванны.

ДИСПЛАЗИЯ ЭПИФИЗАРНАЯ МНОЖЕСТВЕННАЯ — ред
кий системный порок развития эпифизов крупных костей. Впервые 
описана Jansen в 1934 г. В 1935 г. Fairbank выделил эту болезнь 
в самостоятельную форму. До настоящего времени в литературе 
о п и с а н о  около 100 наблюдений. Дисплазия имеет семейно-наследст
венный характер. Сущность ее состоит в том, что имеется нарушвние 
энхотшальшно окостенения с выраженной задержкой развития 
ядер окостенения крупных суставов: тазобедренного, коленного,
плечевого, лучезапястного.

К л и н и к а ,  Заболевание начинается постепенно и прояв
ляется низкорослостью, деформацией крупных суставов, болями 
в них и тугоподвижностью. Изменения в суставах приводят к на
рушению походки. В тяжелых случаях больные становятся инва
лидами. в более легких -  заболевание проявляется угловой де
формацией суставов и ограничением движении в них. Ооа пола
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поражаются одинаково. Эндокринных и обменных нарушений не 
определяется. Лицевой скелет не изменен. Интеллект сохраняется. 
Важным диагностическим методом исследования является рентге
нография. Рентгенологические изменения определяются в крупных 
суставах. Для дисплазии характерно позднее появление ядер око
стенения; ядра малых размеров, фрагментированы; у больных стар
шего возраста эпифизы деформированы, уплощены. Впадина тазо
бедренного сустава плоская; имеются вирусные - или вальгусные 
деформации; зоны росткового хряща сужены, неправильной формы.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводится с дру
гими видами энхоВдральных дизостозов.

Л е ч е н и е  симптоматическое; витаминотерапия, массаж, ле
чебная физкультура, тепловые процедуры. При выраженных угло
вых деформациях конечностей возможны корригирующие остеото
мии. Прогноз для функции суставов серьезный.

ДИСПЛАЗИЯ ЯЗЫЧНО-ЛИЦЕВАЯ (Гроба синдром). Описан 
в 1932 г. Grob. Врожденное заболевание, которое проявляется огра
ниченными дефектами: оволосения головы, широким сплющенным 
носом с маленькими носовыми отверстиями. Часто наблюдаются неза- 
ращение верхней губы и неба, множественные рубцы верхней и ниж
ней губ, рудементы языка, пороки развития конечностей (брахидак- 
тилия, клинодактилия). Выявляется умственное недоразвитие.

В отдельных случаях отмечается амелия. Больные рождаются, 
как правило, в срок, но с низким весом; гипотрофия неуклонно про
грессирует. Дети нуждаются в пребывании в стационаре. При 
кариологичесском исследовании изменений хромосомного набора не 
обнаруживается.

Л е ч е н и е  хирургическое, комплексное. Операции направле
ны на восстановление врожденных дефектов; техника операций 
строго индивидуальна. Может быть рекомендовано использование 
пластических материалов при репарации языка (см. Незараще- 
ние верхней губы и неба). Прогноз в отношении жизни благопри
ятный.

ДИСПЛАЗИЯ ХОНДРОЭКТОДЕРМАЛЬНАЯ (Эллиса ван К ре
вельда синдром) — заболевание костной и соединительнотканной 
системы, наследуемое по аутосомно-рецессивному типу. Проявляется 
в пренатальном периоде. Характерны непропорционально короткие 
конечности, полидактилия, гипоплазия ногтей, врожденные пороки 
сердца, короткая грудная клетка, аномалии развития зубов, за
держка нервно-психического развития.

Л е ч е н и е  не разработано. Прогноз неблагоприятный: боль
ные погибают в раннем детстве вследствие сердечной или дыхатель
ной недостаточности.

ЖЕЛТОГО ПЯТНА ДЕГЕНЕРАЦИЯ ЖЕЛТОЧНОФОРМНАЯ. 
Тип наследования — аутосомно-доминантный. Гистологически вы
являются изменения в пигментном эпителии и некоторой части мемб
раны Бруха. Определяются прогрессирующее снижение централь
ного зрения и положительная центральная скотома.

К л и н и к а .  Заболевание начинается в раннем детском воз
расте, но чаще встречается между 5—15 годами. На глазном дне 
в макулярной области виден резко отграниченный, овальный, ярко- 
оранжевый или желтый очаг размером 1—2 ОД. Этот очаг с тече
нием времени может превращаться в серовато-пигментированные 
очажки в виде гранул* сходные с картиной хориореишита ш  мажу* 
лярвой дегенерации.
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Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с ати
пичным серозным центральным хорпоретинитом, макулярной нас
ледственной дегенерацией Беста, кистоидной макулярной дегене
рацией.

Л е ч е н и е :  витамины, липотропные, рассасывающие и обще
укрепляющие средства, антнкоагулянты, ультразвуковая физио
терапия. Прогноз неблагоприятный.

ЖЕЛТОГО ПЯТНА СЕМЕЙНАЯ ТАПЕТОРЕТИНАЛЬНАЯ ДЕ
ГЕНЕРАЦИЯ ВЕРА. Описал Behr в 1920 г. Тпп передачи — ауто- 
сомно-доминантный и аутосомно-рецессивный. При гистологиче- 
ск >м исследовании установлено, что изменения локализуются в цент
ральной ямке. Слой палочек и колбочек в макулярной области от
сутствует, на границе макулярной области исчезает наружный ядер- 
ный слой. Наружная стекловидная пластинка истончается.

Клиника.  Заболевание встречается в двух формах: зрелой — 
развивающейся после периода, полового созревания, около 20— 
30 лет, и предстарческой, возникающей в возрасте 40—50 лет, 
часто носит семейный характер. Возраст, в котором проявляются 
первые признаки заболевания, варьирует в различных семьях. 
Процесс двусторонний. В ряде случаев начало заболевания опре
делить трудно. Основным симптомом является снижение остроты 
зрения в обоих глазах. Отмечается относительная или абсолютная 
центральная скотома, величина которой зависит от степени пов
реждения макулярной области. Офтальмоскопически в макулярной 
области (позднее и на периферии сетчатки) обнаруживаются очаш 
круглой пли овальной формы желтовато-розового цвета. Заболева
ние в большинстве случаев прогрессирует, но наблюдаются и ста
ционарные формы.

Л е ч е н и е  мало успешно. Показана витаминотерапия, тка
невая терапия, йодистые препараты, сосудорасширяющие средства, 
ультразвук, оксигенотерапия, антикоагулянты. Прогноз неблаго
приятный .

ЖЕЛТУХА ХРОНИЧЕСКАЯ ИДИОПАТИЧЕСКАЯ (синдром 
Дубина — Джонсона). Заболевание описано Dubin и Jonson в 1954 г. 
Характеризуется желтухой и наличием в печеночных клетках липо- 
хромного пигмента. Нарушение обмена билирубина при синдроме 
Дубина — Джонсона обусловлено недостаточностью экс рецаи би
лирубина при сохранении коньюгацпонной функции печени. Опи
саны аутосомно-рецессивный и доминантный типы наследова
ния.

К л и н и ч е с к и  заболевание проявляется желтухой. Жалобы 
на боли в животе, которые могут сопровождаться тогаи'той и рво
той, обусловленной повышением в крови непрямого и прямого 
(конъюгированного^ билирубина. Количество последнего состав
ляет около 50% от общего билирубина сыворотки. Не| едко отме
чается увеличение печени; селезенка не увеличена. ( чул у боль
шинства детей обычной окраски, иногда светловатый. Моча темного 
цвета. Рентгенологически желчный пузырь плохо выявляется. 
При биопсии печени отмечено наличие липохромных гранул в куп- 
феровских клетках, скопление пигмента в центре долек. Природа 
этого пигмента еще не установлена. Течение заболевания благо
приятное.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о в  следует проводить 
с другими формами идпопатичеекпх желтух, с болезнью Боткина, 
токсическим гепатитом.
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Л е ч е н и е .  В период максимальной желтухи назначают сред
ства, повышающие желчевыделительную функцию печенн,— алло- 
хол, холосас и др.

ЖЕЛТУХА ХРОНИЧЕСКАЯ СЕМЕЙНАЯ НЕГЕМОЛИТИЧЕ
СКАЯ (синдром Ротора). Заболевание в 1948 г. описали Rotor и др. 
Характеризуется постоянной желтухой умеренной интенсивности. 
До 1965 г. в литературе описано 25 случаев заболевания. Предпо
лагается аутосомно-рецессивный тип наследования.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  Общее состояние больных 
существенно не страдает. Отмечается умеренная желтушная окра
ска кожи, слизистых оболочек п склер. Печень я селезенка не уве
личены. В крови отмечается повышение билирубина (от 4 до 7 мг%) 
за счет прямого (конъюгированного). В отличие от синдрома Дуби
на — Джонсона при биоспии печени изменений не отмечено. При 
синдроме Ротора имеется задержка выделения конъюгированного 
билирубина в желчные пути и повышение его в связи с этим в сы
воротке крови. Отмечено замедленное выделение бромсульфофта- 
ленна, что связано с нарушением экскреторной функции печени. 
Другие печеночные пробы без изменений. Рентгенографически 
желчный пузырь и желчные пути без патологии. Течение болезни 
доб рока чественное.

Л е ч е н и е .  В период ухудшения показаны препараты, по
вышающие экскреторную функцию печени. Профилактически необ
ходимо устранение физических перенапряжений И нарушений в дие
те. Прогноз благоприятный.

ЖЕЛУДОЧНО-КИШЕЧНОГО ТРАКТА ПОТОКИ РАЗВИТИЯ. 
Возникновение пороков развития желудочно-кишечного тракта 
является результатом одновременного влияния генетических и эк
зогенных факторов, действующих во внутриутробном периоде (внут
риутробная инфекция, ионизирующая радиация и т. п.). Изуче
ние генетики врожденных пороков начато сравнительно недавно, 
в связи с чем имеющиеся по этому вопросу данные следует рассмат
ривать как предварительные. В некоторых случаях при исследова
нии кариотппа больных с пороками развития желудочно-кишечного 
тракта обнаруживаются хромосомные аномалии (например, три- 
сомия 18 при атрезии пищевода), однако эти изменения не зако
номерны. Значительно больше фактов, подтверждающих роль 
генетических факторов, мо кет быть получено при тщательном 
анализе родословных бол;ных . „Заячья губа“ среди родственников 
пробанда встречается в 30—40 раз чаще, чем в популяции. Риск 
рождения ребенка с „заячьей гу0ой“, если она имеется среди родст
венников, составляет 1 ; 12, ребенка с „волчьей пастью" при том же 
условии — 1:6 .  Пилоростеноз, по данным McConnel, встречается 
в Англии с частотой 3 : 1000, в Швеции — 4 : 1000, причем прибли
зительно в 5 раз чаще у мальчиков, чем у девочек.

Относительный риск появления пплоростеноза среди родст
венников: сын" пробанла мужского пола — 1 : 20; брат пробанда 
мужского пола — 1 : 25; дочь пробанда мужского пола — 1 : 40; 
ссстра пробанда мужского пола — 1 :40; сын пробанда женского 
пола — 1:5;  брат пробанда женского пола — 1 : 10; лочь пробапда 
женского пола — 1 : 15; сестра пробанда женского пола — 
1:25.

Вероятность проявления пилоростеноза относительно чысока 
у сыновей больных, что позволяет говорить о частичной зависимо* 
сти наследования порока от пола.
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Генетические факторы создают предпосылки для возникнове
ния и других пороков — дивертикулов пищевода, ахалазии, болезни 
Гиршпрунга, однако значение этих факторов, их взаимодействие 
С ф а к т о р а м и  внешней среды, возможности предупреждения аномалии 
подлежат дальнейшему изучению. __

ЖЕЛЧНЫХ ХОДОВ АТРЕЗИЯ. Полное или частичное отсут
ствие желчных ходов (атрезия) — тяжелый порок развития, встре
чающийся у i  из 20 000—30 000 новорожденный, Атрезия желчных 
путей обусловлена нарушением их развития в^эмбриональном пе
риоде. Одной из причин считается врожденный гепатит.
' К л и н и ч е с к и е  проявления атрезии желчных ходов ти
пичны: ребенок рождается с желтухой или желтухе развивается 
и первые 3—4 дня после рождения. Постепенно желтуха нарастает, 
стул ахоличный, моча темная. С конца 2—3-й недели отмечается 
увеличение печени и селезенки. Постепенно развивается увеличение 
живота, расширение венозной сети передней брюшной стенки. Лозже 
присоединяются асцит и геморрагические проявления. Без опера
тивного лечения дети погибают от билиарного цирроза печени через
6—9 месяцев после рождения.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с дли
тельной физиологической желтухой новорожденного, гемолитиче
скими желтухами (главным образом резус-конфликт или групповой 
конфликт), генерализованной цитомегалией, токсоплазмозом, врож
денным гепатитом, а также закупоркой желчных протоков слизисты
ми и желчными пробками. При затяжной физиологическои желтухе 
новорожденного стул избыточно окрашен за счет выделения большого 
количества густой желчи. Моча темная. Билирубин повышен уме
ренно, главным образом за счет непрямой свободной фракции, при 
атрезии желчных ходов преобладает прямая, связанная фракция и 
желтуха неуклонно нарастает. При гемолитических желтухах в кро
ви преобладает непрямой свободный билирубин, желтуха резкая, 
состояние больного быстро ухудшается. Если не произведено об
менное переливание крови, развивается ядерная желтуха. Диагноз 
токсоплазмоза, цитомегалии подтверждается с помощью серологи
ческих реакций, специальных проб. Наибольшие трудности пред
ставляют дифференциальная диагностика с закупоркой желчных 
ходов слизистыми или желчными пробками, при которой хороши» о 
аффекта удается д о с т и ч ь  применением сернокислой магнезии per os 
или через зонд, введенный в двенадцатиперстную кишку, по о— 
10 мл 25% раствора. С  ц е л ь ю  дифференциальной диагностики с врож
денным гигантоклеточным гепатитом применяют лапароскопию и 
пункционную биопсию печени.

Л е ч е н и е. Единственный способ лечения атрезии желчных 
ходов — оперативное вмешательство. При отсутствии наружных 
желчных ходов и наличии внутренних применяется отведение жел
чи в желудочно-кишечный тракт путем наложения двойного гепато- 
пуоденоанастомоза по Баирову. В ряде случаев ̂ прибегают к созда
нию наружного желчного свища. При тотальной атрезии желчных 
ходов с целью частичного отведения желчи в кишечник производят 
пересадку грудного лимфатического протока в пищевод и др. При 
частичной атрезии наружных желчных ходов благоприятных резуль
татов удается достичь* путем образования анастомоза с двенадцати
перстной кишкой. При кисте общего желчного протока применяют 
хол ед охо-дуоденоанастомоз. При частичной атрезии наружных 
желчных ходов протноз благоприятный. При атрезии внепеченоч-
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тл» ходов и тотальной атрозии желчных ходов результаты опе
рации {пересадка грудного лимфатического протока в пищевод, 
подшивание двенадцатиперстной кишки к лимфатическим узлам 
ворот печени, гепатодуоденостомия) находятся в прямой зависимо
сти от формы атрезии и сроков производства операции. Наилуч
шие результаты удается получить в первые 2 месяца жизни ре- 
бвнкя•

ЗРАЧКОВАЯ ПЕРЕПОНКА наблюдается почти у каждого 
третьего новорожденного, поэтому ее трудно считать аномалией раз
вития. Зрачковая перепонка является остатками двух эбриональ- 
ных сосудистых перепонок. Встречается в виде сосудов] направляю
щихся от малого круга радужной оболочки к передней и задней 
поверхности хрусталика, в виде тяжей от радужной оболочки 
к хрусталику или от капсулы его в переднюю камеру, а также в виде 
аморфных отложений на передней поверхности хрусталика или сетки 
в области зрачка.

Д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь  остатки зрачковой перепонки 
необходимо от синехий, Расположение нитей, правильная форма и 
расположение, а также хорошая реакция зрачка на свет отличают 
ее от синехий. Если зрачковая перепонка имеет вид мембраны или 
густой сетки, возможно понижение зрения.

Л е ч е н и е .  Оперативное лечение даже в случае понижения 
зрения не показано из-за опасности повреждения хрусталика.

ЗРИТЕЛЬНОГО НЕРВА АТРОФИЯ ЛЕБЕРА. Впервые опи
сана Leber в 1871 г. Наследуется обычно по рецессивному, сцеплен
ному с полом типу. Среди наследственных атрофий зрительного 
нерва эта форма является наиболее распространенной. Преиму
щественно болеют мужчины. Патологоаватомические изменения 
заключаются в резко выраженной атрофии нервных волокон с рас
падом мякотныж влагалищ, разрастанием глии на всем протяжении 
зрительного нерва. В сетчатке слой ганглиозных клеток резко ат- 
рофичен. Дегенеративные изменения выражены в коленчатых те
лах, пучке Грациоле. Кора затылочной доли не изменена.

К л и н и к а .  Заболевание зрительных нервов развивается 
в молодом возрасте (13—28 лет) у членов одной семьи. Протекает 
как ретробульбарный двусторонний неврит. Среди полного здо
ровья в течение нескольких дней или недель понижается зрение 
в обоих глазах. Затем падение зрения прекращается, и оно остается 
на этом уровне, не изменяясь в дальнейшем. Очень редко наблю
дается частичное восстановление зрения. Понижение зрения большей 
частью резкое, но слепота развивается редко. При офтальмоскопии 
на глазном дне может быть легкая гиперемия дисков зрительного 
нерва с легкой стушеванностью границ. Поле зрения может быть 
нормальным или незначительно суженным, отмечаются относитель
ная и абсолютная скотомы на все цвета. Через несколько месяцев 
развивается простая атрофия зрительного нерва. Бледнеет весь 
риск, а иногда лишь его височная часть.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с поражением зрительного нерва при рассеянном склерозе, ама
вротической идиотии, инфекционных болезнях нервной сис
темы.

Л е ч е н и е :  витаминотерапия, тканевая и сосудорасширяющая 
терапия, тонизирующие средства, липотропныа препараты. При
меняется хирургическое лечение, направленное на рассечение спаев, 
рубцовых мембран и кист в области зрительных нервов.

108

ak
us

he
r-li

b.r
u



Прогноз: пойная слепота paftfmsaetta крайне редко. Централь*

ное Ж лЖ г о н Т р в Л и с к а  а п л а з и я , полпая аплазия
зрительного нерва наблюдается очень редко, сравнительно чаще 
Встречается гипоплазия. Эта изменения сочетаются нередко « дру
гими аномалиями развития глаза и головного мозга (миьрофтальм, 
анэнцефалия, щшлоиия). Наблюдается при трисомии 1о 15,11 1».
9 1 _2 2 .

Обусловливается аплазия преждевременным закрытием заро
дышевой щели и нарушением процессов врастания акс°™® г®кг'  
лиозных клеток в ножку глазною бокала. I металогически при 
полной аплазии в сетчатке отсутствуют ганглиозные ьлетьи и 
нервные волокна. При полной аплазии д и е к з р и т е л ь н о г о  иерва 
и ретинальные сосуды полностью отсутствуют, а область диска 
экранирована. При частичной аплазии диск зрительного нерва 
везко уменьшен в диаметре, белого цвета, границы четкие, Х°Д 
разветвление ретинальных сосудов нормальны, но иногда отмечает

ся аномалия их выхода.

ЗРИТЕЛЬНОГО6НЕРВА АТРОФИЯ ВРОЖДЕННАЯ ИЛИ ИН
ФАНТИЛЬНАЯ. Инфантильную врожденную атрофию зрительных 
нервов с доминантным типом наследования описали в 195» г. лна - 
Chester и Colhpur. Возможен также аутосомно-доминантнып тип 
наследования. Поражаются одинаково часто оба пола. Рецессив
ная форма протекает более тяжело, чем доминантная. Гцстоломчв- 
ск наблюдается деструкция нервных волокон и замещение их глиоз
ной и соединительной тканью. _

К л и н и к а .  Рецессивная форма атрофии зрительного нерва 
начинается в первые годы, иногда проявляется с самого Р°жджш- 
Звенне отсутствует либо значительно снижено. Доминантная форма 
проявляется со школьного возраста в виде постепенного понижения 
зрения. Атрофий зрительных нервов в этом случае не приводит 
к слепоте, так как периферическое зрение в значительной мере 
сохраняется. Отмечается наличие сине-желтои дпсхроматопсии. 
Изменения поля зрения заключаются я характерных центральных 
и нарацентральных скотомах. На глазном дне имеется простая 
атрофия зрительных нервов с преимущественно височным № поб
леднением. В области макулы иногда наблюдается слегка выражен
ная пигментация и стушеван макулярный рефлекс.

Л е ч е н и е :  витамины, тканевая, сосудорасширяющая и то
низирующая терапия, глютампионая кислота, лппоцеребрин, пре
параты йода. Прогноз при рецессивной форме тяжелый, при доми-

“ " ^ т Л ь Т й Г н Е ^ Т ' Ж и Я  СЕМ ЕЙНО-НАСЛЕДСТ* 

ВЕННАЯ БЕРА. Описана в 1909 г. Behr как осложненная дет 
ская атрофия зрительных нервов. Заболевание передается по ауто- 
сомно-рецессивному, реже — аутосомно-домпнантному типу. В ли
т е р ат у р  описано около 40 случаев. Предполагается, что атрофия 
зрительных нервов связана с воспалительны?.? процессом на почве 
наследственно обусловленных расстройств обмена веществ.

К л и н и к а .  Болезнь обнаруживается случайно, обычно не 
панее 3 лет, а связи с плохой ориентацией ребенка в окружающей 
обстановке и появлением центральных параличей, мозжечковых 
расстройств и умственной отсталости. При офтальмологическом ис
следовании обнаруживается снижение центрального и сужение пе
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риферического зрения. Может выявляться центральная скотома. 
На глазном дне наблюдается побледнение дисков зрительного нер
ва, больше в височной половине. Иногда бывает нистагм, парез 
верхней прямой мышцы, катаракта.

Д и ф ф е р е н ц и р у ю т  болезнь от леберовскои атрофии 
зрительных нервов й доминантной инфантильной атрофии зритель
ных нервов. При последних нет неврологического симптомокомплек- 
са.

Л е ч е н и е :  сосудорасширяющие средства, осмотерапия, тка
невая терапия, витаминотерапия, антикоагулянты, препараты йода, 
метионин, липокаин. глютаминовая кислота.

Прогноз: абсолютная слепота развивается редко, но наступает 
резкое снижение центрального и периферического зрения.

ЗРИТЕЛЬНОГО НЕРВА ДИСКА, ГЛАЗНОГО ДН ДРУЗЫ. 
Впервые были описаны гистологом Muller в 1858 г. и А. В. Ивановым 
в 1868 г. Liebrecht описал их офтальмоскопическую картину в 
1868 г. На наследственный характер этого заболевания впервые 
указал Lauber в 1907 г. Заболевание редкое, частота составляет 
приблизительно 0,35 на 1000 больных с глазной патологией. 
Описываются семейные случаи. Предполагается, что тип наследо- 
ванпя нерегулярный доминантный. Происхождение друз не выяс
нено. Считают, что их появление связано с дегенеративным процес
сом. Гистологически друзы состоят из гиалина.

К л и н и к а .  Встречается как самостоятельное заболевание 
и в сочетании с дегенерацией сетчатки п атрофией зрительного нер
ва. Прп офтальмоскопии видны небольшие множественные округ
лые образования, выступающие над диском зрительного нерва, они 
могут захватывать большие участки его и продолжаться на сет
чатку. При глубоком расположении в тканях диска они создают кар
тину застойно!о соска. При глубоком расположении друз в области 
с к л г |  oxoj иоидал1'во1о канала зрительною верва в результате дав
ления происходит атрофия нервных волокон, что приводит к из
менению поля зрения п появлению скотом. Как правило, друзы наб
людаются на обоих глазах. С течением времени количество друз 
увеличивается.

Д и ф ф е р е н ц и р о в а т ь  друзы дпска зрительного нер
ва необходимо от опухолевидных образований при болезни Бурне* 
вилля. Эти опухоли в отличие от друз состоят из элементов нейро
глии, нередко в них находятся кистозные пространства, наполнен
ные кровью или плазмой. Также необходимо дифференцировать от 
застойного соска зрительного нерва и метастатических опухо
лей. Дифференциальной диагностике помогают различные общие 
клинические проявления застойного соска, болезни Бурневилля
и др. _

Л е ч е н и е  не проводится. Прогноз благоприятный. 
ЗРИТЕЛЬНОГО НЕРВА ДИСКА И СЕТЧАТКИ МИЕЛИНОВЫЕ 

ВОЛОКНА. Миелиновые волокна сетчатки встречаются у 0,3% де
тей, что связано с патологическим распространением миеяинизации 
на нервные волокна диска зрительного нерва и сетчатки. Примерно 
в 20% случаев эта аномалия двусторонняя Зрительные функции 
глаза обычно не страдают, но при большом распространении мие
лина ш, глазном дне отмечается понижение зрения и относитель
ная скотома. При офтальмоскопии видны своеобразные, в виде 
языков пламени, с радиальной исчерченностью беловатые образо
вания, прикрывакщие частично ретинальные сосуды,
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Л е ч е н и е  не разработано. Прогноз благоприятный.
ЗРИТЕЛЬНОГО НЕРВА ДИСКА ЯМКА. Аномалия встречает

ся у 1 :11 ООО населения. Предполагается, что развитие ямок ди
ска зрительного нерва связано с внедрением складок рудиментар
ной ткани сетчатки в межвлагалищное пространство зрительного 
нерва. Отмечаются изменения края диска с образованием кармана, 
иногда заполненного глиальной тканью. Между макулой и диском 
В сетчатке уменьшено количество нервных волокон, нейроэпите
лия и наружного зернистого слоя.

К л и н и к а .  В большинстве случаев зрительные функции 
не страдают. Однако могут быть изменения в границах поля^ зре
ния. Офтальмоскопически на диске зрительного нерва, большей ча
стью в его височной половине, недалеко от края, определяется серо
ватое ограниченное углубление от 1/3 до х/8 поперечника диска. 
Иногда на дне ямок, имеющих различную глубину, видны сосуды. 
Данная аномалия носит стабильный характер. Ямка диска зри
тельного нерва может сочетаться с дегенерацией макулярной об
ласти, колобомой хориоидеи, митральным пороком и т. д.

Л е ч е н и ю  ив подлежит. Прогноз хороший.
ЗРИТЕЛЬНОГО НЕРВА КОЛОБОМА. Впервые описал' De We- 

cker в 1886 г. Семейный случай частичной колобомы зрительного 
нерва описал Weyert (1890). Встречается редко. Тип наследования — 
аутосомно-рецессивный. Возникновение колобом зрительного нерва 
связано с незакрытием глазной щели и обусловлено наследствен
ным нарушением кровеносной системы, влияющей на морфологию 
зачатка. Сохранившаяся часть зрительного нерва не изменена. 
Колобома зрительного нерва может встречаться в сочетании с мик- 
рофтальмом, колобомой сетчатки и сосудистой оболочки и др. Гисто
логически при колобомах зрительного нерва отмечается расшире
ние склерального канала, его смещение, внедрение сетчатки в ствол 
зрительного нерва, в области диска обнаруживается рудиментарная 
ткань сетчатки. При колобоме зрительного нерва острота и поле 
зрения могут быть нормальными или измененными в различной 
Степени.

К л и н и к а .  Офтальмоскопически в области диска опреде
ляется углубление, овальное или округлое, достигающее глубины 
до 3 мм, с резко рефлектирующими стенками. Распределение и ход 
кровеносных сосудов в области колобомы неправильные, иногда 
они выходят из нижнего края колобомы, иногда по всей окружно
сти края. В области самой колобомы сосудов нет. Изменения не 
прогрессируют.

Л е ч е н и е  не разработано.
ЗРИТЕЛЬНОГО НЕРВА ПСЕВДОНЕВРИТ — врожденная~ано- 

малия диска зрительного нерва. Встречается приблизительно 
в 0,2% случаев. Описаны семейные случаи. Псевдоневрит у психи
чески больных встречается в 2 раза чаще, чем у здоровых. Предпо
лагается, что псевдоневрит является следствием недостаточного 
обратного развития диска зрительного нерва в некоторых эмбрио
нальных периодах. При псевдоневрпте наблюдается гиперплазия 
глии и соединительной ткани на диске зрительного нерва.

К л и н и к а .  Офтальмологически псевдоневрит напоминает 
неврит диска зрительного нерва. При зтом ткань диска представ
ляется гиперемированной, границы стушеваны, вокруг диска иног
да видна раднарвая исчерченность. Артерии не изменены, вены могут 
быть расширенными и извитыми. Нередко как проявление аномалии
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развитая аа диске вместо основных сосудов можно видеть большое 
количество сосудов ветвящихся, образующих петли. Процесс обыч
но двусторонний. При псевдоневрите может быть и небольшое вы- 
стояняе диска зрительного нерва в стекловидное тело. Картина 
псевдоневрита наблюдается при высокой гиперметропии. При псев
доневрите функции глаза сохранены, офтальмоскопическая картина 
не меняется.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н а я  д и а г н о с т и к а  проводится 
с невритом и застойным соском зрительного нерва первой стадии. 
Прогноз хороший.

ЗОВА И ГЛУХОТЫ НАСЛЕДСТВЕННЫЙ СИНДРОМ (Пенд- 
реда синдром). Описан Pendred в 1896 г. Встречается на Британс
ких островах с частотой 75 : 1 ООО ООО. Наблюдается псевдо-доми- 
нантное наследование. В основе заболевания лежит нарушение 
процессов йодирования тирозина.

К л и н и ч е с к и  заболевание характеризуется увеличением 
щитовидной железы, как правило, эутиреоидным. Глухота или туго
ухость со снижением восприятия высоких тонов нередко сочета
ется с расстройствами вестибулярной функции. От 1 до 10% на
следственной глухоты связано с синдромом Пендреда. При иссле
довании крови обнаруживают снижение содержания связанного 
с белками йода.

Д и ф ф е р е н ц и а л  ьн ый д и а г н о з  следует прово
дить с опухолями щитовидной железы, эндемическим зобом, приобре
тенной микседемой с расстройствами слуха. В дифференциальной 
диагностике этого синдрома имеет значение установление быстрого 
выведения меченого йода из щитовидной железы.

Л е ч е н и е  успешно в случае ранней диагностики заболева
ния и состоит в назначении гормонов щитовидной железы.

ИЗОВАЛЕРИАНОВАЯ АЦИДЕМИЯ — наследственно обус
ловленное заболевание, связанное с блоком в обмене изовалериано- 
вой кислоты и проявляющееся развитием тяжелой интоксикации. 
Описано Tanaka и сотр. в 1966 г. Данных о частоте в популяции пока 
не имеется. Характер энзиматического блока точно не установлен, 
но доказано, что у больных нарушен процесс превращения изова- 
лерил-СоА в бета-метилкротонил-СоА.

К л и н и к а .  Проявляется у детей раннего возраста эпизо
дами рвоты, развитием метаболического ацидоза, комы, особенно 
при присоединении интеркуррентных заболеваний или нарушений 
диеты. Отмечено, что моча и пот больных имеют специфический за
пах «потных ног». Содержание аминокислот в плазме крови и моче 
нормально, одцако при специальных хроматографических иссле
дованиях обнаруживается высокое содержание изовалериановой 
кислоты.

Л е ч е н и е  не разработано. Прогноз заболевания не ясен.
ИНТЕРСЕКСУАЛИЗМ ЖЕНСКИЙ ЛОЖНЫЙ. Аномалия ха

рактеризуется тем, что развитие генетического и гонадного пола 
идет по женскому типу, во внутриутробном или в постнатальном 
периоде имеет место маскулинизация. Это состояние вызвано адре- 
ногенетальным синдромом, передающимся по аутосомно-рецессив- 
ному типу. Чаще встречается у девочек, у которых диагноз уста
навливается сразу после рождения. У больных имеется гиперплазия 
коры надпочечников, выделяется большое количество андро
генов, в результате чего половые железы остаются в инфантильном 
состоянии. :
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В к л и н и ч е с к о й  к а р т и н е  преобладают симптомы 
повышенного выделения андрогенов. Зародышевая вирилизация на
чинается после 12-й недели внутриутробной жизни и распознается 
сразу после рождения девочек. Наиболее легкой формой является 
у вих увеличение клитора. В тяжелых случаях — недоразвитие или 
отсутствие уретро-вагивальной перегородки. Уретра в некоторых 
случаях проходит через клитор. Половые органы у девочек после 
рождения начинают развиваться по мужскому типу: клитор дости
гает 5—7 см в длину, усиленно растут большие половые губы, 
которые у девочек старшего возраста напомина.от мошонку. Матка 
небольшая; яичники недоразвиты; молочные железы не развиваются. 
У девочек старше 6 лет становятся заметными изменения кожи. 
Сальные железы выделяют большое количество секрета. Образуют
ся множественные угри. На определенных участках кожи (около- 
сосковые кружки, подмышечные впадины, анально-генитальная об
ласть) появляется пигментация серо-коричневого цвета. Волосяной 
покров на лобке появляется на 2—5-м году ж и зн и . Оволосение 
распространяется по мужскому типу. Через 2 3 года вырастают
волосы в подмышечной области, 8—11 лет — борода, а далее ги
пертрихоз усиливается. Для адрено-генитального синдрома харак
терен усиленный рост костей в длину, наиболее интенсивный в 3 
8 лет. После 8 лет рост замедляется и не превышает 141 — 150 см. 
В результате раннего окостенения эпифизарных зон конечности 
остаются сравнительно короткими. Сильно развиваются скелетные 
мышцы, возникает мужское телосложение. Психосексуальная ориен
тация у девочек и женщин остается женской.

И Н Т ЕРСЕК СУАЛИЗМ ИСТИННЫЙ. При истинном интер
сексуализме в малом тазу может находиться с одной стороны яич
ник, а с другой — тестикул. Но может быть другой вариант, ко*да 
гонада с о с ю и т  и з  овариальной и тестикулярной ткани одновременно.

В к л и н и к е  заболевания могут быть отмечены разнообраз
ные симптомы. Чаще имеется нарушение в строении наружных 
половых органов, что является основной жалооой родителей.̂  Эти 
нарушения могут быть в виде „двуполости", гонадоспайии, резкой г и- 
пертрофии клитора, в изменении строения больших и малых поло
вых губ, мошонки и т. д. Как иервпчные половые признаки ( я и ч 

н и к и , яички), так и вторичные (яйцеводы, матка, влагалище, се
менные канальцы), а также и третичные половые признаки (харак
тер телосложения, топография жировой клетчатки, тембр голоса, 
оволосение лица и головы, развитие молочных желез) могут быть 
в самых сложных сочетаниях.

Д и а г н о з истинного интерсексуализма сложен. Необхо
димо прежде всего определить нарушения в строении наружных 
половых органов, определить психосексуальную ориентацию (если 
диагноз ставится у детей в возрасте после 2 3 лег), исследовать
кариотип и половой хроматин. Необходима гинекография, опре
деление суточной экскреции 17-кето- и 17-оксистероидов, их основ
ных уринарных фракций, суммарного количества эстрогенов и их 
фракций. Ладаротомия и биопсия гонад позволяют подтвердить 
диагноз.

Л е ч е н и е  при интерсексуализме сводится прежде' всего 
к определению половой принадлежности, после чего переходят 
к второму этапу лечения, а именно — коррекции иола нередко 
с применением хирургических методов лечения, психотерапии, гор
мональной терапии. Вопрос определения, а вернее выоора пола
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йрй интерсексуализме, очень сложный и не решается только йр&- 
чом-эндокрпнологом. Необходима консультация и гинеколога, 
в уролога, п психоневролога, после чего возможно проведение 
необходимой хирургической коррекции и применение гормональ
ной терапии с учетом возраста, состояния зон роста, возможностей 
появления эротизации.

ИНТЕРСЕКСУАЛИЗМ МУЖСКОЙ ЛОЖНЫЙ С ЖЕНСКИ
МИ ПОЛОВЫМИ ОРГАНАМИ. Хромосомный пол больного — 
мужской. Наружные половые органы развиты по женскому типу. 
У детей развиваются молочные железы. Аномалия обычно распоз
нается в период полового созревания: выявляется в связи с отсут
ствием менструации. Генетический пол мужской, сознание пола—- 
женское.

ИНФАНТИЛИЗМ ПСИХИЧЕСКИЙ. Термин, предложенный 
в 1864 г. Laseque для обозначения специфического недоразвития 
психики, В настоящее время психическим инфантилизмом называют 
сборную группу пограничных расстройств, встречающуюся в отно
сительно самостоятельном виде только в детском и подростковом 
периоде. Генетическая природа некоторых видов психического 
инфантилизма безусловна, однако механизмы передачи недоста
точно ясны. Синдром психического инфантилизма почти всегда 
сочетается с физическим инфантилизмом и имеет место у лиц, 
являющихся родственниками больных олигофренией, психопатией 
и приобретенным слабоумием. По данным М. И. Буянова, не менее 
80% лиц с выраженными формами психического инфантилизма роди
лись от родителей с нервно-психической патологией.

К л и н и ч е с к и  больные психическим инфантилизмом за
нимают промежуточное место между психической нормой, олиго
френией и психопатией. В зависимости от этого выделяют гармони
ческий, дисгармонический и органический варианты (Г. Е. Суха
рева). Среди госпитализируемых в психиатрические стационары 
больных синдром психического инфантилизма встречается в чистом 
виде крайне редко: чаще больные госпитализируются по поводу 
тех. расстройств, которые возникают на фоне психического инфан
тилизма. Динамика психического инфантилизма в постпубертат- 
ном периоде изучена мало.

Большинство больных с гармоническим инфантилизмом в даль
нейшем сохраняют эти черты, часть из них оказываются астениче
скими психопатами; большинство лиц с дисгармоническим инфан
тилизмом к 30-летнему возрасту являются психопатическими 
личностями возбудимого и иногда истерического типа. Черты инфан
тилизма сохраняются у них в той или иной степени на всю жизнь, 
однако дискуссионным остается вопрос — относить ли пациентов 
с психическим инфантилизмом к психопатиям или выделять в са
мостоятельную форму пограничной нервно-психической патологии. 
Генетика психического инфантилизма в связи с этим определяется 
теми же закономерностями, которые имеют место при психопа
тиях.

ИСТЕРИЯ (роль наследственности) — прежнее название груп
пы истерических расстройств, которые в современном понимании 
подразделяются на истерические психозы, истерический невроз и 
истерическую психопатию. Возникновение истерических психозов 
и истерического невроза возможно чаще всего на фояе истерической 
психопатии или отдельных истерических черт характера. Имеются 
семейные случаи истерического психоза и истерического невроза,
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fcbjttaftiaoinfceCk генетическим закономерностям, свойственным исте
рической психопатии (см.). . .

И Х Т И О З В Р О Ж Д Е Н Н Ы Й  (роль наследственности). Формы их
тиоза, проявляющиеся с рождения, в большинстве случаев являют
ся наследственными. Изменения кожи характеризуются гипере
мией. шелушением, резко выраженным кератозом, трещинами кожи, 
мацерацией. В отличпе от приобретенных форм часто поражаются 
большие складки. Заболевание редкое. Описаны семейные случаи. 
Простой и эпидерматический врожденный ихтиоз наследуется по 
аутосомно-доминантному типу. По аутосомно-рецессивному типу 
наследуется «черный» ихтиоз, пластинчатый ихтиоз и гиперкератоз 
новорожденных злокачественный. Ихтиоз — тяжелое заболевание, 
протекающее с нарушением всех видов обмена. Резко нарушается 
кожное дыхание. Быстро развиваются явления общей интоксика
ции, почечной недостаточности, нарушение щелочно-кислотного рав
новесия. Большинство аутосомно-рецессивных форм являются ле

тальными.
Л е ч е н и е. Местное лечение проводится кератолитическими 

витаминизированными мазями, рыбьим жиром, внутрь витамины 
А, группы В, сердечные средства;-вливания глюкозы, плазмы, со-

м е в ы х ^ а ст в о р ов ^л и г оф р Е н и И  И  СПАСТИКИ Н А СЛЕД СТ ВЕН 

Н Ы Й  СИ НДРОМ (Сьегрена — Ларсона синдром). В 1957 г. Sjogren 
и Larsson описали сочетание врожденного ихтиоза с олигофрениеи 
и спастическими параличами. Заболевание редкое. Наследуется по 
аутосомно-рецессивному типу. Большинство случаев описано а Се

верной Швеции, 1,5% населения которой являются гетерозигот
ными носителями мутантного гена.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  Ведущим в клинике забо
левания является ихтиоз всего тела, за исключением яйца, подмы
шечных впадин, волосистой части головы, ладоней, стоп и промеж
ности. Олигофрения развивается в раннем возрасте. В неврологи
ческом статусе — нарушение походки, высокий мышечный тонус, 
высокие сухожильные рефлексы, патологические симптомы, Опи- 
саны также макулярная дегенерация с̂  резко выраженным сниже
нием зрения, карликовый и гигантский рост больных.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  у грудных дегеи 
следует проводить с ихтиозоформным дерматозом ьрока и другими

ВИДаИ Х Т И О ЗА °В Э П И Л Е П С И И , И Н Ф А Н Т И Л И ЗМ А  В РО Ж Д Е Н 
Н ОГО ИДИОТИИ СИНДРОМ  (Руда синдром). Синдром впервые 
описан Rood в 1938 г. Характеризуется судорогами, идиотиеи, ин
фантилизмом и врожденным ихтиозом. Stewart отметил также мы
шечные атрофии, пигментный ретинит и арахнодактилию. Патолого
анатомически: н е д о р а з в и т и е  нервных клеток головного мозга, умень
шение их числа, хроматолизис клеток Беца в моторной зоне коры, 
заметное распространение олигодендроглии во фронтальные обла
сти коры, множество двухъядерных нервных, клеток обнаружено 
в черной субстанции, веществе продолговатого мозга, нерегуляр
ное расположение клеток Пуркинье наблюдалось без уменьшения 
их числа. Предполагается, что синдром тесно связан с врожденной 
нейроэктодермальной дисплазией, такой, как туберозный склероз

и не|ртФ“ б Р ^ ал̂ сф А Т _СИ Н Т ЕТ А ЗЫ  НАСЛЕД СТВЕН Н А Я НЕ- 

ДОСТАТОЧНОСТЬ —  заболевание, связанное с нарушением про
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цессов синтеза мочевины в цикле Кребса — Гензелейта. Ошсано 
в 1964 г. Freeman и сотр., частота в популяции пока не установлена. 
Карбамилфосфат-синтетаза является ключевым энзимом, обеспе
чивающим первый этап синтеза мочевивы в присутствии АТФ. 
Прц отсутствии этого фермента образование мочевины значительно 
нарушено что ведет к развитию пипераммониемии и интоксикации, 
Недостаточное число наблюдений данной аномалии пока не позво
ляет определить тин ее наследования.

К л и н и ч е с к и е  проявления обнаруживаются в первые 
недели жизни и характеризуются упорной рвотой, дегидратацией, 
мышечной гипотонией, угнетением реакций на внешние раздражите
ли вплоть до комы. Состояние улучшается после пероральнои или 
внутривенной регидратакии, но ухудшается в н ев ь . если ребенок по- 
лучает непереносимые количества белка (более 1 r/кг веса). На дне 
те с ограничением белка психофизическое развитие детей происхо
дит вполне удовлетворительно. В периоде интоксикации в крова 
и ликворе обнаруживается повышение концентрации аммиака, 
уровень мочевины в крови и моче обычно находится в предела], 
нормы. Аминокислоты в плазме крови содержатся также в нормаль
ных количествах, кроме глицина, содержание которого может быть

повышено. „ ____
Д и а г н о з  устанавливается на основании клиническш карти

ны определения аммиака в крови. Недостаточность карбамилфос- 

«Ьат-синтетазы определяется при биохимическом или гистохимиче
ском исследовании пунктата печени. Выраженная гипераммоние- 

мия выявляется после нагрузки хлоридом аммония.
Л е ч е н и е  заключается в ограничении белка в диете (не оо- 

лее 1 г/кг), в проведении регидратационной терапии в периоде 

криза. П рогноз остается не изученным.
КАРТАГЕНЕРА СИНДРОМ (дизонтогенетические бровхозкта- 

зии декстрокардия, бровхоэктатическая болезнь, синупты). Полное 
описание принадлежит Kartagener (1833), хотя отдельные наб
людший были известны в ранее. В 1968 г. в литературе было опи
сано около 350 случаев синдрома Картагенера. У девочек этот синд
ром встречается чаще, чем у мальчиков.

Кл и н и ч е с  к И характеризуется полным или частичным об
ратным расположением внутренностей, чаще всего сердца, хрони - 
,'ескнм деформирующим бронхитом и бронхоэктавами, а такжь 
синуитами. Вне обострения отмечаются сухой кашель, потливость, 
быстрая утомляемость, инфантилизм, дыхательная асимметрия груд
ной клетки. Периоды обострений возникают после простудных за
болеваний ила беа видимых причин. Характерно резкое ухудшение 
состояния, лихорадка ремиттирующего характера, интоксикация 
паже в период ремиссий (анемия, лейкоцитоз, ускоренная vta, 
белок, гиалиновые цилиндры эритроцитов в моче, изменение ко
личества белка в крови), Мокрота вязкая, желтовато-зеленая, без 
запаха. Жалобы на постоянный кашель, гнойную мокроту, в пе
риоде обострения — гнилостную, ночные поты, плохой сон. V всех 
больных значительно снижена сопротивляемость по отношение 
к инфекции. На рентгенограмме — кистообразнъш просветления 
«5ровхов, особенно в нижних долях, затемнение придаточных пазух

носа. -
Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с  брон*

хоэктатцчвской болезнью, пороками развития органов дыхания.
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Л е ч е н и е  в основном симптоматическое и направлено против 
вторичной инфекции (гамма-глобулин, антибиотики). Прогноз 
неблагоприятный.

КЕРАТОДЕРМИИ ВРОЖДЕННЫЕ (Дега синдром). Заболева
ние описаво Degas в 1956 г. Врожденная кератодермия характери
зуется появлением локальных округлых эритематозных бляшек, 
иногда довольно больших размеров. В центре элементов отмечается 
десквамация по крупнопластинчатому типу, скопление больших 
чешуек напоминает кокарду. В течение 2*/а—3 месяцев процесс раз
решается. Часты рецидивы заболевания.

Л е ч е н и е  см. Кератозы.
КЕРАТОЗ НАСЛЕДСТВЕННЫЙ ЛАДОННО-ПОДОШВЕННЫЙ.

Кератоз представляет собой аномалию ороговения, выражающуюся 
усиленной пролиферацией рогового слоя кожи. Кератотические 
участки располагаются симметрично на ладонях и подошвах, жел
товатого или коричневого цвета, поверхность их гладкая или покры
та трещинами. В окружности пораженного участка ̂ имеются сине
багровая или эритематозная кайма. Гистологически обнаруживается 
значительное утолщение рогового прозрачного и зернистого слоев. 
Шиповидный слой состоит из 20—30 рядов клеток. Готовые железы 
иногда атрофированы. Ладонно-подошвенный кератоз является 
наследственным заболеванием, родители больного иногда кровные 
родственники. Ороговение ладоней и стоп, описанное Unna Thost, 
представляет собой семейный дерматоз, наследуемый по доминант
ному типу.

К л и н и к  а. Заболевание начинается на первом году жизни. 
Характеризуется плотно прилегающими к коже ладоней и стоп 
роговыми наслоениями желтоватого цвета, отделенными от здо
ровой коней красноватой каймой. Пораженные участки кожи утол
щены, покрыты трещинами. Иногда процесс переходит на тыл ки
стей, стоп и даже на поверхности предплечий и голеней. У части 
больных отмечается гиперкератоз слизистой оболочки языка и де
сен. Ногти нередко деформированы, искривлены, утолщены. По
тоотделение сохранено и даже несколько повышено. Ладонно
подошвенный кератоз, сочетающийся с ранним выпадением зубов, 
бписан Papillon Lefevre. В 1903 г. Mantoux описал своеобразную 
наследственную кератодермию, отличительной чертой которой 
являлось наличие плотных участков ороговения с вдавлением 
в центре. После отпадения ороговевших образований остаются уг
лубления с плотными ороговевшими стенками. Сочетание ладонно
подошвенного кератоза с гипергидрозом, онихогрифозом и позд
ним онихолизисом описано Fischer в 1921 г. Заболевание насле
дуется доминантно. Клиническая картина может часто сочетаться 
с ранним выпадением волос, ресниц и бровей, дисфункцией щито
видной железы. Siemens в 1922 г. описал форму наследственного 
ладонно-подошвенного кератоза, сочетающегося с очаговой алопеци
ей. Характерно ороговение ладоней и стоп в форме островков, от 
которых лучами расходятся полосовидные образования типа омозо- 
лелостей. Синдром нередко сочетается с патологией глаз и включает 
заворот век, изменения роговицы, светобоязнь, слезотечение. 
ОпиСаны семейные случаи заболевания, мужчины болеют чаще 
женщин. В 1929 г. Vohwinkel описал доминантно наследуемую фор
му ладонно-подошвенного гиперкератоза, который неуклонно прог
рессирует, ведет к развитию легких контрактур и «шнуровых» бо
розд на пальцах, приводящих к их ампутации.
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Разновидность наследственных кератозов ладоней и стоп, из
вестная в литературе как болезнь острова Мел еды, впервые опи
сана в 1826 г Stulli. Характеризуется восковидными, желтоватого 
цвета гиперкератотическими утолщениями. Верхние слои эпидер
миса влажные* жирные, выделяют неприятный запах, покрыты чер
ными точками соответственно выводным протокам потовых желез. 
Заболевание наследуется аутосомно-рецессивно. Родители больных 
часто кровные родственники. Форма ладонно-подошвенного гипер- 
кератоза без гипергидроза в сочетании с множественными миомами, 
поражениями подкожно-жировой ткани и складчатым языком, оли
гофренией описана Hanhart в 1947 г. Описано и доминантное, и 
рецессивное наследование. Greiter в 1952 г. описал доминантно-нас- 
да дуемую форму кератоза тыла «истей и стоп, ладоней и подошв 
в сочетании с лейкокератозом губ, пойкияодермией лица и конеч

ностей.
Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  наследственных 

ладонно-подошвенных кератозов следует проводить с группой про
фессиональных, инфекционных, климактерических ладонно-подош
венных кератозов.

Л е ч е в и е комплексное, проводится курсами, назначают 
большие дозы витамина А—200 ООО ЕД ежедневно в течение 2 не
дель, витамин С. Местно рекомендуются теплые ванны с добавлением 
зеленого мыла, 10% салициловая мазь, пластырь из аптечного дон
ника. Первые курсы терапии должны быть направлены на устране
ние роговых наслоений — кератолитические мази. Затем могут быть 
рекомендованы редуцирующие мази (5% пнрогалловш* мазь). 
В тяжелых случаях может быть рекомендована рентгенотера-

КЕРАТОЗ РАССЕЯННЫЙ ЯДАССОНА — ЛЕВАНДОВСКОГО.
Заболевание описано Jadasson и Lewandowsky в 1906 г. В патогене
зе заболевания ведущая роль принадлежит расстройствам витамин
ного обмена. Заболевание часто наследуется доминантно.

К л и н и ч е с к и  проявляется развитием кератодермии ки
стей и стоп и онихогрифозоподобной аномалией ногтей. Наряду 
с этим у больных отмечаются лейкоплакия слизистых оболочек, 
гипергидроз и днегидроз, дистрофия волос, преждевременное 
развитие зубов и их быстрое выпадение, усиленный рост трубча
тых костей в длину. Интеллект снижен.

В круг заболеваний для д и ф ф е р е н ц и а л ь н о м  д и а г 
н о с т и к и  рассеянного кератоза Ядассона — Левандовского сле
дует отнести ясориаз, мышьяковый кератоз, некоторые формы 
ихтиоза, роговую экзему, паракератоз Мибелли и другие кожные 
синдромы со снижением интеллекта.

Л е ч е н и е. Терапевтические мероприятия сводятся к дли
тельному назначению витаминов A, Bj2 в больших дозах, а также 
лучей Букки, теплых мыльных ванн, отшелушивающих мазей 
(5—10% салициловая кислота), салициловых пластырей, ояшряю-

ЩИХ КЕРАТОЗ ФОЛЛИКУЛЯРНЫЙ СЕРПИГИНИРУЮЩИЙ 
ЛЮТЦА. Заболевание описано в 1957 г. Liitz. Относится к группе 
врожденных гиперкератотнческих невусов. Наследуется по ауто- 
е'омно-рецессивному типу. Характеризуется развитием фолликуляр
ных бородавчатых узелков, окрашенных в темный цвет п склонных 
к медленному росту. Элементы располагаются кольцевидно, отме
чается склонность к сернигинизацин.

9 Сара^очвяк по клинической
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К л в н и ч е й К Е  напоминает фолликулярный и парафол- 
яикулярный проникающий гиперкератов Киряе и внутрисосочко- 
вую бородавчатую проникающую эластому Мишора. Гистологиче
ски отмечается акавтокератотическая гиперплазия, закупорка 
фолликулов, дегенерация коллагена и гиперплазия эластических 
волокон.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с дру
гими видами кератозов.

Л е ч е н и е  см. Кератозы.
КЕТОАЦИДУРИЯ С УМСТВЕННОЙ ОТСТАЛОСТЬЮ (синд

ром Ричарда—Рэндла). Описана семья, в которой 5 ив 13 детей от 
«ровного брака страдали умственной отсталостью, глухотой, не
доразвитием вторичных половых признаков, атаксией и атрофией 
мускулатуры. В моче обнаруживалось значительное количество 
кетокислот. Заболевание неуклонно прогрессирует в детстве, ко 
затем останавливается в своем развитии. Патогенез заболевания 
не ясен.

Л е ч е н и е  не разработано.
КЛАЙНФЕЛЬТЕРА СИНДРОМ. Описан в 1942 г. Kleinfelter, 

Reifenstein и Albright как первичный пубертатный гипогонадизм. 
В классическом варианте он включает пять основных симптомов: 
1) отсутствие сперматогенеза, 2) нормальное развитие вторичных 
половых признаков, 3) истинную гинекомастию, 4) повышенное 
выделение фолликулостимулирующего гормона с мочой, 5) жен
ский генетический пол — наличие полового хроматина в сомати
ческих клетках (изредка бывает и мужской генетический пол). 
При синдроме Клайвфельтера нередко отмечается евнухоидное те- 
лосложевпе, узкая грудная клетка, скудная растительность на 
липе, отсутствие оволосения на грудной клетке, гинекомастия, ев- 
нухоидноё ожирение, нижние коеечвости непропорционально длин
ные. Встречается с частотой 1 : 300-— 1 : 400 у новорожденных. 
Среди умственно дефективных детей — 1 : 100, а среди мужчин 
со стерильвостью — 3 : 100. Выделяют два варианта синдрома 
Клайвфельтера: эндоморфный и экзоморфный. При эндоморфвом 
варианте имеется внешне нормальное развитие половых органов а 
вторичных половых признаков, гинекомастия и некоторое встава
ние в росте. При экзоморфном типе отмечается недоразвитие поло
вых органов, высокий рост, евнухоидные пропорции тела. При пер
вом и при втором типе отмечается азоспермия или значительная оли- 
госпермия. Половой член малых размеров, дряблый, яички неболь
шие, плотные, безболезненные. Выделяется также вариант синдрома 
Клайвфельтера без гинекомастии (Nelson, Heller, 1945). При биоп
сии яичка отмечают три основных патогистологических признака: 
1) хорошо развитые, зрелые, иногда гиперплазированные интер
стициальные клетки Лейдига, 2) аплазия канальцевого (герминаль
ного) эпителия с постоянным наличием клеток Сертоли (иногда они 
незрелые), 3) небольшое утолщенней гиалииизация собственной обо
лочки и основной мембраны канальц( в. В некоторых случаях клет
ки Лейдига имели морфологические признаки пониженной андроген
ной активности. У таких больных слабо развита мускулатура, 
скудное оволосение. При варианте, описанном Heller и Nelson (1945), 
склероз канальцев слабо выражев: имелись отдельные клетки тер
минального эпителия, стенки канальцев покрыты клетками Сертоли.

Половой хроматин обычно положительный (женский). Уро
вень фолликулостимулирующего гормона повыщен. При синдроме
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Клайнфельтера половой хроматин отрицательный (мужсйои), при 
ложном синдроме Клайнфельтера гипогонадизм развивается в ре
зультате перенесенного в детстве орхита (Toter).

При синдроме Клайнфельтера выявлена аномалия хромосом
ного аппарата: общее количество хромосом равно 47, дополни
тельной хромосомой является X. Хромосомный набор, таким об
разом, имеет формулу 47 XXV. В настоящее время описан ряд 
хромосомных вариантов синдрома Клайнфельтера: XXXV,  XXXXV,. 
X X W ,  анеуплоидизм и различные виды мозаицизма, например 
XV/XXV.

Эти варианты, объединенные под общим названием синдрома 
Клайнфельтера, имеют и отдельные фенотипические отклоне
ния, по-видимому, связанные с наличием добавочных Х-хро- 
мосом.

Л е ч е н и е  направлено на обеспечение нормализации физв - 
ческого развития с появлением мужских вторичных половых при* 
знаков, обеспечения в дальнейшем возможности половой жизни. 
Лечение целесообразно начинать не позднее 10—11 лет. Необхо
дима заместительная терапия для развития мужских половых при
знаков. Назначается метилтестостерон вначале по 5 мг в день, за
тем по 10—25 мг в день. Рекомендуются витамин Е по 100 мг — 
200 мг в день, андрогены пролонгированного действия. В возрасте
14—15 лет Toter рекомендует большие дозы тестостероне {до 500— 
1000 мг в день); проводить такое лечение следует до 20-летнего 
возраста.

КЛЕНОВОГО СИРОПА ЗАПАХ МОЧИ (Менкеса болезнь) — 
заболевание аминокислотного обмена, характеризующееся прогресси
рующим поражением центральной нервной системы и специфическим 
запахом мочи. Описано в 1954 г. Menkes и сотр. Частота в популя
ции, по различным данным, 1 : 100 000 или 3:100 000. Наследует
ся по аутосомно-рецессивному типу. Развитие заболевания связано 
с наличием энзиматического блока а процессах декарбоксилиро- 
вания аминокислот с разветвленной цепью — лейцина, изолейцина 
и валина. При этом данные аминокислоты подвергаются дезамини
рованию, превращаясь в альфа-кетокислоты (кетоизокапроаовую,, 
кетоизовалериановую), что при определенных концентрациях этих 
кислот ведет к нарушению других обменных процессов (гипоглике
мия, нарушения синтеза цереброзидов и т. д.).

Клиника.  Первые клинические признаки обычно аоявляют- 
ся на 3—5-й день жизни. У ребенка возникают рвота, беспокойст
во, гипертония мышц, вытягивание и скрещивание ниж них конеч
ностей, опистотонус, общие судороги, расстройства дыхания и 
цианоз. Обращает на себя внимание запах мочи (кленового сиропа 
или отвара овощей). В дальнейшем клиническая картина варьирует 
но тяжести, наблюдается задержка психического развития, нередко 
в сочетании с тяжелой неврологической симптоматикой: судорогами, 
опистотонусом, атаксией.

Д и а г н о з  основывается на общеклинических данных, обна
ружении специфического запаха мочи, положительной пробе с 2,4- 
динитрофенилгидразином. Проба Феллинга при этом заболевании 
может быть положительной. В сыворотке крови и моче в большом 
количестве обнаруживаются три перечисленные выше аминокислоты 
и их производные (3-кетокислоты и 3-альфа-оксикислоты), Она 
придают моче особый задах, от которого произошло название бо~ 
дезни. Иногда в большом количестве выделяется индолмолочная
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кислота. Дифференциальный диагноз проводят б феттлкетонуриеп 
и другими наследственными аномалиями обмена аминокислот, а 
также с последствиями родовой травмы.

Л е ч е н и е .  Предприняты успешные попытки лечения белко
выми гидролизатами, лишенными лейцина, изолейцина, валина. 
Прогноз при отсутствии диетотерапии неблагоприятный. Заболе
вание отличается тяжелым течением. Кончается смертью в раннем

В°ЗРКЛИППЕЛЯ — ФЕЙЛЯ СИНДРОМ. Описан в 1912 г. Klippel 
и Fell. Заболевание наследуется чаще по доминантному типу. Эта 
деформация связана с аномалией развития шейных и верхне1 РУД" 
ныж ' позвонков, которые представлены малодифференц>.рованнои 
костной массой. Различают два типа деформации. При первом типе
I позвонок слит с остальной массой шейных позвонков. Общее 
количество шейных позвонков в данном случае не превышает 4. 
При втором типе 1 позвонок синостозирован с затылочной костью, 
а оставшиеся шейные позвонки образуют одну общую массу, при
чем высота позвонков снижена. Дети с синдромом Клиппеля — 
Фейля. как правило, отстают в физическом и умственном развитии 
от сверстников.

К л и а и ч е с к и эта деформация проявляется характерной 
триадой симптомов: укорочение шеи, низкая граница роста волос, 
ограничение движения головы. Укорочение шеи придает больным 
особый вид: «человек без шеи», «человек-лягушка». В тяжелых 
случаях подбородок упирается в грудину, а мочки ушей касаются 
плеч. Ограничение движений головы объясняется в первую очередь 
недоразвитием шейных позвонков. Отмечаются неврологические 
расстройства, которые возникают вследствие недоразвития шейного 
отдела спинного мозга и проявляются парезами, параличами, измене
нием чувствительности верхних конечностей. С ростом ребенка при
соединяются вторичные деформации скелета, снижается вентиля
ция легких, затрудняется глотание. Возможно сочетание этого 
синдрома с. расщеплением твердого неба, незаращением овального 
отверстия, межжелудочковой перегородки, добавочными долями

легкого. ^
Л е ч е н и е  консервативное: лечебная  ̂физкультура, приме-

нение воротника Шанца. Прогноз серьезный. v .
КОЖИ И СЛИЗИСТЫХ ОБОЛОЧЕК ГИАЛИНОЗ УРБАХА — 

ВИТА. Заболевание описано Urbach и Wieth в 1929 г. Начинается 
в детстком или молодом возрасте как семейный дерматоз и явля
ется результатом нарушения обмена липопротеидов с повышением 
содержания липоидов в крови или при нормальном их уровне. 
Гистологическая картина характеризуется утолщением дермы, от
ложением в ней гиалиноподобного вещества, окрашивающегося 
гематоксилин-эозином в бледно-розовый (цвет гиаломаь 1иалино- 
подобное вещество окружает кровеносные сосуды в виде муфты. 
В нижних слоях собственно кожи изменения меньше. При окраске 
на липоиды (шарлахротом и др.) обнаруживаются большие количе
ства липоидного вещества, окрашивающегося в ржаво коричнева
тый цвет, в виде мелких капель, расположенных вне клеток. При 
поляроскопическом исследовании установлено, что это вещество 
не двоякопреломляющееся (моноаминофосфатиды).

К л и н и ч е с к и  при этом заболевании отмечаются узелко
вые высыпания желтоватого цвета, густо расположенные на коже 
лба, лица и на слизистых оболочках полости рта, гортани и глотки,
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язык утолщается. Йоражение глотки ведет к охриплости. 6 редкий 
случаях узелковые высыпания и небольшие атрофические измене
ния могут занимать обширные кожные участки. При разрешении 
узелков на коже остаются мелкие, точечные, атрофические, втяну
тые рубчики.

Д и а г н о з  при наличии обширных поражении кожи и сли
зистых оболочек не представляет затруднений. Дифференциальный 
диагноз проводят с коллоид-милиумом, эластической псевдоксан- 
томой, поикилодермией, норфирией, амилоидозом кожи, пресениль- 
ным эластом и другими дистрофическими процессами.

Л е ч е н и е :  курсы витаминотерапии В2, В6, В15, кератопла- 
стические мази, кремы.

КОКЕЙНА СИНДРОМ — нанизм в сочетании с мнкроцефшпеи 
и кахексией. Заболевание с аутосомно-рецессивным типом насле
дования, проявляющееся задержкой психического развития, ci иже- 
нием слуха и зрения, неустойчивой походкой. Впервые опис< но в 
1936 г. Cockayne. Патогенез заболевания не известен; пред пола
гается, что в его основе лежат наследственные нарушения обмена.
У больных обнаруживаются непропорционально короткое туловище, 
тонкие черты лица, маленький череп, ограниченная подвижность 
в суставах, повышенная светочувствительность и старческая дряб
лость кожи, раннее поседение волос. Характерно также незначи
тельное развитие мускулатуры, отсутствие и слабая выраженность 
подкожножирового слоя. Могут наблюдаться склеродерматозные или 
атрофические изменения кожи. Иногда наблюдается гепатоспле- 
номегалия. При специальном исследовании выявляются дегене! а- 
ция сетчатой оболочки глаз, атрофий зрительных нервов, ката
ракта, могут обнаруживаться кальцификаты в мозге, остеопоров.

Л е ч е н и е не разработано. Прогноз не изучен.
КОЛЕННОЙ ЯМКИ КОЖНЫЙ КРЫЛОВИДНЫ! СИНДРОМ, 

Заболевание описано Languepin в 1961 —1962 гг. Известно как 
аутосомно-рецессивное, так и доминантное наследование. Осно
вными к л и н и ч е с к и м и  чертами заболевания являются 
крыловидная кожа в области коленной ямки и промежности, 
нарушения походки, вторичная деформация стоп. Кожные ано
малии могут сочетаться с расщеплением верхней губы и твердого 
неба, синдактилией, расщеплением мошонки, гипоплазией или ап
лазией наружных половых органов. На коже могут обнаруживать
ся невусы п пигментные иятна цвета кофе с молоком.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с хромосомными аберрациями.

Л е ч е н и е .  Показано хирургическое лечение кожных дефек
тов, пластика твердого неба.

КОЛЛАГЕНОВЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ, ГЕНЕТИЧЕСКИЕ АС
ПЕКТЫ. В эту группу включены системная красная волчанка, ин
фекционный неспецифический полиартрит, дерматомиозит, склеро
дермия в узелковый периартерииг. Эти заболевания были объеди
нены в одну группу Klemperer, Pollack, Bachr (1942) на осно
вании общих морфологических изменений основного вещества 
соединительной ткани. Достоверных данных о распространении 
коллагенозов нет. По данным ряда авторов, в США на 1966 г. име
лось около 700 ООО больных системной красной волчанкой с ежегод
ной заболеваемостью до 5000; 2,7% населения США страдают ая 
фекцдонным неспецифическим полиартритом. В Испании на 1000 
аутопсий было выявлено 22 случая коллагеновых заболеваний:
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йнфектартрйТЫ — 10 случаев, системная красная волчанка — 8 
случаев я дерматомиозит и узелковый периартериит — no 1—2 слу
чая. В настоящее время коллагеновые заболевания характеризуют
ся преимущественно аутоиммунным механизмом повреждения сое
динительной ткани различных органов и систем, что обусловли
вает различный характер клинических проявлений, особенности 
течения заболевания и в конечном итоге его нозологическую фор
му. С этих позиций наиболее ярко выраженный представитель груп
пы коллагеновых заболеваний — системная красная волчанка — 
может рассматриваться как аутоиммунный процесс, при котором ге
нетические нарушения обусловливают активацию большого коли
чества «запретных» клонов с выбросом в кровяное русло множества 
аутоантител. Болеют чаще женщины, лишь при узелковом периар- 
териитев I 1/*—2 раза чаще заболевают мужчины . Отмечается увели
чение случаев коллагенозов за последние 20—30 лет, что связано 
с широким введением вакцинаций, широким применением антибио
тиков и т. д.

Из общих клинических проявлений заболеваний можно отме
тить: длительное прогрессирующее течение с рецидивами; стойкую 
неправильного типа лихорадку; развитие заболевания после ряда 
неспецнфических «разрешающих» факторов (инсоляция, психиче
ская травма и др.); выраженные нейротрофические нарушения; 
системность поражения; терапевтический эффект от кортикостерои
дов и цитостатиков. Описываются наследственно-семейные формы 
коллагеновых заболеваний. У кровных родственников и близнецов 
отмечается конкордантность течения заболевания и его клиниче
ских проявлений. Исследование хромосомного набора не выявило 
отклонений от нормы ни в структуре, ни в количестве хромосом. 
Предполагается, что при коллагенозах речь может идти о генети
ческих нарушениях в иммунной системе, которая начинает неадек
ватно реагировать на собственные антигены, а также на разнообраз
ные агенты бактериального и неспецифического характера.

Л е ч е н и е .  В настоящее время широко применяются корти
костероиды (преднизолон, преднизон и др.) и цитостатики (имуран, 
6-меркаптопурин). Профилактика: наблюдение за членами семей, 
в которых имеются больные коллагеновыми заболеваниями. Необ
ходимо избегать бесконтрольного применения антибиотиков, строго 
следить за показаниями к проведению профилактических прививок 
у детей и т. д.

КОНЕЧНОСТЕЙ ПОРОК РАЗВИТИЯ НАСЛЕДСТВЕННЫЙ
(Нейвергелта синдром). Описан Nievergult в 1944 г. Наследуется 
ио аутосомно-доминантному типу с высокой пенетрантностью му
тантного гена. Часто кровное родство родителей. Характеризуется 
дисплазией локтевого сустава, луче-локтевым синостозом, вывихом 
и. подвывихом лучевой и локтевой кости, дисплазией костей голени 
с относительным удлинением малоберцовой кости, искривлением 
стопы, деформацией больших пальцев стопы.

Л е ч е н и е  — хирургическая коррекция.
КОСОГЛАЗИЕ СОДРУЖЕСТВЕННОЕ. Встречается в 1,5—2,5% 

случаев. О наследственном характере косоглазия известно с времен 
Гиппократа. По данным разных авторов, у 22—51% больных, стра
дающих содружественным косоглазием, заболевание носит наслед
ственно-семейный характер. Тип наследования косоглазия — доми
нантный и рецессивный. Существуют два гена, способствующих раз
витию косоглазия. Один вызывает дефект эктодермы — поражение
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нервной ткани, другой — дефект мезодермы — поражение связок, 
мышц, предфасциальных укреплений. Переданная по наследству 
«ранимость» аппарата бинокулярного зрения, еще столь несовер
шенная в своем анатомическом и функциональном развитии к мо
менту рождения, легко проявляется под влиянием как внешних, 
так и внутренних факторов. В качестве причинных факторов косо
глазия выступают выпадение или ослабление зрительной рецепции, 
значительная разница в величине и четкости ретинальных изобра
жений обоих глаз, усиленная аккомодация и конвергенция при ш- 
перметропии, поражение глазодвигательного аппарата, врожденная 
сенсорная бинокулярная диссоциация.

Преобладающее значение в развитии содружественного ко- ■ 
соглазия имеют аномалии рефракции. При сходящемся косогла
зии гиперметропическая рефракция встречается в 95,7%, а при 
расходящемся — миопическая — в 70% случаев. При недостаточ
ной фузионной способности глаз может отклоняться в результате 
усиленной или ослабленной аккомодации и связанной с нею конвер
генции. Поэтому при гиперметропии чаще возникает сходящееся, 
а при миопии — расходящееся косоглазие. Косоглазие бывает по
стоянное или периодическое, монолатеральное, когда косит один 
глаз, или попеременное, альтернирующее; сходящееся конверги
рующее, или расходящееся, дивергирующее; суправергирующее, 
когда одна зрительная ось отклонена кверху, и инфравергирующее, 
когда одна зрительная ось отклонена книзу. Косоглазие бывав? 
аккомодационным, т. е. исправляется под влиянием медикаментоз
ного паралича аккомодации, назначения соответствующей коррек
ции очками; неаккомодационным, когда угол отклонения остается 
постоянным после атропинизации и назначения оптической кор
рекции; частично аккомодационным, если угол косоглазия умень
шается, но не исчезает. Кроме того, содружественное косоглазие 
бывает с амблиопией (понижение зрения) и без нее, с нормальной 
или аномальной корреспонденцией сетчаток.

К л и н и к а .  Сходящееся косоглазие развивается в раннем 
детстве. Почти у 90% детей косоглазие развивается до 7 лет, а к 
первому году жизни встречается у 10—30% детей. При осмотре у 
таких детей отмечается отклонение одного глаза при фиксации пред
мета другим глазом. Оба глаза, косящий и фиксирующий, совер
шают движения в одинаковом объеме. Бинокулярной зрение отсут
ствует. Двоения не бывает. У 60—65% косящих детей острота зре
ния постоянно косящего глаза более или менее снижена, т. е. име
ется различной степени амблиопия. С ростом ребенка закрепляются 
аномальные бинокулярные связи. Самопроизвольное исправление 
косоглазия наблюдается очень редко,. Расходящееся косоглазие 
появляется в более старшем возрасте.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с пара
литическим косоглазием. При последнем наблюдается глазной тор- 
тиколлис, двоение, головокружение, отсутствие равенства первич
ного и вторичного угла девиации, ограничение подвижности глаза 
в сторону пораженной мышцы.

Л е ч е н и е  содружественного косоглазия должно быть нап
равлено не только на устранение косметического дефекта, но » глав
ным образом на восстановление бинокулярного зрения, а затем и 
стереоскопического. Содружественное косоглазие необходимо начи
нать лечить как можно раньше. Назначают очки, корригирующие 
аметропию. При наличии амблиопии проводят прямую или иногда
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обратную окклюзию глаза, локальный засвет по методу Кюпперса 
я др. (плеоптика). Аномальные бинокулярные связи ликвидируются 
с помощью синотипных аппаратов (ортоптика). При отсутствии эф
фекта от плеопто-ортоптннеского лечевия показана операция: те- 
номиопластика, рецессия, частичная миотомия, удлинение, тенорра- 
фия, проррафия и др. В послеоперационном периоде необходимы 
вновь ортоптические мероприятия, в том числе на хейроскопе, зер
кальном стереоскопе, разделителе полей зрения и др. Функциональ
ный прогноз в случае аккомодационного косоглазия хороший. 
При других формах косоглазия бинокулярное зрение восстанавли
вается примерно в 40% случаев.

«КРИКА КОШКИ» СИНДРОМ (Лежьена синдром). Описан 
Lejeune в 1966 г. Хромосомная аномалия, характеризующаяся 
частичной делецией короткого плеча хромосомы 4 или 5. Чаще 
болеют девочки. Характерный крик детей — «кошачье мяуканье» — 
происходит вследствие аномалий развития гортани и нижней че
люсти. Дети родятся в срок, плохо прибавляют в весе, гипотро- 
фичвы. Типичны микроцефалия, гипертелоризм, эпикант, микро- 
гнатня, короткая шея, четырехпалость, мышечная гипотония в со
четании с сохранными сухожильными рефлексами. Синдром со
провождается пороками развития желудочно-кишечного тракта 
и сердечно-сосудистой системы.

Д и ф ф е р е н ц и а  л ь н ы i д и а г н о  а следует проводить 

с  другими аномалиями.
Л е ч е н и е  симптоматическое: применяются сердечные пре

параты, витаминотерапия. переливание крови и плазмы.
КРИПТОФТАЛЬМ. СКРЫТЫЙ ГЛАЗ. Впервые описав Le- 

hender и Manz в 1872 г. Криптофтальм является редким пороком 
развития. Описано около 50 случаев этой аномалии. Гии наследо
вания — аутосомно-редессивный. Патогенез криптофтальм., не ясен. 
Характеризуется тем, что кожа лба, не прерываясь, переходит над 
полостью глазницы и ее содержимым в кожу щек. В типичных слу
чаях отмечается полное, чаще двустороннее, отсутствие глазной 
щели и структурных элементов век, за исключением расположенной 
под кожей круговой мышцы и леватора, которые развиваются поз
же, чем другие составные части век. Глазное яблоко обычно не раз
вито, как правило, сохраняется способность воспринимать свет, 
иногда видны спонтанные движения глазного яблока. В ряде слу
чаев следов глазного яблока обнаружить не удается, тогда говорят 
о криптофтальме с анофтальмом, fi настоящее время установлено, 
что роговица при криптофтальме отсутствует, будучи заменена 
склероподобной фиброзной тканью, непосредственно переходящей 
в покрывающую глаз кожу. Криптофтальм может быть частичным, 
при этом наблюдаются различные степени перехода от полной аб- 
лефарии к микроблефарии.

Л е ч е н и е  не разработано,
КРИВОШЕЯ МЫШЕЧНАЯ ВРОЖДЕННАЯ. Врожденное за

болевание, известное с древности. Деформация встречается в 0,5 
2% случаев по отношению к новорожденным. Сущность его состав
ляет врожденная гипоплазия грудино-ключично-сосковой мышцы, 
разрывающейся при тяжелых родах. С возрастом в области разрыва 
мышечных волокон образуется рубцовая ткань, отстающая в росте 
от мь:шцы на здоровой стороне. Описанные изменения в р$зн м 
возрасте ребенка к л и н и ч е с к и  проявляются различно, У но
ворожденных в области груднно-ключпчно-срсковой мьиицы опре-
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йёййё+бя ойу!сояеййднов образований, £аспойожён#оё й средней 
или нижней трети ее. Образование округлой формы с четкими гра
ницами. Пальпация его может вызывать болевую реакцию ребенка 
е ограничивать поворот головы в больную сторону. Местных в 
общих воспалительных явлений при данном заболевании не отме
чается, С ростом ребенка поврежденная мышца постепенно придает 
голове наклонное положение: наклон в больную сторону и поворот 
В здоровую. При этом мышца четко контурируется под кожей. Вы
нужденное положение головы приводит к вторичным деформациям 
скелета. Развивается асимметрия черепа. На больной стороне атро- 
фируется лицевой скелет. Компенсаторно развивается S-образныи 

сколиоз шейного и грудного отдела позвоночника.
Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  представляет оп

ределенные трудности. Для исключения костной формы кривошеи 
(см. Клиппеля — Фейля синдром) необходимо рентгенологическое 
исследование шейного и верхнегрулного отдела позвоночника, i о- 
довая внутричерепная травма со спастическими параличами при
суща спастической кривошее. Начало заболевания у детей старшего 
возраста позволяет исключить вторичные формы кривошеи, появ
ляющиеся при воспалительных заболеваниях в области шеи. таких, 
как неспецифические миозиты, туберкулезное поражение шейного 
отдела позвоночника, ревматизм. Необходим в ряде случаев осмотр 
окулиста для исключения астигматизма, который может вызвать
компенсаторную кривошею.

Л е ч е н и е  детей первого года жизни консервативное и долж
но начинаться сразу по установлении диагноза. Оно включает'мас
саж мышц шеи и лица, лечебную физкультуру и физиотерапию (УВЧ, 
электрофорез с йодистым калием, парафиновые аппликации). Важ
ное значение имеет лечение положением. Этому также способствуй* 
ватно-марлевые повязки — по типу «воротника», мешочки с пес4 
ком, подкладываемые с больной стороны. При безуспешности кон
сервативной терапии, а также при позднем обращении рекомендует
ся оперативное лечение. Оптимальный срок операции 2 «. года.
Наиболее распространенными методами операции являются опе
рация Ми кулича и Гагена — Торна. В послеоперационном периоде 
голова фиксируется в положении гиперкоррекции, т. е. наклонена 
в здоровую сторону и повернута в больную. Эта фиксация вместе 
с массажем и лечебной физкультурой продолжается до полной пе
рестройки тканей в области операции. Прогноз при успешном лече
нии благоприятный.

КРИПТОРХИЗМ (от criptos — скрытый и orchis — яичко) — 
двустороннее или одностороннее отсутствие яичек в мошонке. 
Частота распространения крипторхизма колеблется: в пределах 
О 18—0,3%, однако у детей крипторхизм встречается чаще: у ново
рожденных — в 30%, причем у недоношенных в 7 раз чаще, чем 
у доношенных (Meyer), а в возрасте до 14 лет — в 3%_ случаев. 
Крипторхизм может наблюдаться у нескольких членов одной и той же 
семьи, что позволяет предположить наследственное предрасположе
ние. В зависимости от места задержки яичка на пути опускания 
различают внутрибрюшинный и паховой крипторхизм. Следует тяк- 
же различать ложный крипторхизм (псевдокрпиторхизм) — неустой
чивое положение яичка, на которое можно воздействовать измеие- 
нием положения тела или температурой. Ложный крипторхизм мо» 
жет быть связан с повышенным кремасторным рефлексом. Криптор* 
хизм следует отличать от монорхизм$ и анорхизма истинного от-
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е̂ ЖУ̂ вия однбго ели двух йичек, более редкой формы заболевания. 
Одно яичко находится в стороне от обычно совершаемого им пути 
(Под кожей в паховой области, у основания полового члена, в про
межности). Аномалия характеризуется другими особенностями и 
называется эктопией. В патогенезе крипторхизма придается значе
ние механическим и гормональным факторам. Опускание яичка за
висит от правильной закладки путей опускания, наличия материн
ского гонадотропина и нормальной ткани яичка. В экспериментах 
на неполовозрелых обезьянах было установлено, что введение го
надотропного гормона передней доли гипофиза быстро приводит 
к опусканию яичек в мошонку. В крови женщины с 7-й недели до 
IX  месяца беременности, именно в тот период, когда происходят 
опускание яичка плода, содержится большое количество гонадотроп
ных гормонов. Крипторхязм нередко является причиной бесплодия. 
Сперматогенная функция неопустившихся, дегенеративно изменен
ных яичек, безусловно, нарушена, но в потенциальном смысле она 
сохраняется сравнительно продолжительное время. После опера
тивного опускания яичка сперматогенная функция не всегда вос
станавливается, остаются олиго- и азооспермия.

К л и н и к а  крипторхизма довольно ясно выражена. Лишен
ная яичка мошонка имеет уменьшенные размеры, депигментирована, 
прижата к промежности. Отсутствующее в мошонке яичко может 
быть найдено у наружного отверстия пахового канала или в другом 
его участке.

Л е ч е н и е .  Для лечения крипторхизма предложены оператив
ные и консервативные методы. Оперативное лечение заключается 
в выделении и мобилизации яичка с сосудами и семенным протоком 
и последующей его фиксации в мошонке различными способами. 
Для консервативного лечения в настоящее время применяется хо
рионический гонадотропин. При сопутствующих нарушениях со 
стороны других эндокринных желез назначается соответствующее 
корригирующее лечение. Для выбора метода лечения практический 
интерес представляет диагностика механических препятствий, так 
как обычным пальпаторным методом далеко не всегда удается об
наружить даже грубые анатомические изменения, в частности фиб
розную перегородку у наружного пахового кольца.

КСАНТИНУРИЯ — редкое заболевание пуринового обмена, 
при котором в моче больных обнаруживаются большие количества 
ксантина. Известно с 1817 г. (Marcet), когда впервые была доказана 
возможность образования ксантиновых камней. До 1963 г. в ли- 
тературе было описано 30 случаев заболевания. Соотношение боль- 
ных мужского и женского пола составляет 5 : 1. Во всех Описанных 
наблюдениях пробанды являлись единственными членами семей — 
носителями данной аномалии, поэтому тип наследования точно не 
установлен. Развитие заболевания связывается с недостаточной ак
тивностью фермента ксантиноксидазы, под влиянием которой в нор
ме ксантин превращается в молочную кислоту.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  определяется развитием 
почечнокаменной болезни (рецидивирующая гематурия, боли в по
ясничной области).,В некоторых случаях проявлением болезни у де
тей служило ночное недержание мочи. При лабораторном исследо
вании обращает на себя внимание отсутствие мочевой кислоты в сы
воротке крови и крайне низкая ее экскреция с мочой. Специальными 
методами устанавливается повышение концентрации ксантина и 
гипоксантина в плазме крови.
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Л е ч е н и е  состоит во введении больших колитаств жидкости 
и щелочных растворов, а также в ограничении мясной пищи в диете. 
Прогноз определяется тяжестью поражения почек в связи с почеч
нокаменной болезнью и возможным развитием пиелонефрита.

КСАЯТОМАТОЗ КРАНИАЛЬНЫЙ (Ханда -  Шюллера— 
Кристиана болезнь) Hand в 1893 г., Schuller в 1915 г., Christian 
в 1919 г. описали редкое заболевание, характеризующееся пораже- 
нием плоских костей» экзофтальмом, несахарным диабетом. Описа^ 
ны семейные случаи заболевания. Тип наследования аутосомно- 
рецессивный. Заболевание начинается обычно в возрасте до 1U лет, 
реже в молодом и более позднем возрасте, мужчины болеют в i  раза 
чаще женщин. В основе заболевания лежит нарушение обмена холе- 
стерола и инфильтрация лимфоидными и плазматическими клетками 
плоских костей, твердой мозговой оболочки и кожи , йакопление хо» 
лестерина обнаруживается в клетках паренхиматозных органов.

К л и н и к а .  Ведущими клиническими симптомами являются 
экзофтальм, эндокринные нарушения, половое недоразвитие, в коше 
мелкие желтоватые узелки (фолликулярные и себорроиды), отек 
десен, расшатывание зубов, часто переломы трубчатых костей.- 
В неврологическом статусе — поражение лицевого нерва, сниже
ние слуха, нистагм, мозжечковые расстройства, пирамидная сим
птоматика. При исследовании крови обнаруживают повышение хо- 
лестерола и ' липопротеинов и различной степени гипохромнувд 
анемию. На рентгеновских снимках черепа и других костей очаги 
остеопороза ‘неодинаковой интенсивности с неровными контурами 
(«череп типа географической карты»). Турецкое седло расширено. 
В костном мозге значительное количество ретикулярных клеток 
с отложением холестерина. Течение заболевания прогрессирующее.

Д и а г н о з  ставят на основании клинических симптомов, 
биопсии узлов кожи и рентгенологических данных. Дифференциаль
ный диагноз следует проводить с эозинофильной гранулемой, бо
лезнью Нимана — Пика, врожденным сифилисом.

Л е ч е н и е  — показано применение дпеты с ограничением ли* 
пидов, в некоторых случаях показана рентгенотерапия.

«КУРЧАВЫХ ВОЛОС» БОЛЕЗНЬ. Menkes и соавт. в 1962 г. 
описали 5 мужчин двух поколений одной семьи, имевших курча
вые волосы, лишенные пигмента. Отмечалось очаговое выпадение во
лос, тяжелая умственная отсталость, эпилепсия и микроцефа 
лия. Патогенез остается неясным. У больных обнаруживается не- 
значительная общая аминоацидурия, в крови повышен уровень 
глютаминовой кислоты. В мозге выявляются прюшаки дегенерацаи 
серого вещества и вторичные изменения белого вещества, диффуз
ная церебральная атрофия.

Л е ч е н и е  не разработано
ЛАКТАТ-АЦИДОЗ НАСЛЕДСТВЕННЫЙ. Заболевание связано 

с нарушением обмена пировиноградной и молочкон кислот и про
является в раннем детском возрасте тяжелым ацидозом с выражен- 
ными дыхательными нарушениями. Впервые описано в 19ол г, - art- 
mann и сотр. В литературе проведены единичные наблюдения оо- 
лезни, но имеются основания предполагать, что оно не является 
редким. Патогенез лактат-ацидоза неясен. Наиболее вероятна точка 
зрения, согласно которой лактат-ацидоз обусловлен одоком в об
мене пировиноградной кислоты в связи с возможными фермента
тивными дефектами в цикле Кребса. Остается открытыь вопрос, 
представляет ли собой лактат-апидоз истинную энтамшатию или
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сущность болезни сводится к вапаакотванттю с созреванием фермент
ных систем, также генетически обусловленному.

К я и в и к а. Забчлеванне проявляется уже с первых дней 
жизни расстройствами дыхания, полипноэ. диспноэ, иногда астмо- 
подобнымп состояниями. Отмечается склонность к респираторным 
инфекциям, разнившаяся бронхопневмония протекает вяло» При- 
ступы диспноэ могут сочетаться с обезвоживанием и комой. У мно- 
гих детей наблюдаются судороги, не всегда связанные с дыхатель
ными расстройствами, отмечены проявления спазмофилии. • детей 
выявляется задержка психомоторного развития, мышечная гипо
тония. Иногда обнаруживаются увеличенные размеры печени, се
лезенки, хотя эти признаки ве типичны. В крови резко снижены стан
дартные бикарбонаты (до 6 мэкв/л). pH крови достигает крайних 
значений — 6,78 при норме 7.35—7,45. Содержание молочной кис
лоты повышено до 10—12 мэкв/л (90— 180 мг%) при норме е
2 мэкв1я. Содержание пировпноградной кислоты также по
вышено до 8— 10 мг% вместо нормальных 1— 2 мг% Соотношение 
уровней молочной и пировпноградной кислот может оказаться нор
мальным. Сахар крови чаще повышен. Гипоксия при использовании 
специальных методов (окспгемометрия) может не обнаруживаться.

Л р ч - в н е  основано на постоянном введении растворов би
карбоната натрия (12 мэкв/кг!24 часа); при явлениях спазмо
филии глюковат кальция внутривенно. Показано применение ко- 
карбоксилазы, тиамина, пантотеновой кислоты. Прогноз зависит 
от тяжести ацидоза, состояния компенсаторных механизмов и от 
своевременности распознавания. Обычно с возрастом наступает 
улучшение и даже полное исчезновение кризов, однако описаны и

Лета ЛА КТ ОЗЫДН ЕПЕРЕНОСИМОСТЬ Н АС ЛЕДСТВЕНН А Я Опи
сана в 1959 г. Schwarz, Horler. Заболевание нередко паблюдается 
у нескольких детей одной семьи. Иногда клинически ад р >вые 
родители состоят в кровном родстве, у детей отмечаются те пли иные 
порокп развития. Данных о частоте этого заболевания нет. Морфо
логические изменения отмечаются в печени (жировая дегенерация) 
и почках (дегенерация почечных канальцев). За&олевание обуслов
лено нарушением обмена углеводов при расщеплении лактозы на 
глюкозу и галактозу вследствие недостаточности лактазы в кишеч- 
нике. Это проявляется уменьшенным гидролизом лактозы в кишеч
нике, которая всасывается в значительных количествах в кровь 
с последующей лактозурией и нарушением функции почек .гипер- 
амтшоацидурпя). Нерасщепленная в кишечнике лактоза обусловли
вает повышение осмотического давления в его просвете, увеличение 
содержания воды. Ферментативное расщепление лактозы сменяет
ся бактериальным, что ведет к развитию диареи.

К л и н и ч е с к и е  проявления развиваются в первые недели 
после рождения, как только ребенок начинает принимать материн
ское пли коровье молоко. Основные симптомы: беспокойство, Рв0'  
та, диарея, вздутие живота, обезвоживание, гипотрофия и атрофия. 
Диарея упорная, не поддающаяся лечеш ю обычными средствами, 
что важно учитывать при дифференциал! ной диагностике.

Д и а г н о з  с т а в я т  на основании хр >матографическоп> 
обнаружения значительных количеств (5—18 г%^ лактозы в моче 
или ври проведении нагрузки лактозой, приводящей к значитель
ной лактозурин. Уменьшение или исчезновение лактозурии и ы- 
перашшоаццдурии после исключения из пшци продуктов, содержа
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щих лактозу, также способствует диагностике заболевания. Диффе
ренциальный диагноз проводят с острыми расстройствами пищева
рения инфекционной и неинфекцпонной природы, врожденными ано
малиями желудочно-кишечного тракта, муковнсцидозом, а также 
непереносимостью к другим сахарам.

Л е ч е н и е .  Единственным методом лечения этого заболевания 
является удаление из пищи лактозы, замена молока глюкозой, сое
вым молоком и пр. Прогноз серьезен при поздней диагностике за
болевания. Дети погибают в результате атрофии и развития вторич
ных осложнений. С увеличением возраста детей наблюдается по
степенное улучшение, обусловленное возрастной ферментной адап
тацией. Если врожденная недостаточность лактозы не является 
полной, может наступить выздоровление. Больные диареей невыяс
ненной этиологии с длительным течением должны обследоваться 
с целью выявления возможной непереносимости лактозы или дру- 
rnx сахаров

ЛЕГКИХ ФИБРОЗ СЕМЕЙНОЙ ИДИОПАТИЧЕСКИЙ ДИФ
ФУЗНЫЙ В части случаев пдпопатического диффузного фиброза 
легких прослеживается семейный характер заболевания с доминант
ным типом наследования.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  Основные симптомы — 
одышка, цианоз, которые постепенно и неуклонно нарастают и при
водят к развитию легочного сердца и правожелудочковой недоста- 
точности При рентгенографическом исследовании обнаруживают 
диффузные изменения в виде мелкосетчатого фиброза. Обычно раз
вивается в пожилом возрасте. Курение способствует развитию 
болезни.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с хрони
ческой пневмонией, протекающей по типу пневмосклероза, с врож
денными аномалиями развития сердечно-сосудистой системы, ми- 
лмарным туберкулезом легких, легочной формой саркоидоза Бека, 
синдромом Гаммана — Рича (у детей).

Л е ч е н и е  малоэффективно. Показаны средства симптома
тической терапии. Прогноз неблагоприятный.

ЛЕГОЧНО-ПОЧЕЧНЫЙ СИНДРОМ НАСЛЕДСТВЕННЫЙ 
(Гудпасче синдром) — сочетанное поражение легких и почек. Опи
сано в 1919 г Goodpasture. В t964 г. в литературе было описано 
53 случая, в том числе у 2 детей 9 и 12 лет. Патогенез заболевания 
не известен. При гистологическом исследовании легких обнаружи
ваются внутриальвеолярные геморрагии, альвеолярные утолщение, 
скотенпя еидероцптов. Гистологическая картина почек сходна 
с различными проявлениями диффузного гломерулонефрита.

К л и н и ч е с к и  проявляется легочными кровотечениями, 
кровохарканьем, диффузным поражением почек с гематурией, про- 
тепнурией, развитием почечной недостаточности. По клиническим 
проявлениям синдром Гудпасче сходен с идиопатическим легочным 
гемоспдерозом и узелковым периартериитом.

Л в ч е н и в неэффективно. Прогноз неблагоприятный, боль
ные погибают от легочной или почечной недостаточности.

ЛЕЙКОЦИТОВ АНОМАЛИЯ АЛЬДЕРА. Впервые описана 
Alder в 1937 г. Встречается очень редко, до настоящего времени 
описано около 65 случаев. Тип наследования данной патологии 
не установлен. В последнее время возникновение этого симптомоком- 
плекса связывают с врожденными расстройствами метаболизма по
лисахаридов. Сущность симлтомокомплекса представляет анома-
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лия зернистости лейкоцитов. В нейтрофилах отмечается необычайно 
крупная черная (зернистость, в возинофилаж — фиолетовая, а в мо
ноцитах и лимфоцита* — азурофильная. В связи с выраженной 
зернистостью ядра этих клеток в окрашенных мазках крови выри
совываются неясно. Размер клеток увеличен Со стороны эритро- 
поэза и мегакарпоцитопоэза изменений не наблюдаются. Эта ано
малия лейкоцитов в большинстве случаев встречается при болез
нях накопления — гаргоилизме, липоидозах и др. Встречаются 
так называемые частичные носители, у которых патологические 
грануляции обнаруживаются или в нейтрофилах (нейтрофильный 
тип), или в лимфоцитах (лимфоцитный тип), или в моноцитах (мо- 
ноцитный тип).

Л е ч е н и е  не проводится. Прогноз благоприятный.
ЛЕЙКОЦИТОВ АНОМАЛИЯ ИОРДАНА. Описана в 1953 г. 

Jordans. Это врожденное состояние, наследуемое по аутосомно- 
рецессивному типу. Характерной особенностью аномалии является 
наличие вакуолизации протоплазмы гранулоцитов, моноцитов и 
иногда лимфоцитов в периферической крови и костном мозге. В ли
тературе имеется описание 2 семей с данной аномалией: у 2 братьев, 
которые страдали прогрессивной мышечной дистрофией (Jordans) 
и у 2 сестер, имеющих проявления ихтиоза (Rosenszajn). Предпола
гается, что аномалия Иордана является вторичной и развивается 
в ответ на тяжелые метаболические расстройства.

ЛЕЙКОЦИТОВ АНОМАЛИЯ МЕЯ—ГЕГГЛИНА. Наследст
венный характер аномалии впервые отметил Hegglin в 1945 г. Мор
фология ее была известна значительно раньше: она описана May 
в 1909 г. Наследуется по доминантному типу. В литературе описано 
26 случаев этого заболевания. Данная аномалия состоит в том, что 
все лейкоциты, в особенности нейтрофилы и эозинофилы, содержат 
тельца Князькова — Дэле — ограниченные базофильные участки, 
лишенные зернистости, и сопровождается образованием гигантских 
тромбоцитов и тромбопенией — до 4000—-30 000. Нередко эритро- 
бластоз.

К л и н и ч е с к и  заболевание может проявляться геморра
гическим синдромом с удлинением времени ретракции кровяного 
сгустка и нормальным временем кровотечения и свертываемости.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
С другими геморрагическими синдромами. Прогноз благоприятный.

ЛЕЙКОЦИТОВ НЕЙТРОФИЛЬНЫХ ГИПЕРСЕГМЕНТАЦИЯ 
ЯДЕР ВРОЖДЕННАЯ. Впервые описана Undritz в 1939 г. Насле
дуется по аутосомно-рецессивному типу. Аномалия встречается, 
вероятно, довольно часто Однако в настоящее время тщательно 
изучены только 4 семьи. Встречается гетерозиготная и гомозигот
ная форма болезни. У лиц с этой аномалией преобладают грануло- 
циты с 4 и более сегментными ядрами, образуя сдвиг лейкоцитар
ной формулы вправо, встречающейся при анемии Аддисона — Бир- 
мера, мегалобластпческой анемии грудных детей и реже при дру
гих заболеваниях. Сдвиг вправо наиболее выражен при гомозигот- ж 
ном состоянии. В костном мозге лиц с этой аномалией встречаются 
множественные гигантские метамиелоциты, которые являются пред
шественниками многодольчатых гранулоцитов. Врожденная гипер
сегментация не дает клинических симптомов.

Л е ч е н и е  не проводится.
ЛЕЙКОЦИТОВ ПЕЛЬГЕРОВСКАЯ ЯДЕРНАЯ АНОМАЛИЯ 

{конституциональная аномалия гранулоцитов,- наследственная ано-
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м&лия бегмейтацаи ядер лейкоцитов). В 1928 г. Pelget оййбйй 
передаваемое по наследству своеобразное изменение ядер грануло- 
цнтов, у которых значительно нарушена способность к сегмента
ции. Пельгеровская аномалия лейкоцитов не является редким фе
номеном, частота ее среди населения составляет 1 на 1000—1500 че
ловек; описана в Финляндии, Германии и Японии. Доказан наслед
ственный характер пельгеровской аномалии, передающейся по ауто
сомно-доминантному типу. Пенетрантность аномалии близка к 100%. 
Чаще встречается гетерозиготная' форма, случаи гомозиготного но
сите л ьства описаны исключительно редко. Природа специфического 
фермента, ответственного за сегментацию ядер лейкоцитов, остает
ся неизвестной. Возможно, что при пельгеровской аномалии лей
коцитов имеется не выпадение функции структурного гена, инду
цирующего синтез специфического фермента, ответственного за 
сегментацию ядер лейкоцитов, а нарушение регуляторного гена.

Пельгеровская аномалия не вызывает каких-либо патологи
ческих нарушений в организме. Пельгеровские нейтрофилы обла
дают нормальной способностью к фагоцитозу, количество их в пе
риферической крови нормально. В периферической крови среди 
гранулоцитов преобладают палочкоядерные клетки — до 20— 
50% с ядрами в виде эллипса, боба, чаще двухсегментные формы. 
Трисегментноядерные нейтрофилы встречаются лишь единичные 
(1—3 на 100 нейтрофилов). Эти клетки отличаются от нормальных 
короткими перемычками между сегментами а  комковатым строе
нием хроматина ядра.
> Картина крови представляет выраженный левый сдвиг («лож
ный сдвиг влево», «псевдорегенеративная белая картина крови»). 
Ядра пельгеровских нейтрофилов выглядят короткими, сжатыми, 
с пикнотическим, грубопятнистым хроматином. Типично наличие 
так называемых постнуклеарныж хроматиновых обломков, окружен
ных более светлой зоной. Считается, что это обложенные хромати
ном остатки ядрышек молодых миелоидных клеток. При отсутствии 
полиморфизма ядер зернистость в пельгеровских лейкоцитах мел
кая, обычная для зрелых нейтрофилов. Следовательно, при пель- 
геровском варианте форма ядра отстает от его структурного разви
тия: структура ядра старая, но форма его юная. Описанные особен
ности свойственны также эозинофилам и моноцитам. Не отражается 
пельгеровская аномалия на эрнтроидном и мегакариоцитарном рост
ках кроветворения. В костномозговом пунктате обнаруживаются 
также последовательные стадии пельгеровских лейкоцитов. Начи
ная со стадии миелоцита, иногда метамиелоцита, наблюдается тен
денция к преждевременной конденсации ядерного хроматина, кото
рая совершается без параллельной сегментации ядра.

При д и ф ф е р е н ц и а л ь н о м  д и а г н о з е  с хрониче
ским миелолейкозом на пельгеровскую аномалию лейкоцитов ука
зывает преобладание в крови характерных бисегментоядерных и зре
лых нейтрофилов с круглым ядром при нормальном лейкоцито
зе и нормальном содержании остальных форменных элементов 
крови.

Наряду с пельгеровской аномалией, носящей семейно-наслед
ственный характер, описываются приобретенные формы гипосег
ментации ядер нейтрофилов — «пельгероиды» — при острых и хро
нических миелолейкозах, аритромиелозе, при хроническом тубер
кулезном бронхоадените. Прогноз при данной аномалии благ оприят- 
щлй.
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ЙЕЙЙОЦЙТОВ АНОМАЛИЯ ЧЁДИАКА, ШТЕЙНВРЙКА Ш 
ХИГАШИ. Внервые описана а 1943 г. Ceser, а затем Steinbrmck 
(1948), Chediak (1952) и Higashi (1954). В литературе собрано около 
20 случаев этой аномалии, которую наблюдали исключительно у де
тей. Наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Родители боль
ных часто кровные родственники. У фенотипически здоровых гете
розиготных носителей обнаруживали зернистость в лимфоцитах. 
Патологически отмечается инфильтрация гистиоцитами, незрелыми 
лимфоидными клетками печени, селезенки, лимфатических узлов 
костного мозга, почечных канальцев и нервных клеток.

Сущность аномалии заключается в качественных изменениях 
всех форм лейкоцитов и состоит из значительного увеличения 
размеров гранул гранулоцитов, лимфоцитов и моноцитов (до 4 ц; • 
В нейтрофилах гранулы слабо окрашиваются в бледно-розовый 
цвет, в других лейкоцитах —“ в интенсивный азурофильный; причем 
центральная часть их имеет б о два темную окраску. Отмечаются 
также изменения в строении хроматина ядер этих клеток. Со стороны 
красной крови и тромбоцитов изменений не обнаруживается. На
ряду с этими изменениями у лиц с аномалией Хедиака, Штейнбрика 
и Хигаши имеются проявления альбинизма, фотофобии, геиато- 
спленомегалии, лимфоаденопатии; они легко заболевают тяжелой 
ангиной, гнойным алевритом, воспалением легких, сепсисом.

Л е ч е н и е  антибиотиками, сульфаниламидами и гормонами 
Вызывает лишь временное улучшение. Прогноз неблагоприятный. 
Как правило, дети погибают в возрасте до 10 лет в связи с раз
вивающимся сепсисом. Преждевременная смерть у носителей этой 
аномалии зависит, вероятно, от понижения защитной функции лей
коцитов и особенно нейтрофильных гранулоцитов.

ЛЕЙКОЗЫ (генетические аспекты). О роли генетических фак
торов в развитии некоторых случаев лейкозов, опухолевая природа 
которых в настоящее время признается большинством авторов, 
свидетельствует учащение заболеваемости лейкозом среди родст
венников больных (Videbalk, 1941), возможность поражения не
скольких детей в одной семьз (Anderson, 1951; Jonson, Petere, 1957; 
Steinberg, I960, и др.) и однояйцевых близнецов (П. С. Осипов,
Н. А. Бирг, 1965; Guasch, 1964, и др.). Предполагается, что ш  нас
ледования при лейкозах может быть доминантным с низкой пенит- 
рантностью (Heath, 1965; Gunz, 1966), аутосомно-рецеесивньш с вы
сокой (Anderson, 1961) пли малой пенетрантностью (И. А. Кассир
ский, 1967). Однако существует мнение, что роль генетических 
факторов в развитии лейкозов определяется наследованием не до
минантного или рецессивного «лейкозного» гена, а конституциональ
ных признаков, облегчающих развитие этого заболевания (макро- 
сомия с гиперфункцией вилочковой железы, врожденная патология 
обмена триптофана с накоплением в организме эндогенных лейкоз- 
ных агентов — некоторых метаболитов этой аминокислоты и т. п.). 
Хромосомные изменения как при остром, так и при хроническом 
лейкозе связаны с проявлением соматической мутации в кроветвор
ных клетках, имеющей место при заболеваниях этой группы. Они 
обнаруживаются в остром периоде болезни и исчезают upii наступ
лении ремиссии. При остром лейкозе они характеризуются анеупло- 
идией и структурными нарушениями хромосом. Последние чаще 
всего обнаруживаются в группе С, D, Ё, F (В. С. Попниколов, 
1969). Характер анауплоидии зависит от цитоморфологического 
варианта острого лейкоза — при лимфобластном чаще наблюдается
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пбДиЬйоидныи набор хромосок, при миелобластном — диплоидный 
или гиподиплоидный. При хроническом миелолейкозе обнаружива
ются специфические хромосомные изменения в одной, из аутосом 
21-й пары в виде делеции (или транслокации) длинных плеч, такая 
измененная хромосома была названа филадельфийском (Ph) по 
имени города, где ее впервые в 1961 г. обнаружили Tougb с соавт.

ЛЕЙКОДИСТРОФИИ (прогрессирующие склерозы мозга» — 
наследственно-дегенеративные заболевания нервной системы, обус
ловленные генетическим дефектом энзимов, участвующих в метабо
лизме липидов, преимущественно миелина, и характеризующиеся 
прогрессирующим распадом миелина и вторичной гибель» нервных 
кчсток. Название болезни дано Bielshowsky и Henneberg в 1928 г. 
при описании семейных форм прогрессирующих диффузных скле
розов мозга. В мировой литературе к 1960 г. описано немногим бо
лее 120 случаев лейкодистрофий, п о л о в и н а  из которых имела семей
ный характер. Основным типом наследования лейкодистрофий яв
ляется аутосомно-рецессивный, реже может иметь место -рецессив
ный, сцепленный с полом тип.

Головной мозг поражается диффузно, симметрично страдают 
оба полушария, ствол головного мозга, мозжечок. -Значительные 
изменения постоянно обнаруживаются в пирамидных путях. Не- 
редко в процесс вовлекается спинной мозг. Гистологически леи- 
кодистрофии характеризуются распадом миелина и в ряде случаев 
накоплением образующихся при распаде веществ в 1 ренз . oii- 
ной ткани, глии или макрофагах. Серое вещество изменяется в мень
шей степени. В мозговой ткани выявляется наличие глобоидных 
клеток, спонгиозное состояние промежуточных участков между бе
лым и серым веществом головного мозга и некоторые другие изме
нения, присущие отдельным формам лейкодистрофий. В основе ге- 
неза лейкодистрофий лежит генетически обусловленный дефект 
энзимов, ответственных за обмен липидов, входящих в состав мие
лина, что приводит к его ускоренному преждевременному распаду 
(«дисмиелинизация»). Продукты нарушенного обмена липидов мо
гут накапливаться не только в мозге, но и в других органах, 
крови и ликворе (Е. И. Гусев, А. И. Берестов, 1970). при класси
фикации лейкодистрофий учитываются гистологические особенности 
отдельных форм, биохимические и клинические признаки лейкодист
рофий. Основными формами лейкодистрофий являются: метахрома- 
тическая лейкодистрофия Шольца — Гринфильда, глобоидно-клеточ- 
ная лейкодистрофия Краббе, лейкодистрофия Галлевордена — Шпат- 
ца, суданофмльная лейкодистрофия Пелицеуса — Мерцбахера, спон- 
гиозная дегенерация белого вещества мозга —• болезнь Канавана — 
ван Богарта — Бертрана; лейкодистрофия с наличием диффузнои 
волокнистой формации Розенталя — болезнь Александера.

Различают также отдельные редкие и атипичные формы леи-
кодистрофий. . с ,

Метахроматическая форма леикодистрофии описана *пом 
в 1925 г. и Grienfield в 1933 г. Заболевание характеризуется диффуз
ными очагами демиелинизации. В головном мозге, в белом веществе 
мозга и периферических нервах обнаруживаются метахроматичеекие 
вещества, представляющие сульфатидные липиды. Аналогичные ве
щества могут выявляться в нервных клетках мозга, сетчатке глаза, 
внутренних органах (канальцах почек и др.). При метахроматическом 
лейкодистрофии установлена инактивация энзима арилсульфатазы 
А, что приводит к серьезным нарушениям в обмене сульфатидов.
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АрилСульфатаза А представляет термолабильную фракцию цереб- 
розидной сульфатазы, уменьшение активности которой при мета- 
хроматической лейкодистрофии обнаружено Mehl и Jatzkewitz 
в 1965 г.

К л и н и ч е с к и  заболевание характеризуется возникнове
нием первых симптомов в возрасте 2—3 лет. Обнаруживаются спа
стический парапарез или тетрапарез, атактический синдром, судо
роги. Прогрессирует снижение интеллекта, нарушается речь; зрение 
и слух снижаются. Позднее выявляются бульбарные и псевдобуль- 
барные симптомы, тетраплегия, децеребрациональная ригидность. 
В ликворе обычно белково-клеточная диссоциация. При дополни
тельных исследованиях обнаруживаются диффузные изменения на 
ЭЭГ, метахроматические включения при биопсии периферических 
нервов. Характерным признаком является снижение или отсут
ствие сульфатазы А в моче, положительный тест при окрашивании 
осадка мочи толуидиновым синим (появление золотисто-коричне
вых телец, видимых под микроскопом). Указанные признаки под
тверждают диагноз метахроматической формы лейкодистрофии.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводится с дет
ским церебральным параличом. Неуклонное течение заболевания 
с присоединением новых симптомов и дополнительные специфиче
ские признаки позволяют рано ставить правильный диагноз.

Прогноз при метахроматической лейкодистрофии неблагоприят
ный: больные Погибают спустя несколько лет, чаще в возрасте 
3—7 лет, от интеркуррентных инфекций.

ГлобоИдио-клеточная форма лейкодистрофии описана в 1908 г. 
Beneke и в 1916 г. Krabbe. Основные изменения обнаруживаются 
в обмене цереброзидов, следствием чего является диффузный склероз 
мозга. В отличие от болезни Гоше цереброзиды при глобоидно-кле- 
точной лейкодистрофии в качестве основного углеводного компонен
та содержат галактозу. Страдает преимущественно белое вещество 
головного и спинного мозга. В свежих участках демиелинизации 
отмечается скопление глобоидных клеток, клетки крупные, много
ядерные, содержат большое количество цереброзидов. Работами 
Austin, Lenfeldt (1965) доказано адвентициально-гистиоцитарное 
происхождение клеток.

К л и н и ч е с к а я  картина заболевания характеризуется на
чалом в грудном возрасте (4—5 месяцев и позже). Проявляется раз
дражительностью, плаксивостью ребенка, приступами крика и су
дорог. В неврологическом статусе отмечается дистония мышц с тен
денцией к гипертонии, позднее мышечная ригидность, бульбарный 
синдром, нарастает деменция, снижение слуха. На глазном дне 
обнаруживается атрофия сосков зрительных нервов. В ликворе уме
ренно повышается количество белка.

Диа г н о з  глобоидно-клеточной лейкодистрофии основывается 
на развитии заболевания в раннем детском возрасте, сочетании 
указанных выше 'клинических симптомов и неуклонном прогресси
ровании процесса. Течение болезни крайне злокачественное, бы
стро наступает летальный исход.

Лейкодистрофия Галлевордена—Шпатца описана в 1922 г. Halle- 
vorden и Spattz. Авторы наблюдали 5 детей в одной семье. Патоло
гоанатомически заболевание характеризовалось преимущественным 
поражением стриопаллидарной системы. Клетки бледного шара и 
черного вещества содержали большое количество железосодержа
щего пигмента. Менее выраженные изменения наблюдались в ганг
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лиозных клетках других отделов мозга, выявлялись очаги демие- 
линизации. Данные явления свидетельствуют о значительных на
рушениях пигментного и липидного обмена. Первые симптомы за
болевания обнаруживаются в возрасте 7—12 лет: возникают поли
морфные гиперкинезы мышц лица, туловища и конечностей. В по
следующем отмечаются ригидность мышц, замедление темпа и ог
раничение объема движений, атактический синдром, деменция, 
иногда судороги, в поздних стадиях — бульбарные расстройства. 
Заболевание медленно прогрессирует, длительность его составляет 
от 10 до 30 лет.

Первые случаи суданофильной формы лейкодистрофии описали 
в 1885 г. Palizeus и в 1911 г. Merzbacher. Морфологически выявляет
ся диффузная демиелинизация головного и спинного мозга при от
носительной сохранности осевых цилиндров, что обусловливает 
пестроту гистологической картины.

Лейкодистрофии формы Пелицеуса — Мерцбахера отличается 
началом в возрасте 5—10 месяцев и медленным прогрессированием. 
Чаще поражаются мальчики. Характерными симптомами являются 
Нистагм (горизонтальный, вертикальный и ротаторный), дрожание 
головы, координаторные расстройства. По мере течения заболева
ния повышается мышечный тонус, снижается интеллект, обнару
живаются гиперкинезы или паркинсоноподобный синдром, атрофия 
зрительных нервов. В ликворе может несколько повышаться коли
чество белка и клеток. Болезнь довольно быстро прогрессирует 
в первые годы, но в дальнейшем могут наблюдаться ремиссии, те
чение становится медленным, иногда наблюдаются стационарные 
формы. Вольные иногда доживают до 30—40 лет.

Спонгиозная дегенерация белого вещества мозга (болезнь Ка- 
навана — ван Богарта — Бертрана) отнесена к лейкодистрофиям 
вследствие наследственной природы заболевания и преимуществен
ного поражения белого вещества мозга. Мозговая ткань резко гид
рофильна, наблюдается значительная демиелинизация. В демиели- 
низированной ткани резко снижены или отсутствуют фосфолипиды, 
цереброзиды и сфингомиелины. Возможно нарушение процессов мие- 
линизации еще при внутриутробном развитии ребенка (Blackwood, 
Cumings, 1957). Мальчики болеют чаще девочек. В большинстве 
случаев при рождении ребенка отмечаются адинамия и анорексия, 
часто клонико-тонические судороги. Спустя несколько месяцев вы
является снижение тонуса мышц шеи и повышение его в конечно
стях, что придает своеобразную позу больному. Из других симпто
мов следует назвать гидроцефалию, атрофию сосков зрительных 
нервов, гиперкинезы, глазодвигательные расстройства, деменцию, 
Довольно быстро теряется слух, зрение. Возникает состояние де- 
церебрационной ригидности, картина бульбарного синдрома. При 
люмбальной пункции могут быть отмечены повышение давления 
ликвора, увеличение белка. На краниограмме — явления гидроце
фалии. Летальный исход наступает до 2, лет.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с болез
нью Тея — Сакса (см.). Диагностике способствует обнаружение 
первых симптомов при спонгиозной дегенерации с рождения, соче
тание гипотонии мышц шеи с гипертонусом мышц конечностей, от
сутствие вишнево-красного иятнышка в макулярной области и др.

Лейкодистрофии с диффузной волокнистой формацией Розен
таля (болезнь Александера) — крайне редкое заболевание. Характе
ризуется диффузными скоплениями гиалина в мозговой ткани,

9* 131

ak
us

he
r-li

b.r
u



представляющими продукты распада миелина. Весьма возможно, 
что изменения Обмена миелина вторичны и происходят вследствие 
нарушений формирования астроцитами глиальных фибрилл (Ale
xander, 1949). Клиническая картина: заболевание возникает в груд
ном возрасте (в случае Alexander — в 7 месяцев), отмечаются гид
роцефалия, судорожные приступы, слабоумие, двигательные рас
стройства.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует прово
дить с врожденными опухолями головного мозга и дефектами* раз
вития ликворных путей.

Л е ч е н и е  лейкодистрофий до настоящего времени не эффек
тивно. Применяется симптоматическая терапия: дегидратационные 
и противосудовожные средства, назначаются препараты, снижаю
щие мышечный тонус, и др. Делаются попытки применения пре
паратов, влияющих на обмен веществ: ферментов, гормонов и т. д. 
При проведении медико-генетической консультации оправданы 
рекомендации о прекращении дальнейшего деторождения в семьях, 
где имелись случаи лейкодистрофии. Прогноз неблагоприятный, 
летальный исход нередко наступает в первые годы жизни.

ЛЕНТИКОНУС. Первое описание заднего лентиконуса — ано
малии формы хрусталика — дал Meyer в 1888 г. Описаны семейные 
случаи лентиконуса. Тип наследования и патогенез не установлены. 
Лентиконус связывают с ненормальным ходом отпгнурования хру- 
сталикового пузырька от наружной эктодермы или недоразвитием 
зонулярных волокон. Гистологическое исследование показывает 
наличие гомогенной массы между капсулой и нормальным веществом 
хрусталика.

К л и н и к а ,  Для лентиконуса характерно выпячивание пе
редней или задней поверхности хрусталика. На задней и передней 
поверхности хрусталика имеется конусообразный выступ. Острота 
зрения снижена из-за различной степени преломления зон хруста
лика. Иногда этот выступ бывает шаровидным и называется ленти- 
глобусом. Внутренний лентиконус выявляется методом биомикро
скопии в самой толще хрусталика, может быть в передних или 
задних отделах, иногда одновременно. Лентиконус чаще бывает одно
сторонним. В проходящем свете воспринимается как диск, напоми
нающий каплю масла в воде. Часто осложняется катарактой. Зре
ние постепенно падает до светоощущения.

Л е ч е н и е :  экстракция хрусталика. Прогноз относительно 
благоп риятный.

ЛЕПРЕЧАУНИЗМ (синдром Доногу — Ушида) — заболева
ние, развивающееся во внутриутробном периоде только у девочек 
и связанное с аномалиями развития эндокринной системы. Впер
вые описано Donahue и Uchida в 1954 г. Предполагается наследст
венная природа и аутосомно-рецессивный тип наследования, ог
раниченный полом.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  При рождении выражена 
общая дистрофия, маленькое лицо и кажущиеся большими уши, 
гдаза, нос. Экзофтальм, глаза расставлены, большие низко сидящие 
уши. Гирсутизм, увеличенные молочные железы, хлитор, малые 
половые губы. Характерна также гиперплазия и фолликулярные 
кисты в яичниках, гиперплазия островкового аппарата поджелу
дочной железы. Возможно накопление гликогена и железа в пе
чени. Отмечается гипертрофия и кальциноз почек.

Л е ч е н и е  не разработано. Прогноз неблагоприятный.
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ЛИПОГРАНУЛЕМАТОЗ ДИССЕМИНИРОВАННЫЙ ВРОЖ
ДЕННЫЙ (Фарбера синдром). Впервые описан Farber в 1952 г. 
В основе лежат врожденные нарушения липоидного обмена и муко- 
полисахаридов с патологическим отложением атипичных мукополи
сахаридно- липопротеидных комплексов, Патологоанатомически об
наруживают своеобразные «пенистые клетки», которые инфильт
рируют ткани внутренних органов и нервной системы.

К л и н и ч е с к и е  с и м п т о м ы  появляются после рожде
ния — врожденная хрипота, затруднения при глотании, рвота, 
одышка, затрудненное дыхание. Подкожные и внутрисуставные 
гранулемы окружены зоной гиперемии, часты контрактуры. Печень 
увеличена. Рентгенологически определяются множественные очаги 
деструкции скелета. Заболевание неуклонно прогрессирует. Смерть 
наступает на 1—2-м году жизни.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с раз
личными видами липоидозов.

Л е ч е н и е  не разработано.
ЛИПОИДОЗЫ ПЛАЗМАТИЧЕСКИЕ (гиперлипидемии) — груп

па заболеваний, общим биохимическим проявлением которых служит 
повышение концентрации жиров и липоидов в плазме крови. Эти 
заболевания наследуются по аутосомно-рецессивному или ауто- 
сомно-доминантному типу.

Гиперлипидемии первого типа (семейная гиперхиломикронемия, 
идиопатическая гиперлипемия, эссенциальная семейная гиперлипе- 
мия). Патогенез данного типа гиперлипидемии изучен недостаточно. 
Предполагается, что гиперхиломикронемия и гиперлипидемии свя
заны с недостаточностью липопротеинлипазы, а также изменением 
структуры липопротеинов или нарушением процессов распада хило- 
микронов. Одним из характерных признаков является увеличение 
размеров печени и селезенки. Часто наблюдаются кишечные колики, 
которые связаны с растяжением капсулы печени и селезенки и не
редко сопровождаются лихорадкой и лейкоцитозом. При повышении 
концентрации жиров и липоидов в крови более 1500 мг% на коже 
сгибательных поверхностей конечностей, спины и ягодиц появ
ляются ксантомы. Ксантомы при идиопатической гиперлипемии 
окружены зоной гиперемии, однако при длительном существовании 
ксантом воспалительная реакция постепенно исчезает. Если кон
центрация липидов в крови падает, ксантомы исчезают, оставляя 
после себя пигментированное пятно. Течение болезни добро
качественное.

Гиперлипидемия второго типа по клиническим проявлениям 
во многом сходна с гиперлипидемией первого типа, однако в отличие 
от нее при гиперлипидемии второго типа не наблюдается болей 
в животе и высыпания ксантом. Основными признаками болезни 
служат гепатомегалия и задержка ребенка в физическом развитии.

Гиперлипидемия третьего типа (семейная гипербеталипопротеин- 
емия, семейная гиперхолестеролемия и гипертриглицеридемин). 
Возможно существование нескольких разновидностей этого типа 
гиперлипидемии. При осмотре больных на коже туловища, лица, 
конечностей обнаруживаются плоские или бугристые ксантомы — 
образования желтого, иногда коричневого цвета. Ксантомы распо
лагаются также на сухожилиях, часто на ахилловом, на сухожилиях 
разгибателей рук. Отложения липидов находят на веках (ксанте- 
лазмы), на роговице глаз. Возникновение липоидных образований 
в сосудах (атероматоз) может вести к появлению симптомов стено
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кардии и даже к развитию инфаркта миокарда. Атероматоз клапан
ного аппарата сердца сопровождается развитием недостаточности 
кровообращения, при этом отложение липоидов в стенках сосудов 
не определяется их концентрацией в плазме крови. Активность 
липопротеинлипазы не изменена. Углеводы пищи индуцируют раз
витие гиперлипидемии.

Гиперлипидемия четвертого типа в клинической картине имеет 
много сходных черт с гиперлипидемией третьего типа. При биохими
ческом исследовании устанавливается преимущественное повышение 
концентрации триглицеридов, тогда как уровень холестерола лишь 
слегка превышает норму. Гиперлипидемия индуцируется углево
дами пищи. Активность липопротеинлипазы — в норме; при спе
циальных исследованиях обнаруживается гиперпребеталипо- 
протеинемия.

Гиперлипидемия пятого типа (смешанный тип гиперлипидемии) 
характеризуется повышением содержания хнломикронов и липо- 
протеинов в крови. Клинические проявления болезни у части боль
ных отсутствуют, в ряде случаев отмечаются кишечные колики 
и ксантомы, нередко — выраженные признаки сахарного диабета. 
Гиперлипидемия индуцируется приемом сахара.

Л е ч е н и е  гиперлипидемий основывается на снижении со
держания жира и углеводов в диете, хотя при идиопатической 
гиперхолестеролемии ограничение содержания холестерола в пище 
не увенчалось успехом. Более обнадеживающие результаты дала 
замена животных жиров пищи растительными, которые богаты 
высшими полиненасыщенными жирными кислотами. Снижение со
держания холестерола и общих липидов в плазме отмечено при 
лечении линетолом, делипином, а также большими дозами никоти
новой кислоты. Перспективно применение ионообменных смол типа 
холестирамина, которые препятствуют резорбции холестерина 
в толстом кишечнике. Проявления стенокардии требуют соответ
ствующего лечения: применение средств, улучшающих коронарное 
кровообращение.

ЛИЦА КОЛОБОМА — косая боковая щель, идущая от угла 
глаза к верхней губе. Наблюдаются различные варианты — от не
большой расщелины у угла глаза до полного расщепления всех 
тканей и проникновения в полость носа. Встречаются односторон
няя и двусторонняя колобома. Возможно сочетание колобомы с не- 
заращением губы, неба, макростомией.

Хирургическое ] л е ч е н и е  колобомы предпринимается 
в возрасте около 1 года.

ЛОУРЕНСА — МУНА — БАРДЕ — БИДЛЯ _ _ СИНДРОМ. 
Впервые описали Laurence и Moon в 1866 г., Biedle в 1920 г. Bardet 
в 1923 г. дали полное клиническое описание синдрома.

К л и н и к а .  Основными признаками этого врожденного 
синдрома являются ожирение, дегенерация сетчатки, генитальная 
гипоплазия, полидактилия и умственная отсталость. Синдром, 
по-видимому, наследуется по аутосомно-рецессивному типу; семей
ные случаи составляют 80%. Классический синдром встречается 
редко, но отдельные признаки обнаруживаются среди сиблингов 
в одной семье или в поколении. У членов этих семей часто отме
чаются выкидыши и ранняя детская смертность. Синдром в 2 раза 
чаще встречается у лиц мужского пола. Кроме основных клиничес
ких признаков, может иметь место акроцефалия, синдактилия, 
карликовость или гигантизм, атрезия анального отверстия, глухота,
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аномалии зубов и др. Многочисленны офтальмологические анома
лии — дегенерация сетчатки, микрофтальм, катаракты, атрофия 
соска зрительного нерва, сходящееся косоглазие, гемералопия, 
нистагм. Острота зрения постепенно снижается и может приводить 
к слепоте. У взрослых больных имеются признаки недостаточности 
функций гипофиза: недоразвитие молочных желез, аменорея у жен
щин, гинекомастия, импотенция и азоспермия у мужчин. Уровень 
обменных процессов в организме снижен, что является выражением 
гормонального дисбаланса. Смерть в раннем детстве от интеркур- 
рентных инфекций.

Л е ч е н и е  симптоматическое, показаны анаболические 
гормоны. Прогноз зависит от выраженности клинических признаков 
болезни.

ЛУЧЕВОЙ ГОЛОВКИ КОСТИ ВЫВИХ ВРОЖДЕННЫЙ.
Впервые описан в 1830 г. Dupuytren и Loir. Ilo данным Mordej, 
этот порок составляет 0,34—0,96% всех ортопедических заболева
ний. Девочки страдают в 3 раза чаще, чем мальчики.

К л и н и к  а. Заболевание проявляется вывихом головки 
лучевой кости кпереди, кзади или кнаружи. Деформация вызывает 
ограничение движений в локтевом суставе. Ограничение движений 
зависит от смещения головки лучевой кости кпереди, кзади или 
кнаружи. Соответственно может быть ограничено сгибание или 
разгибание. Часто ограничены ротационные движения.

Д и а г н о з .  Для правильной диагностики очень важно рент
генологическое обследование. Возможно сочетание этой аномалии 
с гипоплазией надколенника и недоразвитием или полным отсутст
вием ногтей на пальцах рук и ног.

Л е ч е я н е  хирургическое. При ограничении движений 
в суставе (особенно сгибания или разгибания) хороший результат 
дает резекция головки лучевой кости. В послеоперационном периоде 
необходимы лечебная физкультура, массаж, тепловые процедуры. 
Прогноз благоприятный.

МАКРОСТОМИЯ — врожденное незаращение угла рта "вслед
ствие незакрытая лицевой щели. Аномалия выглядит как большой 
рот. В тяжелых случаях расщелина может доходить до уха и со
провождаться недоразвитием мышц, а иногда и всей половины 
лица. Дети страдают от раздражения кожи вследствие слюнотече
ния, гак как угол рта постоянно открыт.

Л е ч е н и е .  Дефект устраняется оперативным путем. Опера
ция заключается в пластике угла рта местными тканями. Прогноз 
благоприятный.

МАЛЬТОЗЫ И ИЗОМАЛЬТОЗЫ НЕПЕРЕНОСИМОСТЬ НА
СЛЕДСТВЕННАЯ. Описана в 1963 г. Auricchio с сотр. Причиной 
заболевания является отсутствие ферментов, расщепляющих про
дукты частичного гидролиза гликогена и крахмала, так как мальтоза 
и изомальтоза являются продуктами его гидролиза. В некоторых 
случаях непереносимость изомальтозы сопровождается неперено
симостью сахарозы. Вследствие отсутствия в кишечнике таких 
больных мальтозы и изомальтозы образуются продукты неполного 
расщепления крахмала, которые обусловливают развитие основного 
симптома болезни — диареи.

Д и а г н о з  и д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  
проводится с другими диареями.

Л е ч е н и е  состоит в устранении из пищи крахмала и назна
чении дрожжевой а-амилазы и сахарозы (инвертазы). Прогноз
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благоприятный, так как лишение крахмала кОжет быть замепбйО 
дачей моносахаридов.

МАНИАКАЛЬНО-ДЕПРЕССИВНЫЙ (ЦИРКУЛЯРНЫЙ) 
ПСИХОЗ. Маниакально-депрессивный психоз как самостоятельное 
заболевание был впервые выделен Kraepelin. В семьях больных 
нередко имеется наследственная отягощенность аффективными рас
стройствами, периодическими и циркулярными формами психозов. 
Частота заболеваемости маниакально-депрессивным психозом со
ставляет 0,4% в популяции. У полусибсов заболевание встречается 
в 16,7%, у сибсов — в 23%. Конкордантность двуяйцевых близ
нецов 26,3%, у однояйцевых близнецов конкордантность по маниа
кально-депрессивному психозу составляет 95,7%. Kallman 
предполагает неполное аутосомно-доминантное наследование.

К л и н и к а .  Заболевание характеризуется чередованием пе
риодов нарушенного настроения (депрессия, мания) с периодами 
психического здоровья.

Между маниакальными и депрессивными периодами (фазами) 
наблюдаются обычно светлые промежутки. Возможны состояния, 
когда встречаются только маниакальные или только депрессивные 
фазы. Длительность фаз различная: от недель до ряда лет. Про
межутки между фазами также весьма различны: от нескольких дней 
до многих лет. Иногда течение маниакально-депрессивного психоза 
непрерывное, без светлых промежутков.

Клиническая картина депрессивной фазы отличается тоскли
вым настроением, двигательной заторможенностью и медленностью 
мышления. Маниакальная фаза проявляется немотивированно по
вышенным настроением, двигательным возбуждением и ускорением 
ассоциативного мышления. Фазы маниакально-депрессивного психо
за заканчиваются восстановлением психического здоровья без дефекта 
в интеллектуальной сфере.

Л е ч е н и е  определяется фазой заболевания. В маниакальную 
фазу назначают нейролептики — аминазин, галоперидол репрес
сивные фазы лечат мелипромином (тофранилом, имизином). Больные 
подлежат стационарному лечению. В период ремиссии показана 
поддерживающая терапия.

МАРФАНА БОЛЕЗНЬ (арахнодактилия; акромакрия, долихо- 
стеномелия; врожденная мезодермальная дистрофия, Денни — 
Марфана синдром). Заболевание характеризуется арахнодактилией 
в сочетании с различными глазными, скелетными и висцеральными 
дефектами.

Marfan в 1896 г. впервые описал скелетные аномалии. Salle 
в 1912 г. отметил сочетание глазных и сердечных аномалий со скелет
ными. Заболевание наследуется по аутосомно-доминантному типу. 
Оба пола поражаются с одинаковой частотой. У больных может 
отмечаться изменение эскреции с мочой отдельных аминокислот. 
В моче больных обнаруживается повышенное количество оксипроли- 
на—аминокислоты, входящей в состав коллагена и не найденной в 
составе других белков организма. Эти данные могут свидетельство
вать о том, что в процессе роста значительное количество коллагено
вых волокон развивается не полностью или разрушается. Вследствие 
этого страдает развитие скелета, связочного аппарата. Гистологи
чески отмечаются фрагментация, расщепление, истончение, местами 
полное исчезновение эластических волокон, замещающая их фиброз
ная ткань, богатая тучными клетками с явлениями мукоидизации 
и метахромазии.
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К л и н и к а .  Многие симптомы обнаруживаются при рожде
нии. Характерные признаки болезни Марфана заключаются в изме
нениях со стороны следующих систем: костно-суставная система — 
долихоцефалия, готическое небо (часто сочетается с высоким голо
сом), прогнатизм, кифоз, иногда со сколиозом и сращением пояснич
ных позвонков, воронкообразная или килевидная грудная клетка, 
удлинение конечностей, арахнодактилия, разболтанность суста
вов — иногда с рекурвацией коленных суставов, плоскостопие. 
Сердечно-сосудистая система поражается в 40—60% случаев: вы
являются аневризма аорты и другие аномалии артерий, дефекты 
клапанов и перегородки. Сметанные дефекты мягких тканей: 
атрофические борозды, скудный подкожножировой слой, грыжи, 
слабость связок и сухожилий, большие некрасивые уши. Нередки 
дефекты легких и эктопия почек. Большинство больных имеют 
патологию со стороны глаз: эктопия хрусталиков, миопия, косо
глазие, нередко катаракта и колобома радужной оболочки. Рент
генологически при болезни Марфана отмечается диффузный остео- 
пороз метафизарных отделов костей, редкая трабекулярная сеть 
в губчатом веществе, истончение кортикального слоя, часто — 
наличие зон толчкообразного роста в метафизах, шпорообразные 
пяточные кости, широкие межреберные промежутки, острый эпи
гастральный угол.

Л е ч е н и е .  Проводится общеукрепляющее лечение. Назна
чаются препараты аминокислот, витамины группы В. При 
необходимости ношение корригирующих очков. В случае вторичной 
глаукомы вследствие эктопии хрусталика проводится оперативное 
лечение. При выраженной деформации грудной клетки показана 
торакопластика. Прогноз зависит от тяжести сердечно-сосудистых 
нарушений и прогрессирования болезни.

МАТКИ АПЛАЗИЯ. При этой аномалии развития матка может 
полностью отсутствовать, что наблюдается редко, или представляет 
собой сплошной небольшой тяж или двурогий рудимент без полости, 
что часто сочетается с аплазией влагалища и другими уродствами 
развития.

МАТКИ РАЗДВОЕННОЙ РАЗВИТИЕ. Часто сочетается с по
роком развития влагалища. Степень выраженности данной аномалии 
зависит от уровня и протяженности неслияния мюллеровых ходов. 
Различают следующие типы раздвоенного развития матки: двойную 
и двурогую двушеечную матку с нормальным влагалищем, двурогую 
одношеечную матку с нормальным влагалищем, матку с полной 
перегородкой, матку с частичной перегородкой, седловидную или 
сердцевидную матку, однорогую матку, матку с добавочным атре- 
зированным рогом.

К л и н и к а .  Указанные пороки развития протекают бес
симптомно в период детства. Симптомы проявляются чаще в период 
полового созревания и в период половой зрелости. Иногда обнару
живаются случайно при профилактическом осмотре, во время бе
ременности, во время родов или в послеродовом периоде, во время 
аборта. В период полового созревания могут отмечаться позднее 
наступление менструации, боли во время менструации. В период 
половой зрелости: невозможность половой жизни, бесплодие, при
вычные выкидыши, преждевременные роды, поперечное положение 
плода, слабость родовой деятельности, кровотечение в последовом 
и послеродовом периодах.

Л е ч е н и е  оперативное. Для предупреждения осложнений
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во время беременности и родов операции следует производить в пе
риод половой зрелости.

МАТКИ ШЕЙКИ АТРЕЗИЯ, Встречается атрезия вагинальной 
части шейки матки, при этом во влагалище шейка не определяется, 
и имеется отверстие в своде, ведущее в матку. Частичная врожден
ная атрезия шейки матки — непроходимость — локализуется 
в области канала шейки, проявляется в период полового созревания, 
когда возникает гематометра.

Л е ч е н  и е оперативное. 
t  МАФФУЧИ СИНДРОМ — врожденный синдром, клиническая 
картина которого характеризуется развитием односторонней глубо
кой кавернозной ангиомы верхних конечностей в сочетании с дис- 
хондроплазией пальцев. В клиническом отношении заболевание 
сходно с синдромами Клиппеля — Треноне и Вебера, но отличается 
от них рентгенологическими характерными дисхондропластическими 
изменениями костей.

Л е ч е н и е  гемангиом проводится хирургическим или флебо- 
склеротическим способом. Отмечено самопроизвольное обратное 
развитие к кальцификация очагов поражения.

МЕЗЕНХИМАЛЬНАЯ ДИСПЛАЗИЯ С ПОРОКАМИ РАЗВИ
ТИЯ СОЕДИНИТЕЛЬНОЙ ТКАНИ. Синдром описан в 1951 г, 
Gardner. Наследуется по аутосомно-доминантному типу с различной 
пенетрантностью мутантного гена. Заболевание развивается на 
2—3-м десятилетии жизни.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  Ведущими симптомами яв
ляются множественный полипоз толстого кишечника со склонностью 
к злокачественному перерождению, опухолевые разрастания в бры
жейке. В костях черепа множественные остеомы и остеофибромы. 
«Львиное лицо» больных обусловливается локализацией опухолей 
в мягких тканях. В коже — дермоидные кисты, фибромы и лейоми- 
омы. У больных наблюдается раннее выпадение зубов.

Дифференциа льный диагноз  следует проводить с боле
знью Педжета, акромегалией, множественным полипозом кишечника.

Л е ч е н и о симптоматическое.
МЕТИЛМАЛОНОВАЯ АЦИДЕМИЯ — врожденное нарушение 

обмена, сопровождающееся ацидозом, гиперглицинемией, гиперлак- 
татемией. Наряду с этим отмечалась выраженная кетонурия, ги- 
нерглицинурия, метилмалоновая ацидурия, низкий уровень бикар
бонатов, повышенный уровень метилмалоиовой кислоты. Заболевание 
проявляется с первых дней жизни. У новорожденных периодически 
возникает рвота, обезвоживание; обнаруживается мышечная гипо
тония, общая вялость, отставание в весе, увеличение печени. Счита
ют, что дефект обмена при метилмалоиовой ацидемии и кетотическом 
типе гиперглицинемии, видимо, один и тот же. Имеется также сходст
во с ацидозом у детей раннего возраста, вызванным гиперлактат- 
емиеж. Дефект обмена восстанавливается к концу второго года жизни.

МИАСТЕНИЯ (Эрба — Гольдфлама болезнь, астено-бульбар- 
ный паралич) (роль наследственности). Первое описание синдрома 
принадлежит Erb (1878). Goldflam дал подробное описание в 1893 г. 
Синдром характеризуется птозом, страбизмом, обычно полной на
ружной офтальмоплегией, слабостью жевательных мышц, 
дисфальгией, дисфонией, быстрой мышечной нстощаемостью. Опи
саны семейные случаи. Женщины поражаются более часто (2 : 1). 
Возраст больных варьирует в широких пределах. В литературе 
описаны случаи рождения детей от матерей, страдающих миастенией.
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К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  Наиболее характерным 
симптомом является мышечная слабость, возникающая после дви
жений и напоминающая паралич. В процесс сначала вовлекается 
группа наружных глазных мышц, позже развиваются бульбарные 
симптомы (дисфагия, дизартрия). Шейные группы мышц и мышцы 
конечностей также могут поражаться. Данные биохимического ис
следования обнаруживают значительную креатинурию. Содержание 
калия в мышцах высокое, а в сыворотке крови снижено. Мышечная 
биопсия не обнаруживает патологии. Электромиографическое ис
следование выявляет миастеническую реакцию.

Д и а г н о с т и к е  помогает проба с антихолинэстеразными 
препаратами, после подкожной инъекции восстанавливаются 
мышечные движения. Патогенетический дефект находится в мио- 
невральном соединении — имеет место нарушение метаболизма 
ацетилхолина. Большое значение в патогенезе заболевания при
дается патологии вилочковой железы, а также аутоиммунным реак
циям. Течение заболевания хроническое с периодическими ре
миссиями. Смерть наступает от сердечной и дыхательной 
недостаточности. Дифференциальный диагноз следует проводить 
с полиневритами различной этиологии и прогрессирующей мы
шечной дистрофией.

Л е ч е н и е  включает холинергические и антикурареподобные 
средства (оксазил, прозерин, неостигмин и пиродостигмин). Тим- 
эктомия показана при неэффективности терапии. В некоторых 
случаях бывает полезен кортизон.

МИГРЕНЬ (гемикрания) (роль наследственности). Мигрень 
характеризуется повторными приступами головной боли, локали
зующимися обычно в одной половине головы. Частота мигрени, 
по данным разных авторов, колеблется в довольно широких преде
лах, в среднем от 1,5 до 5,4 на 10 ООО населения, чаще болеют 
женщин». Начало симптомов наиболее часто в возрасте до 16 лет. 
Все авторы придают большое значение наследственности, указания 
на которую определяются в 50—85% случаев мигрени. При анализе 
родословной нередко обнаруживается сочетание мигрени и эпилеп
сии. В большинстве случаев наследуется доминантно. В развитии 
приступов мигрени имеют значение вазомоторные расстройства 
и эндокринные. Полагают, что в основе головной боли лежит увели
чение амплитуды пульсации в артериях, особенно в височной. 
Снимает головную боль назначение эрготамина, вызывающего сни
жение пульсационной волны. ЭЭГ подтверждает зависимость голов
ных болей от состояния гемодинамики.

К л и н и к а .  Отмечаются периодические приступы головной 
боли, чаще односторонней. Интенсивность головной боли вариа
бельна. В тяжелых случаях головные боли сочетаются с возбужде
нием, рвотой, тошнотой, светобоязнью, чувствительными расстройст
вами. Отмечаются также напряжение мышц живота, цианоз 
конечностей, головокружение, тремор, бледность, сухость во рту 
и другие симптомы. В большинстве случаев симптомы держатся от 
6 до 18 часов. Неврологические симптомы отмечаются на противо 
положной головной боли стороне, повышение сухожильных реф
лексов, чувство расстройства и т. д. При длительном течении 
мигрени у больных могут быть эквиваленты, характеризующиеся 
чувствительными расстройствами, дисфориями. На высоте приступа 
определяются изменения на ЭЭГ и 1' Г, некоторые биохимические 
изменения в крови (катехоламины и др.).
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Офтальмоплегическая форма мигрени характеризуется локали
зацией боли в лобном отделе, поражаются глазодвигательные нервы 
на стороне головной боли. Часто связана с аневризмой виллизиева 
круга вблизи кавернозного синуса.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с органическими поражениями мозга, с пороками развития сосудов, 
аневризмами и опухолью, врожденными аномалиями ликворных 
путей и др. Течение вариабельно. Ремиссии наиболее часто наблю
даются в период беременности и менопаузы.

Л е ч е н и е :  в период приступа мигрени назначаются аналь
гетики, смесь аспирина, кофеина, кодеина, препараты белладонны, 
снотворные средства. В межприступный период показано обще
укрепляющее лечение, широкое применение седативных препаратов, 
физиотерапия — токи Бернара, гальванизация шейных симпати
ческих узлов.

МИКРОЦЕФАЛИЯ ИСТИННАЯ, СЕМЕЙНАЯ. Психопато
логическая картина микроцефалии настолько типична, что она 
может рассматриваться как самостоятельная клиническая форма 
олигофрении. Основное место в клинической картине занимают 
симптомы интеллектуального дефекта, достигающего обычно значи
тельной степени (идиотия, глубокая имбецильность). Психическое 
недоразвитие при микроцефалии носит диффузный, тотальный ха
рактер. Отмечается не только резко выраженный дефект познава
тельной деятельности, но и недоразвитие личности в целом. При 
большой выраженности нарушений познавательных процессов отно
сительно лучше сохраняются непосредственные эмоции. Эти больные 
проявляют достаточное чувство симпатии в отношении окружающих, 
они радушны, приветливы, адекватно реагируют на радостные 
и печальные события. В этом отношении им помогают характерные 
для них эмоции, живость, богатство выразительных движений, по
вышенная подражательность. В зависимости от особенностей темпе 
рамента, степени активности и подвижности нервных процессов 
принято делить микроцефалию на две группы: торпидную и эрети- 
ческую. Больные первой группы отличаются вялостью, малой под
вижностью, безучастностью к окружающему. Деятельность у них 
крайне ограничена, носит пассивноподражательный характер. 
Больные микроцефалией эретической группы встречаются значи
тельно чаще. Поведение больных характеризуется чрезмерной под*- 
вижностью, суетливостью, стремлением к деятельности. Движения 
их ловкие и несколько усиленные. Больные хорошо лазают, но 
у них страдают точные, направленные движения. Благодаря хорошей 
подражательной способности, механической памяти, живости эмо
ций микроцефалы этой группы относительно неплохо овладевают 
навыками правильного поведения, приобретают некоторую практи
ческую ориентировку, что позволяет им лучше адаптироваться 
в социальной среде, в семье, в отличие от церебропатических микро
цефалов, у которых наряду с грубым психическим недоразвитием, 
глубоко страдают эмоциональная сфера, навыки и деятельность.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  от других форм 
олигофрении проводится на основании характерного для микро
цефалии сочетания физических, антропологических, неврологичес
ких, рентгенологических и психопатологических данных.

Л е ч е н и е  см. Олигофрения.
МИОГЛОБИНУРИЯ ПАРОКСИЗМАЛЬНАЯ (Мейера — Бетца 

синдром). Пароксизмальная идиопатическая миоглобинурия отно-
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сатея к гетерогенной группе заболеваний. Впервые описана в 1910 г. 
Meyer и Betz. Заболевание относится к наследственным нарушениям 
обмена. Приблизительно половина всех случаев заболевания носит , 
семейный характер. Чаще болеют мужчины.

Патологические изменения находят главным образом в мышцах: 
дегенерация волокон, вакуолизация, некрозы. Эти нарушения ка
саются главным образом базофильных нитей. Имеются изменения 
в канальцах почек.

Клиническим проявлением заболевания служит возникновение 
параличей соматических мышц и бульбарной мускулатуры на фоне 
высокой температуры. Приступ начинается с сильных болей в мыш
цах конечностей, мышечной слабости, в редких случаях развивается 
полный паралич конечностей. Сухожильные рефлексы отсутствуют. 
На фоне приступа развивается почечная недостаточность, олигурия 
и миоглобинурический почечный шок. Смерть может быть следствием 
паралича дыхательных мышц, сердца и общей азотемии. Заболевание 
носит периодический характер, каждый приступ сопровождается 
полным выздоровлением.

Д и а г н о з  ставят путем определения в моче миоглобина 
спектральным или электрофоретическим методом с применением 
миоглобиновой антисыворотки. В сыворотке крови имеется значи
тельное повышение лактатдегидрогеназы, альдолазы, глютаминпи- 
ровиноградной трансаминазы. Дифференциальный диагноз следует 
проводить с пароксизмальными миоплегиями другой этиологии 
(миастения, болезнь Гамсторпа). -

Л е ч е н и е  симптоматическое и общеукрепляющее.
МИОЗИТ ОССИФИЦЙРУЮЩИЙ ПРОГРЕССИРУЮЩИЙ 

(Мюнхмейера синдром). Синдром Описан Miinchmeyer в 1869 г. 
Наследуется по аутосомно-доминантному типу с различной экспрес
сивностью мутантного гена. Чаще болеют мальчики. В патогенезе 
заболевания имеет значение нарушение дифференциальной соедини
тельной ткани мышечных перегородок. При патологоанатомическом 
исследовании определяется разрастание фасциальной соединитель
ной ткани и вторичная прогрессирующая метаплазия волокнисто 
хрящевых элементов.

К л и н и к а .  Заболевание проявляется после рождения или 
в раннем детском возрасте. Характеризуется постепенно распростра
няющимся в каудальном направлении «окостенением» мышц. При 
пальпации мышцы плотные болезненные. Отмечается вынужденное 
положение больных; негнущийся «бамбуковый» позвоночник, 
ограничение движений в суставах, фиксированное положение ниж
ней челюсти, ее малоподвижность. Вследствие невозможности 
жевания развивается резкая общая гипотрофия. Описан также 
мышечно-гидроматозный тип с локализацией очагов кальциноза 
вокруг суставов и подкожный тип с преимущественной локализа
цией очагов в подкожной клетчатке. Смерть наступает от интеркур- 
рентных заболеваний.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с интерстициальным кальцинозом, прогрессирующим дерматомио
зитом, гипопаратиреоидизмом, анкилозирующим снондилартритом.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
Миоклонус, наследственный — наследственное заболевание; 

начинается в возрасте до 20 лет. Характеризуется быстрыми нерит
мичными сокращениями мышц или отдельных мышечных пучков. 
Одинаково часто встречается у мужчин и женщин. Наследуется по
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аутосомно-доминантному типу. Миоклонии чаще бывают в мышцах 
лица, туловища или проксимальных отделов конечностей. Во сне 
миоклонии исчезают, а при эмоциональном напряжении усили
ваются. Отличается доброкачественным течением. Некоторый те
рапевтический эффект может быть получен от применения седатив
ных средств.

МИОКЛОНУС-ЭПИЛЕПСИЯ (Унферрихта — Лундборга бо
лезнь). Описана Unverricht и Lundborg в 1891 г. Заболевание 
носит наследственно-семейный характер, наследуется по аутосомно- 
рецессивному типу, часто кровное родство родителей. Дегенератив
ные изменения обнаруживаются в мозжечке и экстрапирамидной 
системе и представляют собой разрастание фиброглии с включени
ями телец Лафора — Глюка, по своему строению напоминающих 
животный гликоген.

К л и н и к а .  Начинается в детстве с миоклонических подерги-- 
ваний, судорог, чаще в проксимальных отделах мышц конечностей, 
туловища, лица и глотки, обычно большие припадки, появляющиеся 
преимущественно ночью. Заболевание сопровождается прогресси
рующим снижением интеллекта, эмоциональной ограниченностью, 
негативизмом, нарушением правильного восприятия окружающего. 
В неврологическом статусе может быть повышение мышечного то
нуса вплоть до ригидности, олигокинезия и брадикинезия, амимия. 
Нередко эндокринные расстройства в форме ожирения. Вариант 
клинического течения с изменениями сетчатки называется болезнью 
Лафора — Унферрихта. Течение заболевания прогрессирующее. 
Иногда встречаются абортивные формы.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с энцефалитами различной этиологии, эпилепсией, кожевниковской 
эпилепсией.

Л е ч е н и е .  Показана противосудорожная терапия.
МИОПИЯ, БЛИЗОРУКОСТЬ — аномалия рефракции, при ко

торой фокус параллельных лучей соединяется перед сетчаткой. 
Миопия среди европейцев встречается примерно у 2% новорожден
ных и 15% взрослых. Среди японцев миопия достигает 85%. Тип 
наследования аутосомно-рецессивный и аутосомно-доминантный. 
Развитие миопии происходит в основном, за счет несоответствия 
между удлинением (ростом) передне-задней оси глаза и преломляю
щей силой его оптической системы. Усилению миопии способствуют 
напряженная зрительная работа на близком расстоянии, особенно 
при плохих санитарно-гигиенических условиях, наследственная 
предрасположенность, слабость соединительной ткани, эндокрин
ные нарушения, инфекции и интоксикации, неполноценное питание 
и др. Тяжелая близорукость представляет собой наследственный 
абиотрофический процесс, склероз хориоидеи, начинающийся 
в хориокапиллярном слое и характеризующийся исчезновением 
кровеносных сосудов, гипоксией и атрофией наружных слоев сет
чатки, усиленной пигментацией.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  миопии характеризуется 
понижением зрения вдаль, которое улучшается оптической коррек
цией вогнутыми стеклами. При усиленной работе на близком 
расстоянии может развиться мышечная астенопия (боли в глазах, 
в области висков, тошнота и пр.). Миопия с возрастом постепенно 
прогрессирует. Прогрессирующая миопия может осложниться 
центральным хориоретинитом, кровоизлияниями в области желтого 
пятна, помутнениями стекловидного тела и т. д. При некорригиро-
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ванной очками миопии вследствие чрезмерной работы внутренних 
прямых мышц глаза и отсутствия импульса к аккомодации бино
кулярное зрение расстраивается и может развиться расходящееся 
косоглазие. По классификации Б. JI. Радзиховского, миопию при
нято различать по величине (слабая, средняя, высокая), динамике 
развития (стабильная, прогрессирующая), клиническому течению 
(склеральная, склерохориопапиллярная, склерохориоретинальная, 
тотальная).

Д и а г н о з  миопии устанавливается скиаскопией после цикло- 
плегии. Кроме скиаскопии, применяют* рефрактометрию на реф
рактометре Гартингера и большом электрическом офтальмоскопе 
БО-58. У новорожденных детей без циклоплегии определяется 
почти всегда миопия. Ложная миопия возникает также в предшколь- 
ном и школьном возрасте. В дифференциальной диагностике важен 
метод эргографии.

Л е ч е н и е  миопии заключается в своевременном назначении 
соответствующей коррекции. Лекарственная терапия при прогрес
сирующей миопии—витамины В2, С, Р, Е, А, К, препараты кальция, 
глюкозы, йодистые препараты, пилокарпин, адреналин, атропин, 
тканевые и сосудорасширяющие средства, оксигенотерапия, микро
элементы и пр. При отслойке сетчатки при близорукости показано 
оперативное лечение. В последнее время при близорукости высокой 
степени применяют операции, направленные на уменьшение кривиз
ны роговицы и даже экстракцию хрусталика, делают пластику и 
укрепление склеры по А. П. Нестерову. Прогноз при тяжелой ос
ложненной близорукости очень серьезный. Профилактика близору
кости должна проводиться уже в родильном доме. Если новорожден
ный эмметроп или даже гиперметроп в 1,0 D, то таких детей надо 
брать на диспансерное наблюдение как потенциальных миопов.

МИОТОНИЯ ВРОЖДЕННАЯ (Томсена болезнь). Заболевание 
описано Thomsen (1876) у многих членов его семьи в 5 поколениях. 
Наследуется по аутосомно-доминантному типу. Патологоанатоми
чески находят утолщение мышечных волокон и сильное ветвление 
в них нервных окончаний. В патогенезе заболевания основную роль 
играет нарушение синаптической передачи вследствие дефекта мы
шечных мембран.

К л и н и к а .  Заболевание может начинаться с рождения со 
спазмом мускулатуры лица, языка и глотательной мускулатуры. 
Спазмы усиливаются при умываниях ребенка холодной водой и корм
лении холодной пищей. В более позднем возрасте развиваются 
мышечные гипертрофии с повышенной механовозбудимостью мышц. 
Функциональные мышечные расстройства проявляются мышечным 
спазмом при целенаправленных движениях. При электромиографип 
гыявляется миотоническая реакция мышц на гальванический ток.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с миотонической дистрофией.

Л е ч е н и е :  применение препаратов хинина; кальция, АКТГ. 
Назначаются гальванические процедуры с кальцием и хинином. 
В диете — ограничение калия.

МОЗГА ПРОМЕЖУТОЧНОГО НАСЛЕДСТВЕННО-СЕМЕЙНЫЙ 
СИНДРОМ (акромегалоидный гигантизм семейный, Берардинелли 
синдром). Синдром представляет семейное гормонально-обменное 
заболевание с гиперфункцией гипофиза.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а .  Заболевание начинается 
в раннем детском возрасте, характеризуется быстрым ростом детей
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и развитием акромегалоидного гигантизма, гипертрофией скелетной 
мускулатуры, атрофией подкожножировой ткани по типу липоди- 
строфии, гепатоспленомегалией с жировой инфильтрацией печени 
и развитием цирроза, кардиомегалией, гиперпигментацией кожи 
и помутнением хрусталика. В моче увеличение 17-кетостероидов. 
В крови — гиперлипемия (сыворотка крови молочного цвета).

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с болезнью Лоуренса — Муна — Барде — Бидля, липоидозами, 
опухолями гипофиза.

МОЗГОВЫХ СОСУДОВ ОБЫЗВЕСТВЛЕНИЕ НАСЛЕДСТВЕН
НОЕ (Фара синдром). В 1931 г. Fahr описал семейное заболевание, 
сопровождающееся ранним обызвествлением сосудов, васкуляризи- 
рующих внутреннюю капсулу и подкорковые узлы. Возраст больных 
20—30 лет. Патологоанатомически определяются дегенеративное 
Поражение в области подкорковых ганглиев и в меньшей степени 
других отделов нервной системы, изменения сосудов с их обыз
вествлением.

В клинике  ведущими симптомами являются прогрессирую
щее слабоумие, экстрапирамидный симптомокомплекс, спастические 
параличи и парезы, эпилептиформные припадки.

Д и а г н о з  ставят на основании рентгенологических данных: 
внутримозговые обызвествления («мозговые камни»),

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с токсоплазмозом, болезнью Штурге — Вебера, хореей Хантингто
на, туберозным склерозом.

Л е ч е н и е .  Проводят противосудорожную терапию; назна
чают препараты, снижающие, мышечный тонус, витамины.

МОЗЖЕЧКОВАЯ ДИССИНЕРГИЯ МИОКЛОНИЧЕСКАЯ 
(Ханта синдром). Прогрессирующая мозжечковая диссинергия опи
сана Hunt в 1921 г. Характеризуется интенционным тремором, 
начинающимся в руках и постепенно распространяющимся на дру
гие отделы. Атактический тремор меньше в покое. Тремор сочетается 
с миоклонусом и эпилепсией, может быть диссинергия, дисметрия, 
адиадохокинез, гипотония мышц, нистагм. При патологоанатоми
ческом исследовании находят дегенерацию красного и зубчатого 
ядер мозжечка. Hunt также наблюдал этот синдром в сочетании 
Q атаксией Фридрейха. Считают, что синдром может быть вызван 
первичной атрофией зубчатых ядер мозжечка.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с болезнью Фридрейха и миоклонус-эпилепсией.

МОЗОЛИСТОГО ТЕЛА АГЕНЕЗИЯ ВРОЖДЕННАЯ. Описана 
Alpers, Grant в 1931 г. Аномалия сочетается с множественными де
фектами развития мозга, включающими расширение задних рогов 
боковых желудочков, микроцефалию, гидроцефалию. Обнаружи
ваются задержка умственного и физического развития, судорожные 
приступы, параличи и парезы. У взрослых наблюдаются атаксия, 
зрительные агнозии и снижение интеллекта.

Л е ч е н и е симптоматическое.
МОЗОЛИСТОГО ТЕЛА ДЕГЕНЕРАЦИИ СИНДРОМ. Marchia- 

fava, Bignami описали в 1903 г. редкий синдром, проявляющийся 
снижением интеллекта, психическими расстройствами и изменения
ми двигательной сферы. Синдром встречается только среди мужчин, 
наиболее часто в Италии. Патологоанатомически выявляется первич
ная дегенерация и некроз медиальных частей мозолистого тела, 
микроскопически — демиелинизацця пораженных областей.
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К л и н и к а .  Заболевание начинается чаще после 30 лет 
с апатии, депрессии, сменяющейся возбуждением и агрессией. 
Нередко могу?! иметь место асоциальное поведение и сексуальные 
отклонения. Отмечаются изменение мышечного тонуса и рефлексов, 
тремор, дизартрия, преходящие гемипарезы. В терминальных ста
диях заболевания — судороги, коматозное состояние. Течение 
заболевания неуклонно прогрессирующее. Могут иметь место крат
ковременные спонтанные ремиссии. Смерть наступает через 2 5 лет
от начала заболевания.

Д и а г н о з .  Клинический диагноз крайне труден. Дифферен
циальный диагноз следует проводить с группой демиелинизирующих 
заболеваний, опухолями мозолистого тела.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
МОЗГА ПОЛИДИСТРОФИЯ ПРОГРЕССИРУЮЩАЯ (семейная 

дегенерация серого вещества). Синдром описан в 1931 г. Alpers. 
Патологоанатомически характеризуется исчезновением ганглиозных 
клеток, пролиферацией микроглии и астроглии. Описаны семейные 
случаи заболевания. Большинство авторов считают, что заболевание 
наследуется по аутосомно-рецессивному типу.

К л и н и к а .  Начало болезни обычно с судорог в раннем 
детстве. Прогрессирование неврологической симптоматики характе
ризуется слепотой, спастикой, миоклонусом и деменцией. Смерть 
наступает при явлениях децеребрации.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
МРАМОРНАЯ БОЛЕЗНЬ (остеопетроз семейный, болезнь Аль

берса — Шенберга, остеосклероз врожденный диффузный) — забо
левание костной системы. Описано в 1904 г. Albers и Schonberg. 
Проявляется в различных клинических вариантах. Частота в попу
ляции 1 : 100 ООО. Различают злокачественную и моносимптомную 
формы. Патогенез болезни не выяснен. Злокачественная форма 
проявляется уже в грудном возрасте задержкой роста, иногда спон
танными переломами костей, значительной анемией, увеличением 
размеров печени и селезенки. Тип наследования злокачественной 
формы — аутосомно-рецессивный. Известна также моносимптом- 
иаи — доброкачественная форма, выявляемая только при рентгено
логическом исследовании, при котором обнаруживаются аморфный 
склероз костей, иногда поперечная или продольная исчерченность. 
Костномозговой канал не выявляется, трубчатые кости приобретают 
сходство с «дубинкой». Возможна комбинация мраморной болезни 
и рахита. Эта форма наследуется доминантно. Заболевание необхо
дим) дифференцировать от болезни Педжета, идиопатической гипер- 
кальциемии, гинервитаминоза D, врожденного сифилиса, рахита, 
остеопластического карциноза, лейкоза и анемий.

Л в ч е н и е не разработано. Прогноз неблагоприятный при 
злокачественной форме, смерть наступает в раннем возрасте из-за 
недостаточности костного мозга и геморрагического синдрома. 
Прогноз в случаях моносимптоматической формы благоприятен.

МУ КОПОЛИСАХАРИДОЗЫ (гаргоилизм, множественный дизо- 
стоз, липохондродистрофия, болезнь Гурлера — Мфаундлера — 
Гунтера) — группа наследственных заболеваний соединительнои 
ткани, характеризующаяся сочетанным поражением опорно-двига- 
тел ьного аппарата' внутренних органов, глаз п нервной системы. 
Первые случаи заболевания описаны Thompson в 1900 г., Hunter 
в 1919 г. и Hurler в 1919 г. Название «гаргоилизм» было дано заболе
ванию из-за сходства гротескных черт больных с фигурами уродцев,
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украшающих храм Нотр-Дам в Париже. Заболевание довольно 
редкое, в мировой литературе описано немногим более 600 случаев. 
Основной тип наследования — аутосомно-рецессивный, форма Hun
ter передается по рецессивному, сцепленному с полом типу. При 
патологоанатомическом исследовании обнаруживаются изменения 
во многих органах: печени, почках, сердце, аорте и др. Значительно 
страдает мозг, вес его уменьшен или увеличен, выявляется умерен 
ная гидроцефалия, утолщение твердой мозговой оболочки. В костях 
обнаруживаются нарушения энхондральиого окостенения, разра
стания кровеносных сосудов в хряще, накопление в его клетках 
мукополисахаридов (гликозамингликанов) и липоидов. Эти же ве
щества откладываются в виде мелкозернистой массы в клетках мозга 
и периферических ганглиях, сетчатке глаза. Нервные клетки вы
глядят набухшими, ядро их сдвинуто к периферии, нисслевское 
вещество разрушается. Гомогенные зернистые массы откладываются 
в паренхиматозных клетках печени, ретикулярных клетках селе
зенки, эпителии извитых канальцев почек, клетках склеры и рого
вицы глаза. В основном веществе соединительной ткани выявляется 
накопление только гликозамингликанов. Происходит дезорганиза
ция основного вещества, утолщение коллагеновых волокон. Моле
кулярной основой дефекта соединительной ткани является нару
шенный обмен гликозамингликанов. Возможно, что заболевание 
возникает вследствие мутации гена, контролирующего синтез поли
сахаридов, или нарушается связь полисахаридов с белковым 
комплексом, что сопровождается избыточным накоплением глико- 
замингликинов в органах. Сдвиги в липидном и других видах обмена 
носят, очевидно, вторичный характер.

К л и ни ч е с к а !  к а р т и н а  заболевания принимает 
характерный вид обычно через несколько месяцев после рождения. 
Черты лица становятся грубыми, выражен экзофтальм, гипертело- 
ризм. Череп деформирован и увеличен в размерах, лоб нависает 
над лицом, переносица запавшая, нос широкий, губы толстые, язык 
большой. С возрастом эти особенности становятся более выражев- 
ными. Больные значительно отстают з росте. Шея и конечности 
короткие, пальцы короткие и широкие, выражен гипертрихоз. 
Отмечаются паховые и пупочные грыжи, деформация грудной клетки 
и позвоночника, контрактуры крупных и мелких суставов. Нередко 
обнаруживаются гепатоспленомегалия, пороки сердца. Больные 
обычно вялы и заторможены, интеллект снижен. Офтальмологичес
кое исследование обнаруживает помутнение роговицы иногда только 
с помощью щелевой лампы, застойные диски зрительных нервов. 
При рентгенологическом исследовании устанавливаются деформа
ции костей черепа, уплотнение костей свода и основания. Черепные 
швы растянуты, края их истончены. Турецкое седло уплощено, 
вход в него расширен. Пястные кости и фаланги пальцев деформиро
ваны, структура их грубопетлистая. В трубчатых костях — нару
шение энхондральиого и перихондрального окостенения. В пояснич
ном отделе позвоночника часто выявляется кифоз, тела позвонков 
становятся клювовидными. Электрокардиографически отмечаются 
признаки диффузного поражения миокарда, изменение ритма сер
дечной деятельности. При биохимическом исследовании устанавли
вается избыточное выведение с мочой кислых гликозаминов. По 
клиническим особенностям заболевания, биохимическим изменениям 
и типу наследования принято различать 6 типов мукополисахари- 
дозов, Первый тип — синдром Гурлер отличается резкими деформа-

146

ak
us

he
r-li

b.r
u



пнями скелета и черепа, люмбальным кифозом, тугоподвижностью 
многих крупных и мелких суставов, гепатоспленомегалией, тяжелой 
степенью олигофрении, помутнением роговицы, часто катаром 
верхних дыхательных путей, пневмонией. Течение болезни — наибо
лее злокачественное из всех типов мукополисахаридозов. Больные 
живут не более 10—12 лет. Смерть наступает от легочно-сердечной 
недостаточности. В моче содержатся большие количества дерматан- 
сульфата и гепарансульфата. Наследуется по аутосомно-рецее- 
сивному типу. Второй тип —  синдром Гунтера — характеризуется 
умеренно выраженными костными деформациями, отсутствием пояс
ничного горба. У больных обнаруживается незначительная умст
венная отсталость, тугоухость. Помутнение роговицы не
значительное или отсутствует, может выявляться атрофия дисков 
зрительных нервов, пигментный ретинит. Течение болезни более 
легкое. Больные нередко живут до 30—35 лет. С мочой выводятся 
дерматансульфат и гепарансульфат, но в несколько меньших коли
чествах, чем при синдроме Гурлер, Тип наследования — рецес
сивный, сцепленный с полом. При третьем типе •— синдроме Сан- 
филиппо — костные и соматические изменения выражены нерезко, 
снижение интеллекта значительное. Помутнение роговицы не отме
чается. В моче много гепарансульфата. Наследуется синдром Сан- 
филиппо по аутосомно-рецессивному типу. Четвертый тип — 
синдром М оркио —■ примечателен отсутствием снижения интеллекта, 
помутнения роговицы, гепатоспленомегалии и гротескных черт 
лица. Отмечаются значительные деформации скелета, особенно 
грудной клетки, в моче — большое количество кератансульфата. 
Наследуется по аутосомно-рецессивному типу. При нятом типе — 
синдроме Шейе — характерны костные деформации, контрактуры 
крупных и мелких суставов, «когтистая лапа», интеллект нормален 
или незначительно снижен, помутнение роговицы умеренное. С мо
чой выводится много дерматансульфата. Наследуется по аутосомно- 
рецессивному типу. При шестом типе —  синдроме М арото —  
Лами — больные карликового роста, выражены костные изменения 
и помутнение роговицы, интеллект существенно не изменен. В моче 
содержится много дерматансульфата. Наследуется также по ауто
сомно-рецессивному типу.

Л е ч е н и е  больных мукополисахаридозами представляет 
трудную задачу. Делаются попытки использования гормональных 
препаратов: АКТГ, преднизолона и др. В ряде случаев показано 
применение тиреоидина, учитывая признаки гипофункции щитовид
ной железы. Предлагалось лечение тиреоидином в сочетании с облу
чением гипофиза. Отмечен некоторый эффект от использования 
высоких доз витамина А. Применяются сердечные и другие симпто
матические средства. _____ „

М Ы Ш Е Ч Н А Я  А Т Р О Ф И Я  С П И Н А Л Ь Н А Я  П Р О К С И М А Л Ь Н А Я  
В Р О Ж Д Е Н Н А Я  (Кугельберга — Веландера болезнь). Спинальная 
мышечная атрофия проксимальная врожденная выделена Kugelberg 
и Welander в 1954 г. Заболевание наследуется по аутосомно-рецес
сивному типу. Описаны семейные случаи. Оба пола поражаются 
с одинаковой частотой. При патологоанатомическом исследовании 
определяются дегенеративные изменения в клетках передних рогов 
спинного мозга, атрофия мышечных волокон, разрастание соеди
нительной ткани.

К л и н и к а .  Первые симптомы заболевания — атрофии про
ксимальных отделов конечностей и фасцикулярные подергивания,
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появляющиеся на первом году жизни. Заболевание медленно п ро
грессирует и дает развернутую клиническую картину к 8— 10 годам. 
Обнаруживаются резкая задержка психического и физического 
развития, отсутствие сухожильных рефлексов, вторичные деформа
ции позвоночника. Электромиографическое исследование устанавли
вает измененную переднероговую активность спинного мозга.

Д и а г н о з  ставят на основании раннего начала заболевания, 
медленного прогредиентного течения, характерных электромио- 
графических изменений, результатов мышечной биопсии. Дифферен
циальный диагноз следует проводить с болезнью Верднига — 
Гоффмана и другими формами прогрессирующих мышечных дистро
фий, гликогенозом, травматическими повреждениями спинного 
мозга, миозитом.

Л е ч е н и е  проводится по принципам, указанным при лечении 
Миопатий, Важна профилактика вторичных инфекций.

М Ы Ш Е Ч Н О Й  Г И П Е Р Т Р О Ф И И  И  У М СТ ВЕН Н О Й  ОТСТА
ЛОСТИ В Р О Ж Д Е Н Н Ы Й  СИНДРОМ  (де Ланж синдром). Bruk 
в 1889 г., De Lange в 1934 г. дали подробное описание заболевания, 
первые симптомы которого появляются при рождении и характе
ризуются мышечной гипертрофией, экстрапирамидными наруше
ниями и различными пороками развития. При патологоанатомиче
ском исследовании определяются истинная гипертрофия скелетных 
мышц, слабость мышц пищевода и кишечной стенки, разнообраз
ные варианты недоразвития и уродства мозга (полигирия, микро- 
гирия, полости в белом веществе мозга и таламусе).

К л и н и ч е с к и  при рождении ребенка обнаруживаются 
мышечная гипертония, цианоз и мраморность кожи, в дальней
шем — задержка нервно-психического и физического развития, 
низкий рост, нарушение процессов оссификации ядер окостенения 
и прорезывания зубов. Отмечаются симметричные гипертрофии 
многих скелетных мышц, диспластические черты: большая голова, 
большие уши, язык. Гипертония и мышечная ригидность более 
выражены в сгибателях рук и ног. Характерна поза больного: 
голова запрокинута, руки согнуты в локтевых суставах, пальцы 
сжаты в кулак. Ахилловы рефлексы отсутствуют. По мере роста 
умственная отсталость и задержка статического развитая ста
новятся все более выраженными. Дети рано умирают.

Д и a i i  о з ставят на основании симметричных мышечных 
гипертрофий, мышечной гипертонии в сочетании с диспластиче- 
скими чертами и умственным недоразвитием. Дифференциальный 
диагноз следует проводить с наследственно-дегенеративными забо
леваниями нервно-мышечной системы, болезнью Дауна, трисомией 
группы D и Ё.

М Ы Ш Е Ч Н А Я  Г И П О П Л А ЗИ Я  В РО Ж Д Е Н Н А Я  (Краббе син
дром). Заболевание описано Krabbe в 1946 г. Характеризуется 
врожденным недоразвитием мышечной ткани. Мыщцы плохо опре
деляются при пальпации. Заболевание иногда сочетается с другими 
аномалиями. Сухожильные рефлексы сохранены. Статические 
функции развиваются с задержкой, но имеется тенденция к улуч
шению. Электровозбудимость мышц и нервов не нарушена. Обна
руживается креатининурия при отсутствии креатииурии.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует прово
дить с прогрессирующими мышечными дистрофиями.

Л е ч е н и е :  применение средств, улучшающих обмен ве
ществ в мышечной ткани (АТФ, глютаминовая кислота, метионин),
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фИЗКМЫШЕЧНАЯагШСТРОФИЯ МИОТОНИЧЕСКАЯ (Куршмана- 
Штайнерта — Баттена болезнь). Curschmann, Stemert, Batten 
в 1906 г. описали заболевание, характеризующееся миотониеи, 
амиотрофией и эндокринными расстройствами. Заболевание встре
чается с частотой 1 : 100 ООО в популяции. Наследуется, как пра 
вило по аутосомно-доминантному типу. Нередко передается ли
цами, имеющими моносимитомные формы. Мужчины поражаются 
в 5 раз чаще женщин. При патологоанатомическом исследовании 
определяются дегенеративные изменения мышечных волокон с раз 
растением соединительной ткани. Характерно удлинение центрально 
расположенных ядер мышечных клеток атрофия желе;* вн^Реиней 
секреции, особенно половых желез. Патогенез , 
известен. Миотонический компонент обусловлен дефектом мио 
невральной пластинки и избыточным и^ошвнием вда^хош яа.

К л и н и к  а. Заболевание может начинаться в любом возра 
сте. Первым симптомом является трудность рассла6ления мьииц, 
вызываемая механическими, эмоциональными и *модо“  фак- 
торами. Часто поражаются мышцы рук и ног и мимическая мускула 
тура Степень выраженности миотонии варьирует. Характерны 
атрофии мышц лица -  лицо удлиненное с заостренными чертами 
в более поздних стадиях выявляется атрофия мышц конечностей 
и туловища. Характерно снижение зрения вследствие развиваю
щейся катаракты, которая обнаруживается во всех сяучм ^боло- 
вания. Часто отмечаются психические расстройства — слабоумие, 
чувство страха, придирчивость, раздражительность, неД0В®Р™®”® " 
У мужчин ранняя импотенция и облысение, у женщин менопауза. 
Эдектпомиография выявляет миотоническую реакцию мышц с дли- 
1( , , , знием. Биохимическое исследование обнаруживает
гипогликемию, глюкозурию. Гормональный проешь свидетель,с - 
вует о гипофункции желез внутренней секреции. Течение забояета 
ния медленно прогрессирующее. Двигательные функции у больных

еохр— е, « г„ ц  т е т  провоить

° “ Т Г Й  гормональная
(АКТГ) и симптоматическая терапия. В диете целесообразно резко 
пгпяштчить продукты, содержащие калий (картофель и др.).

Р МЫШЕЧНЫЕ ДИСТРОФИИ ПРОГРЕССИРУЮЩИЕ (миопа- 

тии, прогрессирующие мышечные дистрофии) -  группа наиболее 
распространенных наследственных нервно-мышечных заболевашш 
Подробное клинико-морфологическое описание первых случаев было 
сделано Duchenne и Cruveilhier (1853), Erb (1882), Landouzy,
(1886), Griife (1868), В. К. Ротом (1890, 18 9о). Заболевания описаны 
во всех странах мира с частотой 4 на 100 000 населения, 35 А 
наблюдений имеют семейный характер. Различные формы прогрес
сирующих мышечных дистрофии могут передаваться по аутосош о 
доминантному, аутосомно-рецессивному и сцепленному « полом 
типам. При натологоанатошгееском исследовании выявляется сле
дующее: мышцы истончены, часть волокон замещена жировой
и соединительной тканью. В миоплазме — постепенная вакуолиза
ция з? гиалиновая дегенерация, в сарколемме — увеличение ядер 
и формирование их в цепочку. При электронной микроскопии вы 
является изменение структуры мембран мышечных клеток, сущес -

анаболические гормоны и витаминотерапия. Показаны лечебная
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венных изменений в нервной системе не находят. В основе патогенеза 
прогрессирующих мышечных дистрофий лежат нарушения мета
болизма мышечных клеток. Биохимические исследования биопсиро- 
ванных мышц больных установили изменения нуклеиновых кислот, 
белков и ферментов. Использование меченых аминокислот в экспери
менте на мышах с наследственной мышечной дистрофией чистой 
линии Re/129 выявило значительное преобладание ускоренного 
распада белков мышц над измененным их синтезом..

К л и н и к а .  Ведущими клиническими симптомами заболе
ваний этой группы являются мышечная слабость, утомляемость 
при легких физических нагрузках, симметричные мышечные атро
фии. Рано выявляются снижение или отсутствие сухожильных 
рефлексов, гипотония мышц, в более поздних стадиях — костные 
деформации, контрактуры. Расстройств чувствительности, коорди
нации и функции тазовых органов не отмечается. Постоянно выра
жены вегетативно-трофические расстройства.

Описаны различные формы прогрессирующих мышечных дистро
фий. Ювенильная форма Эрба —  Рота характеризуется началом 
в молодом или детском возрасте. Наследуется по аутосомно-рецес- 
сивному типу. Поражаются оба пола, мальчики болеют несколько 
чаще девочек. Заболевание обычно начинается с атрофии мышц 
тазового пояса и проксимальных отделов конечностей, псевдогипер- 
трофии икроножных мышц. Рано угасают сухояшльные рефлексы. 
Характерным является симптом «крыловидных лопаток», «свободных 
надплечий», «осиная талия», переваливающаяся походка («утиная»), 
вставание в несколько этапов («лесенкой»). Интеллект обычно не 
страдает. Течение медленное, но неуклонно нрогредиентное. Степень 
двигательных расстройств зависит от возраста, в котором появля
ются первые клинические симптомы. Псевдогипертрофическая 
форма Дюшена поражает преимущественно мальчиков. Основной 
тип наследования заболевания — рецессивный, сцепленный с полом. 
Клинические симптомы обнаруживаются нередко в первые годы 
жизни: походка приобретает характер «утиной», больные испыты
вают трудности при подъеме по лестнице, часто падают. Характер
ным являются значительные псевдогипертрофии икроножных мышц, 
нередко дельтовидных, ягодичных и др. У отдельных больных 
с псевдогипертрофической формой Дюшена выявляются снижение 
интеллекта, эндокринные расстройства, - синдром Иценко — Ку
шинга, адипозо-генитальная дистрофия. Заболевание неуклонно 
прогрессирует и быстро приводит к обездвиженности больных.

Плече-лопаточно-лицевая форма Ландузи —  Дежерина насле
дуется по аутосомно-доминантному типу, болезнь начинается в 20— 
30 лет с атрофии мышц лица и плечевого пояса. Лицо гипомимично, 
типично лицо «сфинкса», атрофия круговой мышцы рта обусловли
вает поперечную улыбку. Глаза полностью не закрываются, лаго- 
фтальм, В последующем отмечается поражение других мышечных 
групп. Течение заболевания медленное, долго сохраняются двига
тельные функции.

Описаны более редкие формы прогрессирующих мышечных 
дистрофий. Офтальмоилегическая форма характеризуется пораже
нием мышц глазного яблока, что сопровождается птозом, ограниче
нием движений глазных яблок и т. д. Наряду с  этим отмечается 
вовлечение в патологический процесс мышц туловища и конечнос
тей, иногда мышц, иннервируемых каудальной группой черепно
мозговых нервов (бульбарно-офтальмоплегическая форма). Забо

150

ak
us

he
r-li

b.r
u



левание может наследоваться по аутосомно-рецессивному или 
аутосомно-доминантному типу.

При дистальной форме миопатии атрофии мышц начинаются 
с дистальных отделов конечностей, мелких мышц кисти и стоп, 
позднее вовлекаются в процесс мышцы голеней и преДплечии. 
Чувствительные расстройства отсутствуют. Наследуется заболева
ние по аутосомно-рецессивному типу. Особую редкую форму пред
ставляет немалиновая миопатия. Заболевание проявляется при 
рождении значительной гипотонией мышц и мышечной слабостью. 
Тип наследования аутосомно-рецессивный. При электронномикро- 
скопическом исследовании обнаруживают дегенерацию мышечных 
волокон, эозинофильные и кристаллические включения в сарко
плазме. Заболевание может иметь стационарный характер или мед
ленно прогрессирует. Дети развиваются со значительной физическою 
задержкой. Диагноз уточняется с помощью биопсии мышц.

Описаны атипичные и смешанные формы прогрессирующих 
мышечных атрофий. Лабораторные исследования обнаруживал! 
в моче уменьшение креатинина и появление креатина. Весьма ха
рактерно избыточное содержание в моче отдельных заменимых 
и незаменимых аминокислот. В сыворотке крови повышается ряд 
ферментов: креатинфосфокиназа, альдолаза, трансаминаза и др. 
Указанные изменения особенно выражены при форме Дюшена, 
На электромиограмме обнаруживается умеренное снижение воль
тажа, реакция перерождения отсутствует. На электрокардиограм
мах — признаки диффузного поражения миокарда. _

Д и а г н о з  прогрессирующих мышечных дистрофии ставится 
на основании характерной клинической картины болезни, домини
рования двигательных расстройств и прогредиектного течения. 
В ряде случаев диагнозу помогают анамнестические данные, наличие 
в семье аналогичного заболевания. Дифференциальныи диагноз 
следует проводить с вторичными формами миопатии, последствиями 
полиомиелита, сирингомиелией, боковым амиотрофическим склеро
зом и с группой коллагеновых заболеваний.

Л е ч е н и е  комплексное и предусматривав»' назначение 
препаратов, влияющих на различные звенья обмена веществ и улуч
шающих нервно-мышечную проводимость. Целесообразно примене
ние метионина, глютаминовой кислоты, аденозинтрифосфорнои 
кислоты (АТФ), анаболических гормонов. Значительное место в те
рапии отводится витаминам группы В и Е. Широко применяются 
антихолинэстеразные препараты: прозерин, галактамин и средства, 
влияющие на проводимость в вегетативных ганглиях (пахикарнинЬ 
Лечение проводится курсами длительностью 1—2 месяца. Каждый 
курс лечения включает препараты, влияющие на обмен веществ, 
нервно-мышечную проводимость и витамины. Широко используется 
дозированная лечебная физкультура и физиотерапия (грязелечение, 
воротник по Щербаку, занятия в бассейне, массаж, дыхательная 
гимнастика).' Профилактика прогрессивных мышечных дистрофии 
тесно связана с ранней диагностикой и выявлением состояния гетеро
зиготного носительства, для чего используются биохимические 
и злектрофизиологические методы исследования (исследование фер
ментов и аминокислот у родителей и близких родственников боль-

НЫХ МЫИ1Ц} ЭКСТРАОКУЛЯРНЫХ ФИБРОЗ ВРОЖДЕННЫЙ 
ОБЩИЙ — редкое заболевание, описанное Brown в 1950 г. 1 ип 
наследования аутосомно-доминантный. Имеется врожденная аплазия
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и фиброз мышц, тенонова капсула структурно изменена и сращена 
со склерой. Заболевание часто носит семейный характер. Поражение 
двустороннее. Уже у новорожденных отмечается сужение глазной 
щели, глазные яблоки расположены на 20—40° ниже горизонталь
ной плоскости. Отсутствуют функции приведения и отведения глаз. 
Голова откинута назад. Отмечается выраженная ригидность конъюн
ктивы. Зрительные функции, как правило, не страдают.

Л е ч е н и е  хирургическое.
Прогноз относительно благоприятный.
НАДПОЧЕЧНИКОВ КОРЫ ОПУХОЛИ ВРОЖДЕННЫЕ. Врож

денная опухоль коры надпочечников относится к исключительно ред
ким заболеваниям. Гистологически опухоль представляет собой раз
растание клеток клубочковой зоны, отмечается аденоматозный рост 
элементов сетчатой и пучковой зоны, клеточный атипизм опухоли.

К л и н и ч е с к и  опухоль коры надпочечников проявляется 
при рождении избыточным весом больных, лунообразным лицом,ко
роткой шеей, гипертрихозом и жесткими волосами на лобке, грубым 
голосом, у девочек может иметь место гипертрофия клитора. Диагноз 
ставят на основании изменения содержания в моче 17-кетостероидов, 
преднизолоновой пробы и пневмоперитонеума. Дифференциальный 
диагноз следует проводить с адрено-генитальным синдромом.

Ле ч ' е н и е  оперативное.
НАНИЗМ ГИПОФИЗАРНО-ЦЕРЕБРАЛЬНЫЙ (наследст- 

венно-семейные формы). Заболевание описано Hanhart в 1925 г. 
Предполагается, что тип наследования — аутосомно-рецессивный. 
В основе заболевания лежит генетически обусловленный дефект 
развития гипофизарно-гипоталамической области. При патолого- 
■ натомическОм исследовании определяется недоразвитие ядер гипо
таламуса и передней доли гипофиза. В патогенезе заболевания 
играет роль недостаточное образование гормонов роста и гонадо
тропного гормона.

К л и н и к а .  Больные маленького роста с правильными про
порциями тела. Характерно преждевременное увядание кожи лица, 
раннее появление морщин. Больные замкнуты, негативны. Интел
лект, как правило, не страдает. В ряде случаев имеют место явления 
гипотиреоза—избыточное отложение жира, отечное лицо. Вторич
ные половые признаки отсутствуют. У девочек матка определяется 
в виде тяжа, придатки не прощупываются, молочные железы не 
развиты, у мальчиков половые железы очень малы, оволосения 
лобка не наступает. На рентгенограмме отмечается задержка раз
вития костей: ядра окостенения появляются с большим опозданием. 
Эпифизарные центры подвергаются со временем оссификации. 
Зоны роста остаются открытыми неопределенное время или закры
ваются только у взрослых. В крови обнаруживается снижение 
щелочной фосфатазы и неорганического фосфора, снижение гемо
глобина и эритроцитов, лимфоцитов.

Диа г н о з  гипофизарного нанизма основывается на данных 
анамнеза (резкая задержка роста с 2—3-летнего возраста), харак
терной рентгенологической картины и определения гормонального 
профиля мочи (тиреотропный гормон и гонадотропный). Дифферен
циальный диагноз следует проводить с микседемой, болезнью 
Дауна, прогерией.

Лечение :  применение анаболических стероидов — ретаболила 
и дураболина, а также тиреоидина. Лечение необходимо проводить 
на фоне полноценного питания.
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НЕВА ЙЁЗАРа ЩЁЙЙЁ. Незаращение неба (райдёяЬМ йеба, 
«волчья ыасть») встречается приблизительно у 1 ребенка на 2000 ро
дившихся. Возникновение данной аномалии объясняется задержкой 
развитая небных отростков, вследствие чего они не достигают еош- 
ш  и не происходит их соединения. От стадии прекращения 
развития неб' зависят клинические формы, среди которых разли 
чают неполные расщелины неба, не доходящие до переднего края 
челюсти, и полные -  с незаращением альвеолярного отростка че
люсти. Этот вид порока развития сочетается с незаращением верхней 
губы. Расщелины неба наблюдаются как односторонние, так и дву
сто ронние. При двустороннем полном незаращении неба в центре 
расщелины видны сошник и хоаны. Неполное незаращение “вб 
распространяется чаще на все мягкое небо. Иногда расщепле 
только uvula, в некоторых случаях имеется незаращение мягкого 
и частично твердого неба. Распознавание расщелин неба не пред-

C ,aT ™ ” ” " f „ е проявления ашшсят „  протяженно™ , 

расщелины — чем расщелина больше, тем они более выражены.
В тяжелых случаях грудное вскармливание становится невозмож
ным речь таких детей трудно понять. Кроме того, постоянное 
раздражение и травмы открытой полости носа нарушают правильное 
дыхание и способствуют инфицированию дыхательных путей.

Л е ч е н и е  Устранить указанные недостатки можно двумя 
путями — консервативным (применение обтуратора) и оперативным 
(уранопластика). Ношение обтуратора способствует правильному 
развитию речи. Большое значение имеют занятия с логопедом. 
Оперативное лечение показано в возрасте от 4 до 6 лет. ' редварз 
тельно необходимы санация полости рта и носоглотки. Цель опера
ции - - путем устранения расщелины и формирования подвижного 
мягкого неба создать условия для правильной фонации и разобщить 
ротовую и носовую полости. В послеоперационном периоде необхо
димо продолжение обучения у логопеда. Прогноз благоприятный.
...... н е в р и т  "г и п е р т р о ф и ч е с к и й  и н т е р с т и ц и а л ь н ы м

(Дежерина -  Сотта). Dejerine и Sotta в 1893 г. описали редкое забо
левание, характеризующееся гипертрофией нервных стволов, види
мой на глаз и определяемой пальпаторно, сочетающейся с Двига
тельными и чувствительными нарушениями. Заболевание носит 
наследственный характер и передается по аутосомно-доминантному 
тину Не исключены спонтанные мутации. При патологоанатому 
ческом исследовании выявляется резкая гипертрофия шванновскои 
оболочки, сдавливающая осевые цилиндры и вызывающая дегенера
цию аксонов и нервных корешков. Наблюдается также дегенерация 
задних столбов и мозжечковых путей.

К л и н и к а .  Начало заболевания — в возрасте до 20 лет. 
Чаще болеют лица мужского пола. Изменения нервных стволов 
внешне напоминают тромбофлебит. Больные часто жалуются на 
локальные боли, расстройства чувствительности непостоянного 
характера, постепенно развивающуюся мышечную атрофию. При 
неврологическом исследовании находят значительные утолщения 
периферических нервных стволов, эквиноварусную деформацию 
стоп,’ кифосколиоз, расстройства чувствительности, выпадение 
сухожильных рефлексов, координаторные расстройства. ‘ -оЗДнее 
могут отмечаться нистагм, вялая реакция зрачков на свет. Нередко 
кожные невусы и подкожные нейрофибромы. При исследовании 
спинномозговой жидкости — некоторое повышение оелка. На
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алектромиограмме — снижение э лектройозб удимости и реакция 
перерождения. Течение заболевания медленно прогрессирующее, 
возможны пароксизмы и ремиссии.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  необходимо про
водить с амиотрофией Шарко — Мари, нейрофиброматозом Реклин- 
гаузена, дистальной формой прогрессирующих мышечных дистро
фий, полиневритами различной этиологии.

Л е ч е н а  е: витамины Вх, Bi2, Е; АТФ, прозерин, нивалин, 
физиотерапия, электрогимнастика, массаж, лечебная физкультура. 
Следует избегать охлаждения, тяжелой физической нагрузки. 
При деформации стоп показано ношение ортопедической обуви.

НЕВРОЗ НАВЯЗЧИВЫХ СОСТОЯНИЙ (роль наследственно 
сти)—психическое нарушение, относящееся к категории пограничных 
расстройств. Имеет психогенное происхождение. Встречается чаще 
всего у психопатических личностей тормозного типа (психопаты-асте
ники, психастеники, шизоиды). Носит иногда семейный характер. 
Генетически подчиняется тем же закономерностям, что и психопа
тии на фоне которых имеет место невроз навязчивых состоянии.

НЕВУ С СЕМЕЙНЫЙ ПИГМЕНТНЫЙ (Блоха — Сульцбер- 
гера синдром). Описан Bloch и Sulzberger в 1925 г. Наследуется, 
как правило, по рецессивному, сцепленному с полом типу. Чаще 
болеют лица мужского пола. Заболевание относится к группе 
множественных пороков развития.

К л и н и к а .  Проявляется в раннем детском возрасте. Харак
теризуется очагами гиперпигмептации кожи темно-коричневого 
или стального цвета с преимущественным расположением на боковых 
поверхностях туловища. Иногда бывав», также буллезные, верру- 
козные и эритематозные высыпания. Участки гиперпигментации 
постепенно атрофируются. К другим симптомам относятся алопеция, 
дистрофия ногтей, гипоплазия зубов, аномалии их расположения 
и прикуса. Глазные симптомы включают помутнение роговицы 
и хрусталика, перемещение пигмента в роговице, атрофию зритель
ного "нерва, птоз, микрофтальмию, голубые склеры, В неврологичес
ком статусе имеют место микроцефалия, эпилептиформные судороги, 
атаксия, снижение интеллекта.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с другими пороками развития эктодермы, а также кожными заболе
ваниями — красным плоским лишаем, буллезным эпидермолизом.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
«НЕГНУЩЕГОСЯ ЧЕЛОВЕКА» СИНДРОМ (прогрессирующая 

мышечная ригидность и спазм). Синдром описан Moersch и Woltman 
в 1956 г. и состоит в постепенно нарастающей мышечной ригидности 
и болезненных мышечных спазмах. Патологоанатомические иссле
дования мозга и мышц аномалий не выявили. Возраст мольных 
в среднем от 30 до 50 лет. Начало заболевания чаще постепенное — 
в течение нескольких месяцев, иногда развитие быстрое — в течение 
нескольких дней или недель. Мышцы туловища поражаются в пер
вую очередь, в некоторых случаях ригидность начинается с мышц 
шеи и конечностей. Поражение симметричное. Мышцы живота 
становятся чрезвычайно твердыми, резко ограничена подвижность 
позвоночника. От хронического тетануса заболевание отличается 
тем, что не бывает спазмов жевательных мышц. Течение неуклонно 
прогрессирующее.

Л е ч е н и е .  Показано назначение препаратов, снижающих 
мышечный тонус, витаминотерапия. Прогноз неблагоприятней.
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НЕЙ РОД ЕРМ И Т  (роль наследственности). _ В литературе 
имеются указания на наследственную передачу нейродермита. Роди
тели или родственники больных нейродермитом часто страдают 
зудящими дерматозами, экземой, крапивницей и другими аллерги
ческими заболеваниями. Роль генетических факторов подтверж- 
дается наличием сходных иммунологических сдвигов (иммуноглобу
линовая фракция) у больных и их фенотипически здоровых

родственникcm ̂  ^ е с r о „ к а р т и н е  диффузного нейродермита

преобладает инфильтрация с лихенизацией на фоне эритемы неост
ровоспалительного характера. Морфологическая картина характе
ризуется появлением эиидермо-дермальных папул, часто по цвету не 
отличающихся от остальной кожи, местами сливающихся в участки 
сплошной папулезной инфильтрации. Кожа в очагах поражения час
то гиперпигментируется, в области очагов поражения и вне их в 
результате сильного зуда имеются множественные экскориации, 
кожа сухая, кое-где шелушится. Своеобразную форму диффузного 
нейродермита представляет «атопический дерматит» Ьенье. rfaoo- 
левание начинается большей частью в детском возрасте, являясь 
продолжением детской экземы («экссудативного диатеза»).
’ ' Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с себорейной" экземой, болезнью Гартнупа, фенилкетонуриеи, 
болезнью Айриса, медикаментозными дерматитами и др.

JI е ч е н и е — десенсибилизирующая, седативная терапия, 
электросон, гипноз, физиологические дозы стероидных гормонов.

м ес н е й т т о п е н и я 6 “п е р и о д и ч е с к а я  н а с л е д с т в е н н а я »
Ц И К Л И Ч Е С К А Я  Г Р А Н У  Л О Ц И Т О П Е Н И Я ; Ц И К Л И Ч Е С К И Й , 
РЕЦИДИВИРУЮЩИЙ А Г РА Н У Л О Ц И Т О З. Впервые заболевание 
описано Leabe в 1910 г. В настоящее время известно около 50 слу
чаев периодической нейтропении, которая встречается в лю&ом 
возрасте, в том числе и у грудных детей. Наследуется по аутосомно- 
рецессивному и аутосомно-доминантному типу.

К л и в  и к а. | К типичным симптомам болезни относится реци
дивирующая гранулоцитопения, которая продолжается 4—10 дней 
и повторяется через строго определенное время у одного и того же 
больного (через 2—3-4 недели). Периодам гранулоцитопении 
сопутствуют различные клинические симптомы: резкое ухудшение 
общего состояния больных, подъем температуры, появление гной
ных и септических осложнений. Исследование костного мозга 
в период нейтропении показывает ослабление гранулоцитопоэза 
в виде замедленного созревания гранулоцитов и уменьшения коли
чества сегментоядерных форм.

В периоды ремиссии больные чувствуют себя хорошо, при реци 
дивах лейкопении состояние их резко ухудшается. По^ поводу 
патогенеза заболевания не существует единого мнения. Придают 
значение инфекции, эндокринным нарушениям, дефициту факторов 
лейкоцитов, повышенному разрушению лейкоцитов в селезенке.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н о м у  д и а г н о з у  помогает на
личие четких циклов, возникающих вне всякой связи с внешними 
влияниями, а также выявление эозинофилии и моноцитоза в пери
ферической крови и костном мозге.

Л е ч е ни  е сводится к применению антибиотиков, перелива
нию крови и лейкоцитной массы, а также АКТ и кортикостероидов. 
В некоторых случаях возможен, эффект от удаления селезенки.
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ИЕЙТРОПЕНИЯ ДЕТСКАЯ ПОСТОЯННАЯ НАСЛЕДСТВЕН-
НАЯ (детский генетический агранулоцитоз, синдром Костмана). 
Описана впервые Kostman в 1956 г. в Швеции. Встречается редко, , 
чаще наблюдается в Скандинавских странах. Заболевание насле
дуется по аутоеомно-рецессивному типу. Патогенез заболевания 
изучен неполно. По-видимому, в основе болезни лежит наследствен
ный дефицит ферментов, ответственных за нормальное созревание 
клеток нейтрофильного ряда, причем выпадение функции относится 
к этому переходу промиелоцитов в более зрелые формы.

К л и н и к а .  Заболевание характеризуется появлением 
в первые недели и месяцы жизни гнойничковых поражений слизис
тых оболочек и кожи. Возникают множественные фурункулы, 
абсцессы подкожной клетчатки, тяжелый стоматит, блефариты. 
Довольно часто бывают абсцессы легких. В периферической крови 
почти полностью отсутствуют нейтрофилы, однако количество лей
коцитов не снижено за счет повышения содержания моноцитов 
и эозинофилов. В костном мозге почти полностью отсутствуют все 
элементы нейтрофильного ряда, за исключением мромиелоцитов, 
удельный вес которых часто повышен (10—12%). Содержание 
в крови эритроцитов и тромбоцитов и их предстадий в костном мозге 
при этом заболевании нормально или слегка повышено.

Д и а г н о з  ставят на основании упорно появляющихся 
гнойных поражений различных органов, возникающих без видимой 
причины, при резком снижении нейтрофилов в крови. Отмечается 
своеобразная «диссоциация»: множественные гнойники при отсут
ствии нейтрофилеза. Дифференциальный диагноз проводят с разно
образными агранулоцитозами, парциальной формой гипопластичес- 
кой анемии, которые в большинстве случаев бурно начинаются 
и связаны с приемом медикаментов, обладающих свойством гаптенов.

Течение наследственной нейтропении не изменяется в связи 
с приемом лекарственных средств. Характерным является наличие 
в костном мозге и периферической крови эозинофилии и моноцитоза, 
Увеличение содержания в костном мозге моноцитов, иногда их мо
лодых форм, дает основание для подозрений на ретикулез. Уточняет 
диагноз сохранность красного и мегакариоцитарного ростков, 
отсутствие прогрессирования гематологических показателей, от
сутствие увеличения селезенки.

Л е ч е н и е .  Некоторый эффект может быть получен от пере
ливания свежецитратной плазмы. Прогноз тяжелый, непосредствен
ной причиной смерти больных часто является септическая инфекция.

НЕЙТРОПЕНИЯ ДОБРОКАЧЕСТВЕННАЯ (БЕССИМПТОМ
НАЯ! НАСЛЕДСТВЕННАЯ (семейная нейтропешш). Заболевание 
описано Cesar в 1943 г., а затем Bausser и Neyfte в 194< г. Наследуется 
по аутосомно-доминантному типу. Имеет хроническое течение 
и характеризуется небольшой постоянной лейкопенией (2000 
3000), уменьшением содержания нейтрофилов до 30—35%. Состав 
костного мозга нормален или может отмечаться умеренная гипо
плазия белого ростка.

Отчетливых к л и н и ч е с к и х  проявлений болезни нет, 
в некоторых случаях отмечается склонность к рецидивам различных 
инфекций, общая слабость.

Д и а г н о з  основывается на данных исследования крови.
Л е ч е н и е симптоматическое. Прогноз благоприятный.
НЕЙРОФИБРОМАТОЗ (болезнь Реклингаузена). В 1882 г. 

Recklinghausen описал заболевание, проявляющееся при рождении
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или в детском возрасте пигментными Пятнами на коже и опухолями 
по ходу нервных волокон. Заболевание наследуется по аутосомно- 
доминантному типу, описаны семейные случаи. Частота заболевания 
1 i 2000 (частота мутаций 1 : 10 ООО). Мужчины болеют несколько 
чаще. В основе нейрофиброматоза лежит аномалия развития экто
дермы и мезодермы. При* гистологическом исследовании опухоли 
обнаруживаются нервные клетки и соединительнотканные элементы 
(нейрофиброма).

К л и н и к а .  Первые симптомы заболевания характеризуются 
появлением на коже светло-коричневых пятен. Под ними по ходу 
нервов обнаруживаются плотные опухолевые образования различ
ной величины, не связанные с другими тканями. Опухоли могут 
располагаться по ходу длинных периферических и черепномозговых _ 
нервов. Часто двустороннее поражение VIII пары и зрительных 
нервов. При исследовании нервной системы обнаруживаются 
расстройства чувствительности — парестезии, гипестезии, реже 
боли. Двигательные расстройства обычно отсутствуют или слабо вы
ражены. П р и  внутримозговой форме нейрофибромы обычно располо
жены в полушариях и черве мозжечка, реже — в полушариях мозга; 
их клиническое течение характерно для внутримозговых опухолей. 
Глазные симптомы встречаются при этом заболевании почти у 20% 
больных и иногда бывают единственным признаком нейрофибро
матоза. На веках наблюдаются плексиформные нейрофибромы в виде 
диффузной опухоли, в которой прощупываются плотные извилистые 
тяжи Иногда они сочетаются с гемигипертрофией лица, буфтал 
мом, вторичной глаукомой. В конъюнктиве, склере и радужной 
оболочке нейрофибромы имеют вид узелков, валикообразных утол
щений, а в роговице представляются небольшими инфильтратами 
и полосками. Относительно часты мелкие узелки и бляшки розо
вато-желтого и белого цвета в сетчатке и на диске зрительного 
нерва. В позднем периоде возникает застойный диск. Очень редкой 
локализацией нейрофибром оказывается сосудистая оболочка глаза. 
Наряду с множественными признаками нейрофиброматоза возможны 
и отдельные симптомы: опухоль конъюнктивы, узелки радужной 
оболочки, глаукома. Поражение костей глазницы (остеодистрофия) 
в виде дефекта с опухолевидным разрастанием цилиарных нервов, 
а также поражение зрительного нерва ведет к экзофтальму. Описаны 
варианты течения заболевания с локализацией нейрофцбром в за- 
грудинном пространстве, ретроперитонеально. Сочетание болезни 
Реклингаузена с червеобразной атрофией кожи, пороками сердца 
и приступами брадикардии описано в 1940 г. Godfried и др.

Д и а г н о з  ставят на основании выявления пигментных пятен, 
опухолей кожи и периферических нервов в совокупности с очаго
вой неврологической симптоматикой и глазными изменениями. 
Дифференциальный диагноз следует проводить с заболеваниями 
периферических нервов, с группой факоматозов, опухолями и кис
тами орбит и глазного яблока.

Л е ч е н и е :  хирургическое удаление опухоли, симптомати-' 
ческая терапия.

НЕФРОНОФТИЗ ФАНКОНИ (ювенильный нефронофтиз) — 
заболевание почек («чахотка нефрона») с прогрессирующим разви
тием почечной недостаточности. Описано в 1951 г. Fanconi с соавт. 
В 1964 г. было описано 13 семей, члены которых были предрасполо
жены к заболеванию нефронофтизом. Наследуется по аутосомно- 
рецессивному типу. Патогенез не выяснен. Гистологическая картина
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почечной ткани сходна С изменениями, наблюдающимися при диф
фузном гломерулонефрите: гиалинизация гломерул и базальной 
мембраны, круглокисточная инфильтрация в интерстиции, атрофия 
эпителия канальцевого аппарата с фокальной гиперплазией. Пред
полагается, что в первую очередь поражается петля Генле и позднее 
развивается недостаточность клубочков.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется постепен
ным началом в возрасте 1—6 лет и проявляется полидипсией, 
полиурией, гипоизостенурией, отставанием в физическом, иногда 
и в умственном развитии. Болезнь прогрессирует, постепенно раз
вивается уремия. Характерно отсутствие артериальной гипертонии. 
При обследовании больных находят умеренную анемию, снижение 
клиренса эндогенного креатинина, ацидоз, резко выраженную 
гипокалиемию, белок в моче при скудном мочевом осадке. Воз
можно сочетание заболевания почек с ретинитом, поражением кост
ной системы.

Л е ч е н и е  малоэффективно. Учитывая большое значение 
расстройств обмена калия, предлагают назначать его препараты, 
что может задержать прогрессирование почечной недостаточности. 
Прогноз неблагоприятный, больные погибают через несколько лет 
от начала заболевания.

НИЛЬСОНА СИНДРОМ. Описан в 1934 г. Nielsen. Представляет 
собой сочетание синдрома Клиппеля — Фейля с двусторонней 
крыловидной кожей.

Л е ч е н и е  оперативное. Оптимальным сроком оперативного 
лечения можно считать возраст 3—5 лет. Операция сводится к уст
ранению кожных складок путем перемещения встречных треуголь
ных лоскутов. Прогноз для жизни благоприятный.

НИМАНА — ПИКА БОЛЕЗНЬ (сфингомиелиноз). Относится 
к группе тезауризмозов (болезней накопления) и характеризуется 
значительной гепатоспленомегалией, тяжелым поражением нервной 
системы, задержкой общего развития ребенка. Впервые болезнь 
описана Niemaii в 1914 г. Pick в 1922 г. дал детальную характерис
тику болезни, указав на ее отличия от болезни Гоше. К настоящему 
времени описано более 100 случаев болезни Нимана — Пика. 
Наследование болезни происходит по аутосомно-рецессивному типу. 
Мальчики и девочки болеют одинаково часто. Нередко отмечается 
кровное родство между родителями, имеются семейные случаи 
болезни Нимана — Пика, ‘ сочетание в одной семье болезни Ни
мана — Пика и амавротической идиотии Тея — Сакса. Патогенез 
болезни связывается с нарушением синтеза сфингомиелина, в составе 
которого отмечается избыточное количество одних жирных кислот 
и недостаток других. Возможно, определенное значение имеют 
нарушения процессов распада сфингомиелина, что приводит к его 
избыточному накоплению в ретикуло-эндотелиальных клетках 
различных органов и тканей.

При патологоанатомическом исследовании определяется зна
чительное увеличение печени и селезенки, имеющих желтую окраску, 
пятнистый рисунок легких, увеличение надпочечников, содержащих 
большие количества липидов. Микроскопически в селезенке, пе
чени, почках, надпочечниках, лимфатических узлах, костном мозге 
и некоторых других органах обнаруживаются клетки Пика. Это 
довольно крупные клетки, имеющие размер от 20 до 50 мк и содер
жащие одно или много ядер. Протоплазма клеток содержит вакуоли, 
придающие клеткам характерный пенистый вид. Пенистость клеток
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образуется МяёдМШё р&етбйреВий Яйпидных субстанций ирй 
фиксировании препарата Гистологические изменения обнаружи
ваются в ганглиозных клетках головного мозга и сетчатой оболочки 
глаза. Количество сфингомиелина в различных органах резко 
увеличивается.

К л и н и ч е с к и  болезнь Нимана — Пика проявляется 
обычно в грудном возрасте, чаще в первое полугодие. Имеются 
единичные описания возникновения клинических признаков болезни 
в более старшем детском и даже молодом возрасте. Начальными 
симптомами болезни являются потеря аппетита, резкое похудание 
ребенка, задержка психофизического развития. Живот больного 
•значительно увеличивается вследствие гепатоспленомегалии. При 
пальпации печень и селезенка представляются плотными, гладкими, 
безболезненными. Позднее развивается асцит, часто возникают 
бронхопневмонии. Лимфатические железы в большинстве случаев 
увеличиваются. Кожные покровы выглядят восковидными, блестя
щими, обнаруживаются участки пигментации. Неврологически 
в начальных стадиях болезни выявляются двигательные расстрой
ства центрального характера: парезы конечностей, повышение 
тонуса мышц и сухожильных рефлексов, пирамидные знаки. В более 
поздних стадиях характерна гипотония мышц, отсутствие сухо
жильных рефлексов. Развивается идиотия, слепота и глухота. На 
глазном дне у многих больных могут обнаруживаться атрофия сос
ков зрительного нерва, вишнево-красное пятнышко овальной формы 
в макулярной области. Ilo сравнению с таковой при амавротической 
идиотии Тея — Сакса пятнышко несколько меньших размеров. 
При лабораторных исследованиях устанавливается гипохромная 
анемия умеренной степени, нередко — лейкопения. Содержание 
сфингомиелинов в плазме крови не изменено. Большое значение 
имеет обнаружение клеток Пика в пунктатах костного мозга, селе
зенки, лимфатических узлов и периферической крови. Болезнь 
Нимана — Пика обладает злокачественным течением. Большинство 
детей погибают в первые 2 года жизни от легочно-сердечной недо
статочности, интеркуррентных инфекций.

Д и ф ф е р е д  ци а л ь н ый д и а г н о з  проводят с бо
лезнью Гоше (см.), циррозом печени, лимфогранулематозом и не
которыми другими болезнями. Диагноз основывается на сочетании 
типичных клинических симптомов: поражение внутренних органов 
и нервной системы, изменения глазного дна и наличие клеток Пика 
в различных органах.

Л е ч е н и е  болезни Нимана — Пика в настоящее время не
эффективно. С сомнительным эффектом применялись гормональные 
препараты (АКТГ, тиреодин, гормоны), переливание крови, экстра
кты печени, ферменты и др. Спленэктомия не дает положительных 
результатов. В целях профилактики родителям, имеющим ребенка 
с болезнью Нимана — Пика, целесообразно воздержаться от даль
нейшего деторождения.

НИСТАГМ-МИОКЛОНИЯ (Ленобля — Обино синдром). Опи
сан Lenoble и Obino в 1906 г. Заболевание несколько чаще встре
чается у мужчин. Описаны наследственные и семейные формы. 
Патологоанатомически обнаруживают диффузные неспецифические 
изменения сосудов и глии головного мозга. Патогенез синдрома 
не известен.

К л и н и к а .  Синдром характеризуется врожденным ни
стагмом, фаспикулярным подергиванием мышц, тремором, сосу-
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ДМ№кй расстройствами, йоВкптёйкок суХожильЬых рефлексов. 
Мышечные подергивания появляются спонтанно или являются 
результатом холодового или механического раздражения. В неко
торых случаях наблюдается тремор головы и конечностей.

Л е ч е н и е  lie разработано. Симптоматически применяются 
витамины группы В, седативные средства.

НИСТАГМ (наследственно-семейный и врожденный). Тип на
следования рецессивный, связанный с полом. Нистагм наблюдается 
иногда у нескольких членов одной семьи.

Врожденный нистагм может сочетаться с резким снижением 
зрения. Он возникает при микрофтальме, колобоме сосудистого 
тракта, аниридии, катаракте, резко выраженной аметропии, сле
поте не цвета, при тапеторетинальных дегенерациях центрального 
и периферического типа, при аномалиях строения лицевого ске
лета и т. д. Нистагм, сочетающийся с понижением зрения, назы
вают осложненным в отличие от неосложненного, при котором нет 
понижения зрения. Причина неосложненного нистагма лежит во 
врожденных изменениях глазодвигательного аппарата или цен
тральной нервной системы. Врожденный нистагм бывает обычно 
горизонтального типа, маятникообразным. Иногда нистагм бывает 
ротаторный, диагональный и вертикальный, реже диссоциирован
ный и монокулярный. Монокулярный нистагм у детей сопровож
дается качательными движениями головы. Амплитуда колебаний 
при нистагме обычно меньше при взгляде прямо и увеличивается 
при крайних отведениях глазных яблок. Поражение носит стой
кий характер и в течение жизни не меняется.

Л е ч е н и е  малоэффективно. Применяют ретропозицию го
ризонтальных мышц на стороне медленного компонента с одновре
менной резекцией сухожилия этих мышц. Прогноз относительно 
благоприятный.

НОРРИ СИНДРОМ. Впервые описал Norrie в 1927 г. В лите
ратуре описано около 70 случаев. Тип наследования рецессивный, 
сцепленный с полом. Болезнь обнаруживается у новорожденных, 
исключительно у мальчиков. Часты семейные случаи. Заболевание 
обусловлено пороком развития внутренних оболочек глазного 
пузыря. Страдают, как правило, оба глаза. Иногда это заболева
ние сочетается с глухотой и умственной отсталостью. У больных 
полная слепота, ретролентально располагаются опухолевые массы 
желтоватого цвета, напоминающие псевдоглиому. Затем разви
вается катаракта, увеит, атрофия глазного яблока, помутнение 
роговиц.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  необходимо про
водить с псевдоглиомой, ретинобластомой, увеитом, ретролентальной 
фиброплазией. Прогноз неблагоприятный.

ОВАЛОЦИТОЗ (элиптоцитоз) — состояние эритроцитов, 
имеющих овальную форму. Наследуется как доминантный признак. 
У людей, имеющих в крови эритроцитов до 80—90% овальной фор
мы, какой-либо специфической патологии не выявляется, в связи 
с чем элиптоцитоз считается безвредной для организма аномалией. 
Однако в литературе имеются сообщения о том, что у 12% людей, 
имеющих овалоцитоз, в периоде новорожденности или в первые 
1—2 месяца жизни может выявляться гемолитическая анемия в лег
кой форме, лечение которой проводится гемотрансфузиями. Тера
певтический эффект может быть получен также в результате 
спленэктомип.
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ОЖИРЕНИЕ КОНСТИТУЦИОНАЛЬНОЕ (роль наследствен
ности). К ожирению как нозологической форме относятся случаи 
заболевания, при которых повышенное отложение жира не является 
следствием другого заболевания. Ожирение возникает в результате 
нарушений нейро-эндокринной регуляции обмена веществ, ведущего 
к избыточному депонированию жира. В развитии ожирения большое 
значение ■ имеют наследственные и конституциональные факторы. 
При изучении родословных больных ожирением в их семьях отме
чается наличие как близких, так и отдаленных родственников, 
страдающих ожирением и некоторыми другими болезнями обмена 
(сахарным диабегом, подагрой и др.). По данным Mayer, дети стра
дают ожирением в 10% случаев при нормальном весе родителей, 
в 40% случаев — если оба родителя страдают ожирением. По дан
ным Vamberova, когда оба родителя имеют нормальный вес, то 
мальчики с ожирением рождаются в 15,6% случаев, если полный 
отец — мальчики рождаются полными в 21,1%, если полная мать — 
в 17%, если полные оба родителя — в 46,3%. Когда родители имеют 
нормальный вес, то дочери с ожирением рождаются в 13,4% слу
чаев, если тучный отец — в 17,1%, если полная мать — в 22,5%, 
если же полные оба родителя — в 46,7%. Таким образом, тучность 
или наклонность к ней, по всей вероятности, передается генами, 
локализованными в аутосомах. Реализация в фенотип в определен
ной мере зависит от пола.

Л е ч е н и е :  применение специальной диеты с ограниче
нием сладких, мучных блюд. Занятия лечебной физкульту
рой.

ОКСАЛОЗ. В 1925 г. Lepoutre выявил двусторонние камни 
в почках ребенка 4% лет, состоявшие из оксалата кальция. В 50-х 
годах было высказано предположение о связи почечнокаменной 
болезни с наследственным дефектом обмена веществ. Тип наследо
вания — аутосомно-рецессивный. Мужчины болеют чаще женщин 
(3:2). При оксалозе процесс переаминирования глицина осуществ
ляется нормально, но продукт, образовавшийся в результате^этой 
реакции — глиоксиловая кислота, не может окисляться до муравьи
ной кислоты и С02, а единственным путем метаболизма оказывается 
превращение в щавелевую кислоту. В результате концентрация 
оксалатов в крови повышается, увеличивается их выведение с мочой 
(до 53—230 мг в сутки). Так как даже^у здоровых людей моча пред
ставляет собой пересыщенный раствор оксалата кальция, повышение 
концентрации этой соли в провизорной и окончательной моче ведет 
к выпадению кристаллов из раствора.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  оксалоза характеризуется 
наличием камней в мочевыводящих путях, развитием пиелонефрита 
и почечной недостаточности. Достоверным признаком оксалоза счи
тается обнаружение кристаллов оксалата кальция в пунктатах 
костного мозга.

Л е ч е н и е  почечнокаменной болезни на почве оксалоза 
осуществляется хирургическими методами. Снижение экскреции 
щавелевой кислоты наблюдается при лечении бензоатом натрия, 
фитином в высоких дозах. Прогноз определяется тяжестью пиело
нефрита и почечной недостаточности, развивающихся на почве 
оксалоза.

ОРОТАЦИДУРИЯ — заболевание обмена пиримидинов, впер
вые описано в 1959 г. Huguley и сотр. Патогенез его связывается 
с отсутствием энзимов, обеспечивающих превращение оротовой
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кислоты в уридин-5-фосфат. Тип наследования — аутосомно-
рецессивный. „

Проявляется у детей раннего возраста задержкой физического 
к нервно-психического развития, а также тяжелой анемией гипо- 
хромного типа с микроцитозом.

Л е ч е н и е .  Предприняты относительно успешные попытки 
лечения больных глюкокортикоидами и пиримидиннуклеотидами 
(уридиловая и цитидиловая кислоты). Прогноз еще не изучен.

ОСТЕОКЛАЗИЯ С МАКРОКРАНИЕИ СЕМЕЙНАЯ (Бэку- 
кна — Эйджера синдром). Заболевание описано в 1956 г. Насле
дуется по аутосомно-рецессивному типу. Описаны семейные случаи.

К л и н и к а .  Заболевание начинается в раннем детстве. 
Характеризуется задержкой статического развитая, искривлениями 
костей конечностей, чаще нижних, патологической ломкостью кос
тей и спонтанными переломами. На третьем году жизни четко 
выявляются утолщения костей черепа, в результате чего увели
чивается диаметр черепа.

Д и а г н о з ставят на основании рентгенологического исследо- 
вания: утолщение костей свода черепа и трубчатых костей, искривле
ние их, микропереломы, псевдокистозные образования. В крови 
отмечается увеличение щеяочной4фосфатазы, шпохромная анемия. 
В костном мозге — остеобластическая гиперплазия. Дифферен
циальный диагноз следует проводить с мраморной болезнью, синд
ромом ван дер Хеве, болезнью Педжета, врожденным сифилисом,

ТЯЖе0СТЕ0СКЛЕР03 СИСТЕМНЫЙ НАСЛЕДСТВЕННЫЙ С МИО- 
ПАТИЕЙ (Камурати — Энгельмана синдром). Описан Camurati 
и Engelman в 1922—1929 гг. Имеются семейные случаи заболевания. 
Тип 'ас л едов а пи я — аутосомно-доминантный.

К л и н и ч е с к и  характеризуется миопатическими симпто
мами, снижением мышечного тонуса, отсутствием  ̂сухожильных 
рефлексов, изменением походки и прогрессирующей диафизарнои 
дисплазией, выражающейся в удлинении конечностей. Нередко 
увеличиваются в размерах кости черепа и нижняя челюсть. Вслед
ствие гиперостоза черепа могут развиваться глухотя, паралич ли
цевого нерва по периферическому типу. Рентгенологически обнару
живаются склероз, решетчатоподобные структурные изменения 
компактного вещества кости. Эпифизы и метафизы костей
не поражаются.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  диагноз проводят с прогрес
сирующими мышечными дистрофиями, гиперостозами других видов.

Л е ч е н и е. При лечении больных используются препараты, 
улучшающие нервно-мышечную проводимость, АТФ, витамины ЬА, 
В« В,». Показано применение массажа, лечебной физкультуры.

ОТКРЫТЫЙ АРТЕРИАЛЬНЫЙ ПРОТОК. Составляет 17% 
врожденных пороков сердца. Считается, что в 1—2% случаев от
крытый артериальный проток является наследственно обусловлен
ным и передается аутосомно-доминантным путем. В литературе 
описаны семьи, в которых несколько членов разных поколениях 
страдали этим заболеванием. Артериальный проток, являясь 
необходимым элементом внутриутробного кровообращения, пере
стает функционировать в первые часы после рождения, и масса 
циркулирующей крови из легочной артерии направляется в сосуды 
малого круга кровообращения. Происходит так называемое функ
циональное закрытие артериального протока. Полная анатомическая
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облитерация протока происхсдагг к 5—6-му месяцу вяутриутроб- 
йой жизни

ПАРАЛИЧ ПЕРИОДИЧЕСКИЙ ГИПОКАЛИЕМИЧЕСЕИЙ 
ГДМЕЯНЫИ (Вестфаля болезнь, пароксизмальная миоплегии). 
Westphal в 1885 г. описал пароксизмальный вялый паралич мышц 
туловища и конечностей и отметил семейный характер болезни. 
Мужчины болеют чаще женщин (3 : 1). Описаны как рецессивный, 
так и доминантный тип наследования.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  заболевания вариабельна. 
Начало заболевания обычно между 20 и 40 годами. Предвестниками 
приступа являются слабость мышц конечностей, парестезии и веге
тативные расстройства (повышенная потливость и др.), нарушения 
со стороны желудочно-кишечного тракта. Приступы, как правило, 
бывают ночью, широко варьируют по тяжести, продолжительности 
и частоте, у женщин протекают легче, чем у мужчин. Приступ про
является внезапным вялым параличом различных мышечных групп, 
чаще в нижних конечностях, отсутствием сухожильных рефлексов, 
снижением тонуса мышц. Имеются дыхательные расстройства — 
диспноэ, цианоз, внезапное расширение границ сердца, тахикардия, 
систолический шум. Сознание затемнено. Количество калия в крови 
в момент приступа резко падает. На электрокардиограмме: после 
преходящего увеличения волны Т и уменьшения комплекса QB.S 
исчезает волна Р и возникает стирание сегмента Т, в дальнейшем — 
серии низких двухфазных комплексов Г.

Д и а г н о с т и к е  болезни способствует установление в мо
мент приступа низкого содержания калия в крови больных, на 
электромиограмме — отсутствие активности. Исследований электро
возбудимости выявляет отсутствие ответа на фарадический и гальва
нический ток. Известны также нормокалиемическая форма парок
сизмального паралича, при которой уровень калия в крови не 
меняется, и иперкалиемическая — семейная эпизодическая 
адинамия.

Л е ч е н и е .  Для лечения гипокалиемического паралича 
в момент приступа применяются препараты калия — 10% раствор 
хлористого * калия перорально, прозерин. Вне приступа— диета, 
богатая калием (картофель, чернослив, творог, изюм); 
инъекции АТФ.

ПАРАЛИЧ ПЕРИОДИЧЕСКИЙ ГИПЕРКАЛИЕМИЧЕСКИЙ 
СЕМЕЙНЫЙ (Гамсторпа болезнь, адинамии-гиперкалиемии син
дром) — форма периодического паралича, сочетающегося с гипер- 
кадиемией. Описан Gamstorp в двух скандинавских семьях. Заболе
вание наследуется по аутосомно-доминантному типу. Обычно встре
чается у детей в. возрасте до 5 лет, чаще у мальчиков.

К л и н и ч е с к и е  проявления характеризуются внезапными 
приступами слабости в нижних конечностях, В некоторых случаях 
бывает полная потеря тонуса. Больной не может дойти до кровати, 
поднять головы, двигать челюстью, кашлять или глубоко дышать. 
Чувствительные расстройства отсутствуют. Частота приступов варь
ирует от нескольких в день до нескольких в год, длительность — 
от нескольких минут до нескольких часов. В светлый промежуток 
никаких патологических изменений не обнаруживается. Лаборатор
ные исследования показывают увеличение калия в сыворотке 
крови с максимальным содержанием его на высоте приступа. 
Избыток калия вызывает деполяризацию клеточных мембран, 
уменьшение его идет параллельно исчезновению клинических
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пппяплений. Изучение крови в некоторых случаях обнаруживает 
легкое увеличение общих оснований (щелочность) и умеренную гли- 
кшию. На электроэнцефалограмме во время приступа отмечаются
тахикардия, изменение зубца Г. _ __ _

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  необходимо про- 
вопить с семейным периодическим параличом, сопровождающимся 
гипокалиемией. Помочь постановке диагноза могут нагрузочпые 
тесты с калием, вызывающие приступ адинамии через 10 15 минут*
В период между приступами больные здоровы. Количество при у

S  “ Т н ™  введение ,,шьц.« и глюкоаы,

йу,ШПАРАПЛВГИЯ Ж о т т а п З З Р с В И К а а А в  (Эрба ~ № р
к о_Штрюмпеля болезнь). Спастическая семейная параплегия опи-
сГпа Erb и Charcoat в 1875—1876 гг. Strumpell в -.868 г. отметил се
мейный -арэктер болезни и назвал ее гередитарным спастическим 
сем гам  параличом. Заболевание редкое. Мужчины поражаются 
более часто, чем женщины. Описаны доминантный и рецессивнья ги- 
пы наследования. Характеризуется развитием в раннем детстве 
спасшки и слТбости в нижшх конечностях. Патологические изме- 
нения представлены дегенерацией пирамидных путей в боковых 
и передня» столбах спинного мозга, особенно в люмбальных и груд- 
L x отд™ах, изредка в стволе головного мозга. В меньшей степени 
могут поражаться пучки Голля и мозжечковые пути.

К л и н и к  а. Начало заболевания -  в раннем возрасте либо 
в п\ .эвтатном периоде. Первым симптомом является слабость и ско- 
вашость в ногах, походка затруднена, больной ходит на носках 
имеется варусная и эквиноварусная деформация стоп, .юленньн, 
и сухожильные рефлексы повышены, отмечаются клонусы, нет чув
ствительных расстройств, сфинкторы не нарушены, В редких слу
чаях выявляются легкие чувствительные расстройства, атаксия,

^ Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует прово
пить с рассеянным склерозом, опухолью спинного мозга, миелитом, 
глинной сухоткой и другими заболеваниями спинного мозга. I -че- 
Z K L  медленно прогрессирующее. Иногда присоединяет
ся ттппяжение мышц туловища и верхних конечностей.̂

Л е ч е н и е :  препараты, уменьшающие мышечный тонус (тро- 
папян мелликтин и ,iр.), курсы витаминотерапии группы В, обще- 
^м ш я к ш м  терапия хвойные ванны, ортопедической лечение.

ПЕОТОЗУРИЯ ЭССЕНЦИАЛЬНАЯ -  врожденный аутосомно- 
рецессивный дефект обмена с частотой 1 : 50 ООО. В основе «Лоле- 
иянпя лежит инактивация L-ксилулозы, следствием которого 
является постоянное выведение с мочой 2-4 г L-ксилулозы незави-

Ст\”.  ГнРГ ”еРс к Г
тифицирование углевода мочи проводят с помощью хроматограф л»..

<948 г. епноад

й гл-учаев этого заболевания в Сирии. В настоящее время заболева- 
м е  ошсано во многих странах ш ра, но чаще болеют арабы, евреи
и армяне Описаны семейные случаи С аутосомно-доминантным типом
наследования. В патогенезе заболевания ведущее значение прида
ется эндокринному дисбалансу и вегетативной дисфункции. Вовремя 
приступа меняется содержание ацетилхолина и гистамина в кро f
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меняется экскреция 17-оксикортикостероидов, имеется повышенный 
распад серотонина.

К л и н и к а .  Заболевание обычно начинается в детском воз
расте. Протекает в виде периодически повторяющихся кризов дли
тельностью от нескольких часов до 7—10 дней. Характерной чертой 
заболевания является диссоциация между тяжестью состояния во 
время пароксизма и отсутствием каких-либо отклонений вне при
ступа. Описаны различные варианты периодической болезни. Абдо- 
миналальгая периодическая характеризуется острыми болями внизу 
живота с иррадиацией в грудную клетку, часто наблюдается рвота. 
Больных нередко оперируют по поводу острого живота, но не на
ходят никаких изменений. В крови во время приступа может быть 
лейкоцитоз и повышенная РОЭ, Другим вариантом клинического 
течения являются гипертермические кризы, характеризующиеся 
внезапным подъемом температуры до 39—40°. Гипертермия сохра
няется при амидопириновой пробе. Заболевание может характе
ризоваться периодическими артральгиями, иногда имеет место ин- 
термиттирующий гидрартроз. Возможно сочетание малярийнопо- 
добных приступов с ознобом, пароксизмальных висцеральных боле
вых кризов с симптомами поражения серозных оболочек. В качестве 
редкого симптома при периодической болезни описывают рецидиви
рующий ангионевротический отек и геморрагическую пурпуру. 
Заболевание может ограничиваться одной из описанных форм или 
иметь смешанную картину.

Д и а г н о з  ставят на основании цикличности приступов за
болевания, благоприятного течения и отсутствия каких-либо откло
нений в межприступном периоде.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с прободной язвой желудка, острой кишечной непроходимостью, 
почечнокаменной болезнью.

Л е ч е н и е  симптоматическое. Прогноз для жизни благо
приятный.

ПИКА БОЛЕЗНЬ (синдром Пика, синдром афазии — агнозии — 
апраксии) — психическое заболевание, встречающееся преимущест
венно в старческом и пожилом возрасте. Описана в 1892—1808 гг. 
Pick. Чаще встречается у женщин. По-видимому, имеется аутосомно- 
доминантный тип наследования. Описан случай болезни Пика у 
однояйцевых близнецов. Выделены семейные формы: Schenk просле
дил 22 человека из 4 поколений одной семьи, среди которых 14 стра
дали болезнью Пика. Патологоанатомически отмечаются выраженные 
признаки атрофии паренхимы тех или иных участков коры. Микро
скопически определяется выпадение нервных клеток в 1—3 слоях 
коры. Локализация атрофии чаще в лобных долях или височных 
слева. Средний возраст начала '.болезни Пика 55 лет, продолжитель
ность болезни 6 лет, очень редко свыше 10 лет. При болезни Пика 
слабоумие развивается постепенно.

К л и н и к а .  Выделяется две формы болезни: при первой фор
ме в поведении и характере больного исподволь исчезает чувство 
стыда, такта, появляется тупая эйфория с импульсивностью, экс
пансивностью, сексуальной гиперактивностью. При второй форме 
нарастает апатия, оскудение речи, мышления, временами наблю
дается моторное возбуждение, больные рассеянны, невнимательны, 
совершают грубые ошибки, не могут выполнить элементарные дви
жения. Развивается моторная афазия. По мере нарастания измене
ний личности сужаются интересы больного, усиливается безучаст-
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ность, малоподвижность, эмоциональная тупость, аспонтанность, 
амнестическая и сенсорная афазия; нередко развивается кахексия, 
булимия. В конечной стадии болезни от сут ст в у ю т  необходамые на- 
йыки, больные ведут вегетативный образ жизни. У 10—1о /о соль
ных болезнь протекает атипично. /г-™,

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с оолез-

ЕЬК> Л е ч'е н и е осуществляют в условиях стационара; оно состоит 
в применении нейролептиков при психомоторном возбуждении и др. 
Необходима витаминотерапия, профилактика интеркуррентных за- 
?,плеваний. Прогноз неблагоприятный.

ПИЛОРОСТЕНОЗ ВРОЖДЕННЫЙ. Принадлежит к частым 
заболеваниям первых месяцев жизни, требующим оперативного 
вмешательства. Мальчики поражаются значительна чаще девочек 
(3 • I) Причиной врожденного пилоростеноза является дефект раз
ви т и я  пилорического отдела желудка, заключающийся в пшертро- 
фии мышечного слоя. Утолщение привратника при пилоростеиозе 
впервые отмечено Hirschprung (1887). Согласно одной из наиболее 
распространенных точек зрения, гипертрофии привратника связана 
с недоразвитием иннервации в области пилоруса. в ремя возоткнозе_ 
ния стеноза привратника относится к 1—2 месяцам эмбриональное 
жизни. В результате гипертрофии мышечного слоя привратника 
последний имеет вид плотного опухолевидного образования белого
пвета. хрящевидной консистенции. __

К i  и н и к а. Основным симптомом пилоростеноза является 
рвота фонтаном, которая возникает на 2—3-й неделе жизни. Вначале 
рвота наблюдается периодически, затем после каждого кормления. 
Рвоте обычно предшествует срыгивание. Рвотные массы состоят из 
створоженного молока без примеси желчи, с кислым запахом, что 
свидетельствует о застойных явлениях в желудке. рвотпые массы 
выбрасываются мгновенно с силой -  рвота фонтаном. Ребенок бе- 
спокоен, быстро прогрессирует истощение и обезвоживание. ложа 
су х ая , собирается в складки, большой родничок запавшии Из-за 
потери жидкости мочеиспускание уреженное, стул скудный, j  позд 
ние сроки заболевания отмечается даеиепсическии или « к о н д а »  
стул При осмотре живота в эпигастральнои области определяется 
усиленная, видимая на глаз сегментирующая перистальтика же
лудка — симптом песочных часов. Усилить этот симптом можно по
хлопыванием или энергичным массажем передней брюшной стенки 
в эпигастральной области после дачи ребенку 10-20 мл « U  Р»с™°- 
ра глюкозы. Перистальтические волны идут Из области левого под 
реберья косо вниз к привратнику. При аускультации высл^гаяается 
усиленная перистальтика желудка. В ряде случаев в области[ ир 
вратника, под краем печени, на 2 см ниже реберной дуги, У  наруж 
ного края прямой мышцы, удается пальпировать пилорус, который 
имеет вид плотной опухоли оливообразной формы и располагается 
поверхностно или в глубине, у задней стенки брю=  п ол осу  
П ри  лабораторном исследовании отмечаются анемия, реже сгущение 
крови — повышение НЬ и замедление РОЭ. Несмотря на значитель
ные потеря хлора со рвотой, изменение кислотно-щелочного равно- 
^ с и я  крови в сторону алкалоза наблюдается редко, так как эти 
потери компенсируются кислыми продуктами обмена, недостаточно 
выделяемыми вследствие олигурии. Количество хлора в, крови с а 
жается. Рентгенологическое обследование необходимо в любом 
случае, подозрительном на пилоростеноз, и состоит из обзорной рент
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геноскопии брюшной полости и контрастного исследования желудоч
но-кишечного тракта. При обзорной рентгеноскопии определяется 
расширенный, заполненный газом желудок. После дачи контраст
ного вещества (5% водная взвесь бария в 50 мл сцеженного грудного 
молока) выявляется усиленная сегментарная перистальтика же
лудка и нарушение эвакуации контрастного вещества в двенадца
типерстную кишку. В ряде случаев в боковой проекции удается 
видеть резко суженный просвет привратника в виде клюва. Задержка 
контрастного вещества в желудке наблюдается от 3 до 24 и даже 48 
часов.

Д и а г н о з  пилоростеноза при наличии перечисленных выше 
симптомов не представляет трудностей. Наиболее часто дифференци
альный диагноз необходимо проводить с пилороспазмом, высокой 
кишечной непроходимостью и стенозом препилорического отдела 
желудка, вызванным перепонкой или измененным сосудом. Трудно 
дифференцировать врожденный пилоростеноз от пилороспазма, 
так как во всех остальных случаях заключительным этапом обсле
дования является лапаротомия.

Л е ч е н и е  пилоростеноза оперативное, состоит в рассечении 
серозно-мышечного слоя привратника в бессосудистой зоне. Прогноз 
благоприятный.

ПИЩЕВОДА АТРЕЗИЯ — тяжелый порок развития, возникаю
щий в первые недели внутриутробной жизни:. Дети с атрезией пище
вода часто рождаются недоношенными, с тяжелыми пороками раз
вития — атрезией кишечника, врожденным пороками сердца. Наи
более часто встречается форма, при которой оральный конец 
пищевода заканчивается слепо, а другой — сообщается с тра
хеей.

К л и н и к а ,  Первые симптомы атрезии пищевода появляются 
с началом кормления. При этом наблюдается вытекание молока изо 
рта ребенка, что сопровождается приступом асфиксии. При повтор
ных попытках кормления ребенка приступы асфиксии повторяются, 
развивается аспирационная пневмония. Резиновый катетер, вве
денный через рот, встречает препятствие на расстоянии 9—12 см 
от края челюсти. Если с помощью шприца по катетеру ввести воз
дух, он с шумом выходит изо рта При рентгенологическом иссле
довании (обзорная рентгеноскопия) виден свернувшийся резиновый 
катетер в слепом конце пищевода, что позволяет выявлять уровень 
атрезии.

Д и а г н о з .  Для ранней диагностики атрезии пищевода не
обходима катетеризация желудка перед началом кормления у всех 
детей.

Л е ч е н и е  — оперативное. В благоприятных случаях, когда 
диастаз между атрезированными концами пищевода не превышает
1,5 см, создают прямой анастомоз. При значительном диастазе после 
разделения трахео-пшцеводного свища оба конца пищевода выводят 
наружу (двойная эзофагостомия). Прогноз при атрезии пищевода 
определяется наличием сочетанных пороков развития и осложнений 
(аспирационная пневмония), снижающих шансы на успех. Леталь
ность при атрезии пищевода, по данным разных авторов, колеблется 
от 10 до 90%.

ПОВЫШЕННАЯ ЧУВСТВИТЕЛЬНОСТЬ К СОЛНЕЧНЫМ 
ЛУЧАМ (болезнь Айриса). Заболевание описано в 1923 г. Ayres. 
Встречается в странах с обильной инсоляцией. Часто носит семей
ный характер. При воздействии солнечных лучей возникает дерма
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тоз на красной кайме губ, чаще на нижней. Других изменений кожи, 

КаК ПОДЖЕЛУДОЧНОЙ ЖЕЛЕЗЫ КИСТОЗНЫЙ ФИБРОЗ (муко:

як я :.£= -

11Ш Щ
также расширены, об н аруж и в ая  с л ^ г а е п р о ^  ‘ и|фу3ное5s=T ssrss^ss .06,r„=b«jss«.
“ "к 'л  и н и к а. Заболевание обнаруживается з периоде новорож- 

д о з Г у н о в о р о ж д е ^

процесс ».*е,
Ч т Ж Г ™ » » - .  »»■» °»е««:
ш е  кояцежтращш “ °аК “ гарвТод°р»ИЩ» aaoraSSoe серебро
Г С р ™ . И « № . • - % *asrsKSs^sssssssss-M-
сти ферментов — липазы, трипсина,ди жиром, но богатая

Л .  ,  е в и е. Рекомевдуется „ Т я г  icca. Следует

BT S S e » " « W -  Ротвдда). о - »
„ 1868 г Rothmund. Наследуется по рецессивному пшу.

К л Т . ^ г Г в  Se“ ™  **яда яше» у груда» д а е й J  
коже лада развивается лойкялод.рии. о тел..ш»кгаа»яш., вест
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рой пигментацией и депигментацией, дистрофией ногтей и волос.
В более позднем возрасте развивается катаракта, гипогенитализм, 
акромикрия, аномалия лицевого скелета (седловидныи нос), дис
пропорция туловища и конечностей.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят о дис- 
хромиями. с тяжелыми формами нейродермита с катарактой.

Л е ч е н и е  симптоматическое. Прогноз для жизни олаго-

ириятшш^илодЕРМИЯ ВРОЖДЕННАЯ (Томпсона синдром). 
Впервые описан Thompson (1936). Девочки болеют чаще мальчиков. 
Патологоанатомически определяется поражение сосудов с очевид- 
<ной воспалительной реакцией и клеточной инфильтрациеи.

К л и н и к а .  Заболевание развивается^'в детском возрасте. 
На*коже туловища и лица — очаги щперпигментацки и телеанги- 
эктазии. Другие симптомы включают выпадение бровей, катаракту, 
(высокую степень миопии, повышенную к солнечному свету, выра
жающуюся в возникновении буллезной сыпи. Заболевание прогрес
сирует, прогноз плохой. ____

Описан вариант заболевания (Rothmund, 1968), наследуемый 
рецессивно, характеризующийся мраморностью кожи лица и ушей, 
двусторонней катарактой, преждевременным поседением и вы
падением волос, дистрофией н о г т е й . (^Заболевание прогресси-

 ̂ Л е ч е н и е .  Показана терапия антикоагулянтами. Прогноз 

плохой.
ПОЛИКИСТОЗ ЛЕГКОГО (кистозное, ноликистовидное лет- 

кое, легкое типа пчелиных сот, врожденная бронхоэктазия, буллез
ная эмфизема). Первое описание болезни сделал: Growitz в 188U г., 
детально изучивший гистологическую картину кистозного легкого. 
Имеются наблюдения семейных случаев болезни; описан кистоз
легких у сестер-близнецов. _____

К л и н и ч е с к и  поликистоз проявляется часто после дет
ских инфекций: кори, коклюша или респираторных заболевании. 
Инфицированный поликистоз у детей не имеет специфических черт, 
протекает аналогично бронхозктатической болезни. Наблюдаются 
повторные вспышки бронхолегочной инфекции. ^Характерны влаж
ный кашель с отделением гнойной мокроты, Стойкие вдаяшые хри
пы, „барабанные11 пальцы. В тяжелых случаях гнойная интоксикация 
и дыхательная недостаточность с выраженным обструктивным син
дромом. Заболевание может осложняться кровотечением и спонтан
ным пневмотораксом.

Д и а г н о з .  Окончательный диагноз возможен после рентгено
логического исследования — бронхографии. Киоты легкого нередко 
сочетаются с другими пороками развития: описано сочетание кист 
с  аномалией сосудов легкого, с декстрокардией, врожденным поро
ком сердца, добавочным легким и т. д.

Л е ч е н и е. Больные полнкистозом легкого подлежат хи
рургическому лечению. При диффузном двустороннем процессе, 
когда оперативное вмешательство невозможно, используется комп
лекс терапевтических средств: антибиотикотерапия, оронжос»;апи- 
ческая санация с эндобронхиальным введением протеолитических 
ферментов и антибиотиков, ингаляция протеолитических ферментов, 
постуральный дренаж, при обструктивных нарушениях — бронхо- 
литические препараты (эфедрин, эуфиллин и др.). Показана УВЧ 
яа грудную клетку.
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ПОЛИПОЗ ПИГМЕНТНО-ПЯТНИСТЫЙ (Пейтца — Егерса 
синдром). Заболевание описано Peutz в 1921 г. и Jeghers в 19494г. 
Синдром представляет собой сочетание лентиго лица и полипоз» 
желудочно-кишечного тракта. Заболевание наследуется по доми
нантному типу. Описаны семейные случаи. Начинается в раннем 
детском возрасте. Патогистологическая картина кожи характери
зуется наличием избыточного содержания меланина в базальном 
слое эпидермиса.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется появле
нием буровато-желтых или аспидных лентигинозных пятен, распо
лагающихся на коже лица, преимущественно вокруг рта и носа» 
реже — на коже пальцев кистей, ладоней и подошвах. На красной 
кайме губ, слизистой оболочке десен, языка, щек, носоглотки, скле
ре они приобретают синевато-бурую окраску. Пятна имеют округ
лые очертания диаметром от 1—2 до 3—4 мм. Иногда элементы не
сколько инфильтрируются и возвышаются над поверхностью кожи 
и слизистых оболочек. Больные в большинстве случаев брюнеты. 
Оволосение головы скудное, частое выпадение волос. Симптомами 
поражения кишечника являются боли, диспепсические явления, 
кровотечения, вторичная анемия, иногда инвагинация кишки. 
При изъязвлении полипов заболевание симптоматически приобре
тает сходство с язвенной болезнью желудка. При гастро- и ректоро- 
маноекодии пигментные пятна обнаруживаются на слизистой обо
лочке желудка и прямой кишки.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з .  Синдром Пейт
ца — Егерса следует дифференцировать от пигментной эритродермии 
Брока, синдрома Дарье, синдрома Гарднера, представляющего собой 
сочетание полипоза толстого кишечника с остеомой, фибромой, но 
без лентигинозных высыпаний на коже и слизистых оболочках.

Л е ч е н и е  больных с синдромом Пейтца — Егерса состоит 
в оперативном удалении участков кишечника, пораженных поли- 
позом.

МОЛОВЫХ ОРГАНОВ ВНУТРЕННИХ ПОРОКИ РАЗВИТИЯ,
Пороки развития влагалища, матки и труб возникают со слияния 
мюллеровых ходов и во время слияния их. Каждая аномалия соот
ветствует определенному периоду эмбрионального развития заро
дыша. Слияние мюллеровых ходов происходит у 8-недельных плодов 
(55—-60 мм). Неслияние мюллеровых ходов у 8-недельного плода 
ведет к врожденной аномалии — двойная матка. Прекращение раз
вития матки у 11—-12-недельного плода способствует образованию 
двурогой матки с одной шейкой. Прекращение развития матки у 
ЗУг-месячного плода ведет к образованию седловидной матки. Позд
нее формируется влагалищная часть шейки матки. Пороки развития 
половых органов сочетаются с пороками развития других органов: 
отсутствием молочной железы, суженным тазом, отсутствием почки* 
пиеломочеточниковым анастомозом, сердцем меньших размеров, 
высоким небом, аномалией зубов, ложными ребрами, дефек
том развития толстого кишечника, расщеплением дужек позвон
ков и др.

ПОЛОВЫХ ОРГАНОВ И СВЯЗАННЫХ С НИМИ СМЕЖНЫХ 
ОРГАНОВ ПОРОКИ РАЗВИТИЯ. Гипоспадия — состояние, при ко
тором наружное отверстие уретры или устье мочевого пузыря рас
положено внутри влагалища. Женская гипоспадия — недораз
витие мочеполовой пазухи, неполное отделение уретры от влагалища 
на стадии формирования уретровагинальной перегородки и пред
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дверия влагалища. Женская гапоспадия встречается реже мужской. 
Гипоспадия обычно не сопровождается нарушением мочеиспуска
ния. Недержание мочи наблюдается в редких случаях, при тяжелой 
форме, когда полностью отсутствует уретра и нарушается функция 
сфинктера мочевого пузыря.

Л е ч е н и е  оперативное, проводится в случаях тяжелой ги- 
поспадии, сопровождающейся недержанием мочи.

ПОРОКЕРАТОЗ МНБЕЛЛИ. Заболевание описано в 1889 г. 
Mibelli. Наследуется по доминантному типу с различной пенетрант- 
ностью. Чаще болеют мужчины (2 : 1). Заболевание начинается 
в период полового созревания.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется очагами 
гиперкератоза неправильных очертаний на коже и слизистых обо
лочках и закупоркой протоков потовых желез роговым веществом. 
Почти всегда имеют место серого цвета гирляндоподобные очаги 
помутнения роговой оболочки. Заболевание может сопровождаться 
дистрофией ногтей и аномалиями зубов.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с красным плоским лишаем и другими порокератозами.

Л е ч е н и е  см. Кератозы.
ПОЧЕЧНО-МОЗГОВОЙ ДЕГЕНЕРАЦИИ С ИМИДАЗОЛУРИ- 

ЕЙ СИНДРОМ (Бесмана — Болдвина синдром). Представляет соче
тание амавротической идиотии с нарушением почечной канальцевой 
реабсорбции. Заболевание наследуется по аутосомно-рецессивному 
типу, описаны семейные случаи. У больных и фенотипически здо
ровых родственников (родители, братья, сестры) в моче определяется 
наличие положительных нингидриновых субстанций. В основе за
болевания лежит дефект канальцевой реабсорбции дериватов имида- 
зола.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводи» 
с болезнью Тея — Сакса и другими видами амавротических идиотий, 
болезнью Хартнупа, гипераммониемией.

Л е ч е н и е  не разработано.
ПОЧКА ГУБЧАТАЯ ( «пенистая» почка) — наследственное 

заболевание почек, представляющее собой относительно легкий 
вариант поликистоза почек. Наследственная природа заболевания 
подтверждается наблюдениями у членов одной семьи, однако тип 
наследования не установлен. Характерным является прогрессирую
щая дистрофия почечных канальцев с развитием множественных 
эктазий дистальных извитых и собирательных канальцев.

К л и н и к а .  Заболевание проявляется хронической рециди
вирующей пиурией, отмечающейся в раннем детском возрасте. 
Наличие эктазий канальцев предрасполагает к образованию кам
ней, что проявляется почечными коликами и гематурией. Течение 
длительное. При рентгенологическом обследовании выявляется 
увеличение размеров почек; при урографии удается обнаружить 
расширенные собирательные канальцы. Сопутствующими измене
ниями могут быть удвоение мочеточников, дивертикул мочеточников. 
Иногда наряду с поражением почек имеется кистозный фиброз под
желудочной железы, поликистоз легких.

Л е ч е н и е  направлено главным образом против вторичной 
инфекции мочевыводящих путей. Нефрэктомия показана только при 
одностороннем поражении почек.

ПРАДЕРА СИНДРОМ. Описан впервые в 1966 г. W illi Prader, 
проявляется у новорожденных мышечной_гипотонией и нарушением
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акта сосания. Нередко новорожденные не могут кричать. В течение 
первого года жизни происходит постепенная нормализация мышеч
ного тонуса. Часто в периоде раннего детства отмечается двигатель
ная неловкость, склонность к ожирению, отставание в росте, крип
торхизм и умственная недостаточность. Этиология заболевания 
неясна. В раннем возрасте его часто принимают за спинальную про
грессирующую мышечную атрофию, у детей более старшего Возраста 
связывают с ожирением. В нескольких случаях при этом заболева
нии найдены хромосомные аберрации: трисомия по 21-й паре, 14/18 
транслокация и аномалии Y-хромосомы.

ПРОГЕРИЯ — термин для обозначения различных патологи
ческих состояний, общим для которых является преждевременное 
старение. Детская прогерия впервые описана Hutchinson в 1886 г., 
прогерию взрослых описал Werner в 1904 г. Заболевание редкое. 
Мужчины болеют несколько чаще женщин. Описаны семейные слу
чаи прогерии. При патологоанатомическом исследовании отмечаются 
общий артериосклероз, атероматоз аорты, диффузные изменения 
эндокринных желез, атрофия эпидермиса, сальных и потовых желез. 
В патогенезе заболевания определенная роль принадлежит наруше
ниям липопротеинового обмена.

К л и н и к а .  Заболевание может начинаться в любом возрасте. 
Больные имеют характерный внешний вид: маленького роста, вы
глядят старше своего возраста, кожа сухая, морщинистая, раннее 
поседение, выпадение волос, бровей и ресниц, лицо маленькое, 
«ттичий» нос, маленький рот, заостренный подбородок, микрогна- 
пия. Отмечается диффузная симметричная атрофия мышц. Мышцы 
при пальпации плотные. Выражен половой инфантилизм. Интеллект 
страдает в различной степени. К ранним признакам старения отно
сятся быстро развивающаяся кахексия, алопеция, трофические 
нарушения, катаракта, ранний атеросклероз. Больные жалуются 
на боли в области сердца. В молодом возрасте часты инфаркты и кро
воизлияния в мозг.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с ранними злокачественными формами атеросклероза, миотониче- 
ской дистрофией Куртмана — Штайнерта — Баттена.

Л е ч е н и е. Применяют диету, богатую белками и витамина
ми; назначают липотропные препараты, аминокислоты.

ПСБВДОКСАНТОМА ЭЛАСТИЧЕСКАЯ (Гренблада — Стренд- 
берга синдром). Описан Gronblad и Strandberg в 1929 г. Семейное 
заболевание, проявляющееся в детском возрасте. Наследуется по 
аутосомно-рецессивному типу. Частота 1 : 160 ООО. Гистологиче
ски определяется атрофия нижней части дермы с дегенерацией эла
стических и отеком коллагеновых волокон.

К л и н и к а .  Появляются мелкие, размером до 5 мм, желто- 
вато-оранжевые папулы, напоминающие ксантелазмы. Группируясь 
и сливаясь, папулы образуют сетевидные или линейные очаги. 
По периферии их обнаруживаются телеангиэктазии, ангиноицные 
полосы, участки ливидной эритемы. Поражения имеют пестрый по- 
лосовидпый характер. Высыпания развиваются на фоне потери эла
стичности кожи, располагаясь на боковых поверхностях шеи, раз- 
гибательных поверхностях конечностей, в подмышечных, паховых 
областях, реже на туловище. В процесс не вовлекается кожа ладо- 
ней, подошв, лица, волосистой части головы. Нередки внутренние 
кровотечения, кровоизлияния в паренхиматозные органы, пепти
ческие язвы желудка и кишечника, обусловленные дегенерацие»
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эластической ткани сосудов. Поражение сосудов эндокарда и мио
карда клинически проявляется симптомами стенокардии и инфаркта 
миокарда. Периферические сосуды могут обызвествляться с разви
тием перемежающейся хромоты, падением артериального пульса.
У 50% ‘больных офтальмологически выявляются поражение сет
чатки в виде красновато-коричневых извилистых полос в области 
зрительного диска, иногда хореоретинит, кровоизлияния в макуляр
ную область, рубцовое перерождение.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с лока
лизованной склеродермией, синдромом Здерса — Данлоса, коллоид
ной дегенерацией кожи, синдромом Марфана, пенетрирующим эла- 
стозом, характеризующимся гистологически пенетрацией волося
ного фолликула эластическими волокнами.

Л е ч е н и е :  назначают витамины А, С, эревит, интермидин; 
косметическое хирургическое лечение.

ПСЕВДОСКЛЕРОЗ СПАСТИЧЕСКИЙ (Крейтцфельдта —• 
Жакоба синдром, кортико-стрио-спинальной дегенерации синдром)— 
прогрессирующее заболевание мозговой коры, базальных ганглиев 
и спинного мозга. Впервые описано Creutzfeldt в 1920 г. и Jacob 
в 1921 г. Болеют мужчины и женщины в возрасте от 30 до 60 лет: 
Описаны семейные случаи заболевания. Наследуется по аутосомно- 
доминантному типу. Патологоанатомически выявляются: дегенера
ция нервных клеток мозговой коры, особенно глубоких ее отделов, 
базальных ганглиев, обычно нисходящая дегенерация кортикотспи- 
нального тракта с последующим разрастанием фиброзной г л и и .

К л и в и к а. Начало заболевания характеризуется сниже
нием памяти, интеллекта, речевыми расстройствами, затруднением 
и слабостью движений в конечностях, атаксией. Позже появляется 
нистагм, дизартрия, спастика, хореоатетоидный гиперкинез» ; 
обнаруживаются мышечные атрофии, снижение брюшных рефлек
сов, сухожильные рефлексы обычно повышены, вызывается симптом 
Бабинского. Часто отмечаются апатия, нарушение памяти, негати
визм, бред, зрительные и слуховые галлюцинации, конфабуляции. 
Затем наступают глубокая деменция, судороги, кома и смерть.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с хореей Хентингтона, болезнью Нимана — Пика и Альцгеймера.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
ПСИХОПАТИИ (роль наследственности) (психопатическая кон

ституция, конституциональная психопатия, психопатическая лич
ность, патологический характер, аномалия характера) — патологи-, 
ческие состояния, возникающие вследствие нарушения формирова
ния личности и характеризующиеся дисгармоничностью преиму
щественно эмоционально-волевых свойств при достаточном уровне 
интеллекта. Их относят к своебразным психическим аномалиям, ко
торые стоят на грани между психическим здоровьем и болезнью.

Психопатические личности составляют около 5% среди лиц, 
состоящих на учете в психоневрологических диспансерах и посту
пающих на стационарное лечение в психиатрические больницы. • 
В развитии психопатий придается определенное значение генетиче
ским факторам. Использование близнецовых и клинико-генеало
гических исследований, несмотря на известную противоречивость, 
свидетельствует о несомненной роли наследственных факторов в. 
происхождении некоторых клинических форм психопатий, в осо
бенности аффективных, так называемых энилептоидных и шизоид
ных (аутичных) психопатических личностей, относимых к категории
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конституциональных психопатий. Исследование однояйцевых близ
нецов выявило примерно в 70% внутринарное сходство ио особен
ностям отклонений темперамента, влечений, моторики, являющихся 
важными компонентами психопатической структуры личности. 
В семьях психопатических личностей отмечено значительное накоп
ление как по прямой, так и по боковым линиям лиц с патологиче
скими чертами характера. На основании клинико-генеалогических 
исследований предполагается аутосомно-доминантный тип наследо
вания основных патологических свойств личности. Существование 
различных вариантов в степени проявляемости генетического за
датка, обусловливающего аномальное развитие личности, по-види
мому, объясняется модифицирующими влияниями генотипических 
факторов и факторов внешней среды. Патогенез психопатий связы
вают с различными типами нарушенного развития мозговых меха
низмов («задержанное развитие», «искаженное развитие», «повреж
денное развитие» по Г. Е. Сухаревой).

Критерии психопатий наиболее четко сформулированы П . Б .Ган
нушкиным. К ним относятся: выраженность патологических черт 
й ж ч н о с т и  до степени нарушения социальной адаптации, тотальность 
психопатических особенностей, определяющих психический облик 
индивида, относительная стабильность и малая обратимость состоя
ния. Конкретные типы психопатий можно рассматривать как прояв
ление патологических вариантов типов высшей нервной деятель
ности. Единой группировки психопатий не существует. Наиболее 
распространенным и общепринятым является выделение клинико- 
пеихонатологических форм психопатий. Астенические психопаты 
характеризуются неуверенностью в себе, нерешительностью, ро
бостью, неумением отстаивать свои интересы, эмоциональной 
ранимостью, повышенной впечатлительностью. Им свойственна повы
шенная утомляемость, склонность к астеническим реакциям, не
устойчивость вегетативной регуляции. Отдельные проявления асте
нической психопатии отмечаются у детей дошкольного возраста. 
Психопатам-психастеникам свойственна крайняя нерешительность, 
постоянная склонность к сомнениям и колебаниям, повышенное 
стремление к самоанализу, доходящее до «умственной жвачки», 
мнительность, тревожность, слабость чувства реальности. Псих
астенические личности обнаруживают большую готовность к возник
новению разнообразных навязчивых переживаний. Резкое усиление 
последних под влиянием неблагоприятных психогенных воздейст
вий составляет бблыпую часть случаев невроза навязчивых состоя
ний. Более отчетливые психастенические особенности личности об
наруживаются в подростковом возрасте.

Возбудимые психопаты — сборная группа психопатических 
личностей, отличающихся склонностью к неадекватным по своей 
силе проявлениям аффективной возбудимости, часто с агрессией, 
слабостью сдерживающих тенденций. Самостоятельную подгруппу 
возбудимых психопатических личностен составляют эпилептоидные 
психопаты, у которых аффективный разряд отличается длительным 
последствием (аффективная вязкость). Им свойственны также ак
куратность, доходящая до педантизма, чрезмерная практичность, 
бережливость вплодь до скупости, злопамятность, жестокость, часто 
недоброжелательность, хмурый оттенок настроения. В этой под
группе относительно часто встречается семейная отягощенность по 
психопатии и эпилепсии. Проявления эпилептоадной психопатии 
обнаруживаются в младшем детском возрасте. Аффективные психо
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паты (тимопаты) делятся на гипертимиков и гипотимиков. Гипертн- 
мики характеризуются постоянно повышенным настроением и само
чувствием, нередко легкомысленным отношением к обязанностям. 
На фоне повышенного настроения могут возникать вспышки гнева. 
В детском возрасте у гипертимных личностей отмечаются двига
тельная расторможенность, изменение поведения. У гипотомиков 
постоянно пониженный фон настроения, недовольство собой и окру
жающими, пессимизм, пониженное самочувствие со склонностью к 
ипохондрическим опасениям. В детском возрасте гипотимические осо
бенности личности не выявляются. Истерические пеихопаты отли
чаются стремлением находиться в центре внимания, получать при
знание окружающих («жаждущие признания»). Отсюда вытекает 
демонстративность, неестественность, театральность их поведения. 
Им свойственны выраженный эгоизм, внешне яркая, но не глубокая 
эмоциональность, нестойкость интересов и привязанностей, склон
ность к приукрашивающей лжи, красочному фантазированию и не
последовательной эмоциональной логике. Они склонны к различ
ным истерическим реакциям в ответ на отрицательные психогенные 
воздействия. Отдельные истерические черты характера могут наб
людаться в детстве. Паранойяльные психопатические личности ха
рактеризуются склонностью к образованию сверхценных идей, ко
торые" жотя и связаны с реальностью, однако чрезмерно сильно 
эмоционально заряжены, а потому подчиняютсебе остальное содер
жание сознания и определяют в значительной мере поведение лич
ности. Они склонны к повышенной самооценке^ подозрительности, 
односторонней направленности мышления. Шизоидные (аутичные) 
психопатические личности характеризуются выраженной замкну
тостью, склонностью к уходу в мир внутренних переживаний, эмо
циональной ранимостью при внешней сдержанности чувств и даже 
холодности. Они предпочитают занятия, менее связанные с повсе
дневной жизнью, не требующие постоянных контактов с окружаю
щими. Проявления, свойственные шизоидным личностям, обнару
живаются уже у детей дошкольного возраста. Личности шизоидного 
склада часто встречаются в семьях, в которых имеются больные 
шизофренией, что указывает на их генетическую близость. Хотя 
психопатии являются относительно стойкими, непроцессуальнммя 
состояниями, им свойственна определенная динамика. При врож
денных психопатиях динамика проявляется преимущественно в ко
личественных изменениях (компенсация, декомпенсация) психопа
тических особенностей личности, связанных как с внешними воз
действиями, так и с биологическими сдвигами в самом организме. 
К отдельным клиническим формам динамики психопатией относятся 
психогенные патологические реакции (невротические, психотиче
ские, психопатические) и патологическое развитие личности. Ди
намика становления врожденных психопатий существенно отли
чается от динамики формирования приобретенных психопатий. Ста
дия формирования последней обозначается как патохарактерологи
ческое развитие личности.

При распознавании психопатий необходимо учитывать, что 
психопатические особенности обнаруживаются не столько в выска
зываниях больного, сколько в его поступках и поведении.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  надо проводить 
С неврозами, психопатоподобными состояниями при органических 
процессах и вяло текущих формах шизофрении, с педагогической 
запущенностью.
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Л е ч е и и е. В лечении психопатий ведущее место должно при
надлежать коррекционным лечебно-педагогическим мероприятиям, 
адекватной профессиональной ориентации, оздоровлению взаимо
отношений в микросреде. Психотерапия и медикаментозное лечение 
имеют вспомогательное значение и проводятся главным образом 
амбулаторно. В условиях психиатрической больницы лечатся 
в основном больные с состояниями выраженной декомпенсации, тя
желыми реактивными состояниями и патологическим развитием 
личности с психотической симптоматикой. При аффективной воз
будимости. агрессивности, расторможении влечений показано наз
начение нейролептиков фенотиазинового ряда (аминазин, пропазин, 
меллерил), в более тяжелых случаях — нейлептил. Психопатиче
ские личности группы тормозимых в состоянии декомпенсации ле
чатся транквилизаторами (элениум, либриум, седуксен).

В профилактике психопатий важная роль принадлежит борьбе 
с патологией беременности, инфекциями, черепно-мозговыми трав
мами, а также нормализации микросреды, коррекции неправильного 
воспитания. Определенное профилактическое значение в отношении 
так называемых конституциональных психопатий должны иметь 
медико-генетические консультации.

ПСОРИАЗ (роль наследственности). В настоящее время опи
саны семейные формы псориаза. Заболевание чаще наследуется 
по аутосомно-рецессивному типу. Возможно доминантное наследо
вание. Чаще болеют мужчины. Проявляемость патологического 
гена составляет около 20% . Имеются указания на патогенетическую 
роль алкогольной и других интоксикаций. Определенную роль 
в развитии заболевания играют тяжелые эмоциональные пережива
ния, инфекционные заболевания.

Для к л и н и к и  наследственного псориаза характерна тен
денция к развитию эритродермин, псорнатического артрита и пора
жение волосистой части головы. В практическом отношении важно, 
ч?о у ряда больных врожденным псориазом отмечаются нечетко 
выраженные кожные проявления, что затрудняет диагностику. 
Псориатические элементы могут располагаться на любом участке 
кожного покрова, иногда вовлекая и слизистые оболочки. Наибо
лее частой локализацией являются разгибательные поверхности 
конечностей, обычно в области локтевых и коленных суставов, во
лосистая часть головы. Гистологические изменения при псориазе 
характеризуются паракератозом, формированием микроабсцессов 
Мунро в роговом слое, отеком и инфильтрацией сосочков.

В псориатических очагах выявлено более высокое содержание 
компонентов ДНК и РНК, чем в нормальной коже. В поверхностных 
слоях эпидермиса обнаружены изменения активности глюкозо-6- 
фосфатаз и дегидрогеназ.

Заболевание обычно протекает без существенных жалоб, но 
может сопровождаться сильным зудом и чувством стягивания кожи. 
Размеры очагов различны — от булавочной головки до монеты. 
В результате разрешения очагов в центре эксцентрического рас
пространения и слияния могут образовываться фигуры с причудли
выми полициклическими очертаниями. На волосистой части головы 
отмечаются диффузное шелушение или резко ограниченные наслое
ния чешуек, которые могут захватывать и окружающую гладкую 
кожу. Волосы при псориазе не поражаются. Примерно у 25% всех 
больных псориазом изменяются ногти. Первичный псориаз ногтей 
развивается в результате поражения ногтевого матрикса,* проявляет
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ся в виде точечных углублений и пятнистости ногтевых пластинок. 
Вторичный псориаз ногтей — следствие поражения ногтевого ложа 
и валиков, он характеризуется подногтевыми желтовато-коричне
вого цвета утолщениями, просвечивающими через ногтевые пла
стинки. Ногти утолщаются, крошатся.

При поражении ладоней и подошв развиваются обширные ок
руглые, шелушащиеся бороздчатые бляшки. Очаги могут распола
гаться атипично на сгибательных поверхностях конечностей, су
ставов, на коже паховых и бедренных складок, подмышечных впа
дин. У 10—12% больных псориазом к кожным высыпаниям присое
диняются прогрессирующие изменения суставов: артропатии по типу 
деформирующего полиартрита, тугоподвижность позвоночника. 
Пустулезный псориаз характеризуется мелкими обильными сливаю
щимися пустулами, располагающимися как на исориатических оча
гах, так и на здоровой коже. В центре пустул образуются рупиоид- 
ные корки. Процесс носит острый характер, может осложняться 
эритродермией, септическим состоянием, гнойным псориатическим 
артритом. Пустулезные высыпания и бляшки могут ограничиваться 
только кожей ладоней и подошв, не сопровождаясь общими явления
ми (тип Barber). Экссудативный псориаз характеризуется злокачест
венным течением, циклическими подъемами температуры, кахек
сией с развитием на коже пустул, чешуйко-корок вплоть до явле
ний эксфолиативной эритродермии.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с псо- 
риазиформными сифилидами, себорейной экземой, розовым лишаем 
Жибера, красной волчанкой, парапсориазом, трихофитией.

Л е ч е н и е .  Местно назначают кератопластические мази, со
держащие серу, ртуть, деготь, салициловую кислоту, антраминовую 
мазь (JI-1JI), мазь Рыбакова и др. При наличии свежих высыпаний 
следует воздержаться от применения раздражающих препаратов 
{псориазин) во избежание экзацербации процесса. Назначают сте
роидные кремы — синалар, локакортен (желательно под окклюзив- 
аой повязкой), 2% салициловую мазь, крем Уина. Показано приме
нение суггестивной терапии, седативных препаратов, витаминов 
А, С, Е, Вь Ва, В„, В12, В16, никотиновой и фолиевой кислот. При
меняются тканевая терапия, стафилоанатоксин, стрептофиброан- 
тиген, стрептовакцинотерапия, цитостатики (антиметаболиты) — 
метатрексат, аминоптерин, 6-меркаптопурин. При распростра
ненной экссудативной эритродермии и псориатическом артрите 
показаны минерало- и глюкокортиноиды (триамсиновоя по 15—20 мг 
и преднизолон'по 30—40 мг в сутки), а также АКТГ-цинк-фосфат 
по 20—30 ед. через день. При длительном применении кортикосте
роиды целесообразно комбинировать с анаболическими гормонами. 
Весьма эффективны инъекции бактериальных пирогенов (пирогенала 
или продигиозана). Рекомендуется диета, бедная жирами и калием. 
Физиотерапия—применение ультрафиолетовых лучей, лучей Букки. 
Санаторно-курортное, бальнеологическое лечение (сероводородные 
и рапные ванны), морские купания.

ПТОЗ ВРОЖДЕННЫЙ — опущение верхнего века, обнаружи
вается при рождении, Тип наследования, как правило, рецессивный, 
реже доминантный и сцепленный с полом. Пенетрантность гена 60% 
Аномалия встречается сравнительно часто. Простой врожденный 
птоз чаще всего обусловлен недоразвитием или отсутствием мышцы — 
леватора верхнего века. Реже птоз связан с аплазией боковых пар
ных ядер глазодвигательного нерва или его волокон.
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Птоз бывает односторонний и двусторонний, полный и непол
ный. При полном двустороннем птозе у больного голова запрокинута 
{«поза звездочета»), выражены складки кожи на лбу, сонное выра
жение лица, приподнятие брови. Прикрытие веком роговицы спо
собствует развитию амблиопии. Чувствительность роговицы по- 
нижена. Нередко ограничена подвижность глазного яблока кверху. 
Врожденный птоз часто сочетается с другими врожденными изме
нениями. Эта аномалия наблюдается при наружной офтальмоплегии 
врожденной Грефе, при синдроме Поттера (почечно-лицевая дис
плазия), при синдроме Мебиуса (птоз, синдактилия и снижение ин
теллекта), эпикантусе и при многих других заболеваниях.

Нередко в случаях одностороннего врожденного нтоза наблю
дается феномен Маркуса — Гуна, заключающийся в том, что опу
щенное веко при движении нижней челюсти поднимается, причем 
глазная щель становится шире, чем на здоровой стороне. Феномен 
объясняется наличием межъядерных связей леватора и жеватель
ных мышц.

Д и а г н о з  врожденного птоза не труден.

ЩАЯ СЕМЕЙНАЯ. Синдром описан Gougerot, 
в 1933 г. Наследуется по аутосомно-доминантному типу.

К л и н и ч е с к и  характеризуется сливающимися друг с дру
гом круглыми узелками, пузырями, мокнущими эрозиями и корками 
Отмечается коричневатая пигментация кожи. Указанные элементы 
локализуются преимущественно на коже затылка, подкрыльцовых 
впадинах, локтевых сгибах и сгибательной поверхности рук.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с буллезным врожденным ихтиозом, буллезным эпидерме лизом.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
РАВИНА — ПЕХЕРА СИНДРОМ. Описан в 1941 г. Ravin 

и Pecher. Проявляется деформацией костей пальцев, расширением 
дистальных фаланг, подвывихами больших пальцев рук. Синдром 
часто сочетается с плоскостопием (симптомокомплекс остеопатии, 
поражающей губчатое вещество кости). Иногда наблюдается остео- 
пороз с образованием в костях кист, возможны периоститы. С воз
растом присоединяется кифоз и genu valgum (X-образное искривле
ние ног в коленных суставах). Выражена разболтанность суставов 
за счет слабости связочного аппарата.

Л е ч е н и е  общеукрепляющее и симптоматическое. Прогноз 
для жизни благоприятный.

РАДУЖНОЙ ОБОЛОЧКИ ГЕТЕРОХРОМИЯ. Обусловлена 
врожденной недостаточностью пигментации или последующей де
пигментацией радужной оболочки одного иа глаз. Тип наследова
ния — доминантный. Характеризуется различным цветом радужных 
оболочек обоих глаз или неодинаковой окраской различных частей 
радужной оболочки одного глаза. Цвет зависит от количества стро- 
мального пигмента в клетках-хроматофорах.

Первичная гетерохромия не изменяется в точение жизни и ле
чению не подлежит. Гиперпигментированная радужная оболочка 
у взрослых может быть принята за меланобластому, в раннем дет
ском возрасте меланобластомы не встречаются.

Вторичная гетерохромия может наблюдаться при врожденном 
парезе СЕМпатического нерва. При этой гетерохромия всегда имеется 

* синдром Горнера, нарушение потоотделения, асимметрия кожноз

Л е ч е н и е  хирургическое. Прогноз благоприятный. 
ПУЗЫРЧАТКА ДОБРОКАЧЕСТВЕННАЯ
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температуры. Осложненная гетерохрония описана Fuchs в 1902 г., 
характеризуется тем, что в глазу с более светлой радужной оболоч
кой обнаруживается вяло текущий иридоциклит, катаракта. Гете- 
рохромия Фукса имеет семейный характер, но тип наследования и 
генез пока не ясны. К а к  и первые две, она распознается в раннем 
детстве, но ее патологический характер выявляется позже.

Л е ч е н и е  осложненных вторичных гетерохромии симптома
тическое. Применяется гормональная терапия. Прогноз при про- 
гвессировании заболевания неблагоприятный.

РАДУЖНОЙ ОБОЛОЧКИ КИСТЫ ВРОЖДЕННЫЕ. Пигмент
ные кисты могут наследоваться по доминантному типу. В освоив 
заболевания лежат врожденные дефекты строения радужной обо
лочки, возникающие из зародышевых эпителиальных островков 
ретинальной части, которые внедряются в ее мезодермальную часть. 
Наблюдаются пигментные и чаще беспигментные кисты. Пигмент
ные кисты из пигментного эпителия растут в основном в заднюю 
камеру, располагаются по зрачковому краю, число их может быть 
большим, что приводит к блоку зрачка и вызывает вторичную гла
укому. Беспигментные кисты из стромы радужной оболочки выдают
ся в переднюю камеру, похожи на жемчужные кисты. Непигменти- 
рованные кисты чаще одиночные. Достигая больших размеров, они 
закрывают угол передней камеры и также могут вызвать вторичную
глаукому. ,

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы е  д и а г н о з  необходимо про- 
водить с посттравматическими кистами, воспалительными. Пигмент- 
выв кисты нередко принимают за меланому. От последней кисту 
отличают округлая форма, напоминающая отрезок шара, яоыкшв 
равномерные стенки без дополнительных пигментных наслоении, 
отсутствие питающего сосуда, просвечивание кисты при биомикро
скопии . „ __

Л е ч е н и е .  Пигментированные кисты требуют хирургиче
ского удаления в случае блокады зрачка. Непигментврованные кисты 
необходимо иссекать до возникновения вторичной глаукомы. Кроме 
оперативного лечения, можно применить диатермокоагуляцию, фото
коагуляцию кист, а также введение в полость кисты прижигающих 
веществ. Прогноз при маленьких непрогрессирующиж кистах бла
гоприятный, при больших и рецидивирующих кистах серьез

ный.
РАДУЖНОЙ ОБОЛОЧКИ ОТСУТСТВИЕ (АНИРИДИЯ). Редко 

встречающаяся аномалия радужной оболочки, средняя частота со
ставляет 1 : 100 000 н а с е л е н и я .  Наследственный характер заболе
вания был описан в 1834 г. Gutbier, Wurzburg. Тип наследования 
доминантный. Пенетрантность гена 83,5%. Аниридия обычно бы
вает двусторонняя. Отмечается светобоязнь и легкий блефароспазм. 
Зрение всегда понижено, что связано с аплазией желтого пятна, 
а  также со светорассеянием. В проходящем свете хорошо виден 
хрусталик с цинковой связкой. Аниридия в одном глазу может со
четаться с гипоплазией радужной оболочки на другом. Иногда 
наблюдаются помутнение роговицы, катаракта, микрофакия, остат
ки зрачковой перепонки. Аниридия может осложниться глаукомой, 
вызванной сращением рудиментарной полоски радужной оболочки 
с роговицей или остатками мезодермальной ткани в углу передней

Л е ч е н и е  аниридия направлено на уменьшение светобоязни 
назначением очков и контактных линз, уменьшающих количество
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света. В случае повышения внутриглазного давления необходимо 
как можно раньше применить хирургическое вмешательство. Прог
ноз относительно благоприятный.

РЕБРА ШЕЙНЫЕ ДОБАВОЧНЫЕ. Впервые описаны фран
цузским анатомом Hunauld в 1740 г. В 1869 г. Gruber опубликовал 
данные о 76 наблюдениях. Точных данных о частоте шейных ребер 
нет. Эта аномалия развивается в процессе эмбриогенеза в связи 
с неполной редукцией закладки ребер. Различают истинные и лож
ные шейные ребра. Истинные ребра напоминают нормальные ребра: 
имеют головку, шейку и тело. Чаще они сочленяются с поперечным 
отростком VII или VI шейного позвонка, Ложные шейные ребра не 
имеют головки и соединены с поперечным отростком позвонка с по
мощью синостоза. Форма и размеры добавочных ребер также раз
личны: от небольшого увеличения поперечного отростка позвонка 
до ребра, напоминающего настоящее, но чаще наблюдается рудимен
тарно недоразвитое ребро, один конец которого слепо оканчивается 
в мягких тканях шеи.

К л и н и ч е с к и е  проявления данного порока связаны 
с давлением добавочного ребра на сосудисто-нервные образования 
шеи; кроме того, возможно изменение формы шеи (синдром Мануй
лова). Шея конусообразно расширена книзу, увеличен передне- 
задний размер ее. Все это придает шее тюленеподобный, вид. Доба
вочное ребро может вызывать кривошею и сколиоз в шейно-грудном 
отделе. Свободнолежащий конец ребра иногда^ пальпируется как 
опухолевидное образование по передне-боковой поверхности шеи 
или над ключицей. Ведущим в клинической картине являются нейро- 
циркуляторные нарушения в конечности. Расстройства кровообра
щения в верхней конечности происходят в результате сдавления 
подключичной артерии и спастического сокращения ее, что прояв
ляется похолоданием конечности, цианозом, ослаблением пульса. 
Ослабление кровотока может приводить к тромбозу и гангрене 
пальцев кисти. Давление рудиментарного ребра на шейное сплете
ние вызывает нарушение чувствительности: зуд, парестезии, боли, 
присоединяются и двигательные расстройства. Важным для диагно
стики является рентгенологическое обследование.

Л е ч е н и е  при нейро-циркуляторных нарушениях сводИШй 
к рассечению передней лестничной мышцы или удалению добавочного 
ребра. Прогноз благоприятный.

РЕСНИЦ ГИПЕРТРИХОЗ — наиболее частая из аномалии 
развития итроста ресниц. Число ресниц увеличивается, они распола
гаются в три и более рядов. В интермаргинальном пространстве 
ресницы связаны с измененными мейбомиевыми железами, которые 
выполняют функцию волосяных мешочков. Ресницы у заднего ребра 
интермаргинального края светлые, нежные, напоминающие пушок. 
В период полового созревания пушковые волосы становятся более 
грубыми и могут повредить роговицу.

Л е ч е н и е :  диатермокоагуляция й электролиз волосяных 
луковиц, иссечение ряда ресниц с полоской хряща и заменой дефекта 
лоскутом слизистой оболочки. Прогноз благоприятный.

РЕТИНОБЛАСТОМА — злокачественная опухоль глаза, ис
ходящая из нервных элементов сетчатки. Прежнее название опу
холи — «глиома сетчатки» — в настоящее время не применяется, 
так как оно создает неправильное представление о клинико-анато
мическом сходстве ретинобластомы с опухолями мозга и зрительного 
нерва. Впервые о семейном заболевании ретинобластомой сообщил
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Lerche в 1821 г. Описано 108 случаев семейной ретинобластомы. Де
вочки и мальчики болеют одинаково часто. В настоящее время счи
тают, что ретинобластома передается по аутосомно-доминантному 
типу; в ряде случаев возможны спонтанные мутации (1 : 20 288 рож
дений). Экспрессивность гена увеличивается в последующих по
колениях. Пенетрантность гена 60%. Двустороннее поражена» 
встречается в половине случаев. Гистологически различают собст
венно ретинобластому, нейроэпителиому и смешанную форму. 
Эти разновидности отличаются и клинически. Опухоль может исхо
дить "из любого отдела сетчатки, сформированный узел выстоит л<> 
направлению стекловидного тела (экзофитный рост) или сосудистой, 
оболочки (эндофитный рост), разрастание опухоли может быть а 
диффузно инфильтративным по протяжению сетчатки. Особенностью 
роста ретинобластомы является раннее возникновение некрозов, 
и образования в них очагов обызвествления. Опухоль нередко выхо
дит за пределы глазного яблока, в основном по ходу зрительного 
нерва.

К л и н и к а .  Ретинобластома, как правило, возникает у де
тей до 3 лет жизни. Изредка наблюдается у взрослых. Течение бес
симптомное, жалобы отсутствуют. Родители больных детей обра
щаются к врачу, когда замечают у них свечение зрачка. Более ран
ними внешними признаками могут быть расширение зрачка, вялая- 
его реакция на свет, косоглазие, плохая ориентация ребенка, появ
ляющаяся в связи со снижением и потерей зрения. Промежуток 
между появлением симптомов на одном и другом глазу может рав
няться месяцам или годам.

Различают 5 стадий развития ретинобластомы. Первая — латент
ная стадия — характеризуется тем, что в сетчатке чаще недалеко1 
от центральной зоны офтальмоскопически (офтальмохромосконвче- 
ски) обнаруживается аспидный участок без отчетливых контуров, 
окруженный нежной радиарной исчерченностыо, сосуды сетчатки 
здесь более темные, рисунок сосудистой оболочки не виден. Вторая — 
стадия покоя (начальная) — отличается тем, что из аспидного очага 
на глазном дне образуются беловатые или желтоватые очаги раз
личной величины эндо- или экзофитного роста, окруженные мелкими 
«сателлитами». Над узлом проходят извитые сосуды сетчатки. Зре
ние в этой стадии может еще быть сохранено. В стекловидном теле- 
могут наблюдаться дегенеративные изменения. Отмечается расши
рение зрачка и беловато-желтый рефлекс с глазного дна — «амав
ротический кошачий глаз». Третья — стадия глаукомы (развитая; 
проявляется дальнейшим ростом и распадом опухоли, реактивны!* 
воспалением тканей глаза на некротические процессы в опухоли. 
Отмечаются перикорнеальная инъекция, внутриглазные кровоиз
лияния. Повышается внутриглазное давление, вследствие чего может 
растягиваться глаз, и появляется буфтальм (особенно у детей до 
года). В передней камере бывает взвесь распавшейся опухолевой 
ткани, напоминающая «гипопион». Зрение почти всегда отсутствует. 
Четвертая стадия — прорастание опухоли через оболочки глазного- 
яблока и главным образом через зрительный нерв в головной мозг 
(далекозашедшая). При этом могут разрушаться все оболочки. Появ
ляется и быстро увеличивается хемоз, экзофтальм вплоть до вывиха 
глаза из орбиты, резкое растяжение’и отек век. Прорастание опухоли 
по зрительному нерву в полость черепа вызывает мозговые явления. 
Пятая стадия — стадия метастазов (терминальная) в лимфатические- 
узлы, кости черепа, легкие, почки и другие органы.
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Д и а г н о з .  Ранняя диагностика ретинобластомы несмотря 
ва значительное количество методов исследования, по-прежнему 
представляет значительные трудности. Клиническая картина пер
вой и второй стадии ретинобластомы во многом напоминает заднии 
увеит туберкулезного и метастатического характера, острую экс
судативную отслойку сетчатки.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  ретинобластомы 
необходимо проводить с псевдоглиомой, ретролентальнои фибро- 
ллазией, ретинитом Коатса и ангиоматозом Гиппеля Линдау 
в далекозашедшей стадии, болезнью Норри и др. Диагностик© рети- 
■нобластомы помогает рентгенографическое исследование, выявляю
щее очаги обызвествления в опухоли, понижение прозрачности ор
биты, увеличение размероз ее и истончение стенок. При прорастании 
опухоли по зрительному нерву в полость черепа определяется уве
личение размеров канала зрительного нерва с деструкцией его сте
нок Также применяются диафаноскопия, радиоиндикация, эжо- 
офталография, исследование рибофлавина в моче, сывороточная ре
акция Хакима, Данилова и др.

Л е ч е н и е  ретинобластом должно быть комплексным ш за
висит от симметричности поражения и стадии процесса. В начальной 
■стадии возможна фото- и лазерная коагуляция. При односторонней 
вешнобластоме производят энуклеацию глазного яблока с последую- 
яцвй эшмио- и рентгенотерапией. Если имеется прорастание- опухоли 
ж глазницу, то производят экзентерацию орбиты также с последую
щей химио-, радио- и рентгенотерапией. При двустороннем пораже
нии удаляют худший глаз с последующей лучевой и химиотерапиеи. 
Прогноз благоприятный в случае рано начатого лечения односто
роннего процесса. Клиническое выздоровление наступает у 45 80 /о

ЛЬрЕТИНОПАТИЯ ВРОЖДЕННАЯ НАСЛЕДСТВЕННАЯ (Аль- 
Стрема — Ользена синдром). Описана Alstrom a Olsen в 195. г. 
Патология редкая. Тип наследования — аутосомно-рецессивныи. 
Часты семейные случаи болезни. Гистологически отмечается де
струкция колбочек сетчатки.

К л и н и ч е с к и  заболевание проявляется в раннем детстве 
*и характеризуется высокой степенью снижения зрения. Офтальмо- 
-скопически глазное дно не изменено или реже имеются нежные из
менения в виде полиморфной пигментации. Лечение безуспешное. 
Прогноз тяжелый.

РЕТИНОШИЗИС — дегенеративные изменения сетчатки, со- 
провождающиеся ее кистозным перерождением, складчатостью, 
разрывами, отслойкой и изменениями стекловидного тела. Редкое 
заболевание. Ретинопшзис, связанный с витреоретиналькой дегенера- 
шней, передается по рецессивному, сцепленному с полом типу; 
ретинопшзис, связанный с гемералопией и гиалоидотапетореюшаль- 
1 шми дегенерациями,— по аутосомно-рецессивному и аутосомно- 
.доминашному типу.

Ретиношизис возникает вследствие нарушения питания сет
чатки: появляются расщепление слоев сетчатки и дегенеративные 
изменения в ней. Установлено, что ретиношизис возникает в резуль
тате слияния микрокист Блессига.

К л и н и к а .  При ретинопшзисе изменения локализуются 
главным образом в макулярной области, где появляются образова
ния округлой формы величиной с диск зрительного нерва. Они об
разуются вследствие складчатости поверхностного слоя сетчатки.

•182

ak
us

he
r-li

b.r
u



Иногда в макуле возникает отверстие, возникают сероватые пузыри 
вследствие отслоения поверхностного слоя сетчатки. Дегенерациэ 
сетчатки может протекать по типу кистовидной и решетчатой. У боль
ных с отслойкой сетчатки обнаруживается выраженная тракци» 
стекловидного тела соответственно разрывам сетчатки.

Л е ч е н и е  — фотокоагуляция наружной пластики кисты 
сетчатки. Прогноз серьезный.

РЕТРОЛЕНТАЛЬНАЯ ФИБРОПЛАЗИЯ. БОЛЕЗНЬ ТЕРРИ. 
Описана Terri в 1942 г. Встречается более чем в 30% случаев среди 
недоношенных детей. Ретролентальная фиброплазия — заболевание- 
сетчатки и стекловидного тела, развивающееся чаще у недоношен
ных детей с низким весом, находящихся в палатках с избыточной 
концентрацией кислорода. Отмечается спазм, а затем и запустение
ретинальных сосудов. Происходит пролиферация сосудов, сопро
вождающаяся острой, а затем рубцовой гиперплазией сетчатки 
и стекловидного тела.

К л и н и к а .  Первые симптомы заболевания обнаруживаются 
на 3—6-й неделе жизни, иногда на 2—6-м месяце. Ретролентальная> 
фиброплазия обычно бывает двусторонней, но ее проявления неоди
наковы. Различают острую или активную стадию и рубцовую ста
дию болезни. Фиброплазия может протекать и в стертой форме, за
канчиваясь образованием небольших складок сетчатки, тяжиков, 
депигментации. В начале процесса отмечаются изменения сосудов, 
сетчатки, которые расширяются, делаются извитыми, появляются 
новообразованные сосуды, клубки капилляров, геморрагии. Сет
чатка становится отечной, позднее может наступить ее отслойка. 
Стекловидное тело нередко мутнеет. В дальнейшем, как правила, 
извилистость сосудов увеличивается, появляются новообразован
ные сосуды, соединительнотканные тяжи и шварты позади хруста
лика в стекловидном теле. Рубцовая стадия иногда осложняется 
иридоциклитом, помутнением роговицы, катарактой, вторичной глау
комой, микрофтальмом. Ретролентальная фиброплазия может соче
таться с микроцефалией, гидроцефалией, гипоплазией полушарий 
и мозжечка. У детей с фиброплазией иногда наблюдаются геман- 
гиомы кожи.

Д и а г н о с т и к е  ретролентальной фиброплазия помогают 
анамнестические данные. В активной фазе болезни картина глаз
ного дна характерна для фиброплазии. Затруднения в постановке- 
диагноза могут встретиться в рубцовой стадии, где ретролентальную- 
фиброплазию приходится дифференцировать от ретинобластомы, 
псевдоглиомы, метастатической офтальмии, хориоретинитов.

Л е ч е н и е  в начальных стадиях фиброплазии состоит в стро
гом дозировании кислорода в хувезах для недоношенных детей, 
витамино- и гормонотерапии, фото- и лазерной коагуляции патоло
гических сосудов сетчатки. Прогноз при слабой выраженности про
цесса и раннем лечении благоприятный, при тяжелой форме насту
пает слепота.

РОБЕНА СИНДРОМ — комбинация ряда пороков развития лица 
и полости рта, имеющая генетическую природу. Впервые описание* 
синдрома появилось еще в прошлом столетии (Siebold, 1835), по
дробная характеристика дана Robin в 1923 г. Синдром не относится 
кх категории редких: к 60-м годам текущего столетия было описано- 
свыше 400 больных. Наблюдения семейных случаев позволили от
нести синдром Робена к категории наследственных заболеваний 
с аутосомно-рецессивным типом наследования. Допускается воз
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можность аутосомно-доминантного наследования с неполной пене- 
трантноетью мутантного гена.

К л и н и к а .  Характерными признаками синдрома гооена 
служат микрогнатия — недоразвитие нижней челюсти, а также рет- 
рогнатия —* расщепление мягкого и твердого неба, глоссоптоз (за
ва дение языка), пороки развития ушных раковин или глаз. Реже 
встречаются пороки сердца, почек, конечностей. Аномалии челюсти 
и полости рта служат причиной дыхательных расстройств ж наруше
ний глотания. В положении на спине язык ребенка западает, в свя
зи с чем появляются стридор и признаки асфиксии, У многих ооль- 
ных В связи с постоянным раздражением глотки отмечается упорная 
пвота, гиперсекреция слизи, создающая опасность аспирации, в лег
ких случаях дыхательные и глотательные расстройства проявляют
ся только во время интеркуррентных заболевании (респираторные

ИН̂  jj'g ч 8 н и е. При развитии асфиксии рекомендуется положить 
юебенка на живот, поместив на грудную клетку мешочек с песком, 
-оттягивание языка кнаружи, наложение лигатуры с фиксацией нити 
яа щеке липким пластырем. В тяжелых случаях показана трахео
томия. Кормить ребенка рекомендуется в вертикальном положении. 
Показано также' оперативное лечение — глоссонексия, вытяжение 
нижней челюсти с помощью специальных аппаратов, закрытие 
дефекта в твердом и мягком небе. Прогноз в большинстве случаев

€ЛаГрОРГОВИЦА ГИГАНТСКАЯ. МЕГАЛОКОРНЕА. Гигантская 
роговица как врожденная аномалия была описана Seetemer в 1У1о i . 
без связи с глаукомой. Мегалокорнеа — нередкая аномалия и часто 
яосит семейный характер. Тип наследования рецессивный, сцеп
ленный с полом, Развитие мегалокорнеа связано^ с расширением 
кольца прикрепления ресничного тела и задержкой развития рого
вицы. Аномалия двусторонняя, размер роговицы превышает Id мм 
и может быть до 20 мм. При мегалокорнеа роговица, прозрачна, 
лимб чаще не изменен, может быть эмбриотоксон, астигматизм, глу
бокая передняя камера, иридодоиез, подвывих хрусталика, на задней 
поверхности роговицы скопление пигмента — кольца Крукеноерга, 
миоз (вследствие недостаточности дилятатора) и прочие измене-

ЯЕЯ Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  необходимо про
водить с врожденной глаукомой.

Л е ч е н и е :  оптическая коррекция амметропии. Прогноз хо-

РОШРОГОВИЦЫ ДЕГЕНЕРАЦИЯ ПЯТНИСТАЯ СЕМЕЙНАЯ ФЕ- 
РА. Описана в 1904 г. Fehr. Тип наследования аутосомно-рецессив- 
ный. Патология редкая. Гистологически в начальных стадиях про- 
песса в поверхностных слоях стромы роговицы оонаруяшваются 
крупные очаги деструкции и отложения аморфного вещества, свя- 
генные с мукоидной дезинтеграцией стромальных пластинок, о  по
следующем выявляются скопления кислых мукополисахаридов в ро
говичных тельцах и между роговичными пластинками, а также раз
рушение последних.

К л и н и к а . Заболевание начинается в молодом возрасте, 
неуклонно прогрессирует. Постепенно снижается зрение. Поражают
ся'оба глаза. Роговицы диффузно мутные, на этом фоне сероватые 
непрозрачные пятна с нерезко очерченными краями рассеяны по 
<всей роговице, более плотно в центральной области. Некоторые пят
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на простираются до лимба, дентальные располагаются более по
верхностно, периферические -  более глубоко. Чувствительность 
роговицы снижена, васкуляризация отсутствует. При пятнистои 
форме семейной дегенерации роговицы врение значительно ухудшает
ся в возрасте 40—30 лет, а к 50 годам падает до тысячных долей еди-

,Щ  Л К "  „ " Г ™ ™ * 1— . ,  и рассасывающая т арам ,

КвраЖ в ^ Й г Е К ? ц ” Я Ж ? М А Я  ДИММЕРА. От- 
сана Dimmer в 1899 г. Решетчатая дегенерация роговицы представ
ляет очень большую редкость. Наблюдается эта дегенерация рого- 
вицы изолированно или в комбинации с узелковой дегенерациеи. 
Тин наследования -  аутосомно-доминантный При r?c=  
ском исследовании отмечается разволокнение боуменовои оболочки, 
отложение в ней гиалиноподобного вещества, в аморфных отложениях 
стромы содержится очень мало мукополисахаридов, наблюдается 
дегенерация волокон коллагена. Базальная мембрана эпителия со
держит много полисахаридов и неравномерно утолщается. Количе- 
ство клеток в передних слоях стромы уменьшается.

К л и н и к а .  Заболевание начинается в детском или юношес
ком возрасте, течет медленно и вяло, к 20—30 годам постепенно 
ухудшается зрение, а в 40-50 лет оно понижается до тысячных 
полей единшш. В роговой оболочке в различных слоях появляются 
мелкие серые точечные или линейные помутнения, похожие на хлоп
чатобумажные нити. Края помутнений отчетливые. Промежутки 
между помутнениями относительно прозрачны. Нитеобразные по
мутнения до лимба не доходят, они ветвятся и переплетаются между 
собой, образуя нежную сетку. Чувствительность роговицы снижена,

( ' "1?е°чТвГи «Г м'ало успешно. Применяют витамины, рассасы
вающую и тканевую терапию, пересадку роговицы. Прогноз не-

6ЛаГрОРГИОВИЦЫ ДЕГЕНЕРАЦИЯ СЕМЕЙНАЯ БЮКЛЕРСА. Опи
сал Bucklers в 1949 г. Очень редкое заболевание. Тип наследова
ния _аутосомно-доминантный. В боуменовои оболочке происходят
очаговые изменения, сочетающиеся с отложением вещества аморф-

Е К л и н и к а .  Начинается болезнь в дошкольном BfDspacre 
и сопровождается в течение нескольких недель резко выраженным 
воспалительным роговичным синдромом (перикорнеальная инъек
ция и боли). Эти симптомы повторяются ежегодно, чувствитель
ность роговицы понижена, васкуляризация отсутствует. Биомикро
скопически определяется дефект эпителия и его приподнятость, 
в боуменовои оболочке отмечаются нитевидные помутнения, Строма 
и: эндотелий, как правило, не страдают. Процесс двусторонний, 
неуклонно прогрессирует, зрение падает.

Л  е ч е ни е в большинстве случаев безуспешно. Применяют 
витаминотерапию, тканевые и рассасывающие препараты, несквоз-

^ Юр Ж в Т ц ы 7 е ВГЕЦнЁРАЦИЯ УЗЕЛКОВАБ ГРЕНУВА. опи
сана Groenouw в 1890 г. Наиболее часто встречающаяся форма се
мейной дегенерации роговицы. Тип наследования — аутосомно-до
минантный. Гистологически в роговице отмечается очаговое утол
щение боуменовой оболочки, разволокнение, образование непра
вильных выпячиваний и частичное исчезновение ее. Крупные очаги
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тиалиноподобного вещества обнаруживаются в поверхностных и в 
•глубоких слоях Стромы.

К л и н и к а .  Заболевание начинается в детском или юношеском 
возрасте, поражаются оба глаза. Чувствительность роговицы сни
жена, васкуляризация отсутствует. В различных слоях роговицы, 
чаще в ее центре, появляются мелкие, серые узелки, напоминающие 
крошки сухого хлеба. Если узелки располагаются под эпителием, 
они приподнимают его, делая поверхность роговицы неровной, ма
товой. Узелки мутные, края их резко очерчены, промежутки между 
ними прозрачны. Периферическая зона роговицы шириной 1—3 мм 
свободна от помутнений. Течение прогрессирующее, но зрение долго 
остается хорошим. Значительное уменьшение зрения наступает 
к 50—60 годам.

Л е ч е н и е  малоэффективно. Применяют витамины, ткане
вую и рассасывающую терапию, пересадку роговицы.

Р О Г О В И Ц Ы  Д Е ГЕ Н Е РА Ц И Я  К РИ С Т А Л Л И Ч Е С К А Я  Ш НИ- 
Д ЕРА . Описана Sehnyder в 1939 г. Тип наследования — доминант
ный. Патология редкая. Гистологически только в поверхностных 
слоях стромы роговицы выявляются кристаллы беловатой окраски. 
При биомикроскопии в центре роговицы видны дисковидные помут
нения, состоящие из кристаллоподобных игл с красноватым или зе
леноватым отблеском. Заболевание медленно погрессирует. Пора
жаются, как правило, оба глаза. Зрительные функции страдают 
умеренно.

Л е ч е н и е :  витамино- и тканевая терапия, общеукрепляющее 
лечение. Прогноз относительно благоприятный.

Р О Г О В И Ц Ы  Д И С Т РО Ф И Я  С Е М Е Й Н А Я  К РА П Ч А Т А Я . Опи
сана Francois в 1956 г. Патология редкая. Тип наследования — 
аутосомно-доминантный. Гистологически в строме роговицы обна
руживаются очаги деструкции и отложения аморфного вещества. 
Остальные отделы роговой оболочки не изменены.

К л и н и к а .  Заболевание может начинаться в любом возра
сте, отличается доброкачественным течением. Субъективные ощу
щения выражаются лишь в легкой светобоязни. При биомикроско
пии в центральных отделах роговицы, на обоих глазах симметрично 
видны скопления маленьких сероватых помутнений, образующих 
диск. Эти помутнения разнообразны по форме, размерам и располо
жены только в стромальном отделе роговицы. Чувствительность 
роговицы сохранена. Васкуляризации нет. Зрительные функции 
почти не страдают.

Л е ч е н и е :  витамины, рассасывающая и тканевая терапия. 
Прогноз хороший.

Р О Г О В И Ц Ы  Д И С Т Р О Ф И Я  ЭН Д О Т Е Л И А Л ЬН О -ЭП И Т ЕЛ И 
А Л Ь Н А Я  Ф У К С А . Описана Fuchs в 1904—1910 гг. Патология встре
чается относительно часто у лиц старше 50 лет (5—6%). Тип насле
дования — аутосомно-доминантный.

К л и н и к а .  Заболевание может быть самостоятельным или 
возникает при увеитах и глаукоме. Гистологически первично изме
няется эндотелий, а строма и эпителий вовлекаются в процесс вто
рично. Эндотелий истончается, его клетки содержат ненормально 
большие ядра. На задней поверхности роговой оболочки образуется 
новая мембрана. Через дефекты эндотелия влага передней камеры 
просачивается в строму роговицы и вызывает ее деструкцию и мел
кие очаги некроза, Патология крайне редко обнаруживается в мо
лодом возрасте. Процесс двусторонний, характеризуется медленно
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прогрессирующим помутнением роговой оболочки. Поверхность ррго- 
вой оболочки матового цвета. Помутнение более интенсивное в цент
ральных отделах. Эпителий буллезно изменен, имеются его надрывы. 
Верхняя часть роговицы о б ™  прозрачна. Чувствительность резко

с ™ .  результат»

д а д а В 1 П о й 2 ® « * Э Т й к . к о н У С .  В п ер .»  £  
болевание описано в 1758 г. Taylor. Тип наследования' ~  
рецессивный, иногда доминантный, носители могут оыть распознаны

П0 1?аРзви^Те^то™ нуса связывают со слабостью мезенхималь- 
ной ткани, возможно, на почве эндокринных нарушении, Аиатоми- 
чески выявляются дегенеративные изменения главным образом
в передних слоях роговицы.

К л и н н ’к а . Кератоконус обычна развивается к 15 годам. 
Процесс идет медленно. Постепенно понижается зрение, выявляет* 
ся астигматизм, степень которого и направление осей периодически 
меняются. Передняя камера углубляется, Кератоконус делят йа 
остро- и туповершинный. Биомикроскопически можно наблюдать 
характерные для этого заболевания изменения в виде концентриче
ских разрывов боуменовой оболочки, истончения верхушки конуса 
и помутнения ее, пигментного кольца Флеишера у основания конуса, 
в далекозашедших случаях — разрывов десцеметовои оболочки, 
утолщения нервных окончаний. Из-за механических раздражении 
и расстройств питания верхушка конуса может изъязвляться и пер
форироваться. Инфильтраты и изъязвления роговицы вызывают
сильную светобоязнь.

Редкой разновидностью кератоконуса является заднии керато
конус, описанный Butler в 1930 г. Заболевание одностороннее, встре
чается исключительно у женщин. При биомикроскопии видно ис
кривление задней поверхности роговицы, помутнение ее, глубина
передней может не изменяться.

Д и а г н о з  основывается на биомикроскопии, кератографии,

* Т Г , " Л Г ; : Р, к К Г " Р™ « ™ р . ш . « .  препараты паль- 
пия, гормональные препараты при дисфункции эндокринных желез, 
оптическая коррекция контактными зшнзаш. В тяжелых случа
ях — частичная сквозная кератопластика. Прогноз всегда серьез-

Р О ГО В И Ц А  М А Л А Я . М И К РО К О РН ЕА . Сравнительно ча
стая аномалия. При сочетании с микрофтальмом тип наследования 
рецессивный, сцепленный с полом. В возникновении микрокорнеа 
придается значение остановке развития роговицы на этапе эмбриона. 
Микрокорнеа встречается самостоятельно и при микрофтальме. 
Аномалия обычно двусторонняя. Диаметр роговицы бывает мелъшз 
нормы ка 2—4 мм. Кривизна роговицы чаще остается обычной, но 
выделяют разновидность микрокорнеа с плоской роговицеи, радиус 
кривизны которой соответствует склерам или больше их. Наолю 
дается эмбриотоксон. Передняя камера мелкая. Могут оыть ката- 
пакта и другие аномалии глаза. 20% детей с малой роговицеи етра 
дают глаукомой. Причиной глаукомы является сужение упи перед
ней камеры и закрытие его мезодермальнои тканью. Все дети с эт 
аномалией должны находиться под постоянным наблюдением оку

листа.
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Л е ч е н и е  с о ст ои т  в ликвидации таких осложнений или со
путствующих изменений, как глаукома и катаракта. Прогноз благо-

ПРИР 0 Г 0 В И Ц Ы  Э П И Т Е Л И А Л Ь Н А Я  Д И С Т РО Ф И Я  СЕ М Е Й Н А Я  
М ЕЕСМ АНА. Описана в 1938 г. Meesman и в 1940 г. им совместно 
с Wilke. Патология редкая. Тип наследования — аутосомно-до- 
минантный, поражаются оба пола. При этом заболевании нарушен 
обмен полисахаридов. Гистологически отмечается сморщивание 
отдельных клеток эпителия и образование в них вакуолей, состоя
щих из гликогена. Базальная мембрана покровного эпителия резко 
утолщена и состоит из аморфного вещества.

К л и н и к а .  Поражение роговицы выявляется обычно после 
€ месяцев жизни ребенка. Изменения вначале выявляются только 
биомикроскопически. Поражаются всегда оба глаза. Процесс на
чинается с появления нежных, серых, точечных помутнений в цент
ре эпителиального слоя роговицы. Затем возникают пузырьки, они 
уплощаются и мутнеют. Помутнения могут быстро захватить почти 
всю поверхность роговицы. Чувствительность роговицы значительно 
снижена. В зависимости от массивности процесса наступает свето
боязнь, блефароспазм. У некоторых больных отмечается ослабление 
симптомов только в 12—14 лет. Чаще наступает прогрессирующее 
снижение зрения до сотыж долей единиц.

Л е ч е н и е  малоэффективно. Удовлетворительный резуль
тат дает послойная кератопластика. Прогноз обычно неблагонрят- 
и ЫИ • _ ..

Р О ГО В И Ц Ы  Э Р О ЗИ Я  Р Е Ц И Д И В И Р У Ю Щ А Я  С Е М Е Й Н А Я .

Описана в 1872 г. Hansez, в 1889 г. Fuchs. Заболевание редкое. 
Тип наследования — аутосомно-доминантный. Предполагается роль 
эндокринных факторов.

К л и к и  к а. Заболевание начинается почти всегда в среднем 
возрасте. Больные жалуются на ощущение инородного тела, сле
зотечение и боли в глазу, светобоязнь. Внезапные атаки утром или 
среди ночи часто связаны с утомлением, недостаточным сном и раз
дражительностью.'Атаки повторяются ежемесячно или 2 3 раза
в году, кратковременные. Симптомы уменьшаются с возрастом. 
На роговице имеется эрозия, превращающаяся в буллезное вздутие 
и затем в язву роговицы. Имеется помутнение стромы роговицы, 
складчатость десцеметовой оболочки, повышенная чувствительность.

Л е ч е н и е :  витаминотерапия, общеукрепляющее лечение, но- 
вокаиновые блокады. Прогноз относительно благоприятный.

РОТО-П А ЛЬЦ Е-ЛИ Ц ЕВОЙ  СИНД РОМ  (Папиллона — Псома 
синдром). Описан впервые Papillon и Psaume в 1954 г. Наследуется 
по аутосомно-доминантному типу.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется гипергело- 
ризмом, узким орлиным носом, укорочением средней части верхней 
губы вследствие фиксации ее утолщенной уздечкой. Имеются мно
жественные аномалии ротовой полости, гипоплазия нижней челюсти, 
дистрофия зубов, расщепление языка и верхнего неба. Отмечается 
также гидроцефалия, тремор, задержка психического развития.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с  синдромами Франческетти, Крузона, Гроба, хромосомными ано

малиями.
Л е ч е н и е  симптоматическое.
Р У К  З Е Р К А Л Ь Н Ы Е  Д В И Ж Е Н И Я  (Джонстона синдром). Johns

ton в 1948 г. описал редкий синдром, проявляющийся зеркальными
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движениями в правой и левой руке. Описаны семейные случаи этого 
состояния. Патологоанатомическое исследование обнаружило недо
статочный перекрест пирамид в спинном мозге, что считают анатоми
ческой особенностью этого необычного синдрома.,

СА Б У РО  СИНДРОМ . Описан Saburancl в 1892 г. Наследуется 
чаще по аутосомно-доминантному типу. Характеризуется измене
ниями волос и двусторонней катарактой. Проявляется в детском 
возрасте. Волосы вначале нормальные, затем выпадают и заменяются , 
новыми' иричем истонченные участки чередуются с утолщенными. 
Волосы имеют форму веретена. Двустороннее помутнение хруста
лика развивается на 2—5-м году жизни. „ , . „ ,

С А Л Ь Н Ы Х  Ж Е Л Е З  Д И С Т РО Ф И Я  (Фордаиса болезнь;. Забо
левание описано Fordyce а 1896 г. Описаны семейные, случаи. От
носятся к группе врожденной патологии развития сальных^желез. 
Характеризуется расположением сальных желез по красной кайме 
губ на слизистой оболочке щек по линии смыкание зубов.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется развитием 
мелких плотных желтовато-белых узелков величиной от булавочной 
головки до чечевичного зерна. Элементам свойственно групповое
или одиночное расположение.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с  красным плоским лишаем слизистых оболочек, для которого ти
пично наличие более белесоватого оттенка, причем отдельные папулы 
сливаются, чего не бывает при болезни Фордайса. В редких случаях 
наблюдается злокачественное перерождение.

Л е ч е н и е  хирургическое, электроэксцизия.
САХАРОЗЫ Н ЕП ЕРЕН ОСИ М ОСТЬ Н А СЛ ЕД СТ ВЕН Н А Я . Опи

сана в 1960 г. у 2 детей Veijers , van der Kamer. Позднее установлено, 
что она сочетается с непереносимостью изомальтозы. Синоним: на
следственная мальабсорбция сахарозы и изомальтовы (Prader, Se- 
menza, Auricehio). До 1963 г. описано около 30 случаев. Предпо- 
лагается аутосомно-рецессивный тип наследования. Заболевание 
связано с отсутствием в кишечнике нескольких дисахаридаз. Выла-* 
дение активности ряда ферментов может быть следствием одной 
мутации или полифункциональности недостающего фермента. От
сутствие в кишечнике сахарозы приводит к накоплению нереабсор- 
бированных дисахаридов, которые под действием̂  бактериальной 
флоры расщепляются до молочной и ацетоуксуснай кислот, вызы
вающих раздражение слизистой оболочки кишечника, усиление 
перистальтики, нарушение всасывания других продуктов и появ
ление диареи. При пероральной биопсии кусочков сл и зи ст о й  обо
лочки кишечника обнаруживается диффузная атрофия, исчезнове
ние ворсинок.

К л и н и ч е с к и е  с и м п т о м ы  заоолевания появляются 
после перехода на смешанное или искусственное_вскармли:вание или 
при назначении прикорма. Отмечается упорная диарея, не поддаю
щаяся лечению обычными средствами и не зависящая от вида молока. 
В кале большая примесь слизи, низкий pH, типичный для бродиль
ной диспепсии. Диарея легко может быть спровоцирована фрукто
выми соками, продуктами, содержащими крахмал, У родителей 
или родственников больных иногда в детском возрасте отмечались 
непереносимость сахара, понос.

Д и а г н о з .  Нагрузка сахарозой,(2 г на 1 кг веса тела,, 
вызывающая диарею, понижение pH кала, резкое повышение в нем 
содержания молочной кислоты и сахарозы, снижение содержания
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глюкозы в крови и кале, является основным диагностическим тестом. 
Установление активности соответствующих эдвзиме» в «жнвястои 
оболочке кишечника (биопсия) подтверждает диагноз мальабсорбции 
того ИЛЕ иного дисахарида. Дифференциальный диагноз проводится 
с различными видами острых расстройств пищеварения и врожден
ными аномалиями развития желудочно-кишечного тракта и пище
варительных желез.

Л е ч е н и е  диетическое и состоит в устранении из пищи про
дуктов, содержащих сахарозу. Перспективно применение ферментов

^С Е Р Д Ц А  ИР°МАГИСТРАЛЬНЫХ'СОСУДОВ ВРОЖДЕННЫЕ
ПОТОК И (роль наследственности). Частота врожденных пороков 
сердце и магистральных сосудов при секционном анализе значитель
но выше, чем при клиническом, и составляет 4—6%. Отмечено частое 
сочетание врожденных пороков сердца с другими пороками развития. 
В  настоящее время отмечено абсолютное ж относительное увеличе
ние больных врожденными пороками сердца и магистральных со
судов. Общепринятая классификация врожденных пороков сердца 
и магистральных сосудов, которая наиболее полно по сравнению 
с предыдущими классификациями удовлетворяет клинико-диагно
стическим критериям, основывается на изменении гемодинамики 
в малом круге кровообращения и включает три группы: пороки 
сердца с неизмененным легочным кровообращением (аортальный 
ст е н о з , коарктация аорты и др.); пороки сердца с уменьшенным 
легочным кровотоком (тетрада Фалло, изолированный: стеноз ле
гочной артерии и др.): пороки сердца с увеличенным легочным 
кровотоком (дефекты межпредсердной и межжелудочковои перегоро
док, открытый!артериальный проток и др.).

Вопрос о причинах возникновения врожденных пороков серд
ца и магистральных сосудов остается открытым. Несомненно, что 
часть врожденных пороков сердца генетически детерминирована. 
Частота наследственно обусловленных и семейных случаев врожден
ных пороков сердца зависит от формы заболевания. Наследственная 
передача врожденных пороков сердца осуществляется, по мнению 
многих авторов^ колигенно. В то же время описаны аутосомно-до
минантный, аутосомно-рецессивный и сцепленный с полом типы на
следственной передачи. _ , .

СЕТЧАТК И  Б О Л Е ЗН Ь  О Г У Ш И . Описана Oguchi в 190; г. 
Большинство лиц с болезнью Огуши наблюдаются в Японии. Тип 
наследования — аутосомно-рецессивный. Заболевание часто в семь
ях с кровными браками. В слое палочек и колбочек, в пигментном 
эпителии имеются дегенеративные изменения.

К л и н и к а .  Заболевание проявляется в раннем возраст© и 
характеризуется ночной слепотой и цветослепотой. Поле зрения 
при дневном свете может быть нормальным, центральное зрение 
чаще пониженное. При офтальмоскопии глазное дно обесцвечено, 
негомогенно серо-желтое или желтовато-розовое, местами цвет глаз
ного дна сохраняется нормальным. Иногда наблюдается феномен, 
когда после пребывания в темноте несколько часов цвет глазного 
дна полностью восстанавливается до нормального, но на дневном 
свету вновь быстро обесцвечивается.

Л е ч е н и е  не разработано. Прогноз для зрения сравнитель-

Н°  '^ Е Т Ч А Т к Г д Е Г Е Н Е Р А Ц И Я  В РО Ж Д Е Н Н А Я  Д И Ф Ф У З Н А Я  
(врожденный амавроз при тапеторетинальной дегенерации; ретино
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патия сетчатки рецессивная врожденная аутосомная, нейро-эните- 
ттпя тгт.инй дисгенез; нейро-эпителиальная дисплазия сетчатки, вро - 
пенная дегенерация сетчатки). Относительно редкое заболевание. 
Тип наследования — аутосомно-рецессивный. Пигментная ретино- 
патая врожденная часто связана с другими тяжелыми поражениями 
глаз (колобомы, катаракты, микрофтальм и др.). 
отмечается разрушение светочувствительного слоя сетчатки, глиоз,
изменение соединительной ткани. __

К л и н и к а .  Заболевание проявляется с рождения слепотой. 
Офтальмоскопически отмечается мозаичное глазное дно с ^дыми 
пятнами в сетчатке, картина «соли и перца», полиморфные пигмент
о в  и другие дистрофические очага. Пигментная ретинопатия 
с рецессивной формой наследования встречается как симптом при 
амавротической идиотии, наследственной атаксии, Е,гр-
де — Бидля, Болезни Нимана — Пика, При детской Ф°Рме 
Сакса офтальмоскопически в области центральной ямки имеет 
белый фокус величиной в 2-3 диаметра диска зрительного нерва, 
с вишнево-красным пятном в центре. Диск зрительного нерва 
вначале бывает розового цвета, позднее становится Ана
логичные изменения наблюдаются при болезни Лимана Пика, 
но вишневое пятнышко в центре макулы бывает не таким• ЯР«™. 
Пюи поз дни": формах амавротическои идиотии Билыповского, Фох 
та — Шпильмейера, Куфса на периферии глазного дна определяются 
очаги пигмента и желтоватые округлые участки, иногда картина 
напоминает типичную пигментную дегенерацию сетчатки. Диск 
зрительного нерва атрофичен.

Л е ч е н и е  неэффективно. Прогноз плохое . „ л„ _ „ _ _ ттттЛ
СЕТЧАТКИ ДЕ1 ^ Щ ИЯ КОЛЛОИДНАЯ. СОТОВИДНЫЙ 

ХОРМОИДИТ ДОЙНА. Описан Doyne в 1899—1900 гг. Тиц наследо
вания — г/тосомно-доминантный. Гистологически в сетчатке опре
деляются гиалиновые отложения. Изменения в сетчатке и сосуди
етой оболочке носят вторичный характер. Заболевание обычно дву
стороннее, медленно прогрессирует. u

К л и н и к а .  Поражается сравнительно молодом возраст, де
тей офтальмоскопически в перипапиллярной и макулярной обла
стях обнаруживаются небольшие, округлой формы, белые «коллоид
ные» образования. У лиц среднего возраста они увеличиваются в ко
личестве и размерах. Пятна беловатого цвета располагаются по 
горизонтали и в бассейнах верхней и нижнеи височнои артерии. 
В центре этих образований появляются кровоизлияния, затем они 
атрофируются и сквозь них просвечивает сосудистая оболочка. 
По периферии видны отложения пигмента. Понижается центральное 
зрение, суживаются границы ноля зрения. Появление белых пятен 
с назальной стороны диска зрительного нерва является патогномо- 
ничным для дегенерации Дойна. Синильная и пресинильная деге
нерация характеризуется тем, что коллоидные иэразования всегда 
васполагаются в макулярной области.

Л е ч е н и е :  витамино- и тканевая терапия, антикоагулянты, 
сосудорасширяющие средства. Прогноз серьезный. Однако при от
сутствии макулярных поражений в возрасте 35 лет и старше npoi ноз

бЛаГСЕТЧАТ1Ш ДЕГЕНЕРАЦИЯ ПИГМЕНТНАЯ, ПИГМЕНТНЫЙ 
РЕТИНИТ. Наследственная форма пигментной дегенерации: была 
описана Нетльшиком в 1909 г. Отмечены аутосомно-рецессивныи 
и доминантный типы наследования, наиболее редко — рецессивный,
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сцепленный с полом. Анатомически наблюдаются изменения в пиг
ментном эпителии, слое палочек я колбочек, наступает пролифера
ция глии, утолщается адвентиция стенок сосудов. Пигментная деге
нерация сетчатки с рецессивным типом наследования часто связана 
с другими наследственными заболеваниями. Ретинопатия сочетается о 
глухотой и немотой (синдром Умера), олигофренией, глаукомой 
простого типа, кератоконусом, эктопией хрусталика, дистрофией 
роговицы, голубыми склерами, друзами диска зрительного нерва, 
нервными заболеваниями и т. д.

К л и н и к а ,  Ранним признаком заболевания является ослаб
ление ночного зрения, доходящее до полной ночной слепоты, кон
центрически суживается поле зрения. Центральная острота зрения 
сохраняется долго. Офтальмоскопически при ранних стадиях забо
левания на периферии глазного дна определяются пигментные от- 
лбжения в небольшом количестве. Форма их очень характерна — 
напоминает остеобласты. Процесс медленно и неуклонно распрост
раняется от периферии к центру. В далекозашедпшх случаях пиг
ментные очаги доходят до макулы и диска зрительного нерва, не 
захватывая этих отделов. Наряду с пигментными скоплениями на
блюдается обесцвечивание отдельных участков сетчатки, через 
которые отчетливо виден рисунок хориоидеи.

В ранних стадиях заболевания диск зрительного нерва розовый 
или слегка побледневший. Затем цвет становится воековидным, жел
товатым, наступает вторичная стадия. Уже в ранних стадиях отме
чается сужение артерий и вен. В далекозашедпшх случаях процесс 
может осложниться образованием катаракты, иногда глаукомой. 
Характерны изменения электроретинограммы, выражающиеся в по
нижении и отсутствии 2 волн. Различаются в основном две формы 
заболевания. При одной из них обнаруживаются типичная воско 
видная атрофия зрительного нерва, сужение сосудов, ночная слепо
та! концентрическое сужение поля зрения, отсутствуют костные 
пигментные тельца на глазном дне. Эта форма получила название 
дегенерации сетчатки без пигмента. Однако при большой длитель
ности болезни обнаруживаются небольшие скопления пигмента на 
крайней периферии, и процесс, таким образом, переходит во вторую 
разновидность — типичную пигментную дегенерацию. Часто в од
ной и той же семье встречаются две формы дегенерации сетчатки, 
что указывает на их родство. Разновидностью пигментной дегене
рации является односторонний пигментный ретинит.

Л е ч е н и е :  витаминотерапия, антикоагулянты, липотроп-
ные сосудорасширяющие и тканевые, препараты, ультразвук, ин
термедии, цистецн и др. Прогноз плохой.

СЕТЧАТКИ И СТЕКЛОВИДНОГО ТЕЛА ПСЕВДОГЛИОМА. 
Очень редкое заболевание. Тип наследования — аутоеомно-рецессив- 
ный. Встречаются семейные случаи. Наследственная псевдоглиома 
представляет собой аномалию развития эмбриональной сетчатки или 
стекловидного тела.

К л и н и к а .  Для псевдоглиомы характерно наличие различ
ной степени микрофтальма, помутнения роговицы, мелкой передней 
камеры, задних сенехий, катаракты, помутнения стекловидного 
тела, Изменения глаз часто сочетаются с хрупкостью костей, мы
шечной гипотонией и слабостью связок.

Д и а г н о з .  При диагностике псевдоглиомы приходится диф
ференцировать с ретинобластомой, ретролентальной фиброплазией, 
метастатической офтальмией, увеитами.
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Л е ч е н и е симптоматическое. Прогнов серьезный.
СЕТЧАТКИ ДЕГЕНЕРАЦИЯ ЛЕБЕРА СЕМЕЙНАЯ ВРОЖДЕН- 

НАЯ {Пигментный ретинит с амаврозом. Врожденная амблиопия). 
Описана Leber в 1900—1916 гг. Тип наследования — аутосомно- 
рецессивный, реже аутосомно-доминантный. Гистологически выяв- 
ляется изолированная деструкция пигментного эпителия.

К л и н и ч е с к а я  с и м п т о м а т и к а  проявляется очень 
рано. Отмечается ночная слепота, резкое снижение центральной 
остроты зрения, вплоть: до амавроза. В начале заболевания глазное 
дно не изменено. Позднее выделяют четыре типа дегенерации: 1) на 
глазном дне рассеянная пигментная «пыль» без дегенеративного 
очага, диск зрительного нерва и сосуды в норме; 2) типичная кар
тина «соли с перцем»; 3) классический пигментный ретинит с кост
ными тельцами, склерозом хориоидеи, сужением сосудов; 4) простой 
склероз сосудистой оболочки в заднем полюсе глазного дна, имею
щий альбиноидный вид. Часто заболевание сочетается с миопией, 
астигматизмом, альтернирующим сходящимся косоглазием, дву
сторонней амблиопией. Электроретинограмма постепенно угасает,■

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с дру
гими типами тапеторетинальной дегенерации и с хориодитами, Про
гноз очень серьезный.

СЕТЧАТКИ ДЕГЕНЕРАЦИЯ ТОЧЕЧНАЯ (albescens). ТОЧЕЧ-. 
НАЯ РЕТИНОПАТИЯ. Описана MOrren в 1882 г. Является разно
видностью тапеторетинальной дегенерации и часто встречается в од
ной семье. Тип наследования — аутосомно-рецессивный. Гистоло-! 
гически наблюдаются изменения в пигментном эпителии, слое пало
чек и колбочек типа пролиферации глии, утолщения адвентицвя 
стенок сосудов. Процесс развивается медленно и более доброкачест
венно, чем пигментная дегенерация.

К л и н и к а .  Заболевание начинается в раннем детстве. Иног
да проявляется только ночной слепотой. При офтальмоскопии на 
глазном дне определяются рассеянные многочисленные мелкие и 
крупные белые пятнышки с четкими границами. Иногда среди них 
встречаются скопления пигмента. При прогрессировании заболе
вания сосуды сетчатки становятся узкими, развивается атрофия 
зрительного нерва. Снижается центральное зрение, границы поля 
зрения суживаются.

Л е ч е н и е: витаминотерапия, тканевая и ультразвуковая 
терапия, антикоагулянты, сосудорасширяющие средства. Прогноз 
серьезный.

СЕТЧАТКИ ДЕГЕНЕРАЦИЯ ЦЕНТРАЛЬНОГО ТИПА ЮВЕ
НИЛЬНАЯ, ИЛИ ЮНОШЕСКАЯ, ШТАРГАРДТА. Описана Star- 
gartd в 1909 г. Тип наследования — аутосомно-рецессивный. Патоге
нез заболевания не выяснен. Предполагается наследственная непол
ноценность сосудов хориоидеи и сетчатой оболочки. Морфологически 
выявляются гиалиноз и фиброз мембраны Бруха, дегенеративные 
изменения в слое пигментного эпителия, палочек и колбочек.

К л и н и к а .  Поражение сетчатки двустороннее, чаще всего 
начинается в период половой зрелости (8—15 лет) и прогрессирует. 
Основной жалобой является снижение центральной остроты зре
ния, часто ночная слепота. У больных обнаруживается центральная 
скотома, сужение границ поля зрения. При офтальмоскопии изме
нения могут быть крайне полиморфны: от ̂ крапчатости в области 
желтого пятна до тонкой звездообразной лучистости. Субрети- 
нально определяется сероватая ткань с блестками. На периферии
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глазного дна могут быть изменения типа пигментной дегенерации. 
Диск зрительного нерва несколько атрофичен, отмечается иногда 
сужение калибра артерий.

Л е ч е н и е  малоуспешно. Показаны витаминотерапия, тка
невая и ультразвуковая терапия, йодистые препараты, сосудорас
ширяющие средства, оксигенотерапия, антикоагулянты. Прогноз 
тяжелый.

СЕТЧАТКИ ОТСЛОЙКА НАСЛЕДСТВЕННАЯ. Встречается 
относительно часто. Тип наследования — аутосомно-доминантный. 
В 25% случаев заболевание связано с миопией. Часто причинами 
отслойки являются ретиношизис и другие дегенеративные процессы 
в сетчатке.

При отслойке сетчатки нарушается связь ее с пигментным 
Впителием, происходит скопление жидкости между ними и промини
рование отслоенной оболочки в стекловидное тело.

К л и н и к а .  Процесс, как правило, двусторонний. Заболе
вание встречается чаще в возрасте 15—45 лет. Описаны единичные 
семейные случаи отслойки сетчатки с ретиношизисом и без миопии. 
Для наследственной отслойки сетчатки типична внезапность ее 
возникновения. Жалобы больных на неожиданное ухудшение зре
ния, ограничение поля зрения, вуаль перед глазами. Перед появ
лением отслойки, особенно при движении глаза, возникают мета- 
морфопсии, фотопсии, огненные круги и др. При офтальмоскопии 
рефлекс с глазного дна светло-серый, белесоватый. Сетчатка обра
зует волнообразную поверхность или сероватый пузырь. Сосуды на 
ней резко извиты, дают явление паралакса, указывающее на раз
ницу уровня отслоенной сетчатки и нормального глазного дна. 
Сосуды глазного дна кажутся значительно темнее, чем в норме. 
В сетчатке можно наблюдать разрывы в виде резко красных пятен 
на фоне серой отслоенной сетчатки. Осложнения — помутнение 
стекловидного тела, иридоциклит, вторичная глаукома, атрофия 
глазного яблока.

Л е ч е н и е  хирургическое в возможно более ранние сроки. 
Применяют диатермокоагуляцию склеры, операцию укорочения 
склеры, сквозную и несквозную резекцию склеры, прогибание 
склеры, фотокоагуляцию, укрепление фасцией бедра и т. п.

Прогноз зависит от давности процесса, состояния сетчатки 
и выбора наиболее рационального метода операции.

СЕТЧАТКИ ТАПЕТОРЕТИНАЛЬНАЯ ДЕГЕНЕРАЦИЯ ВРОЖ
ДЕННАЯ, ИЛИ ИНФАНТИЛЬНАЯ ЦЕНТРАЛЬНОГО ТИПА БЕ
СТА. Описана Best в 1905 г. Тип наследования — аутосомно-до- 
минантный. Болезнь возникает во внутриутробном периоде. Пред
полагается нарушение метаболиама. Изменения локализуются в слое 
пигментного эпителия, палочек и колбочек. Страдает мембрана 
Бруха. Отмечается прогрессирующее снижение остроты зрения, 
симметричное на обоих глазах. Однако падение зрения может при
остановиться и некоторое время оставаться стационарным. Наблю
даются положительные и относительные скотомы. На глазном дне 
в макулярной области и на периферии имеются очаги овальной или 
округлой формы, края их зазубрены, цвет желто-розовый или бело
ватый, Иногда в центральных отделах сетчатки происходит кистоз
ное перерождение. Заболевание повторяется в нескольких поколе
ниях. прогрессирует очень медленно.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с хорио- 
ретинитом сифилитической и туберкулезной этиологии.
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Л е ч е н и е  малоуспешно. Показанц тканевая и витамино
терапия, сосудорасширяющие средства, антикоагулянты, оксигено 
терапия, ультразвуковая физиотерапия. Прогноз неблагоприятный.

СЕТЧАТКИ ТЕЛЕАНГИЭКТАЗИЯ (ретинит экссудативный; 
Коатса болезнь; наружный геморрагический ретинит; наружный 
экссудативный ретинит Коатса). Впервые заболевание описал Coats 
в 1908 и 1912 гг. Офтальмоскопически это заболевание можно свя
зать с врожденной аномалией ретинальных сосудов, ретинальными 
телеангиэктазиями и отнести его к факоматозам. Патологическая 
картина заключается в нарушении проницаемости сосудов, особенно 
конечных капилляров, которое приводит к пропотеваиию жидкой 
части крови и форменных элементов. В результате образуется по
сторонняя ткань между сетчаткой и сосудистой оболочкой. В сосуди
стой стенке наблюдаются явления гиалиноза, пролиферация эндо
телия, аневризмы, тромбоз.

К л и н и к а .  Болезнь носит чаще односторонний характер, 
постоянно прогрессирует. Преимущественно поражается молодой 
возраст. Для начальной стадии характерно появление очагов экс
судата белого или желтовато-белого цвета у заднего полюса глаза, 
особенно у диска зрительного нерва и макулы. Часто' имеются 
геморрагии и отложйния холестерина в виде блестящих точек. Изме
нения в сосудах сетчатки постоянны, они ампуловидны и шарообраз- 
ны, образуют петли и клубочки. В дальнейшем экссудат может за
нимать очень большие участки сетчатки и вызывает ее отслойку. 
Обширная экссудация и кровоизлияния в стекловидное тело ведут 
к пролиферативному ретиниту. Болезнь осложняется катарактой, 
вторичной глаукомой, иридоциклитом, атрофией глазного яблока 
и заканчивается слепотой.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  необходимо про
водить с ангиоматозом сетчатки (болезнь Гиппеля — Линдау), 
псевдоглиомой, хореоретинитами и пр.

Л е ч е н и е :  антибиотики, витамины, кортикостероиды, диа
термокоагуляция и фотокоагуляция измененных сосудов, симпто
матически местное лечение осложнений, хирургия вторичной глау
комы и последовательных катаракт. Прогноз тяжелый.

СИРИНГОМИЕЛИЯ — заболевание, характеризующееся на
личием полостей и кист в спинном мозге, являющихся следствием 
дефектов развития спинного мозга. Описаны семейные случаи за
болевания. У некоторых родственников больных по линии отца и ма
тери обнаруживаются признаки дизрафического статуса. Полости 
располагаются в различных отделах спинного мозга с разрастанием 
глиоматозной ткани. Наиболее часто поражается шейный отдел 
спинного мозга. Полости могут быть наполнены ксантохромной жид
костью. В процесс вовлекаются клетки передних и задних рогов. 
Заболевание медленно прогрессирует.

К л и н и ч е с к и е  с и м п т о м ы  появляются чаще во 2—d-м 
десятилетии жизни, но могут наблюдаться иногда и в детском воз
расте. Мужчины поражаются более часто, чем женщины. Клиниче
ски заболевание проявляется слабостью и атрофиями верхних и ниж
них конечностей. Наиболее часто наблюдаются расстройства боле
вой и температурной чувствительности. Имеют место парестезии, 
акроцианоз, вегетативные и трофические расстройства. В некоторых 
случаях процесс может распространяться на бульбарную область.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с опу
холями спинного мозга, гидромиелией, диастематомиелией.
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Л е ч е н и е :  для ограничения роста глиозных образований 
и полостей проводят повторные курсы рентгенотерапии. Показана 
витаминотерапия (группа В), при болевом синдроме — анальгетики. 
С целью улучшения нервно-мышечной проводимости — препараты 
ряда прозерина. Применяется бальнео- и физиотерапия.

СКЛЕРОДЕРМИЯ (семейно-наследственные формы). Диффузная 
склеродермия представляет собой тяжелое системное заболевание, 
характеризующееся медленно прогрессирующим течением. Начи
нается в детском или юношеском возрасте. Вначале поражаются лицо 
и кисти рук, в дальнейшем в процесс вовлекаются туловище и конеч
ности. Ладони и подошвы изменяются редко. Появляются экзематоз
ные очаги, которые постепенно увеличиваются, затвердевают. Но 
мере прогрессирования процесса кожа фиксируется к подлежащим 
тканям, цвет ее становится желтоватым, подобным слоновой кости. 
Отмечаются телеангиэктазии, явления дисхромии. Характерны 
напряженность и ригидность кожного покрова с ограничением по
движности мимических мышц и маскообразность лица. Ранние сим
птомы сопровождаются невралгией, парестезией, чувством стягива
ния кожи,* в дальнейшем повышается температура, появляются об
щее недомогание, слабость, суставные боли. Нередко появляются 
распространенные подкожные известковые узелки до 1 см в диаметре, 
которые могут изъязвляться (синдром Тибержи — Вайсеен- 

баха),
Склеродермический процесс может ограничиваться кистями, 

стопами и лицом. Нередко он сочетается с сосудоспастическим фе
номеном болезни Рейно, Локализация процесса на кистях и стопах 
приводит к деформациям пальцев, появлению болезненных язв, 
разрушению ногтей кисти, приобретающих «когтеобразный» вид. 
В процесс может вовлекаться слизистая оболочка полости рта, глот
ки, пищевода с развитием сухости и сморщиванием ее. Обнаружи
ваются выраженные висцеральные изменения: расстройство желу
дочно-кишечного тракта (стенозы, нарушение перистальтики, изъязв
ления), миокардиодистрофия, перикардит, артериальная гипертен
зия, склероз легких, нефропатия и т. д.

Явления системной склеродермии могут быть без изменении 
кожи или предшествовать им. Гистопатологически склеродермия 
проявляется отечностью, гипертрофией, гомогенизацией и фибри
ноидной дегенерацией коллагеновых волокон, круглоклеточным, 
преимущественно лимфоцитарным инфильтратом вокруг сосудов, 
фиброзным утолщением стенок сосудов, гомогенизацией и атрофией 
мышечных волокон, истончением жировой клетчатки.

Л е ч е н и е .  В, ряде случаев отмечено благоприятное действие 
кортикостероидных препаратов, АКТГ. Положительное действие 
оказывают инъекции лпдазы, стекловидного тела, применение ви
таминных препаратов: Е, D 2, А, С, РР , пантотената кальция. От
мечены положительные результаты от длительного применения 
больших доз антибиотиков: пенициллина, стрептомицина, гризео- 
фульвина. В ряде случаев отмечен эффект от назначения тиреодина, 
гормонов яичников, ангиотрофина, но-шпа, нико-шпа. Показана 
богатая белками и витаминами диета. Весьма эффективна физио
терапия: применение ультразвука, лучей Букки, диатермии; ап
пликации парафина, озокерита, массаж, бальнеологические про
цедуры (сероводородные и рапные ванны). Наружно — применение 
смягчающих мазей. В редких случаях рекомендуется хирургиче

ское лечение.
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СЛЕЗНЫХ ТОЧЕК И КАНАЛЬЦЕВ АТРЕЗИЯ. Известна 
С 1875 г., подробно оппсана Kraupa в 1910 г. Встречается сравни
тельно редко. Тни наследования — аутосомно-доминантный. Па
тогенез не выяснен. Анатомически отмечается закрытие просвета, 
слезного канальца пленкой, полное его отсутствие. Заболевание 
врожденное, наблюдаются семейные случаи. Атрезия слезных точек 
и канальцев может сочетаться с другими аномалиями развития 
(микрофтальм, эпикаытус, синдактилия и т. д.). Врожденные ано
малии слезной точки и канальца делят на три группы: 1) нормаль
ная слезная точка, атрезия канальца: 2) атрезия слезной точки, нор
мальный каналец: 3) атрезия слезной точки и канальца. Чаще 
всего встречается вторая форма аномалии. Клинически у таких боль
ных наблюдается слезотечение.

Л е ч е н и е :  хирургическая пластика. Прогноз благоприят
ный.

СЛЕПОТА НОЧНАЯ, КУРИНАЯ. ГЕМЕРАЛОПИЯ ВРОЖ
ДЕННАЯ. Синдром описан Oguchi в 1907 г. Наследуется по рецес
сивному, сцеиленному с полом типу. В основе гемералошш лежат 
структурные изменения в светочувствительном отделе сетчатки 
и недостаточность зрительного пурпура. Гистологически обнаружи
ваются значительное увеличение числа колбочек u дегенеративные 
изменения в колбочках и палочках, наличие кристаллического пиг
мента.

К л и н и к а .  Врожденная гемералопия проявляется преиму
щественно в дошкольном возрасте. Основным симитомом является 
резко сниженная темновая адаптация. Больные жалуются на пло
хое зрение в сумерках, с большим трудом ориентируются в окру
жающей обстановке, в то время как в условиях достаточного осве
щения в начальных стадиях врожденной гемералопии таких явле
ний не бывает. При офтальмоскопии картина глазного дна во мно
гих случаях напоминает пигментную дегенерацию, но отличается 
от нее отсутствием прогрессирования. Иногда на глазном дне изме
нения могут полностью отсутствовать или на его периферии наблю
даются мелкие белые очажки (белоточечный ретинит). Исследование 
зрительных функций показывает, что у детей днем высокая острота 
зрения и нормальное цветоощущение, ночью они почти слеиы. Не
редко выявляется высокая миопия, астигматизм, нистагм.

Д и а г н о з .  Для диагностики необходим тщательный анам
нез, клиническое обследование больного, изучение зрачковых реак
ций, адаптометрия, исследование феномена Пуркинье, офтальмо- 
и биомцкроскопця.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
С хориодермией, гиповитаминозом А.

Л е ч е н и е заключается в полноценном питании, назначении 
рыбьего жира, витаминотерапии, сосудорасширяющих и тканевых 
средств, меланоформного гормона интермедина, цистецна, конского 
каштана, ультразвуковой физиотерапии.

При врожденной гемералошш прогноз в отношении зрения 
Серьезный.

СЛОНОВОСТЬ СЕМЕЙНАЯ ВРОЖДЕННАЯ (лпмфодерма, Мпль- 
роя болезнь). Заболевание описано в 1692 г. Miiroy. Является след
ствием порока развития лимфатических сосудов. Описаны случаи се
мейного поражения с доминантным наследованием. Несколько чаще 
этим заболеванием страдают женщины. Наследственную форму врож
денной слоновости называют болезнью Мильроя. Поражение лимфа
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тических сосудов может проявляться врожденной эктазией, гипопла
зией или аплазией. Патоморфологически в начальных стадиях пре
валирует отечность тканей, в далекозашедпшх случаях наступает 
тотальное замещение подкожной клетчатки грубоволокнистой сое- 
динительной тканью. Перерождение подкожной клетчатки в свою 
очередь затрудняет отток лимфы и способствует прогрессированию

К л и н и к а. Основным симптомом страдания является отек 
нижних конечностей и кистей, который может быть обнаружен при 
вождении ребенка или появиться через несколько месяцев. В началь
ных стадиях отек «мягкий», уменьшается во время сва. при длитель 
ном покое может даже исчезнуть. Однако после нагрузки вновь воз
никает При прогрессировании процесса «мягкая? стадия переходит 
в «твердую» стадию, когда над о т е к о м  превалирует фиброзное пере
рождение клетчатки. Ткани становятся плотными, кожа груоая, 
неподвижная, углублений от давления не возникает._При «твердой» 
стадии постоянно наблюдаются трофические расстройства в вш«гги
перкератоза, трещин, пигментаций, папилломатозных разрастании. 
Характерно возникновение повторных воспалительных процессов. 
Лимфография уточняет характер поражения лимфатических со-

“ °Л е ч е п и е врожденной слоновости хирургическое и заклю
чается в тотальном удалении пораженной подкожной клетчатки. 
Поогноз врожденной слоновости после проведении лечения благо
приятный При отсутствии лечения процесс прогрессирует.
Р СОЛИТАРНАЯ ОБЫЗВЕСТВЛЯЮЩАЯСЯ ЭПИТЕЛИОМА Ма

лерба — Шананте болезнь). Описана в 1881 г. Malherb и Chenantais. 
Известны семейные случаи. Солитарная обызвествляющаяся Ша- 
телиома представляет собой доброкачественное новообразование из 
перемещенных зачатков сальных желез, матрикса волоса или воло
сяного мешка. Это новообразование, как правило, локализуется 
в иодкожножировоп клетчатке различных участков кожи, чаще всего 
на лице и голове. При осмотре отмечается подвижность олухом, 
безболезненность п отсутствие изменении цвета кожи над новообра-

80ванием.
ТОСУДИСТО-КОстТаТТиЗЭМБРИОПЛАЗИЯ (Клипиеля -  

Т п р н о п й  — Вебера синдром, остеопшертрофическхш варикозным 
н^ву^, гипертрофическая гемангиэктазпя). Klippel, Trenaunay в 
1900 г Weber в 1918 г. дали подробное описание синдрома, ха рак > 
рисующегося односторонним врожденным пороком развития арте- 
шю-венозной системы а вторичными остеопшертрофическими изме
нениями в одв ой. реже в двух конечностях. Синдром встречается 
с одинаковой частотой у мужчин »  женщин. Сущность синдрома 
заключается в нарушении кровотока по магистральным венам пора
женнойконечности. Затруднение оттока крови по глубоким венам, 
может быть вызвано аплазией или гипоплазиеи вены, сдавлива- 
нием ее эмбриональными тяжами, артериальными сосудами, врож 
денным недоразвитием клапанного аппарата глубоких вен и рас

ШИР « ‘ли нИи ч”еР ° с Т п ё  с и м п т о м ы  отмечаются при рождении. 
Ангиомы кожи плоские единичные или множественные, одиосторон- 
ше. Имеется гиперплазия мягких тканей и костей на пораженной 
конечности, нередки трофические язвы, отек подкожной клетчатки  ̂
Часто отмечается сердечно-сосудистая недостаточность. На рен е
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грамме — накожные и подкожные кальцификаты, истончение кор
кового слоя костей. Газовый состав венозной крови изменен. Тече
ние заболевания неуклонно прогрессирующее.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с болез
нью Штурге — Вебера, Гпппеля — Линдау, болезнью Мильро» 
в. другими пороками развития сосудистой системы. ;

Л е ч е н и е :  показана общеукрепляющая и симптоматиче
ская терапия, в некоторых случаях — хирургическое иссечение ан
гиом, пластика венозных сосудов, электрокоагуляция и рентгеноте
рапия. Для удаления капиллярных ангиом применяется криотера
пия. Прогноз неблагоприятный вследствие нарастающей сердечно
сосудистой недостаточности и лимфостаза.

СОСУДИСТОЙ ОБОЛОЧКИ СКЛЕРОЗ ГЕНЕРАЛИЗОВАННЫЙ» 
Редкое заболевание. Тип наследования — аутосомно-рецессивный. 
и аутосомно-доминантый. Имеются семейные случаи болезни. Пато
генез не выяснен. Заболевание чаще начинается в юношеские годы. 
Проявляется нежной пигментацией в макулярной области по типу 
дегенерации Штаргардта, а затем наступает выраженный склеров 
хориондеп. Иногда на периферии сетчатки бывают отложения шаг- 
мента по типу пигментной дегенерации сетчатки. Склероз хорпоидер 
может быть центральным, перипапиллярным и генерализован
ным. ;

Л е ч е н и е .  Витаминотерапия, стимулирующие препараты,- 
Прогноз серьезный.

СОСУДИСТОИ ОБОЛОЧКИ ПРОГРЕССИРУЮЩАЯ АТРОФИЙ 
(хорподермня). Описал Mautner в 1872 г. Встречается очень редко. 
Тип наследования—аутосомно-рецессивный и рецессивный, сцеплен» 
вый с полом. Носители пораженного гена имеют нормальные функт 
ции глаза, но на глазном дне определяется неравномерная пигмен
тация и перикаппллярная атрофия сосудистой оболочки. Хориодер- 
мпя как тяжелый дистрофический процесс относится к групп# 
тапеторетинальных дегенераций. Патогенез не выяснен.

К л и н и к а .  Болезнь начинается в детском возрасте и noci'Qy 
пенно прогрессирует. Обнаруживается понижение зрения, концент  ̂
рпческое сужение границ поля зрения, гемералопия, близорукость» 
К 20—30 годам наступает слепота. У мужчин чаще бывает более зло* 
качественное течение заболевания. При офтальмоскопии глазное дне 
белое, блестящее. Рисунок сосудистой оболочки почти полностью 
отсутствует, видны лишь отдельные сосуды в центральных отделах. 
Область макулы резко контурнруется и имеет красновато-коричнев 
вый цвет; кое-где видны пигментные глыбки; сосуды сетчатка не из
менены; границы диска зрительного нерва стушеваны.

Л е ч е в в е безуспешно. Прогноз тяжелый. ,
СОСУДИСТОЙ ОБОЛОЧКИ И СЕТЧАТКИ КОЛЬЦЕВИДНАЯ 

АТРОФИЯ ФУКСА. Описана Fuchs в 1895 г. Тип наследования -4 
аутосомно-рецессивный. Патогенез заболевания не известен. Встре
чаются семьи, в которых кольцевидная атрофия сочетается с пигмент? 
ной дегенерацией. Почти в 90% случаев-при данном заболевании 
^наблюдается высока* близорукость. Типична гемералопия.

К л и н и к а .  Заболевание начинается в детстве. Прогрессиро| 
вание заболевания очень медленное. Постепенно падает остроте; 
зрения, суживаются границы поля зрения. На периферии глазной 
дна образуются участки атрофии сосудистой и сетчатой оболочек] 
которые постепенно распространяются к, центру, инода сливаясь 
Между собой. Центральные отделы и крайняя периферия не пр^
14* ...............................- ,
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вергаются атрофии. В участках атрофии могут наблюдаться глыбки 
нигмейта. Диск зрительного норва остается нормальным.

Л е ч е н и е :  витамины, тканевая и ультразвуковая терапия, 
(штикоагулннты. Прогноз серьезный.

СОСУДИСТОГО ТРАКТА И СЕТЧАТКИ КОЛОБОМА. В 1872 г. 
Mauluer описал двустороннюю колобому сосудистой оболочки глаза. 
Tim наследования — аутосомно-рецессивный. Встречается также 
при хромосомных аберрациях группы А и трпсомии групп В и Е. 
Аномалия встречается сравнительно редко.

Колобома сосудистого тракта и сетчатки — врожденный дефект 
ткани, связанный с нарушением нормального заращения зародыше
вой щели глаза в результате наследственно обусловленного наруше
ния кровеносной системы, питающей зачаток. Гистологически обна
руживается отсутствие ткани сетчатки или сосудистой оболочки 
® области колобомы.

К л и н и к а .  Колобомы могут встречаться в одной радужной 
-оболочке или в сочетании с колобомами сосудистого тракта, выхода 
(рцтельпого нерва сетчатки. Колобома радужной оболочки чаще 
имеет грушевидную форму с вершиной, обращенной к лимбу, зрачок 
вытянут вниз и несколько внутрь. Сфинктер радужной оболочки 
Переходит на край колобомы. Размеры колобом различны, иногда 
неполные с сохранением заднего эктодермального листка. Помимо 
изолированной колобомы, в радужной оболочке могут образоваться 
несколько зрачков, реагирующих на свет,— полнкория. Колобома 
Сосудистой оболочки и сетчатки занимает пнжнюю половину глаз
ного дна. Это колобомы могут быть в нормальных глазах п примикро- 
фтальмо. Офтальмоскопически область колобомы представляется 
голубовато-беловатого цвета из-за видимой склеры. Края колобомы 
рол ко очерчены, часто пигментированы, иногда пигмент как бы де
лит колобому на отдельные участки. Черед колобому проходят рети
нальные сосуды. Функции глаза при колобоме сосудистой оболочки 
■Соответственно макулярной области резко снижены. При сочетании 
Колобомы сосудистой оболочки п сетчатки последняя полностью от
сутствует в области колобомы. Соответственно этому участку наблю
дается выпадение поля зрения. Встречаются полные колобомы со
судистой оболочки с сохранением зрения в макулярной области. И, 
наоборот, могут быть колобомы желтого пятна, при которых остро
ва зрения сильно снижена. В области макулы офтальмоскопируется 
дефект сосудистой и сетчатой оболочек овальной формы с резко nssr- 
ментированньшп границами. Часто такие колобомы бывают дву
сторонними.

Л е ч е н и е  не разработано.
ТАЛАССЕМИЯ — болезнь Кули (Cooley), Средиземномор- 

Сквя, мпшеневидпая, лептоцитарная гемолитическая анемия Риет- 
ти — Греппи — Микели.

Ссмсйно-наследственная гемолитическая анемия описана в 
1925 г, Cooley п Lee у выходцев из средиземноморских стран, а за
тем Rietti, Greppi. Miclieli в Италии. Заболевание распространено 
средп населения стран средиземноморского побережья. В последние 
годы заболевание было описапо у жителей всех пята континентов, 
Ь том числе и в ряде районов Советского Союза — Азербайджане, 
Армении. Узбекистане. Талассемия относится к группе гемоглобино
патий пли гемоглобинозов- (см. Гемоглобинопатия). Возникновение 
Фалассемип обусловлено расстройством синтеза гемоглобива. Вы
деляю тся следующие виды: 1) наличие H b F ,  или так  называемого
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плодного гемоглобина, который в норме встречается только у здо
ровых новорожденных, а при талассемии образование HbF продол
жается постоянно в течение всей жизни; 2) торможение образования 
НЬА; 3) увеличение процентного содержания HbAs.

П о  к л и н и ч е с к и м  п р о я в л е н и я м  принято раз
делять талассемию на 2 группы:
1) а-талассемия, обусловленная торможенпем синтеза a-цепей ге
моглобина;
2) р -талассемия, обусловленная торможением синтеза Р -цепей гемо
глобина.

а-Талассемия может проявляться в гетерозиготной и гомозигот
ной формах. Гетерозиготный вариант а-талассемии характеризуется 
гппохро.мной анемией, микроцитозом с наличием в пуповинной крови 
гемоглобина Барта (у4). Иногда обнаруживают небольшое количе
ство НЬН (Р4) у взрослых гетерозиготов. Гомозиготная форма а-та- 
лассемии ведет к развитию водянки плода и к его гибели до рождения.

Р-Талассемия также делится на гомозиготную форму, известную 
иод названием talassemia major, и гетерозиготную форму, называе
мую talassemia minor.

Клинически talassemia major проявляется в ранном возрасте 
в виде прогрессирующей анемии гипохромного характера. Длитель
ность заболевания — от нескольких месяцев до нескольких лет 
в зависимости от степени тяжести. Тяжелая форма, проявляющаяся 
уже у новорожденных, часто закапчивается смертью на первом году 
жизни. При среднетяжелой форме дети доживают до школьного воз
раста. Легкая форма клинически проявляется на втором году. Такпв 
больные иногда достигают зрелого возраста. Важным симптомом за
болевания является гемолитическая анемия в первые недели ж и з н и . 

Обычно отмечается бледность кожных покровов без выраженной 
желтухи. Ребенок отстает в физическом развитии. Живот увеличен 
аа счет гепатоспленомегалии. Переносица широкая, запавшая («сед
ловидный нос»). При рентгенологическом обследовании костей чере
па обнаруживаются характерные изменения, напоминающие стоя
щие волосы плн щетку. В крови — гпиохромная микроцптарная 
анемия с анизоцитозом и пойкилоцптозом. Эритроциты имеют мп- 
шеневндную форму. Выражена эрнтробластемия, сочетающаяся 
С невысоким ретикулоцитозом. В костном мозге большое количество 
нормобластов с положительной реакцией на железо — спдеробла- 
стов.

Talassemia minor (малая талассемия) гетерозиготная форма 
р-талассемии. Клиническое проявление этой формы отмечается в виде 
бессимптомного течения без заметного укорочения жпзнп эритро
цитов иди спленомегалип.

Лечение .  П ри наличии анемии проводят симптоматическую' 
терапию. Одпако антианемические препараты оказывают слабое 
действие, а при гемотрансфузиях эффект временный. Лучшпй эффект 
дает заменное переливание кровп, при котором часть патологиче
ски измененных эритроцитов заменяется на полноценные. При гемо
литических кризах рекомендуется применение стероидных гормонов. 
Спленэктомия при большой талассемии малоэффективна. При малой 
талассемпи отмечен положительный эффект от епленэктомии.

Прогноз зависит от формы болезни, При большой талассемпи — 
неблагоприятный (дети погибают в раннем возрасте или доживают 
лишь до 10 лет). При малой талассемии прогноз более благоприят
ный.
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ТЕСТИКУЛЯРНОЙ ФЕМИНИЗАЦИИ СИНДРОМ. Это заболе
вание рассматривают как наследственное эндокринное. Описаны 
ёемыт, где несколько сестер имели этот синдром. Установлено, что 
наследование идет по рецессивному, сцепленному с полом типу 
или по аутосомно-рецессивному типу. Эту форму интерсексуализка 
описали впервые Stenglehnpr (1817), Ricco (1832k Morris в 19оЗ г. 
собрал 80 случаев этого заболевания и предложил название «тести
кулярная феминизация».

К л и н и к а .  Заболевание является вариантом мужского 
ложного гермафродитизма, при котором обнаруживается женский 
фенотип: женские пропорции тела, распределение жира по женскому 
Типу, нормальное развитие молочных желез, женские наружные 
гениталии, женский тип оволосения, но имеются тестикулы, которые 
йокялизуются в паховом канале* больших половых губах пли 

• в брюшной полости. Матка отсутствует. Гистологическое исследова
ние тестикул показывает, что семенные канальцы узкие, без про- 
Ьвета. Обнаруживаются сертолпевы клетки со сперматогонпями. 
Почти всегда наблюдаются лейдиговские клетки, которые и являются 
местом продукции гормонов. У больных обычно отсутствует половой 
Хроматин в ядрах буккалъного эпителия и в ядрах клеток крови. 
Карнотип мужской — 46 XV. Изучение анамнеза показывает, что 
у детей развитие идет нормально с характерным» чертами поведения 
для девочек, отмечается типичная женская психосексуальная ориен
тация. Интеллект обычно развит хорошо. Первые жалобы отмечаются 
в пубертатном периоде и связаны с аменореей, во если тестикулы 
Находятся в больших половых губах пли в паховой области, го 
жалобы могут быть и раньше.' При исследовании гормонального 
профиля обычно обнаруживают несколько повышенную секрецию 
17-кетостероидов и гипофизарных гонадотропинов. Экскреция 
Эстрогенов обычно в пределах нормы. Основным источником анд
рогенов больных являются тестикулы. Возможно, что имеется 
отсутствие чувствительности к эндогенным андрогенам.

За больными с тестикулярной феминизацией необходимо по
стоянно наблюдать, так как имеется склонность к малпгнизацпи 
тестикул. Особенно тщательно клиническое наблюдение должно 
проводиться в пубертатном возрасте. Половая жизнь может впо
следствии быть нормальной.

Л е ч е н и е  экстрогенами проводить не следует.
ТЕТРАДА ФАЛЛО — тяжелый врожденный порок сердца, 

встречающийся в 14% случаев всех врожденных пороков сердца. 
В части случаев тетрады Фалло (2—3%) отмечено влияние наследст
венных факторов. В литературе имеются описания семой, в которых 
несколько членов имели подобные или другие врожденные пороки 
Сердца. Передача наследственных форм тетрады Фалло осуществ- 
йяется преимущественно полигенным путем. Тетрада Фалло состоит 
ив четырех анатомических компонентов: сужение устья легочной 
артерии; дефект в межжелудочковой перегородке: смещение устья 
аорты вправо (декстропозиция аорты); гипертрофия миокарда 
правого желудочка. При тетраде Фалло отмечается большое коли
чество сопутствующих врожденных пороков развития, особенно 
патологии костной системы. Отмечаются также телеангиэктазии на 
щеках, покраснение десен и искривление пальцев. Терапевтический 
эффект наступает после хирургического лечения.

Т И РО ЗЙ Н О З — наследственное заболевание обмена тирозина. 
Впервые описан Medes в 1932 г. у больного, страдающего миасте-
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вшей. Частота точно не установлена. Наследуется по аутосомно- 
рецессивному типу. Развитие болезни связано с недостаточностью 
оксидазы парагидроксифенилпировиноградной кислоты. У здоровых 
людей этот фермент обеспечивает превращение данной кислоты 
в гомогентизиновую. При наличии энзиматического блока обмен 
тирозина нарушается, что приводит к развитию тирозинемии и тиро- 
вплурпи. В моче больных обнаруживаются большие количества 
парагидроксифенплпировиноградной, парагидрокспфенилмолочнои 
и парагидроксифенилуксусной кислоты. При тирозинозе в патоло
гический процесс рано вовлекается печень (развитие диффузного 
фиброза, стеотоза), почки (дегенеративные изменения и дплятация 
канальцев), костная система (рахитоподобные изменения).

К л и н и к а .  Заболевание проявляется в первые недели 
и месяцы жизни рвотой, отставанием в физическом развитии, увели
чением размеров печени. В связи с развитием цирроза появляются 
желтуха, асцит, кровоизлияния в кожу, однако темпы развития 
поражения печени могут варьировать. В связи с поражением почек 
развивается глкжо-амино-фосфат-диабет, который служит причиной 
рахптоподобного заболевания костной системы: остеопороз и остео
маляция, искривления длинных трубчатых костей. У многих боль» 
ных имеется задержка в умственном развитии. Течение болезни 
неблагоприятное, многие больные погибают в возрасте до 10 лет 
от печеночной недостаточности.

Д и а г н о з  основывается на анализе клинических симпто
мов, раннего появления признаков печеночной недостаточности  ̂
а также данных биохимического обследования — положительной 
пробы Миллона с мочой, повышения уровня тирозина в плазме 
крови до 10 мг% и более, обнаружения парагидроксифенилпиро- 
виноградной кислоты в моче. Отсутствие энзима может быть 
установлено гистохимическп в пупктатах печени. Дифференциаль
ный диагноз проводят с синдромом де Тони — Дебре — Фанкони, 
при котором нет значительного поражения печени и биохимические 
тесты на тирозиноз отрицательны, с наследственным внутриутробным 
гепатитом, проявляющимся в отличие оттирозивоза уже при рожде
нии, с галактоземией главным образом на основании биохимических 
данных, с выраженным токсоплазмом и цитомегалией. У детей 
более старшего возраста может возникнуть необходимость дифферен
цирования тирозиноза и цирроза печени после перенесенвой болезни 
Боткина. В пользу диагноза тирозиноза говорят начало заболевания 
в раннем детстве и положительные биохимические пробы.

Л е ч е н и е  заключается в ограничении фенилаланина и тиро
зина в диете больных и во многом сходно с лечением фенилкетону- 
рип. Прогноз при проведении диетотерапии более благоприятен, 
так как при этом удается снизить уровень тирозина в крови, до
биться улучшения функций печени п почек.

ТИРОЗИЛУРИЯ ТРАНЗИТОРНАЯ. Наблюдается в периоде 
новорожденности в связи с задержкой созревания оксидазы пара- 
гпдроксифенилпнровнпоградной кислоты, а также тирозиноксидазы 
И тирозинтрансаминазы.

В большинстве случаев клинически не проявляется, но у не
которых детей описано возникновение гипотрофии, судорожных 
состояний, задержка нервно-психического развития, что связы
вается с вторичным подавлением активности фенплаланингидро- 
ксилазы и повышением концентрации фенилаланина в плазме 
крови.

203

ak
us

he
r-li

b.r
u



Тирозилурпя не требует лечения, но ее приходится учитывать 
при обследованиях па тирозиноз. Если тирозилурпя сопровождается 
указанными клиническими явлениями, покапано иа:шачсннелисты 
С ограничением белка н применение витамина С в высоких дозах 
(0,5 г в c v t k i i ) .  Прогноз п большинстве случаев благоприятный.

ТПРОаИНТРАНГ-АМИНАЗЫ НАСЛЕДСТВЕННАЯ НЕДО 
СТАТОМНОСТЬ. Развитие заболевания связано с нарушением 
обмена тирозина, повышением его концентрации в плазме крови 
вследствие нарушения процесса преобразования в парагпдрокеи- 
фенилиировиноградную кислоту.

К л и н и ч е с к и  проявляется судорожным синдромом, 
расстройствами дыхания, задержкой нервно-психического развития, 
недостаточной пигментацией кожи п экземой. Улучшение общего 
Состояния больных достигается назначением диеты с ограничением 
фенилаланина и тнрозина. Заболевание мало изучено. Его частота, 
тип наследования и отдаленный прогноз не установлены.

ТРЕМОР СЕМЕЙНЫЙ ЭССЕНЦИАЛЬНЫЙ (Минора синдром). 
Описан в 1936 г. Наследуется по аутосомно-аоминантному типу. 
Начало заболевания может быть в детском пли зрелом воз
расте.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  характеризуется ннтермпт- 
тпрующим дрожанием конечностей, головы н языка, усиливающимся 
прп эмоциональном напряжении. У большинства больных имеется 
общая мышечная гипотония. Заболевание течет стационарно.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует п роводить 
С гспатоцеребральной дистрофией, с ранними формами хореи Хан
тингтона и последствиями перенесенной нейроинфекцнп.

Л е ч е н и е. Терапевтический эффект может быть получен 
от применения витамина В5 и седативных средств.

ТРИПСЩЮГЕНА НЕДОСТАТОЧНОСТЬ — кишечная энзиме- 
патня, связанная с отсутствием триисиногена. Наследование бо-г 
лезни еще не изучено. Проявляется в периоде новорожденности 
генерализованными отеками, анемией, ретикулоцитозом и эозино- 
филией, а также дпепнгмептацией волос. Нарушение расщепления 
ii всасывания белков сочетается с недостаточным усвоением жира 
н кальция.

Л е ч е н и е :  предприняты попытки тераппп гпдролизатами 
белка и панкреатином. Прогноз не изучен.

ТРИСОМИИ Е (хромосомы 16—18) (Одварса синдром). Заболева
ние обусловлено трисОмиеп хромосом группы Е. В настоящее время 
считается, что чаще бывает увеличение числа хромосом 18-й пари. 
Подобные синдромы описаны при транслокации хромосомы 18. 
Описана мозапк-трисомия Е. Частота трисомии 18 составляет 
1 : 3000 родов. 74% всех детой с трисомпей 18 — девочки, что, 
по всей видимости, может быть обусловлено большей внутри
утробной смертностью мальчиков. Патологоаиатомнческн опреде
ляются дефект межжелудочковой я межпредсердной перегородки, 
стеноз устья и аномалии дуги аорты, открытый артериальный про
ток, дефекты диафрагмы п меккелев дивертикул. В головном мозге 
находят изменения клеток коры больших полушарий, атрофию 
нервных клеток в мозжечке и красном ядре.

К л и н и к а .  Средний вес больного ребенка с трпсомпей В 
при рождении ниже нормы, выражена гипотрофия. Плацента ма
ленькая, часто отсутствуют обе пупочные артерии и имеется гпдро- 
амнион. В большинстве случаев обнаруживаются гипертония мышц
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и гштсррефлексия. Рефлекс Моро непостоянный. Реже наблюдается 
гипотония мышц. Типична флсксорная деформация пальцев руки, 
стопа полая с выступающей пяткой, короткий второй палец нога 
находится в дорсальной флексии. Нередко синдактилии. Ногти 
гипопластичны. Грудина широкая. Часты пупочные, паховый 
и эмбриональные грыжи. Череп вытянут, уши расположены низко, 
деформированы, отмечается микрогнатня. Обнаруживайте!! множест
венные пороки развития внутренних органов: сердца, легких, почек 
и др. Глазные симптомы включают птоз, экзофтальм, аномалии 
радужной оболочки, эппкант, гипертелоризм. У многих детей
гемангиомы на коже.

Д и а г н о з .  При постановке диагноза изучают и папилляр
ный рисунок. 90% больных, имеют дугообразный рисунок иа фалан
гах пальцев. Более чем у 50% детей отмечается глубокая борозда, 
параллельная пальцам. Окончательный диагноз устанавливается при 
исследовании хромосомного набора, когда выявляется наличие допол
нительной 18-й хромосомы, реже—транслокацкя хромосом, мозаицизм- 
Прогноз плохой. 70% этих детей доживают только до 1 месяца, 
Ю% — до 1 гола а только 1% — до 10 лет и более.

ТРИСОМИЯ D (хромосомы 13—15) (Патау синдром). Описав 
Patau в liHit» г. В основе синдрома лежит триеомия 13—15-п хромо
сом, реже транслокации хромосом. Большинство авторов описывают 
мозаик-трнсомию D. Иногда находят добавочный фрагмент одно!» 
из хромосом группы D. В генезе хромосомных аберрации имеет 
значение возраст матери. Девочки болеют нисколько чаще мальчи
ков Частота трисомии D составляет 1 : 4000 родов. Открытие тра
сом пи 13—15 послужило одновременному открытию э т и о л о г и »  

арпнэнцефалнп. 80% аринэнпефалий имеют эту форму хромосомных 
аномалий. На секции почти в 50% отсутствуют обонятельные 
луковицы и обонятельный тракт. Зрительный нерв недоразвит. 
Почти а 10% случаев недоразвиты лобные отделы мозга. Мозг 
уменьшен в размерах, мозжечок атрофирован, третий желудочек 
может отсутствовать. В отдельных случаях отсутствуют пирамидные* 
проводники в продолговатом мозге. Большие изменения в сердечно
сосудистой системе: дефекты межжелудочковой и межиредсердноа 
перегородки, открытый артериальный проток к ранний артерио
склероз. В 50% имеется поликистоз почек, гидроуретра, гидро
нефроз, в 2/3 случаев — двурогая матка.

К л и н и к а. Дети рождаются преждевременно, с низким 
весом. В большинстве случаев отмечаются мьйиечная гипертония 
и пшеррефлокспя, иногда судороги. Большинство детей глухие 
пли тугоухие. Новорожденные микроцефалы обычно имеют дефекты 
кожи головы, микрофтальм, колобому радужной оболочки и глубоко- 
Сидящие деформированные ушные раковины. В 3/4 случаев имеется 
расщеп пение губы и верхнего неба. Иногда отсутствует носовая 
перегородка. Постоянны грыжи, крипторхпзм, полидактилия, 
флексорнаи деформация пальцев, выступающая пятка и полая стопа. 
При дерматоглпфическом исследовании — измененный кожпыи 
рисунок. Прогноз неблагоприятный. Продолжительность жизни

'J“  ТРОМБАСТЕНИЯ НАСЛЕДСТВЕННАЯ ГЕМОРРАГИЧЕС
КАЯ ГЛЯНЦМАНА. Впервые заболевание описано Glanzman 
в 1918 г., который отметил функциональную недостаточность плас
тинок как основу геморрагического диатеза. Заболевание, как 
правило, наследуется по аутосомно-рецессивному типу, i: ядом
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авторов описано доминантное наследование. Мужчины и женщины 
болеют одинаково часто. В 10% семей отмечены родственные браки.

К л и н и ч е с к и  заболевание проявляется значительным 
кровотечением после мелких травм. Обращает на себя внимание 
резкое удлинение времени кровотечения при нормальном количестве 
пластинок, отсутствие ретракции кровяного сгустка, отмечается 
■анизоцитоз и макроцптоз пластинок. Симптом щипка резко пол<> 
яштельный. При исследовании тромбоцитов обнаруживается виз кий 
уровень глицеральдегнд-фосфатдегидрогеназы, пируваткиназы, 
•аденозинтрифосфата (АТФ), в некоторых случаях аденозиндифос- 
фата (АДФ). У тромбоцитов потеряна способность к образованию 
ясевдоподий, они менее подвижпы. В результате этих изменений 
нарушается агглютинация пластинок и плохо образуется тромб.

Л е ч е н и е  проводится внутримышечными инъекциями 1% 
раствора препарата АТФ. При кровотечениях показаны местные 
■средства и переливания крови. Прогноз у взрослых больных хоро
ший, так как с возрастом кровоточивость уменьшается. В более 
молодом возрасте обильные и длительные кровотечения могут при
вести к неблагоприятному исходу.

ТРОМБОЦИТАРНАЯ ГЕМОРРАГИЧЕСКАЯ ДИСТРОФИЯ. 
■Описана в 1048 г. Bernard и Soulier. Встречается у мужчин и у жен
щин. Наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Описаны1 
■единичные случаи.

К л и н и ч е с к и е  симптомы болезни — появление экхпмо- 
■зов п петехий на коже в первые месяцы после рождения, засты 
кровотечевия из слизистых оболочек. Характерны структурные из
менения тромбоцитов при нормальном количестве: они необычайно 
больших размеров (до величины лимфоцитов). Время кровотечения 
удлинено, отмечается нарушение тромбопластинообразования. 
Мегакариоциты нормальные.

Л е ч е н и е  Кровоточивость уменьшается прп переливании 
крови и тромбоцптной массы, а также при лечении кортикостерои
дами. Заболевание может протекать в легкой и тяжелой форме. 
В последнем случае возможен летальный исход от обильного крово
течения.

ТРОМБОПАТИЯ ВИЛЛЕБРАНДА НАСЛЕДСТВЕННО. 
СЕМЕЙНАЯ (болезнь Впллебранда; врожденная псевдогемофилия; 
геморрагическая капилляроиатия; атромбоцитопеничиская пурпура, 
•ангиогемофплия; сосудистая гемофилия). В 1926 г. Willebrand 
описал своеобразную форму геморрагического диатеза, которую ой 
наблюдал на Аландских островах (Балтийское море). Заболевание 
передается по аутосомно-доминантному типу, имеются гомозиготные 
я гетерозиготные формы. Среди больных отмечается сравнительно 
небольшое преобладание женщин. Описано более 500 случаев этого 
заболевания.

К л и н и ч е с к о е  п р о я в л е н и е  болезни — крово-* 
течения из слизистых оболочек и кожные геморрагии в виде экхимо- 
зов. Небольшие операции (удаление зуба, тонзиллэктомия) нередко 
сопровождаются чрезвычайно обильными и опасными кровотечени
ями. Могут иметь место и гемартрозы. Характерно увеличение 
длительности кровотечения п резко положительный симптом щипка. 
Количество тромбоцитов, их структура, ретракция кровяного сгустка 
нормальны. Другие гемостатические пробы — тремя свертывания 
Крови, протромбиновое время и количество фибриногена — также 
нормальны, Капилляроскошгаеское исследование больных обнару-
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экивает функциональные нарушения — отсутствует реакция за- 
пустевания каниллярных петель в ответ на микротравму, характер
ная для нормальных капилляров. Это, по-видимому, обусловлено 
ее изменениями сосудистой стенки, а дефицитом гуморального со
судистого фактора (фактора Нильсона), который содержится в крови 
здоровых людей и купирует геморрагический синдром у больных 
болезнью Виллебрашю после инфузии крови донора. Отмечается 
умеренный дефицит VIII антигемофилпческого фактора. Профилак
тика осложнений состоит в предотвращении травм, способных 
вызвать кровотечение.

Л е ч е н и е .  Патогенетического лечения болезни не сущест
вует. Для остановки кровотечения применяются местные средства 
{гемостатпческая губка, тромбин и др.) и переливание в достаточной 
дозе плазмы и крови. С возрастом наклонность к кровотечениям

^ еПТРОМБОЦИТОПЕ11ИЧЕСКАЯ ПУРПУРА (болезнь Верль- 
гофа, хроническая рецидивирующая пурпура, - идиопатическая 
тромбоцитопеническая пурпура). Впервые заболевание описано 
а 1735 г. Werlhof. При болезни 'Верльгофа в 16% случаев 
удается установить семейный характер заболевания. Вопрос о типе 
наследования остается до сих пор нерешенным. Заболевание встре
чается преимущественно у женщин. Патогенез заболевания до 
настоящего времени окончательно не ясен. Раньше большое значение 
придавали изменениям функций селезенки. В настоящее время 
высказывается предположение, что тромбоцитопеническая пур
пура— заболевание разнородное, имеющее сложные патогенети
ческие механизмы. Острые случаи заболевания большей частью 
бывают аллергические; хронические — имеют иммунологическую 
основу с антителами либо вызваны образованием патологического
вещества селезеикой.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  заболевания различна. 
Специфическими признаками являются облакоаидные «синяки» 
на месте даже легких травм; резкое снижение числа тромбоцитов 
(вплоть до единичных в препарате), значительное увеличение содер
жаний меглкариоцитов в костном мозге, отсутствие увеличения 
селезенки. Специфическими нарушениями в свертывающем системе 
крови являются удлинение времени кровотечения и нарушение 
ретракции кровяного сгустка; резко положителен симптом щипка. 
Мегакарпоциты в костном мозге представлены главным образом 
молодыми формами с резко базофильной цитоплазмой и без призна- 
ков отшнуровки пластинок.'

Л е ч е н и е .  При острой тромбодптопешгческои пурпуре 
необходимо применение кортикостероидных гормонов. При хрониче- 
ской неиммунеой форме стероидная терапия дает временный эффект, 
поэтому, как правило, рекомендуется спленэктомия, которая дает 
отчетливое клинико-гематологическое улучшение. Прогноз благо
приятный С годами наклонность к кровотечению уменьшается, 
У девочек имеется опасность обильных менструации в nepuofl
полового развития. .

ТУБЕРОЗНЫЙ СКЛЕРОЗ (болезнь Бурневилля — Прингля). 
Заболевание представляет сочетание судорожных припадков, слабо- 
умпя и своеобразных кожных изменений. Описано Вигпюице 
в 1862 г. Pringle в 1880 г. впервые выделил туберозный склероз- 
в самостоятельную нозологическую форму. В литературе имеется 
описание немногим бодее 600 наблюдений. В популяции туберозный
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склероз встречается 1 : 600 ООО; в учреждениях для умственно 
отсталых лиц больные туберозным склерозом составляют 0,3%. 
Наследуется заболевание по аутосомно-домпнантпому типу с непол
ной пенетрантностью мутантного тела. При патологоапатомическом 
исследовании в мозге обнаруживаются узелки или бугорки белесо
вато-желтоватого цвета, склонные к обызвествлению. Бугорки 
могут локализоваться в коре и белом веществе больших полушарий, 
стволе н желудочках мозга, мозжечке, сиинном мозге. Гистологи
чески в мозге выявляется размножение глиальных волокон, наличие 
атипичных гигантских клеток, представляющих крупные мультп- 
полярпые клетки с большим количеством отростков и пузырьковид
ным ядром. Указанные клетки встречаются в плотных туберондных 
очагах, а также участках коры без макроскопических изменений. 
Часто могут обнаруживаться множественные опухоли почек — 
гемартомы, опухоли сердца — рабдомиомы и опухоли легких, 
печени, поджелудочной железы п других органов. Патогенез забо
левания малоизучен. Возможно, что туберозный склероз относится 
К экто-мезознтодермальным дисплазиям.

К л и н и к  а. Основными клиническими симптомами тубероз
ного склероза являются судорожные припадки, психические и эндо
кринные расстройства, изменения кожи, пороки развития внутрен
них органов. Начало болезни чаще отмечается на первом году жизни. 
У детей возникают полиморфные судорожные приступы. Малые при
падки по типу кивков, салаамовых судорог сочетаются с большими 
абортивными и психомоторными приступами. Могут наблюдаться 
длительные бессудорожные интервалы. Больные резко отстают 
в психическом развитии; в большинстве случаев интеллект снижается 
до идиотии. Нередко обнаруживаются гидроцефалия, пирамидные 
н экстраппрамидные симптомы, адипозогеннтальный синдром. 
В возрасте от 2 до 6 лет изредка в течение первого года жизпи у боль
ных появляются кожные изменения. Характерна аденома сальных 
желез на щеках — аденома Ирингля, имеющая вид бабочки. Пред
ставлена папулами розового пли ярко-красного цвета. Па лбу 
больных отмечается пигментированная опухоль, на голове — 
участки седых волос. Встречаются кожные фибромы, антпзктазпи, 
шагреневые утолщения кожи. Во внутренних органах — почках, 
печени, селезенке — у отдельных больных отмечаются доброкачест
венные опухоли, иногда склонные к малигнизацин. Часто наблю
даются диспластические черты; высокое небо, деформации позво
ночника и грудной клетки, коротконалость и т.д. На глазном дне 
обычно выявляются новообразования, расположенные на диске 
зрительного нерва и напоминающие тутовую ягоду, отдельные 
очажки по периферии глазного дна. При краниологическом исследо
вании устанавливаются петрификаты, чаще локализующиеся 
в области боковых и третьего желудочков, мозжечке. Электроэнце
фалограмма характеризуется наличием диффузных нарушений 
биоэлектрической активности в сочетании С очаговыми изменениями. 
Течение заболевания неуклонно прогрессирующее, больные часто 
погибают в эпилептическом статусе, реже от нитеркуррентных забо
леваний. Длительность жизни не превышает 2U—25 лет.

Д и а г н о з .  Для диагноза важно сочетание судорожных 
приступов, кожных симптомов, слабоумия п специфических изме
нений глазного дна.

Л е ч е н и е .  При лечении больных туберозным склерозом 
применяют протпвосудорожныо и дегпдратаццоянью препараты.
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Спеппфпческая терапия отсутствует. Прогноз неблагоприятный,
В отдельных случаях проводится нейрохирургическое лечение
опухолей. _

ФЕН И ЛПИРОВИ НО ГРАД И А Я ОЛИГОФРЕНИЯ (фенплкето- 
нурпя. болезнь Феллпнга), Заболевание впервые описано в 1934 г. 
Fuelling. Распространено во всех странах мира. Наследуется ао 
аутосомно-рецессивному типу, оба пола поражаются приблизительно 
С равной частотой. Заболевание встречается среди новорожденных 
1 : 10 ОНО, в популяции 1—4 : 100 ООО; среди умственно отсталых 
детей больные фенплкетонурией составляют от 2,4 до 4.3%. Is 13— 
15% случаев отмечается кровное родство родителей. Родители 
в 100% случаев являются гетерозиготными носителями патоло
гического гена. Патологоапагомическц: микроцефалия, микрогирия, 
нарушение миелинизацип зрительных нервов, пирамидных трактов 
н мозжечковых путей. В основе болезни лежит дефект фермент

^енилаланингидроксилазы, вследствие чего нарушается переход 
енплаланина в тирозин. Содержание фенилаланина повышается 
в крови н ликворс больных, в то время как тирозин и некоторые 

другие аминокислоты снижаются. Дисбаланс аминокислот приводи? 
к внрушению мнелинияацш! мозга н недостаточной продукции 
адреналина, норадреналина, меланина п др.

К л и я к к а. Ранними симптомами являются рвота, раздра
жительность. акзема, отставание в психомоторном развитии. Дети 
обычпо белокурые, голубоглазые, кожа слабо пигментирована. 
От многих больных исходит специфический («мышиный») запах. 
Наиболее характерными являются симптомы со стороны нервно»! 
системы. В неврологическом статусе — гипертония мышц, высокие 
Сухожильные рефлексы, атаксия и гнперкпнезы. У многих больных 
в*раннем детском возрасте отмечаются большие и малые эпилепти
ческие припадки. В психопатологической картине резко вы ражен-* 
нов слабоумие. Большинство больных относятся к идиотам «ли 
к имбецилам и отдельные больные — к дебилам Характерным для 
больных фенплкетонурией является вялость, пассивность, отсутствие 
побуждений к какой-либо деятельности. Иногда наблюдается психо
моторная расторможспность. Лабораторные исследовании: содер
жание фенилаланина в крови (и спинномозговой жидкости)повышено 
до 40 мг%. В моче выраженная гииерамнноацндурия и кетоациду- 
рня (избыток кетокислот), моча дает положительную реакцию
5 реактивом Феллинга, динитрофенилгпдразином.

Д и а г н о з  ставят на основании характерных бпохттмпческих 
изменений и типичных клинических данных. Диффиренциалалый 
диагноз следует проводить с другими аминоацидуриямп, группой 
детских церебральных параличей, судорожными синдромами раз
личной этиологии.

Л е ч е н и е  — дпета с ограничением фенилаланина, препараты 
цпмогран, лофеналак и др. Проводится под биохимическим контро
лем. Профилактика заболевания складывается из ранней диагнос
тики с помощью аксиресс-тестов н хроматографических методов, 
медико-генетического консультирования и выявления гетерозигОТ' 
ного носнтельства с помощью нагрузочных тестов.

ФЛЕБЭКТАЗИЯ ВРОЖДЕННАЯ — порок развития поверх
ностных вен (венозная ангиокавернома, голубая ангиома, венозная 
ангиома, ангиоматоз, ветвистая ангиома). Подробное описание 
клиники заболевания сделано Backenheimer в 1907 г. Врожденная 
флебэктазия является наиболее часто встречающимся пороком раз
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вития сосудистой системы. Имеются указания на роль наследствен
ности в возникновении врожденной флебэктазии. Последняя наг 
блюдается в различных участках тела, однако чаще поражаются 
конечности. Анатомически порок характеризуется наличием 
аномально расположенных расширенных венозных сосудов. Вена 
необычной формы, имеют шаровидные утолщения, аневризмоподоб
ные выбухания. При морфологическом исследовании находят не
равномерное расположение мышечных волокон, недоразвитие' 
эластического каркаса.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  порока развития поверх
ностных вен характеризуется наличием расширенных извитых вен, 
которые располагаются на ограниченном участке или захватывают 
значительные пространства. Заболевание проявляется с рождения 
или в первые месяцы жизни ребенка, Вначале отмечают изменение 
окраски кожных покровов, которые становятся циаяотнчными. 
Затем появляются различной формы опухолевидные образования. 
По мере роста ребенка эти образования увеличиваются в размерах, 
становятся напряженными, хорошо контурируются под кожей. 
Кожа под ними истончается, принимает цианотичный цвет, периоди
чески подвергается язвениым процессам. Характерным признаком 
при врожденной флебзктазпи является уменьшение варикоза и опу
холевидных образований при поднятии конечности вверх или сдав
лении тканей. Часто при пальпации пораженного сегмента можно 
обнаружить в тканях плотные образования округлой формы —

tne6oiiiiTbi. Течение заболевания длительное, прогрессирующее, 
осложненных случаях больных беспокоят болн, трофические на

рушения, двигательные расстройства.
Д и а г н о з .  Для уточнения диагноза большое, значение имеет 

венография, указывающая на характер поражения венозных сосу
дов, тяжесть его, распространенность п вовлечение в процесс 
окружающих тканей. Дифференцировать врожденную флебэктазию 
необходимо от других пороков развития кровеносных сосудов.

Л е ч е н и е  хирургическое, заключается в полном удалении 
пораженных сосудов и тканей. В некоторых случаях прибегают 
к частичному иссечению сосудов и прошиванию оставшихся поражен
ных участков вен множественными швами. Прогноз в большинстве 
случаев благоприятный. В запущенных случаях или при распростра
ненном процессе прогноз серьезен. У некоторых больных могут 
возникнуть показания к ампутации.

ФОРМИМИНТРАНСФЕРАЗЫ НЕДОСТАТОЧНОСТИ СИНД
РОМ. Первый случай заболевания был описан в 1963 г. как «гипер- 
фолиатГдемия с формимпнглютампнацидурпей после нагрузки 
гистидином».

К л и н и ч е с к а я  к а р т п н а  заболевания характери
зуется склонностью детей к ожирению, явлениями псевдогипопара- 
тиреоидизма, умственной отсталостью и склонностью к заболеванию 
бронхопневмонией. У больных обнаруживается высокая концентра
ция фолиевой кислоты в сыворотке крови и низкая активность 
формиминтрансферазы. Большое количество формпминглютамино- 
вой кислоты может выделяться с мочой после пробы с нагрузкой; 
При заболевании может быть положительный тест с треххлорным 

.железом.
Л е ч е н и е  симптоматическое.
ФОСФАТ-ДИАБЕТ (гипофосфатемттческая тубулопатия, рахит,; 

резистентный к витамину D, Олбрайта — Баттлера — Блумберга
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Синдром). Заболевание обусловлено снижением реабсорбции фосфа
тов в канальцах почек, проявляется в конце первого — на втором 
году жизни, после того как дети начинают ходить. Тип наследова
ния — доминантный, сцепленный с полом.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  сходна с клиническими 
проявлениями рахита, однако процессы остеопдной гиперплазии 
и остеомаляции наиболее выражены в костях нижних конечностей. 
Отмечается искривление длинных трубчатых костей и образование 
genu varum. Голеностопные и коленные суставы деформированы, 
утолщены. Походка неуверенная, иногда утиная, в тяжелых слу
чаях дети не могут ходить, но в отличие от рахита общее состояние 
ребенка при фосфат-диабете страдает незначительно. При 
отсутствии лечения болезнь прогрессирует с ростом ребенка, на
ступает дистрофия, полная неспособность к самостоятельному 
передвижению. Рентгенологически обнаруживаются те же измене
ния, которые характерны для рахита, но патология особенно резко 
выражена в костях нижних конечностей. Одним из типичных рент
генологических признаков считается грубоволокнистая структура 
губчатого вещества кости. При биохимическом исследовании илазмы 
крови обнаруживается гппофосфатазия до 1,5—2 мг%, резко по
вышена активность щелочной фосфатазы. Содержание кальция fie 
изменено. В моче обнаруживается значительное количество фосфора.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить- 
С другими синдромами, сопровождающимися карликовым ростом.

Л е ч е н и е  фосфат-диабета заключается в длительном введе
нии витамина D в больших дозах (40 ООО—120 ООО ед. ежедневно)- 
При обязательном контроле а а содержанием кальция и фосфор» 
в крови. Под влиянием лечения активность щелочной фосфатазы 
быстро снижается.

ФРУКТОЗЫ НЕПЕРЕНОСИМОСТЬ НАСЛЕДСТВЕННАЯ. 
Описана в 1956 г. Chambers, Pratt-. Заболевание наследуется по- 
аутосо.мпо-рецессивному типу, чаще болеют мальчики. До 1963 г. 
описано 26 больных. В основе заболевания лежит недостаточность, 
фруктозо-1-фосфат-альдолазы в неченп, почках и слизистой оболочке- 
жгшечпика, а также снижение активности фруктозо-1,6-дифосфат- 
альдолазы; изменения одного из ферментов влияют на активность- 
другого. Дефицит указанных ферментов приводит к накоплению- 
в крови и тканях фруктозы и фруктозо-1-фосфата, обладающих 
токсическими действиями и определяющих симптоматику заболева
ния. Наиболее тяжелые патоморфологические изменения наступают- 
в печени: цирроз, стеатоз, некроз клеток; в почках выраженная 
грануло-васкулярная дегенерация.

К л и н и ч е с к и е  с и м п т о м ы  развиваются в период* 
когда грудным детям дают фруктовые сокп, сахар, или прп ранне»* 
назначении смешанного пли искусственного вскармливания. Упор-, 
ная анорексия, рвота, развитие гипотрофии, прекращение роста* 
частые обмороки (гипогликемия), умственная отсталость, иногда 
гепатомегалия и желтуха характеризуют тяжелую форму заболева
ния. При доброкачественных формах заболевания в раннем детстве 
наблюдаются только желудочно-кишечные расстройства и затрудне
ния при кормлении: отвращение к пище, содержащей фруктозу. 
С увеличением возраста больные начинают легче переносить не
большие количества фруктозы. Лабораторные исследования- 
являются решающими при установлении днагноза. В моче обнару
живается * 100—130 мг фруктозы за сутки, альбуминурия*
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гиперампноаштдурпя. Нагрузка фруктозой вызывает резкое ухуд
шение состояния больных, гиперфруктоземию, значительную гипо
гликемию. . *

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с га- 
лактоаемией, в отличие от которой при неиереноснмости фруктозы 
не развивается катаракта, хорошо переносится молоко, значи
тельно менее выражена умственная отсталость. Идентифицирование 
вида углевода и исследование активности соответствующих фермен
тов в бнопсированпых тканях позволяют точно устанавливать 
диагноз. Путем клинического и биохимического исследований легко 
отвергнуть эссепциальнуso фруктозурию, пентозурню и другие 
типы меллитурий. У детей транзиторная фруктозурия встречается 
при поражениях печени, нефротическом синдроме, сепсисе п других 
интоксикациях, пнлоростеиозе, упорной рвоте.

Л е ч е н и е  диетическое. Назначение пищи, не содержащей 
■фруктозы, приводит к ликвидации гипогликемии, фруктозуршг, 
альбуминурии и гипераминоацидурпп. Прогноз благоприятный при 
ранней диагностике заболевания п соответствующем диетическом 
лечении.

ФРУКТОЗУРИЯ ЭССЕНЦИАЛЬНАЯ — доброкаче-твенная 
врожденная аномалия обмена фруктозы, характеризующаяся от
сутствием клинических симптомов. В основе заболевания лежит 
а утосомно- рецессивно наследуемый дефект фермента печени — 
фруктокпназы, катализирующей превращение фруктозы во фрук
тозо-1-фосфат. Описано немногим более 50 больных, что связано 
не с абсолютной редкостью заболевания, а с его доброкачествен
ностью и случайной выяпляемостыо. Хроматографически в моче 
кдентпфпцируется фруктоза, нагрузка фруктозой увеличивает 
фруктоземию и фруктозурию. Возможны сочетанные нарушения 
метаболизма нескольких моносахаридов.

Л е ч е в и я не требуется. Прогноз благоприятный.
ФУКОЗИДОЗ. Фукозидоз относят к метаболическим заболева

ниям и связывают с врожденной недостаточностью (отсутствием) 
фермента альфа-1-фукозидазы. При этом заболевании после несколь
ких месяцев нормального развития у детей начинает проявляться 
Тяжелое прогрессирующее поражение психики, приводящее к идио
тии. Выявляется гипотония мышц, после чего наступает тяжелая 
■свастика, дицерсбрациониая ригидность. Заболевание часто сопро
вождается бронхитами и бронхопневмониями, профузными потами. 
Биохимическое исследование выявляет отсутствие альфа-1-фуко- 
зидазы в различных тканях: печени, легких, мозге, почках. Ультра- 
.микроскопнческое исследование выявляет множественные цито
плазматические липоидные включения, накопление в тканях 
гликолитических комплексов и муконолисаха рилов, содержащих 
фу козу (Н-дезокси-1 -галактоза). Необходимо проводить дифферен
циальный диа1 Н0з с мукополисахаридозами.

JI и ч е н и е симптоматическое. Прогноз неблагоприятный.
ХЕНХАРТА СИНДРОМ. Описан Hanliart в 1950 г. Представляет 

собой множественный порок развития. Наследуется по аутосомно- 
рецессивному тину, Характерно маленькое «птичье лицо», микро- 
гнатия, рост зубов вперед, отсутствие отдельных частей тела. 
Больные значительно отстают в физическом развитии. Интеллек
туальное развитие не страдает.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
С другими пороками развития.
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ХАТСУШИМА — ХАКАМОРИ БОЛЕЗНЬ. В 1963 г. японскими 
исследователями был описан новый тип наследственного заболева
ния, характеризующийся гепатоспленомегалией, циррозом печени, 
поражением лимфатических узлов, накоплением в паренхиматозных 
органах и ретикулоцитах гранул не известных ранее веществ. 
В печени п ро и с х о д и т  значительное накопление гетерополисахаридов, 
прочно связанных с белками. Эти полисахариды состоят из глюкозы, 
но не являются гликогенами и содержат, кроме глюкозы, глюкоз- 
амин, галактозамин, дают с йодом реакцию, напоминающую реак
цию амилопектинов и амилодекстринов, и резистентны по отношению 
к действию а-амилазы. Полисахаридные компоненты очень прочно 
связаны с белками. Детали тонкого строения этих необычных амино- 
полисахаридов и характер энзиматического дефекта пока не 
известны,

Л е ч е н и е  не разработано. Болезнь приводит к летальному 
исходу.

ХОЛЕСТЕРИНОЗ ЦЕРЕБРАЛЬНЫЙ (ван Богарта — Ше
рера — Эпштейна синдром). Заболевание описано Van Bogaert, 
Scherer, Erstein в 1937 г. Относится к группе нарушений липидного 
обмена. Описаны семейные случаи. Наследуется по аутосомно- 
рецессивному типу. Патологоанатомически отмечается диффузный 
отек клеток Пуркинье и двигательных клеток передних рогов спин
ного мозга, накопление холестерина в соединительной ткани, 
отложение кристаллов холестерина в мозжечке и ножках мозга.

К л и н и к а .  Ведущими в клинике заболевания являются 
задержка физического и психического развития. Кожа сухая, мор
щинистая, сероватого цвета. В области век — ксантелазмы, нередко 
имеет место двусторонняя катаракта. Неврологическая симптома
тика развивается постепенно. Начинается, как правило, с атакти
ческих явлений. Заболевание течет длительно, иногда до нескольких 
десятилетий, В поздней стадии заболевания — развернутая клиника 
«ульбариых расстройств, нарушение глотания, сердечно-дыхатель
ные кризы, дизартрия, паралич лицевого нерва. При рентгеноско
пическом исследовании выявляется остеопороз, кифосколиоз без 
грубых деструктивных изменений. В крови снижено содержание 
холестерина Смерть наступает при явлениях сердечно-сосудистой 
недостаточности.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с  ксаптоматозом, болезнью Фридрейха, Пьера Мари.

Л е ч е н и е  — диета с ограничением жиров, витаминотерапия, 
йодотерапия.

ХОНДРОДИСТРОФИЯ. Заболевание описано Parrot в 1892 г. 
Сущность заболевания заключается в нарушении энхондрального 
роста костей хондробластического происхождения (кости конеч
ностей и основания черепа). Периостальный и эндостальный рост 
не нарушен. Хондродистрофия встречается в 0,01% случаев. Забо
левание наследуется по аутосомно-доминантному или аутосомно- 
рецессивному типу. Преимущественно поражается женский пол.

К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  проявляется характерной 
триадой симптомов: низким ростом, макроцефалией и микромелией. 
Рост больных не превышает 120 см и обусловлен короткими конеч
ностями. Длина туловища нормальна. Конечности укорочены 
в основном за счет плечевых и бедренных костей, деформированы 
и утолщены. Суставы также деформированы и утолщены. Пальцы 
«истей короткие и толстые, причем длина I I—IV пальцев одинакова.
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Череп увеличен, с выступающими лобными, височными, теменными 
и затылочными буграми. Лоб выпуклый и нависает над коротким 
приплюснутым носом. Глаза широко расставлены и расположены 
глубоко. Мышцы развиты хорошо. Шея короткая. Живот несколько 
отвисает. Выражен поясничный лордоз. Со стороны внутренних 
органов нарушений не отмечается. Интеллект обычно не снижен. 
При хондродистрофии отмечается ранняя детская смертность и вы
сокий процент мертворожденности. Характерна рентгенологическая 
картина: трубчатые костп укорочены и утолщены, особенно в эпи- 
метафизарных зонах. Анатомические бугры и места прикрепления 
мышцы гипертрофированы. Кортикальный слой утолщен, костно
мозговой канал сужен. Эпифизарные концы бокаловидно расширены* 
Зоны росткового хряща сужены. Эпифизы деформированы, упло
щены. Окостенение наступает раньше.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
в первую очередь с мукополисахаридозами.

Л е ч е н я  е. Определенное стимулирование роста дает при
менение гормонов (соматотропин — гормон передней доли гипофиза). 
Стимулирование роста конечностей в длину путем введения костных: 
штифтов вблизи ростковых зон малоэффективно. В ряде случае» 
терапия сводится к применению общеукрепляющего лечения. 
При грубых деформациях конечностей показана корригирующая 
остеотомия. Прогноз для жизни благоприятный.

ХОРЕН ПРОГРЕССИРУЮЩАЯ НАСЛЕДСТВЕННАЯ (Хан
тингтона болезнь, хореическая деменция). Заболевание впервые 
описано Huntington в 1872 г. Встречается с частотой от 2,3 до 6,7 
случаев на 100 ООО в популяции. Наследуется по аутосомно-доми- 
нантному типу. Мужчины болеют несколько чаще. Пэнетрантность. 
гена высокая. Широко распространенные дегенеративные изменения 
имеются по всему мозгу: атрофия мозга, сглаженность извилин, 
расширение желудочков. Наиболее тяжелые изменения опреде
ляются. в подкорковых образованиях. Обнаруживается линоидный 
пигмент в нервных клетках и периваскулярных пространствах. 
Возраст больных 25—45 лет.

К л и н и к  а. Характеризуется нарастающим хореиформным 
гиперкинезом, который усиливается при эмоциональном напряже
нии. Нередко начало заболевания связано с нарастанием интеллек
туального дефекта или усилением характерологических особен
ностей, иногда с психозом (галлюцинаторно-параноидный синдром, 
депрессия, парафрения, бред). Выделяют две формы постепенно 
развивающегося слабоумия: при первой имеет место нарастание- 
неустойчивости внимания, отвлекаемости, непоследовательности 
мышления, непостоянства целей, результатов интеллектуальной 
работы, яри второй — постепенное оскуднение мышления и речи, 
замедление и тугоподвижность мыслительных процессов, эмоцио
нальное притупление. Имеются апрактические и афактические 
расстройства.

Нередко наблюдаются эндокринные и неиротрофические на
рушения — инфантилизм, булимия, жажда, вазомоторные рас
стройства, нарушение трофики костей. Диффузные аномалии 
обнаружены на ЭЭГ. Пневмоэнцефалография обнаруживает увели
чение желудочков вследствие дегенерации подкорковых образовании 
и коры фронтальной области.

Д и а г н о з ставят на основании семейного анамнеза, харак
терного гиперкинеза и изменений психики. Дифференциальный.
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диагноз следует проводить с поражениями подкорковых узлов 
другой этиологии (опухоли, энцефалиты, болезнь Пика и др.). 
Течение погрессирующее, длительность болезни в среднем около
15 лет. Смерть наступает от интеркуррентной инфекции. В семьях 
больных часто бывают суицидальные попытки, которые расцени
ваются как проявление импульсивного поведения, неврозы.

Л е ч е н и е  транквилизаторами — резерпин, хлорпромазин 
и др. — в сочетании с тропацином, циклодолом. В некоторых слу
чаях хирургическое лечение. Важны мероприятия по социальной 
реадаптации больных.

ХРУСТАЛИКА КОЛОБОМА — редкая аномалия развития 
хрусталика, связанная с аномалией цилиарного тела в результате 
задержки развития вторичной эмбриональной щели. Колобома 
хрусталика" в виде выемки располагается книзу. В этом месте от
сутствуют цинновы связки и видны измененные отростки цилиарного 
тела. Зрение может быть снижено в результате неравномерного 
преломления вещества хрусталика и наличия колобомы сосудистого 
тракта.

Л е ч е н и е :  оптическая коррекция и ношение дырчатых
очков. Прогноз благоприятный.

ХРУСТАЛИКА ОТСУТСТВИЕ ВРОЖДЕННОЕ, АФАКИЯ 
ВРОЖДЕННАЯ — крайне редкая врожденная аномалия. Причиной 
данной аномалии являются перенесенные матерью во время беремен
ности на 2—4-й неделе развития зародыша краснуха, сифилис 
и другие инфекции. Диагностика осуществляется с помощью био
микроскопии, эхоофталографии, фигурок Пуркинье — Сонсона. 
Низкое зрение лишь незначительно улучшается после оптической 
коррекции.

ХРУСТАЛИКА ЭКТОПИЯ — относительно часто встречаю
щаяся аномалия расположения хрусталика. Тип наследования — 
аутосомно-доминантный и аутосомно-рецессивный. Подвывих и вы
вих хрусталика связаны с аплазией цинновой связки и ресничных 
отростков с загибом последних в сторону стекловидного тела, что 
связывается с нарушением метаболизма соединительной ткани 
наследственного характера, обусловленной дефектом энзима.

К л и н и к а .  Процесс, как правило, двусторонний. Отмечается 
понижение зрения, рефракция вследствие подвывиха хрусталика 
гинерметропическая. Эктопия иногда сочетается с такими аномали
ями размеров хрусталика, как сферофакия и микрофакия. При 
офтальмологическом исследовании обнаруживаются глубокая пе
редняя камера, иридодонез, часто гетерохромия радужных оболочек. 
Вывих хрусталика бывает в стекловидное тело, переднюю камеру. 
При сублюксации в проходящем свете виден край хрусталика 
в виде дугообразной линии. Хрусталики остаются прозрачными. 
Изображение глазного дна оказывается удвоенным из-за разного 
преломления лучей хрусталиком и бесхрусталиковой зоной. При 
выраженном смещении хрусталик может ущемляться в зрачке 
и вызвать резкое повышение офтальмотонуса по типу острого при
ступа глаукомы. Эктопия хрусталика нередко сочетается с пигмент
ной дегенерацией сетчатки, мегалокорнеа, эпикантусом и другими 
изменениями глаз. Эктопия хрусталика является частым симптомом 
при таких заболеваниях, как болезнь Марфана, Маркезани, «дряб
лая кожа», несовершенный остеогенез, гомоцистонурия.

Л е ч е н и е  заключается в удалении хрусталика или анти* 
глаукоматозных операциях.
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ХРУСТАЛИК МАЛЫЙ. МИКРОФАКИЯ -  редкая врожден
ная аномалия развития хрусталика. Описан О. А.ц Дудиновым 
в 1929 г Тип наследования — аутосомно-доминантныи. Предцола- 
гается что в основе заболевания лежит наследственное нарушение 
метаболизма соединительной ткани. Микрофакия часто может 
сочетаться со сферофакией и являться симптомом брахидактилии, 
или синдрома Маркезани (короткое туловище, конечности и шея). 
Пои биомикроскопии видны золотистый край хрусталика и недораз
витая циннова связка. Малые размеры и большая сферичность часто 
сочетаются со смещением (эктопией) хрусталика. Хрусталик может 
ущемляться в зрачке и вызвать приступ глаукомы. V таких больных 
зрение понижено, рефракция миопическая и с возрастом про-

1 ̂  Л е"ч е н и е заключается в удалении хрусталика или анти- 
глаукоматозных операциях. Прогноз сравнительно благоприятный.

ХРУСТАЛИКА ПОМУТНЕНИЕ (врожденная катаракта). 
Встречается примерно у 5 из 100 ООО детей. В Европе и Америке эта 
патология хрусталика занимает первое место среди причин слепоты 
у детей. Тип наследования -  аутосомно-доминантныи_и АУт° ° ^ о -  
рецессивный и рецессивный, сцепленный с полой. Около 30 /0 слу iae 
врожденных катаракт носят наследственный характер. Яенетрант- 
ность гена 95%. Трудно провести четкую грань между катарактой 
наследственной и ка?арактой внутриутробной. Не исключено что 
кератогенные агенты, даже в малых концентрациях (гиповитаминоз 
А С, недостаток фолиевой и пантотеновои кислот, витамина Ь, 
триптофана, цистина, гипокальциемия), при повышенной генети
ческой чувствительности организма к их действию могут вызывать

обраусТа™0евлеюэ,Рчто некоторые формы болезней с наследственными 
нарушениями обмена белков, углеводов, липидов, солевого и пиг- 
ментного, могут вызывать помутнение хрусталика. При трисомии
16_<о 44__1 5  21—22, при наследственных страданиях соедини
тельной ткани,’при нарушении остеогенеза также могут встречаться 
катаракты. Помутнения в хрусталике связаны о изменениями его 
химического состава. Иногда наследственная катаракта появляется 
в более позднем возрасте. Примером может служить венечная ката
ракта, которая характеризуется медленным прогрессированием 
процесса. Биомикроскопически выявляются нежнеишие 
в различных зонах хрусталика. Врожденные катаракты в большин
стве случаев двусторонние, непрогрессирующие, нередко комбшш- 
ттотся с другими пороками развития глаза. Характерна 

. Локализация помутнения в области эмбрионального ядра.
Целесообразно подразделять врожденные катаракты по про

исхождению на наследственные и внутриутрооные по клишческои 
картине на зонулярную, ядерную, полярную, пленчатую, 
морфную, венечную и диффузную. „дд.,,™,,™

Плотные и мягкие катаракты следует называть диффуж^и, 
а все редко встречающиеся помутнения хрусталика врожденного

(центрального «  пер.ф.р»- 
ческого зрения) катаракты необходимо подразделять на тр^степени. 
Пои катарактах I степени острота зрения равна или превышает 0, 
(с коррекцией и без нее) и поле зрения не уже 25° в условиях физио
логического состояния глаза и нормальной освещенности. Эт 
катаракты в принципе не подлежат оперативному лечению, и дети
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могут обучаться в обычной школе. Катаракты It степени характера*
вуются такими помутнениями хрусталика, при которых острота 
8рения равна 0,2—0.05 (с коррекцией и без нее) и центральное поле 
врения уже 25°. Детям при отсутствии медицинских противопоказан 
кий может быть произведена экстракция катаракты или оптическая 
иридэктомия. Дети с катарактами II степени могут обучаться также 
в школах для слабовидящих. При катаракте III степени острота 
врения ниже 0.05 и центральное поле зрения контрольным методом 
не определяется.

Дети, как правило, должны обучаться в школе для слепых. 
Не позже чем через год при установлении диагноза катаракты 
III степени показана экстракция катаракты. Поскольку помутнения 
хрусталика могут сочетаться с патологией других оболочек глаза, 
С наличием косоглазия, нистагма, амблиопии и др., необходимо 
различать изолированные помутнения хрусталика без каких-либо 
осложнений и сопутствующих изменений — простые катаракты* 
Если в результате катаракты появились нистагм, косоглазие, амб- 
лпопия, глазной тортнколлис, то следует говорить о катаракте 
с осложнениями. При сочетании помутнения хрусталика с любыми 
врожденными аномалиями или приобретенной патологией всего 
глаза, а также организма в целом (микрофтальм, апиридия, ко- 
лобома зрительного нерва, болезнь Дауна, синдром Марфана и 
др.) их обозначают как катаракты с сопутствующими измене* 
ниями.

Л е ч е н и е  катаракт решается в зависимости от характера 
патологии, остроты зрения и общего состояния ребенка. Более 
благоприятным для операций является 2—3-летний возраст. Вопрос
об экстракции катаракт у детей младшего возраста, острота зрения 
у которых определяется лишь приблизительно, решается на основа
нии величины и интенсивности помутнения хрусталика, поведения 
ребенка, его способности ориентироваться в окружающей обста
новке. Если все эти изменения выражены в с и л ьн о й  степени, то 
экстракцию катаракты в связи с опасностью развития нистагма, 
амблиопии и других осложнений производят в более раннем воз
расте. Интервал между операциями на двух глазах — до 6 месяцев, 
При помутнениях хрусталика III степени в обоих глазах производят 
акстракапсулярную экстракцию катаракты. В тех случаях, когда 
в хрусталике имеются прозрачные массы, операцию производят 
в два этапа: дисцизня сумки хрусталика, а через 7—10 дней при вы
раженном набухании хрусталиковых масс — удаление этих масс 
путем аспирации. Иногда производят интракапсуляриую экстрак
цию хрусталика после зонулолизиса с последующей ирис-клипс 
линзы. При остатках хрусталиковых масс производят активную 
рассасывающую терапию, применяют ультразвук.

Прогноз при врожденной катаракте тем лучше, чем раньше 
произведена операция. Хорошие исходы у детей до 3 лет наблюда
ются в 80%, после 5 лет — у 18%.

ЦЕЛЙАКИЯ (кишечный инфантилизм, Ги — Гертера — Геб- 
нера болезнь) — заболевание, проявляющееся расстройством 
пищеварения и связанное с нарушением всасывания в тонком ки
шечнике жиров и углеводов. Заболевание связано с непереноси
мостью белка клейковины пшеницы и ржи — глаалина, при полном 
исключении которого больные выздоравливают. Установлено, что 
наследственная недостаточность иммуноглобулинов А ведет к разви
тию синдрома целиакии. Частота заболевания в популяции 1 : 3000,
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fttf! ваеледовайий — аутосомно-домивав^ный о неполной пенд»

трэнтностью^ ^ ^ характеризуется снижением аппетита у ребенка, 

обшей вялостью, бледностью кожных покровов. Язык сглажен, 
размеры живота увеличены. Стул беловатого цвета, блестящий, 
обильный, содержит много нейтрального жира и жирных кислот. 
В связи с нарушением всасывания железа развивается анемия. 
Наблюдаются отставание в росте, остеопороз, рахитические явления;.. 
хлориды в поте и слюне в пределах нормы, в крови снижено содер
жание фосфора, кальция, липидов.

Л е ч е н и е в основном диетическое, ограничиваются жиры 
и крахмал Хлоб изготовляется из рисовой, гречневой, соевой муки. 
Хорошее влияние оказывает фруктовая диета, применение обезжи
ренного молока. Препараты поджелудочной железы не дают эф- 

,кха В связи с явлениями поли гиповитаминоза назначают вита
мины ’ (А, группы В а д р . ) .  П р о г н о з  п р и  правильном диетическом 
дечеяпп вполне благоприятный. /г<

ЦЕРЕБРОРЕТИНАЛЬНЫЙ АНГИОМАТОЗ Ниппеля- 
Линда у болезнь). Hippel в 1904 г. описал заболевание, характеризу
ющееся ангпоматозом п дегенерацией сетчатки. Lindau в libb г. 
выявил у больных кистозные опухоли мозжечка, почек, яичка 
И поджелудочной железы. Заболевание нередко имеет семвиныя 
характер, наследуется по аутосомн .-доминантному типу. Чаще 
болеют лица мужского пола. Преимущественно заболевание встре
чается в детском возрасте. Анатомически оонаруживаюгся кисты 
внутренних органов и мозжечка, ретинальная дегенерация с оора- 
зованием множественных мешотчатых аневризм. Болезнь I иппеля — 
-Линдау является системным новообразованием сосудов а возникает 
ка почве врожденного наследственного порока развития капилляр а. 
Опухоли представляют собой ангиомы с разросшейся глиош >я 
тканью и множественными кистами. Заболевание чащэ выявляется

слу н и к На глазном дне в начальных стадиях заболевания
наблюдаются депигментация глазного дна, расширение и извитость 
сосудов сетчатки, псевдоневрит и легкое  ̂ помутнение сетчатки. 
В половине случаев процесс поражает ооа глаза. Выраженный 
ангиоматоз характеризуется резко утолщенными и извитыми арте
риями в зонами, которые образуют клуоочки шаровидной форма 
темно-красного цвета, иногда с желтоватым оттенком. Количество 
и величина клубочков различны, иногда они образуют крупную 
шаровидную опухоль, прйминирующую в стекловидное тело. 
Процесс чаще начинается с правого глаза я локализуется в верхно- 
наружном отделе глазного дна. Ретинальные изменения выражаются 
в появлении экссудата и геморрагий. В области иакулы иногда 
встречается картина звезды. Заболевание прогрессирует, ослож 
няется глаукомой, отслойк ой  сетчатки, катарактой, придоцпклнтом. 
При неврологическом обследовании — гипертензионныи сн.мптомо- 
комплекс и мозжечковые расстройства: атаксия, нистагм, адиадохо- 
кинез и Кисты а опухоли спинальной локализации идентичны, 
дают клиническую картину опухоли спинного мозга. В спинномозго
вой жидкости обнаруживается слабо выраженный синдром оеяково-

м 'Т Г ,\ , : “ 0,и“ “Г » « п  Гпппеля — Лпидау о б ы ,»  o . i m .  
офтальмологами, так как ангиоматоз, кисты и дегенерация ссгшткв 
часто являются единственными симптомами. Кисты внутренних
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органов нередко не распознаются прижизненно, однак© рентгено
скопией черепа п внутренних органов удается обнаружить кальци- 
фмкаты. Дифференциальный диагноз следует проводить с другими 
анпюматозами и болезнью Коатса.

Л е ч е н и е  симптоматическое: применяют дегидратацпонные 
препараты (сернокислая магнезия, новурнт и т.д.). В некоторых 
случаях показана рентгенотерапия. Заболевание неуклонно про
грессирует. Прогноз неблагоприятный.

ЦИСТАТИОНИНУРИЯ — болезнь обмена метионина, харак
теризующаяся задержкой нервно-психического развития ребенка. 
Описана в 1959 г. Harris и сотр., частота в популяции точно не 
установлена. Тип наследования — аутосомно-рецессввныи.

Цистатионин — промежуточный продукт обмена метионина — 
в норме расщепляется под влиянием цистатиониназы на цвстепн 
и гомосерин. При снижении активности данного фермента метабо
лизм цистатионина нарушается, накопление его в тканях приводит 
к их поражению, причем особенно чувствительной оказывается 
нервная система. Установлено, что коэнзимом цистатиониназы 
является пиридоксаль-фосфат, при цистатцонинурие активьость 
фермента нарушена вследствие отсутствия сиособности белковой 
молекулы апоэнзима связываться с коэнзимом.

К л и н и к а .  Заболевание проявляется в раннем возрасте 
задержкой нервно-психического развития, гипотрофией, в неко
торых случаях также тромбопенией, анемией и образованием мо
чевых конкрементов. Экскреция цистатионина с мочой возрастает 
до 400—500 мг/24 часа, тогда как нормальная моча содержит лишь 
следы цистатионина. После нагрузки метионином выведение циста
тионина резко возрастает и, наоборот, оно уменьшается при вве
дении витамина Вв (пиридоксина).

Д и а г н о з  основывается на хроматографическом исследо
вании мочи и выявлении цистатионинурии у умственно отсталых 
детей.

Л е ч е н и е: диета с исключением продуктов, содержащих
метионин (творог, рыба, грибы), а также применение пиридоксина 
(гидрохлорида) в дозе до 100 мг в сутки. Прогноз при отсутствии 
лечения неблагоприятный: как и при фенилкетонурии, развивается 
тяжелая умственная отсталость.

ЦИСТИНОЗ (синдром Фанкони, болезнь Абдерхальдена —» 
Кауфмана — семейный цистиновый диабет, болезнь накопления 
цистина, аминокислотный диабет) — наследственное заболевание, 
связанное с нарушением об'1ена цистина, кристаллы которого 
откладываются 6 тканях и вызывают различные нарушения дея
тельности внутренних органов. Наиболее значительные нарушения, 
во многом определяющие клиническую картину болезни, возникают 
в деятельности почечных канальцев, что приводит к развитию 
глюкозурии, аминоацидурии и фосфатурии и рахитоподобным изме
нениям в костях. Заболевание впервые описано Abderhalden в 1903 г. 
Носит семейный характер и с одинаковой частотой встречается 
у мальчиков и девочек, наследуется по аутосомно-рецессивному 
типу. Частота заболевания составляет 1 : 600 000. Заболевание 
связывается с наследственным ферментативным блоком в обмене 
цистина. Специфические морфологические изменения в почках 
выражаются интерстициальным нефритом с канальцевой дегене
рацией. В костной ткани выявляются изменения, аналогичные 
картине рахитоподобного фосфат-диабета: грубоволокнистая етрук-
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тура, фиброз, явления оетеопороза я остеомаляции. В связи е пло
хой растворимостью цистина в биологических жидкостях при 
чрезмерном накоплении в клетках он легко выпадает в осадок в виде кристаллов, вызывая различные функциональные нарушения 
в деятельности внутренних органов. Глюкозурия, аминоацидурия, 
протеинурия объясняются поражением клеток канальцевого эпи
телия образовавшимися в них кристаллами цистина.

К л и н и к а .  Заболевание проявляется в конце первого — 
начале второго полугодия жизни потерей аппетита, значительной 
жаждой, запорами, рвотой после приема пищи и питья или не свя
занной с кормлением. В то же время сопротивляемость ребенка 
по отношению к инфекционным заболеваниям снижается. Нередко 
отмечается светобоязнь, иногда увеличение размеров печени и се
лезенки, развиваются рахитические изменения костей, однако 
многие дети погибают еще до развертывания полной картины рахито
подобного заболевания. Летальный исход наступает при явлениях 
гипертермии, комы и сосудистого коллапса. У части детей рахити
ческие изменения костей, наоборот, становятся доминирующим 
признаком заболевания, которое характеризуется вялым, подост- 
рым .течением. Дети отстают в росте, наблюдаются искривления 
трубчатых костей, теменные бугры, четки на ребрах, гаррисонова 
борозда на грудной клетке, гипотония мышц. Клинически и рент
генологически эти изменения аналогичны проявлениям рахита, 
связанного с недостатком витамина D. В моче больных повышено 
содержание аминоазота (свыше 2 мг на 1 кг веса в сутки) п фосфатов 
(более 1 г на 1 м'2 в сутки), обнаруживается сахар. В терминальных 
фазах — гипо- и изостенурия. Со стороны крови обнаруживаются 
умеренная анемия, признаки гиперхлоремического ацидоза и ги- 
покалиемия. Кроме того, имеют место снижение содержания неор
ганических фосфатов и повышенная активность щелочной фосфа
тазы. При развитии почечной недостаточности концентрация 
фосфатов возрастает. От болезни де Тони — Дебре — Фанкони 
цистиноз отличает начало в более раннем детском возрасте и более 
неблагоприятное течение. Светобоязнь, если она имеется, указы
вает на вероятность цистиноза. Кристаллы цистина могут быть 
обнаружены в роговице при обследовании щелевой лампой.

Л е ч е н и е .  Применяют высокие дозы витамина D (до 50 ООО 
ед, в сутки), анаболические стероиды, введение фосфатов и препа
ратов калия. При выраженном ацидозе назначают рмтворы би
карбоната натрия внутривенно. При наличии очагов инфекции 
показаны антибиотики.

Прогноз при цистинозе обычно плохой, через 2—3 года от начала 
болезни наступает летальный исход.
I ЦИСТИНУРИЯ. Наследственно обусловленное заболевание, в основе которого лежит поражение транспортной системы диамино- 
монокарбоновых аминокислот: цистин, лизин, аргинин, орнитин. 
Выявлено несколько типов цистинурии в зависимости от типа 
наследования, с мочой может выделяться в повышенном количестве 
либо один цистин, либо цистин + лизин, либо четыре аминокислоты 
вместе, либо цистин + цистеин= гомоцистеиндисульфид. Гетерози
готное носительство патологического гена встречается з 97% слу
чаев цистинурии и, как правило, не требует лечения. Наиболее тя
желые формы заболевания встречаются у гомозиготных носителей 
(табл. 5). Цистинурия наследуется по рецессивному или неполному 
рецессивному типу.
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Таблица S
ТИ П Ы  ЦИСТИНУРИИ (BRE M ER , 1969)

Генотип Характер Аминокислоты мочи
Активное всасывапие аминокислот слизистой обо

лочкой тонкого кишечника

цист/цист Норма Норма Имеется

цист I /цист I I  тип цистинурии Резкое повышение экскре
ции цистина, лизина, ар
гинина, орнитина

Почти полностью отсутствует активное всасывание 
цистина, лизина, аргинина, оргитина

цист 11/цист I I I I  » ш То же Отсутствует активное всасывание лизина (всасыва
ние аргинина и орнитина не изучалось). Всасыва
ние цистина составляет 1/1 нормы

цист I l l /цист I I I I I I  » » » » Всасывание лизина */, нормы; всасывание оргж- 
нина 1/4 нормы; всасывание цистина V* нормы

цист I /цист I I I Двойная гетер ози- 
готпая

» » Резко снижено всасывание цистина! но оно выше, 
чем у гомозиготов I  типа

цист 11/цист I I I То же » г Не исследовалось

цист I /цист I I » » * » * »

цист/цист I Гетерозиготы по I  
типу

Норма Всасывание лизина V* норм*

цист/цист I I Гетерозиготы j i o  I I  
типу

Некоторое повышение эк
скреции цистила и лизи
на

Не исследовалось

цист/цист I I I Гетерозиготы по 
I I I  типу

Значительное повышение 
экскреции цистина и ли
зина
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К л и н и ч е с к и  цистинурия проявляется в виде нсфро- 
литиаза, гематурии, зачастую инфекции мочевыводящих путей.

Д и а г н о з  ставят на основании обнаружения в моче боль
ших количеств цистина или цистеин-гомоцпстеиндисульфида. 
С этой целью применяют цианиднитропруссидный тест и хромато
графию аминокислот на бумаге. Кроме того, в последнее время 
употребляется колориметрический тест с цистиногностом.

Л е ч е н и е  складывается из лечения осложнений (в основном 
удаление образовавшихся камней) и профилактики нефролитиаза. 
Среди профилактических мероприятий основными являются сле
дующие: 1) постоянное увеличение диуреза до -2 мл/мин, особенно 
ночью, когда выделяется наиболее концентрированная и кислая 
моча; 2) подщелачивание мочи до pH 7,5. Наиболее употребимыми 
с этой целью препаратами являются бикарбонат натрия (до 30 г 
в день) и ацетазоламид; 3) ограничение метионина пищи, из кото
рого в основном и образуется цистин; 4) лечение D-пенициллами- 
ном 2—3 г в день под контролем цианиднитропруссидного теста 
(до 150—200 мг цистина на 1 л мочи). Известно, что D-пеницилламин 
переводит цистин в хорошо растворимый дисульфид (цистеин-D- 
пеницилламин). Указанный препарат все реже рекомендуется для 
лечения цистинурии из-за резко выраженного токсического дейст
вия: D-пеницилламин может быть причиной анемии, лейкоцитоза, 
эозинофилии, повышения щелочной фосфатазы в крови, нефроти
ческого синдрома, аллергических сыпей, летальных случаев. Кроме 
того, D-пеницилламин является антиметаболитом пиридоксина, 
поэтому при его применении необходимо вводить 50—100 мг вита
мина Вв. Прогноз наиболее неблагоприятен при изолированной 
цистинурии (нефролитиаз, гидронефроз).

ЦИТРУ Л ЛИНУ РИЯ — заболевание, обусловленное энзимати
ческим дефектом в цикле синтеза мочевины Кребса — Гензедейта. 
Известно с 1962 г. (McMurray), до 1968 г. было описано еще 2 на
блюдения, однако можно предполагать, что заболевание редко диа
гностируется вследствие технической сложности методов, необхо
димых для подтверждения диагноза. Тип наследования — ауто
сомно-рецессивный.

В норме одним из важнейших этапов цикла Кребса — Гензе- 
лейта является образование аргининянтарной кислоты — продукта 
конденсации цитруллина и аспарагиновой кислоты. Реакция осу
ществляется в присутствии АТФ при участии фермента — синтетазы 
аргининянтарной кислоты. При отсутствии этого энзима синтез 
мочевины нарушается, концентрация цитруллина в крови и в моче 
повышается, однако непосредственной причиной интоксикации 
является гипераммогшемия.

К л и н и к а .  Заболевание проявляется в грудном возрасте 
рвотой, обезвоживанием, развитием комы с алкалозом и судорож
ных состояний. В последующем наблюдается задержка нервно- 
психического развития, гипотония мышц, гиперрефлексия. В пе
риоде интоксикации резко —в 50—200 раз — повышается концент
рация цитруллина в плазме крови и ликворе. Концентрация ам
миака в крови после приема пищи повышена до 1000 мкг%. Осо
бенно отчетливое повышение аммиака в крови наблюдается после 
нагрузки глютаминовой кислотой. Выведение цитруллина и моче
вины с мочой зависит от количества белка в суточном пищевом 
рационе. Активность синтетазы агрининянтарной кислоты в пече
ночном пунктате приблизительно в 20 раз ниже нормы.
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Д a a t й 6 й Подтверждаемая путем КбДйчествёйного ойреДй- ' 
ления цитруллина в плазме крови методом хроматографии.

Л е ч е н и е .  В периоде крпза — регидратационная терапия, 
после чего — диетотерапия с ограничением белка до 0,5—1 г/кг. 
Прогноз неблагоприятный: если дети не погибают в периоде инток
сикации, то в дальнейшем отстают в психическом развитии.

ШЕЙНО-ГЛАЗО-АКУСТИЧЕСКИЙ СИНДРОМ (синдром Вил- 
дерванка). Описан Wiidervanck в 1952 г. Наблюдались семейные 
случаи. Болеют исключительно женщины.

К л и н и к а .  Синдром характеризуется врожденной глухо
немотой, двусторонним параличом отводящего нерва с retractio 
bulbi, гипоплазией половины лица и зубов, аномалией оволосения. 
Могут быть обнаружены придаток ушной раковины, гетерохромия 
радужной оболочки, субконъюнктивальная липома, деформации 
краниосшгаального сочленения. У родственников больных обна
руживают глухоту, гидроцефалию, расщепление позвоночника.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
С синдромом Клинпеля — Фейля.

Л е ч е н и е  симптоматическое. В отдельных случаях про
водится хирургическое лечение некоторых указанных аномалий.

ШЕРЕШЕВСКОГО — ТЕРНЕРА СИНДРОМ. Заболевание впер
вые было описано в 1926 г. Н. А. Шерешевским, в 1934—1935 гг. 
Bonnevie, Ulrich, в 1938 г. Turner, который определил это заболе
вание как «синдром инфантилизма с врожденной перепончатой 
шеей и вальгированным предплечьем».

К л и н и ч е с к и  синдром Шерешевского — Тернера ха
рактеризуется выраженным половым инфантилизмом, низкорое- 
Лостью и образованием кожных складок на боковой поверхности 
шеи: Низкорослость таких больных не столь выражена, как при 
гипофизарном нанизме. Обычно больные сложены пропорцио
нально, с широкой грудной клеткой и большим расстоянием между 
Сосками. Эпифизарные линии роста длительное время остаются 
открытыми, хотя темп роста детей очень замедлен, а рост взрослых 
больных редко превышает 135 см. Имеют место аномалии развития: 
торчащие уши, аномалии органов чувств, уменьшенная нижняя 
челюсть, наличие третьего века, полидактилия, синдактилия, изме
нение ногтей (уменьшенные, поперечноисчерчеиные, утолщенные 
у основания), клинодактплия, отек дистальных отделов нижних 
конечностей, врожденные пороки сердца (коарктация аорты, де
фект межжелудочковой перегородки) и ряд других. На рентгено
граммах находят остеопороз. Гонадальный дисгенез является 
наиболее постоянным симптомом заболевания. При лапаротомии 
обычно не находят яичников или последние заменяются рудимен
тарными тяжами, состоящими из соединительной ткани, остатков 
яичниковой ткани и интерстициальных клеток, напоминающие 
клетки Лейдига. Приблизительно 80% больных с синдромом Шере- 
шевского — Тернера являются хроматиннег ативными. При иссле
довании кариотипа у больных обычно обнаруживается 45 хромосом. 
Имеется дефицит X — половой хромосомы. При других вариантах 
синдрома Шерешевского — Тернера может отмечаться мозаика 
половых хромосом типа ХО/XX; XO/XY; ХО/ХХХ; XO/XYY; 
ХО/ХХ/ХХХ. При исследовании эстрогенов обычно обнаружи
вается их низкое содержание. Содержание гонадотропинов высокое.

Д и а г н о з  ставится на основании клиники и данных цито
генетического исследования, в исключительных случаях показана
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АапаПо?отш. Дифференциальный диагноз необходимо проводив, 
а гипофизарным нанизмом, ювенильной микседемои, евнухоидизмом.

Л е ч е н и е. Необходима терапия анаболическими стероидами 
и встоогенами. Перед началом терапии эстрогенами показана диа
гностическая лапаротомия. При резко выраженных шейных склад
ках (птеригиум) проводят пластическую хирургическую операцию.

ШИЗОФРЕНИЯ (роль наследственности). Болезнь Блендера 
Гвандае слабоумие) — психическое заболевание, носящее прогрес
сирующий характер. Распространенность заболевания составляет, 
п оТ н Х м  различных авторов, от 4 до 8,5 на 1000 населения. Оче
видной является роль наследственных факторов. Генетические ис
следования обнаруживают, что среди родственников больных шизо
френией наблюдается увеличение случаев оолезни, параллельное 
степени родства. Так, по данным Kallmann, частота болезни у ро
дителей равна 9 ,3 % , у детей-16,4% , у полусибсов -  7 I / o ,  

V сибсов — 14,2%: у двуяйцевых близнецов — 14,5%, у одноянце 
пых — 86 2%. Генетические исследования в йзолятах (данные 
скандинавских авторов) показали большую распространенность 
шизофрении в семьях с родственными браками (о-10/0). Предпо
лагается аутосомно-рецессивный тип наследования с .0% пене-

трантностью.^ к ^ 0сновными клиническими проявлениями бо- 

лезвз* служат нарастающие изменения личности в виде нарушения 
ее единства, аутизма и потери связи с реальностью, эмоционального 
оскудения, своеобразных нарушений мышления. На фоне этих 
основных (негативных) расстройств в течении заболевания, большей 
частью в определенной последовательности и связи друг с другой, 
развиваются продуктивные расстройства: неврозоподооные, аффек
тивные галлюцинаторные, бредовые, кататонические. Отдельные 
проявления болезни были известны давно. До выделения заооле- 
вания в самостоятельную нозологическую Ф°РМУ. определенные 
особенности его течения были установлены Morel и Magnan, от- 
дельные клинические синдромы описаны Kahlbaum и Hecker и др. 
Систематизация клинических вариантов, объединение их в само
стоятельную нозологическую форму, исходя из характера течения 
i  сходства конечных состояний, принадлежит Kraepelm, который 
дал болезни название «раннего слабоумия». Bleuler, Учитывая 
основную психопатологическую особенность заболевания общее 
; « д а 1 п с и х и к и  (schisis), предложил наименование «шизо-

Тлавным критерием группировки различных клинических 
вариантов шизофрении в настоящее время является ее учение. 
По характеру течения выделяют 3 основных варианта шизоф рении. 
Я непрерывнотекущуто, 2) периодическую, 3) приступообразную 
(«шубообразную»). Непрерывнотекущая -  основная форма болезш^ 
ппи которой наиболее полно проявляется типичное для шизофрении 
сочетание негативных и продуктивных симптомов, а также наиболее 
очевидна специфическая прогредиентность болезни. Периодиче
ская шизофрения характеризуется периодически возникающими 
психотическими состояниями, отделенными друг от друга релис- 
сиями или мтермиссиями. Клпнические варианты приступов -

оАДрктивных до о н е й роидно-кататоническик —- находятся тес 
вой СВЯ8Н с глубиной поражения. Приступообразная («шубооораз- 
няя») шизофрения характеризуется сочетанием признаков непре
рывнотекущего процесса и возникающих на его фоне очерченных
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приступов заболевания. Детская шизофрения в отдельных проявле
ниях описана Sancte de Sanetis в 1908 г. Систематизация клини
ческих вариантов шизофрении у детей и подростков, классификация 
болезни по критерию течения, принятая впоследствии и в общей 
психиатрии, принадлежат Г. К. Сухаревой (193?). Течение заболе
вания у детей преимущественно непрерывно-вялое. Непрерывно^ 
прогредиентный тип течения встречается реже. Периодическая 
шизофрения нередко встречается у подростков, особенно девочек.

Различные формы шизофрении в генетическом отношения, 
по-видимому, неоднородны. По данным Еу Leonhard, риск заболе
вания при периодических формах значительно выше (3J>—22/6), 
чем при непрерывнотекущей шизофрении. Большинство авторов 
придерживаются полигенной природы этого заболевания.

Л е ч е н и е  больных шизофренией проводится в стационарных 
условиях и амбулаторно: поддерживающая терапия во время ре
миссии. В зависимости от ведущего психопатологического синдрома 
применяются нейролептические препараты (аминазин, стелазан, 
мажептил, галоперидол и др.), а также инсулинотерапия. При под
держивающей тераппи дозы препаратов снижаются.

ЭКТО-МЕЗОДЕРМАЛЬНАЯ АНОМАЛИЯ НАСЛЕДСТВЕННО
СЕМЕЙНАЯ. Синдром впервые описан Golta, Gorlin в 1962 г. 
Наследуется по аутосомно-доминантному типу.

В к л и н и ч е с к о й  к а р т и н е  заболевания ведущими 
симптомами являются кожные поражения — резко отграниченные, 
неправильных очертаний очаги истонченной гинерпигмевтирован- 
ной кожи, местами с коричневато-красным оттенком, на гипопласти- 
ческпх участках кожи могут выступать жировые грыжи. При гисто
логическом исследовании кожи — гипоплазия дермы и замещение 
ее жировыми клетками. Эпидермис не изменен. Отмечаются гипо- 
пластичные и дистрофпрованные ногти, редкий рост волос, на ели- , 
зистых оболочках — множественные сосочковые высыпания. 
Описывают колобому радужной оболочки, пигментацию сетчатки, 
атрофию зрительного аерва. Отмечается расщепление языка но 
средней линии микро- или брахицефалия, снижение интеллекта.
В неврологическом статусе—нистагм, сходящееся косоглазие. По
роки развития: полидактилия, синдактилия, гипоплазия большого 
пальца, аномалии зубов и пороки сердца.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с синдро
мами Вернера, Блоха — Сульцбергера, Фанкони.

Л е ч е н и е  симптоматическое. При показаниях (аномалия 
пальцев и др.) проводят оперативное вмешательство.

ЭКТОДЕРМАЛЬНО-МЕЗОДЕРМАЛЫЮЙ ДИСПЛАЗИИ
СИНДРОМ (синдром Коле, Раушкольба — Туми). Описан Cole 
в 1941 г., Rauschkolb и Тоотеу в 1943 г. Заболевание проявляется 
диффузной пятнистой атрофией кожи на шее, туловище и полосатой 
атрофией на конечностях, расстройствами пигментации и расшире
нием сосудов, дистрофией ногтей и зубов. Часто отсутствует большой 
палец и первая плюсневая кость левой стопы и имеется синдактилия 
последних двух пальцев левой руки.

Л е ч е н и е  хирургическое;
ЭКТОДЕРМАЛЬНАЯ ПОЛИГИПОПЛАЗИЯ ВРОЖДЕН

НАЯ — редкое врожденное семейное заболевание. Описано Christ—• 
Siemens. Характеризуется ангидрозом, гипо- или адонтией, различ
ными дистрофическими изменениями со стороны зубов. Гистоло
гически отсутствуют rj от овью и сальные железы, обнаруживается
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дисплазия волосяных фолликулов и волос. Описаны два основных 
типа синдрома. Ангидротический синдром проявляется гипотрпхо- 
80М, ангидрозом и гиподонтией, гидротнческий — гипотрихозом 
Ш аномалией ногтей. Иногда отмечается анонихия, онихогрифоз, 
кератоз ладоней и подошв, гипо- или аплазия слюнных, слезных 
я молочных желез, анофтальмия, седловидный нос, дистрофический: 
кератит, атрофический ринит, отставание в росте, гипотрофия 
половых органов, отсутствие вторичных половых признаков^ Отсут
ствие потоотделения может стать причиной головных болей, голо
вокружений и полиурии.

Л е ч е н и е направлено на устранение отмеченных дефектов.
ЭКТО-МЕЗОДЕРМАЛЬНАЯ ДИСПЛАЗИЯ (Ван Богарта — 

Озе синдром). Заболевание описано в 1952 г. Наследуется по ауто- 
сомно-рецессивному типу. Описаны семейные случаи.

К л и-н и ч е е к и е  с и м п т о м ы  проявляются после 3 лет. 
Больные имеют характерный внешний вид: уплощенный вое, рас
ширенная переносица, микрогнатия, готическое небо, деформиро
ванные уши, гипоплазия глазниц, гипертелоризм. Конечности уко
рочены, особенно кисти и стопы. Часто снижение интеллекта, 
миопия и астигматизм. На рентгенограмме — остеопороз, остеолиз 
проксимальных отделов конечностей.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
С другими дисплазиями.

Л е ч е н и е  симптоматическое, показано ношение корриги
рующих очков.

ЭЛЕРСА — ДАНЛОСА СИНДРОМ. Заболевание описано Ehlers 
и DanJos в 1901. 1908 гг. Наследуется по аутосомно-доминантному 
типу. В основе патогенеза лежат дегенеративные изменения колла
геновой и эластической ткани.

К л и н и к а .  Первые проявления начинаются в детском 
возрасте. Они характеризуются повышенной эластичностью кожи, 
ее растяжимостью, ломкостью и ранимостью ее сосудов, перерастя- 
зкением связочного аппарата, обусловливающим чрезмерную под
вижность суставов и частые подвывихи. Особенно выражена рас
тяжимость и эластичвость кожи на лице и в области больших 
Суставов. Кожа локтевых, коленных суставов истончена, пергаменто
образна; сквозь нее проступает сеть телеангиэктазий. Усиленная 
ранимость кожи приводит к образованию рубцовых изменений. 
Нередко образуются мягкие, фиброзные, кожные и подкожные, 
пигментированные опухоли, которые могут обызвествляться. 
В процесс иногда вовлекается слизистая оболочка щек и языки. 
Описывают пузырьковые высыпания, напоминающие буллезный 
эпидермолиз. Заболевание сопровождается аневризмой аорты, ди
вертикулами пищевода, дилятацией кишечника, звентерацией диа
фрагмы, вывихом хрусталика, аномалиями зубов.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
С Синдромом Турнера — Кизера и обширной группой наследствен
ных заболеваний, связанных с поражением соединительной ткани, 
С синдромом ван дер Хеве.

ЭЛЛИСА ВАН КРЕВЕЛЬДА СИНДРОМ. Заболевание описано 
Ellis van Creveld в 1940 г. Относится к группе эктодермальных 
дисплазий. Наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Родители 
больных детей часто являются кровными родственниками.

К л и н и к а .  Отмечаются диспропорция туловища и укоро
чение конечностей, пороки разрития; полидактилия, синдактилия*
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К; гипоплаайй ногтей, мйожеСтЬейиЬте экзостозы. X'apaittep&ij дефор
мации проксимальных отделов длинных трубчатых костей.. Часто 
обнаруживаются аномалии зубов или их отсутствие, спаянность 
верхней губы с зубным краем десен. Могут иметь место пороки 
сердца (дефект межжелудочковой перегородки), снижение интел
лекта, половой инфантилизм. Рентгенологически: замедленное раз
витие ядер окостенения в длинных трубчатых костях.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
с микседемой, болезнью Лобштейна.

Л е ч е н и е  симптоматическое.
ЭМБРИОТОКСОН — врожденная аномалия роговой оболочки, 

встречается сравнительно часто. Тип наследования — аутосомно- 
доминантный. Изменения в роговице связаны с отложением ли
пидов в боуменовой оболочке и строме вследствие нарушения липо- 
идного обмена.

К л и н и к а .  Различают передний змбриотоксон, располагаю
щийся в поверхностных и средних слоях: роговицы, и задний, на
ходящийся на границе с десцеметовой оболочкой. При биомикро- 
скопии определяется кольцевидное помутнение роговицы сероватого 
цвета шириной 1,5—1 мм, которое тянется вдоль лимба, Процесс 
не прогрессирует. Зрительные функции не страдают. Нередко 
эмбриотоксон сочетается с такими аномалиями глаза, как микро- 
фтальм, микрокорнеа, мегалокорнеа, кератоконус и др. Подобно 
врожденному эмбриотоксону, в роговице пожилых людей образуется 
и увеличивается круговое помутнение, отделенное от лимба тон
кой полосой прозрачной ткани,— старческая дуга, или геронтоксон. 
Тип наследования и патогенез аналогичен эмбриотоксону. 
to- Л е ч е н и е  не разработано. Прогноз хороший,

ЭНЦЕФАЛОТРИГЕМИНАЛЬНЫЙ АНГИОМАТОЗ ШТУР 
ГЕ — ВЕБЕРА — заболевание, характеризующееся ангиомой 
кожи, врожденной глаукомой и ангиомой сосудистой обо
лочки мозга, сопровождающейся разнообразными неврологи
ческими симптомами. Первые случаи болезни описаны Sturge 
в 1879 г. и Weber в 1922 г. К 1960 г. в литературе было описано 
544 случая болезни Штурге — Вебера. Основной тип наследо
вания — аутосомно-доминантный, имеются данные о возможности 
аутосомно-рецессивного наследования. Патологоанатомически: ан- 
гиоматоз кожи, мягкой мозговой оболочки головного мозга, хо
риоидальных сплетений глазного яблока, ангиоматоз спинного 
мозга, внутренних органов. Патогенез болезни не известен.
^ К л и н и ч е с к а я  к а р т и н а  заболевания в типичных 
случаях характеризуется классической триадой симптомов: ан
гиомой кожи, глаукомой и ангиомой мозговых ооолочек. Ангиомы 
кожи отмечаются с рождения и имеют вид «пылающих пятен*, 
локализуются на лице в области иннервации тройничного нерва, 
чаще 1—11 ветвей, реже на туловище и конечностях. Глаукома 
обнаруживается у детей в возрасте от 1 года до 15 лет на стороне 
ангиомы лица, в отдельных случаях может наблюдаться ангиома 
хорпоидеи и радужной оболочки глаза. Наиболее частыми невро 
логическими симптомами являются судорожные припадки, носящие 
очаговый, позднее генерализованный характер, парезы и параличи 
конечностей центрального характера на стороне, противоположной 
ангиоме лица и мозговых оболочек. Двигательные расстройства 
обнаруживаются нередко после судорожных припадков. Значи
тельно чаще, чем форма с полной триадой симптомов, встречается
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бисимптомная форма — соответственно в 64 и 23%. В .13% случае» 
болезни Штурге — Вебера имеет место моносимптомная форма. 
Для выявления бисимптомной и моносимптомной формы необхо- 
димы дополнительные исследования — рентгенологические, генеа
логические и др. На рентгенограмме черепа обнаруживаются 
двухконтурные тени, чаще в теменно-затылочной области, их про
исхождение связано с кальцинацией сосудов. На глазном дне 
у многих больных имеется расширение сосудов, явление ангио- 
Матоза. При электроэнцефалографическом исследовании выявляются 
диффузные и очаговые изменения электрической активности мозга. 
В цереброспинальной жидкости мозга повышено содержание белка, 
встречаются единичные эритроциты. Сообщают о нарушениях хро- 
мосомного набора у больных: трисомия по 22-й паре, наличие до
бавочной Y-хромосомы и т. д. У родственников больных нередки 
ангиомы кожи.

Л е ч е н и е  симптоматическое: применяют противосудорож- 
ную терапию, препараты, снижающие внутриглазное давление, 
В отдельных случаях проводят рентгенотерапию на область головы, 
хирургическое лечение мозговых ангиом и глаукомы.

' Профилактика: целесообразно воздерживаться от деторож
дения в семьях с отягощенной наследственностью.__

ЭНЦЕФАЛООФТАЛЬМИЧЕСКАЯ ДИСПЛАЗИЯ СЕМЕЙНАЯ 
(Краузе'синдром). Описан Crause в 1950 г. Наблюдается часто
у членов одной семьи.

К л и н и ч е с к и  характеризуется двусторонними пороками 
развития сетчатой оболочки глаза в виде недостаточной дифферен
циации ее слоев. Имеет место вторичная отслойка сетчатки, псевдо- 
глиома, двусторонняя микрофтальмия, уплощение передней ка
меры. помутнение хрусталика, Острота зрения снижается до пол
ного амавроза. Синдром сопровождается пороками развития нерв
ной системы — энцефалоцеле, менингоцеле, дисплазией мозжечка 
и атрофией коры. Гистологическое исследование обнаруживает 
гипоплазию мозжечка и большого мозга. В легкие гипоплазия 
и аплазия, ателектазы. Нередки пороки развития сердца, почек, 
желудочно-кишечного тракта и мочеполовой системы.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  диа г н о з  проводят с другими 
формам- семейных дисплазий и хромосомными аадррациями.

ЭПИДЕРМИСА ОТСЛОЙКА ПУЗЫРЧАТАЯ ВРОЖДЕННАЯ 
(Вебера — Кокейна синдром). Описан Weber и Coekayne в 1933 г. 
Наследуется по доминантному типу. -

К л и н и к а .  Заболевание начинается в детстве, но штлю- 
даются случаи и позднего его развития. Патогенез: патология ка
пилляров и нарушение функции печени. Проявляется рецидиви
рующими буллезными высыпаниями на стопах и кисаях, сход
ными с буллезным эпидермолнзом. Рецидивы наступают спои ганно, 
в особенности после действия холода или тепла. Синдром сходен 
с простой формой буллезного эпидермолиза, но отличается от яее 
предпочтительной локализацией на стоизх и кистях. Симптом Ни
кольского отсутствует. В крови эозинофилия.

te Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
С рецидивирующей буллезной дисгидротической эпидермофитиеи.

Л е ч е н и е  см. Буллезный эпидермолпз.
«ЭПИДЕРМОДИСПЛАЗИЯ ВЕРРУЦИФОРМНАЯ (спндром 

Левандовского — Лутца). Заболевание описано Lewandowski 
я Liiti в 1922 г. Описаны семейные случаи.
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Клинйч е с йй кожные йзменеяйя характеризуются rtrtd- 
скими или выступающими над поверхностью кожи гиперкератиче- 
скими бородавками, которые бывают множественными, разного 
размера, чаще локализуются на коже верхних конечностей и ту
ловища. Гистологически; гиперкератозом, гипергранулезом, аканто
вом, вакуолизацией шиповидные  клеток, пикпозом ядер.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с рас
сеянными бородавками, бородавчатым акрокератозом Гопфа, 
болезнью Дарье и некоторыми кератодермиями.

Л е ч е н  и е — эйектрокоагуляция бородавок, при кератодер- 
мии — кератолитические мази, витаминотерапия.

ЭПНДЕРМОЛИЗ БУЛЛЕЗНЫЙ ВРОЖДЕННЫЙ (Кибнера 
синдром). Описан Koebner в 1886 г. Наследуется по аутосомно-доми- 
нантному и рецессивному типу. Оба пола болеют одинаково часто.

К л и н и к а .  По клиническому течению различают простую 
и дистрофическую форму. Врожденный буллезный эпидермолиз 
характеризуется образованием пузырей после механической травмы. 
Начинается в раннем детском возрасте. Пузыри поверхнос
тные. Содержимое их прозрачное или геморрагическое. Лока
лизуются на голенях, в области коленных и локтевых суставов; 
при дистрофической форме на слизистых оболочках пузыри за
живают, не оставляя рубцов или атрофий. У детей часто отме
чается также гипергидроз ладоней и стоп. Механическая травма 
ведет к гибели недостаточно эластичных волокоп в верхнем слое 
дермы, в результате чего расширяются кровеносные и лимфатиче
ские сосуды. В образовании пузырей при дистрофическом эпидер- 
молизе играет роль нарушение физико-химического и энзимати
ческого равновесия мезенхимальных тканей и проницаемости ба
зального слоя эпидермиса. При дистрофической форме буллезного 
эпидермолиза пузыри располагаются преимущественно между эпи
дермисом и дермой, при простой форме — в мальпигиевом слое 
эпидермиса. Сосочки сглажены. Течение заболевания хроническое, 
рецидивирующее. Реже наблюдаются атипические формы заболева
ния: локализованная, рубцующаяся с образованием белых ур- 
тикоподобных рубцов, язвенно-вегетпрующая.

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  следует проводить 
С пузырчаткой, дерматозом Дюринга и порфириновой болезнью.

Л е ч е н и е  состоит в применении витаминов A, D2, С, Р, 
Е, группы В, препаратов кальция, железа. В отдельных случаях 
благоприятные результаты дают кортикостероидные препараты, 
гамма-глобулин, синтетические противомалярийные препараты. 
После вскрытия пузырей на эрозивные поверхности накладываю? 
дерматоловую мазь, кортикостероидные кремы с антибиотиками 
(докакортен-Н, ультралан, дермозолон, геохортон, оксикорти т. п.).

ЭПИКАНТУС — самая частая аномалия века. Тип наследо
вания — аутосомно-доминантный. Эпикантус характеризуется об
разованием полулунной складки кожи, которая тянется по обе 
стороны спинки носа и прикрывает внутренний угол глазной щели. 
Он часто сочетается с врожденным птозом, блефарофимозом, косо
глазием и является симптомом многих наследственных заболеваний. 
Встречается как симптом при болезни Дауна, туберозном склерозе, 
челюстно-лицевых дизостозах, при кутис-лакса и многих других 
заболеваниях. Duke-Elder выделяет следующие виды эпикаятуса: 
1) epicantus supraciiiaris — складка идет от брови и спускается 
к слезному мешку и ноздре, необычный тип; 2) epicantus palpe-
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brails — складка спускается от верхнего йеКа К ййЖййдрбитальяомэ 
краю! 3) epicantus tarsal is — складка от верхнего века спускается 
к внутренней спайке; 4) epicantus inversus складка проходит 
от нижнего века к внутренней спайке. Второй и третии типы встре
чаются часто. Первые три типа с возрастом уменьшаются. 1ьт- 
вертый тип сопровождается птозом и блефарофпмозом, ведет к 
амблпопип, лечение оперативное. Прогноз благоприятный.

ЭПИЛЕПСИЯ (наследственно-семейные формы), иппсаны раз
личные формы наследования: аутосомно-рецессивное, аутосомно- 
доминантное, сцепленное с полом. Большинство авторов считают, 
что эпилепсия является гетерогенным заболеванием. Анализ родо
словных показывает высокую отягощенность по мигрени, дипсо
мании. энурезу, судорогам различного генеза в семьях больных 
впилеисией что составляет около 30% от всех случаев эпилепсии. 
Отмечается высокая степень конкордантиости по эпилепсии у одно
яйцевых близнецов: возраст появления первых припадков, их ха
рактер, реакция на терапию.

К л и н и к а .  Основными клиническими проявлегшями семей
ной эпилепсии являются судорожные припадки различного харак
тера — большие, малые и их эквиваленты. Изменения личности, 
нередко предшествующие судорожным проявлениям (персеверация, 
вязкость, ‘эгоцентризм, чрезмерная аффектация) и указывающие 
на наличие судорожной готовности прп генуиннои эпилепсии, на 
ЭЭГ определяется гиперсинхронизация импульсов не только у 
больны/, но и у их фенотипически здоровых родственников. 
При постановке диагноза исключается симптоматическая эпилеп- 

Сия.
Ле ч е ние .  Показана длительная противосудорояшая и де- 

гидратационная терапия. Лечение индивидуально. Рекомендуется 
исключить из диеты острую пищу, алкогольные напитки.

ЭПИСПАДИЯ — недоразвитие верхней стенки мочеиспуска
тельного канала (расщепление, укорочение, полное отсутствие), 
перемещение ев в сторону лона. При легкой форме эписпадии уретра 
не изменена, но перемещена вверх и наружное ее отверстие рас
положено между клитором и лоном; вульва и влагалище мог;, i оыть 
развиты нормально. При средней степени выраженности эписпадии 
уретра укорочена, отмечается частичный дефект передней ее CiBhkh, 
смещение наружного отверстия мочеиспускательного канала к лону, 
наблюдаются' расщепление клитора и другие дефекты развития 
наружных половых органов. Тяжелая форма эписпадии полное 
отсутствие верхней стенки уретры, дефект может распространяться 
на сфинктер я нижнюю часть передней стенки мочевого пузыря. 
Пои тяжелой форме эписпадии наблюдаются пороки развития на
ружных половых органов: несращение лонных костей, к ли > эра, 
отсутствие передней спайки, псевдогермафродитизм а другие ано
малии развития. Симптомы эписпадии: недержание мочи при зна
чительном дефекте передней стенки у р ет ры  с нарушением функ
ции сфинктера мочевого пузыря. м _
i Ле че ние  оперативное. Операции у детей рекомендуются 
возрасте старше 6—8 лет. При груб ,ix пороках (полная эписиадпя, 
эктопия мочевого пузыря) возникает опасность восходящей инфек
ции, операцию делают в раннем возрасте (старше 1 года).

ЭПИТАРЗУС — аномалия развития слизистои оболочки. Опи
сан Sharpringer в 1899 г. Встречается в 0,07% случаев как резуль
тат задержки обратного развития дупликатур слизистои оболочки.
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К л и н и к а .  Этгатарзус — дуташкатура_ слизистой оболочки
ч области хряща верхнего века и переходной складки. На слизи
стой оболочке верхних век располагается пленка 
вого цвета с гладкой поверхностью. Она начинается в области верх 
Iero свода и, опускаясь на хрящ, незаметно вплетается в конъюнк
тиву у нижнего края хряща. Шпателем можно «роити под дублика- 
турой конъюнктивы. Функции глаза не страдают. _____

Д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с трахо
мой. Л е ч е н и ю не подлежит. Прогноз хороший.

ЭРИТЕМА ЛАДОНЕЙ (Леина синдром). Оинсан ^апе в '• г. 
Представляет собой семейную наследственную или врожденную 
симметричную стойкую эритему ладоней и подошв. Поражаются 
и другие участки кожи. Наблюдается расширение капилляров и бо
гатая сеть сосудов.

д и ф ф е р е н ц и а л ь н ы й  д и а г н о з  проводят с пло
скими ангиомами, медикаментозной эритемой ладоней и стоп.

Л е ч е н п е  симптоматическое. __ __„
ЭРИТРОДЕРМИЯ ВРОЖДЕННАЯ ИХТИОЗИФОРМНАЯ 

ДАРЬЕ. Описана Darier в 1902 г. Наследуется по аутосомно-рецес-

СИВНкМлУ„ н и к а Характеризуется покрасневшей чешуйчатой ко
жей' сморщиванием, сухостью ее, быстрым ростом ногтей и волос. 
Кожа лпда сухая, стянутая, с эрозиями и Трещинами вокруг рта. 
Быстро появляются линейные или дугообразные эритемы с легко 
тслаивающимися серовато-белыми чешуйками в ооласти спийы» 
груд и  и верхних конечностей. Эритема быстро разрешается, но 
ватем вновь появляется на тех или других местах. Волосы стано
вятся редкими, а ногти слегка дпстрофпчными. У новорожденных 
йоитродермня может проявляться резко выраженным пластинчатым 
шелушением, себоррейным состоянием. Кожа шелушится большими 
жирными пластинками, как бы покрыта пленкой, подобной кол- 
лодию, — «коллодийный ребенок». Клиническои особенностью вэ- 
аико-буллезной формы эритродермии являются преходящие пу
зырьки и пузыри, которые возникают в результата акантолиза. 
Легкие формы эритрокератодермпи у детей раннего возраста ха
рактеризуются ограниченными бляшками. Гистологически; отм»- 
чается кератоз, местами с паракератозом и обычными воспали- 
тельнымп изменениями в дерме. В отличие от обыкновенного 
ихтиоза зернистый слой сохранен и даже расширен.

Л е ч о н и е проводят витамином А: внутрь по 15 М капель
2—3 раза в день или в виде внутримышечных инъекций аевита, 
содержащего витамины А и Е, по 1 мл через день (до 20 ои инъек
ций на курс), витамина А по 2 мл внутримышечно через день, 
иа курс до 30 инъекций. Одновременно назначают витамины группы 
В и тиреоидин по 0,03—0,05—0,1 г 2 3 раза в день. Наружно 
применяют кремы с витамином А и салициловое кислотои (i— о/о), 
ванночки с отварами череды дубрвой коры или крахмальные.

ЯИЧНЙГКОВ ПОРОКИ РАЗВИТИЯ. «Половой дпсгенез»—отсут
ствие овогенной паренхимы в половых железах в комбинат™ с врож
денными авомалиями различной степени: гипопластическая матка, 
недоразвитые трубы я рудиментарная структура половых желез. 
Е ри гипоплазии яичников наблюдаются черты евнухоидизма, кото
рые обычно не резко выражены. __

Добавочные яичники — очень редкая аномалия развития, 
добавочный яичник может быть расположен в мезосалышнксе 
слева т  аорты, среди мезентериальных лимфатических узлов.
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М ЕД И К О-ГЕН ЕТИ ЧЕСК И Е К О Н С У Л Ь Т А Ц И И

Развертывать их целесообразно на базе объединенных лечебных уч
реждений (поликлиники, больницы). Биохимическая генетика, цито
логия, достижения прикладной биохимии создали реальные возмож
ности ранней диагностики и своевременной профилактики наследст
венных болезней человека. Анализ родословных больных (генеалоги
ческий метод), методы популяционной генетики позволили выяснить 
распространение и основные типы наследования заболеваний у лю
дей. Современная медико-генетическая консультация должна состоять 
аз штата высококвалифицированных врачей-специалистов, среднего 
медицинского персонала. Необходимы биохимическая, цитогене
тическая, рентгенологическая, электрофизиологическая и другие 
лаборатории. В задачи медико-генетической консультации входит 
диагностика наследственного заболевания, что является необходи
мым условием правильного прогноза потомства. Вопросы по медико
генетическому консультированию могут быть различны. При 
отягощенном анамнезе можно обращаться за консультацией до 
вступления в брак; однако чаще обращаются за консультацией в том 
случае, когда в семье есть больной ребенок.

Медико-генетическая консультация основывается на тщатель
ном анализе родословной, составлении генеалогической схемы, 
точной постановке диагноза.

Генеалогические схемы являются важным звеном в обсле
довании больного, их составление предшествует клинико-лабора
торному исследованию. Особенно важен анализ родословных 
у больных с наследственными заболеваниями. Графическое изобра
жение родственных связей в семье с помощью условных обозначений 
(см. Условные обозначения) дает возможность установить тип на
следования отдельных физиологических и патологических приз
наков. Родословные начинают составлять с определенного члена 
■семьи, чаще больного, который называется пробандом. Лица одного 
поколения с пробандом располагаются по горизонтальной линии, 
каждое предшествующее поколение располагается на схеме также 
по горизонтальной линии выше линии пробанда, а каждое после
дующее поколение — ниже линии пробанда. Лица мужского пола 
обозначаются -квадратом, лица женского пола — кружком. Прямая 
линия между квадратом и кружком обозначает брак, идущая книзу 
линия ведет к детям, которые располагаются в возрастном порядке — 
Старшие слева, младшие справа. Специальными обозначениями 
отражаются умершие дети, дети с уродствами и др. Нередко при 
•Составлении родословной вводятся буквенные обозначения для 
графического отображения отдельных нозологических единиц по 
первой букве заболевания, например А — алкоголизм, Э — эпи
лепсия и т. д. Для удобства составления родословной сначала можно 
вычертить родственные связи, касающиеся матери пробанда (мате
ринская линия), затем чертят отцовскую линию. При составлении 
родословных иногда не обозначают ту линию, где нет исследуемого 
признака, и чертят линию с наличием патологического признака. 
Таблица условных обозначений на стр. 234.

Рецессивное наследование заболевания характеризуется, как 
правило, тем, что родители здоровы, братья и сестры больного 
Е 25% случаев могут быть больны, однако, ввиду того что в семьях 
число детей бывает небольшим, заболевание нередко носит споради
ческий характер. Родители больного ребенка чаще, чем в популяции,
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состоят в родстве. При доминантном типе наследования ваболевание 
передается от родителей к детям. Однако доминирование может 
быть полным (абсолютным) или неполным. Соотношение больного и 
здоровых детей в семье составляет 1:1. Оба пола поражаются с 
одинаковой частотой. Обычно болен один из родителей пробапда.

Особого внимания заслуживает наследование, сцепленное 
С полом. Больными оказываются в семье почти всегда лица мужского 
пола, матерп которых здоровы. Заболевание среди братьев в семье 
распределяется 1 : 1. Болезнь передается через женщин, нередко 
встречается у их родственников мужского пола (можно отметить, 
что болен отец матери, брат по линии матери, племянник по линии 
матери). Больные мужчины никогда не передают ген своим сы
новьям, но могут передать ген своим дочерям; не пораженные 
мужчины никогда не передают ген своим потомкам.

Ответ яа вопрос родителей должен быть конкретным. Прежде 
всего следует решить, каков статистический риск последующего ребен
ка быть больным. Этот риск может быть низким или высоким. Напри
мер, в случае гемолитической болезни риск для последующего ре
бенка быть больным 100% , если отец гомозиготен по резус-фактору. 
Для других заболеваний рпск значительно меньше. В случае хромо
сомной болезни (болезнь Дауна, синдром Клайнфельтера, болезнь 
Шерешевского — Тернера, трисомия X, врожденные уродства, 
вызванные хромосомными аберрациями, и др.) необходимо цитоло
гическое исследование больного и родителей.

Если в случае болезни Дауна у ребенка выявлена регулярная 
трисомия, то вероятность у матери повторного рождения ребенка 
С болезнью Дауна невелпка и составляет 1 : 1000—15 : 10 000 в тех 
случаях, когда возраст матерп не превышает 35 лет, и она не яв
ляется носителем аберрантного карпотппа. В случаях трансло
кационного синдрома Дауна вероятность рождения в семье детей 
с этой патологией выше. Известно, что частота заболеваний, выз
ванных аномалиями хромосом, увеличивается с возрастом родителей 
(особенно с увеличением возраста матери). При решении вощюса 
о рождении ребенка в семье, где был больной хромосомным заболе
ванием, необходимо провести тщательное эндокринологическое, 
биохимическое исследование родителей.

Для решения вопроса о дальнейшем деторождении в семье 
необходимо оценить тяжесть имеющегося поражения у первого 
ребенка. Например, синдактилия, полидактилия, мелкие аномалии 
скелета не являются серьезным противопоказанием к дальнейшему 
деторождению, даже если риск передачи дефекта высок. Особое 
место в медико-генетической консультации занимают вопросы, свя
занные с риском рождения больного ребенка в семьях с различ
ными нарушениями обмена веществ. В задачу медико-генетичес
ких консультаций должно входить внедрение в практику дости
жений прикладной биохимии.

Можно предсказать высокую вероятность рождения больного 
ребенка в браке между родственниками больного и гетерозиготным 
супругом (супругой). Родственники больного наследственным за
болеванием составляют «группу высокого риска», которая подлежит 
тщательному генеалогическому, цитологическому, биохимическому 
и клиническому исследованию.

Прп медико-генетической консультации целесообразно учиты
вать эмпирический риск для ряда наследственных заболеваний, 
сведения о которых можно найти в руководствах по медицинской

J(J Справочник во клинической генетике
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УСЛОВН Ы Е О БО ЗН А ЧЕН И Я  
ПРИ  СОСТАВЛЕНИИ РОДОСЛОВНЫХ

Мужской пол□
Женский пол

О
Супруги

0 - 0

Внебрачная связь

. □ - - О
Дважды женатый

о-о-о
Дети

6 3 й
эяйцовые

< ? Ь

зйцовые 

Интерсексо
Пол не выяснен

Л

Пробанд

Больной с абортивной 
формой болезни

D
Фенотипически здоро
вый носитель рецес
сивного признака

0

Однояйцовые близнецы

Двуяйцовые близнецы

Предполагаемый носитель 
рецессивного признака

Непроверенные данные

□
Ребенок с уродствамиЖ
Рано умер (в детстве)

ш
Умер до 1 года

Медицинский аборт

А  •
Буквенные обозначения:
э—эпилепсия, 
ш—шизофрения и т. д.

генетике. Необходима существенная поправка на особенности дан
ной семьи, а также учет клинических проявлений формы наследст
венного заболевания. Диспансерный учет и наблюдение за семьями, 
где имеются больные с наследственными заболеваниями, будут 
способствовать совершенствованию работы меяико-гепет^ческйХ 
консультаций.
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ПРИЛОЖЕНИЕ

СЛОВАРЬ ОСНОВНЫХ ГЕНЕТИЧЕСКИХ ТЕРМИНОВ

АБЕРРАЦИЯ ХРОМОСОМНАЯ — изменение структуры всей 
хромосомы или одной хроматиды, возникающее в результате раз
рыва, за которым может следовать соединение разорванных концов 
в новых сочетаниях. Различают три основных типа хромосомных 
аберраций: 1) хромосомные разрывы — отделение концевого сег
мента от остального тела хромосомы; 2) интерстициальная делеция — 
выпадение внутреннего сегмента хроматиды; 3) транслокации — 
обмен отдельными сегментами в двух различных хромосомах.

АЛЛЕЛЬНЫЙ ГЕН. Любой локус "хромосомы может иметь 
различную структуру, и поэтому в нем располагаются разные 
гены, называющиеся аллельными.

АУТОСОМЫ — хромосомы, имеющие одинаковое строение 
у самца и самки (т. е. все хромосомы, кроме половых).

БИОЛОГИЧЕСКОЕ МОДЕЛИРОВАНИЕ В ГЕНЕТИКЕ — от
расль экспериментальной биологии, занимающаяся анализом на
следственных признаков и заболеваний у животных, аналогичных 
наследственным заболеваниям человека. Дает возможность изучить 
ряд вопросов, которые нельзя изучить непосредственно у больных.

БЛИЗНЕЦОВЫЙ МЕТОД — определение относительной роли 
наследственности и среды в развитии признаков путем установления 
внутрипарного сходства (конкордантностц) и различия (дискор- 
дантности) однояйцевых и разнояйцевых близнецов. Метод состоит 
в статистическом сравнении совпадений по данному признаку, 
С одной стороны, манозиготных близнецов и, с другой — дпзигот- 
ных близнецов. Чем больше сходство у монозиготных близнецов 
при несходстве дизиготных, тем больший удельный вес имеют на
следственные факторы в развитии признака.

БЛИЗНЕЦЫ — особи, развивающиеся из одной яйцеклетки 
и генетически идентичные. Близнецы двуяйцевые, неидентичные 
(дизиготные) возникают вследствие оплодотворения двух яйцекле
ток. Генетически они сходны между собой не более чем сибсы. 
Различия между однояйцевыми близнецами связаны с влиянием 
внешней среды, а между двуяйцевыми — обусловлены генетическими 
и ередовыми факторами. Близнецы встречаются с частотой 1 на 90 
родов, причем '’U из них являются монозпгошымп, Мопозиготность 
близнецов определяется по идентичности таких признаков, как 
группы крови, дерматоглифические узоры, реакция на трансплан
тацию, пол и др. Различие по одному из кардинальных признаков 
является доказательством дизиготности. Близнецовый метод, пред
ложенный в 1876 г. Halton, используется в клинической генетике
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Дйй анализа взаимодействия генетических факторов и факторбй 
внешней среды и для выяснения особенностей клинического течения 
наследственных заболеваний. Метод состоит а сопоставлении иден
тичности близнецов по признакам (конкордантность) и несходстве 
в отношении анализируемого признака (дискордантности,

ГАМЕТА — половая клетка, способная к оплодотворению.
ГАПЛОИДНЫЙ НАБОР ХРОМОСОМ — полный одиночный на

бор непарных хромосом. У человека гаплоидный набор состоит 
из 23 хромосом (22 аутосомы и половая хромосома).

ГЕН — единица наследственной информации, занимающая оп
ределенный локус в геноме и детерминирующая развитие признака. 
Ген представляет собой участок молекулы ДНК а определенной 
функцией, заключающейся в кодировании синтеза белка.

ГЕНЫ КОМПЛЕМЕНТАРНЫЕ -  два неаллельпых гена, ко
торые по отдельности не оказывают никакого действия, но вместе 
вызывают развитие определенного признака.

ГЕНЕТИКА_учение о наследственности и изменчивости ор-

ГанИрЕ<НЕТИЧЕСКИЙ КОД — сочетание триплетов из оснований 
ДНК и у некоторых вирусов РНК, несущие генетическую инфор
мацию для белкового синтеза.

ГЕННЫЙ КОМПЛЕКС — группа генов, комбинированное дейст
вие которых определяет развитие данного признака. Генный комплекс 
подразделяют на основные гены, определяющие развитие признака, 
и гены модификаторы, определяющие особенности признака.

ГЕНЕТИКА КЛИНИЧЕСКАЯ изучает закономерности наследст
венной передачи патологических признаков, их распространение 
и проявляемость в зависимости от условий внешней среды, разраоа- 
тывает вопросы лечения, прогноза и профилактики наследственных
болезней человека.

ГЕНЕТИКА ПОПУЛЯЦИОННАЯ — раздел генетики, изу
чающий законы, определяющие генетическую структуру популяции 
в действующие в популяции эволюционные факторы. Используют 
также математические модели, чтобы проанализировать и проиллюст
рировать взаимодействие таких факторов, как селекция, размеры 
популяции, мутационный процесс, миграции и .... д.

Г Е Н Е А Л О Г И Ч Е С К И Й  МЕТОД служит для выяснения родо
словных связей рассматриваемого индивидуума (пробанда). 1 ра- 
йшческое изображение их носит название родословного «дерева», 
анализ которого дает возможность сделать заключение относительно 
закономерностей наследования рассматриваемого признака в данной 
семье. Тип наследования, при котором признак может быть обна
ружен в нескольких последующих поколениях с равной частотой 
сведи мужчин и женщин, называется доминантным. 4 ирооанда 
один из родителей имеет этот признак, 50% потомства имеют шанс 
Обладать данным признаком. Доминантный признак наследуется, 
как правило, без пропуска поколений. Рецессивно наследуемый 
признак характеризуется при анализе родословной пропуском 
поколений и распределением среди потомства^ согласно классиче
ским законам * Менделя. Фенотипически данный признак, как пра
вило, у родителей не проявляется, поскольку ген, контролирующий 
данный признак, находится в гетерозиготном состоянии. Особен
ностью наследования, сцепленного с полом, является то, что приз
нак выявляется у лиц мужского пола, в то время как у матерей 
анализируемый признак находится в скрытом состоянии. Л этом
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случае мать ябляется носителем гена, контролирующего даййый 
признак. Тот же самый анализируемый признак может встречаться 
у родственников матери мужского пола (отца, брата, племянника).

ГЕНОГЕОГРАФИЯ — раздел генетики, предметом которого 
является анализ географического распространения определенного 
гена в популяции данного вида. Геногеография изучает причины 
и ход процессов географической распространенности генов.

ГЕНОМ см. Генотип.
ГЕНОТИП — совокупность генов организма, определяющая 

наследственную конституцию. В гаметах диплоидных видов имеется 
один такой геном, в соматических клетках — по два генома. Клетки 
полиплоидных видов содержат по нескольку геномов.

ГЕТЕРОЗИГОТА — особь, имеющая несколько типов генети
чески различных половых клеток; это обусловлено тем, что соот
ветствующие локусы гомологичных хромосом содержат разные 
аллели, следствием чего является наличие скрытых признаков.

ГИБРИД — особь, полученная в результате скрещивания 
между генетически различающимися родителями.

ГОМОЗИГОТА — особь, содержащая в гомологичных локусах 
идентичные аллели.

ГОМОЗИГОТНОСТЬ — наличие идентичных аллелей во всех 
локусах гомологичных хромосом.

ГРУППА СЦЕПЛЕНИЯ — совокупность групп генов, локали
зованных в хромосоме, имеющих высокую вероятность передаваться 
совместно.

ДЕЛЕЦИЯ — утрата одного из участков хромосомы.
ДЕРМАТОГЛИФИКА — изучение кожного рисунка ладоней 

и стоп с помощью отпечатков. При изучении популяции метод 
состоит в сопоставлении частоты трех главных типов узоров и вы
числении индекса интенсивности узора. Показано, что имеется 
связь между хромосомными болезнями и особенностями дермато- 
глифических узоров.

ДИПЛОИД — организм с двумя гомологичными наборами 
хромосом в соматических клетках. Диплоидный набор хромосом — 
набор хромосом, в котором каждый тип хромосом представлен 
парно. Он присущ соматическим клеткам животных и человека.

ДНК — дезоксирибонуклеиновая кислота, состоящая из двух 
спирально скрученных полинуклеотидных цепей; основной хими
ческий компонент хромосом содержит генетическую информацию, 
закодированную в расположенных в определенном порядке осно
ваниях.

ДОМИНАНТНЫЙ ГЕН — ген называется доминантным, если 
его фенотипический эффект проявляется в гетерозиготном состоянии.

ДОМИНИРОВАНИЕ — явление, при котором один из двух 
разных аллелей гетерозиготы (доминантный аллель) оказывает 
более сильное влияние на формирование соответствующего при
знака особи, чем другой аллель (рецессивный).

ДРЕЙФ ГЕНОВ — изменение генетической конституции по
пуляции, состоящее в ненаправленном изменении концентрации 
генов, вызываемое случайными причинами, в частности малыми 
размерами популяции (поэтому дрейф генов не ведет к генотипи
ческому приспособлению к среде).

ЕВГЕНИКА — наука об улучшении человеческого рода (ев — 
хороший, геноз — род). Дискредитирована фашизмом, проводив
шим на основе расовой теории геноцид.
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ЗИГОТА — оплодотворённое яйцо — дйплойдпая клетка, об
разовавшаяся из слияния гаплоидной мужской и женской гамет.

ИЗОЛЯТЫ — сравнительно изолированные популяции (группы 
населения), которые вследствие экономических, территориальных 
и других условий заключают браки внутри этой группы, следствием 
чего является неравномерное распределение генов по всей попу
ляции.

ИНБРИДИНГ — скрещивание между родственными особями.
КАРИОТИП — комплекс хромосом индивида. Термин часто 

употребляется при микрофотографировании метафазных пластинок 
С последующей их стандартизацией (идиограмма).

ЛОКУС — место расположения гена в хромосоме.
МЕЙОЗ — редукционное деление; процесс ядерного деления, 

ведущий к образованию гаплоидной фазы, в которой число хромосом 
уменьшено вдвое по сравнению с диплофазой (диплоидным набором 
хромосом). В течение мейоза ядро делится дважды, а хромосомы — 
«дин раз. Мейоз — необходимая предпосылка образования половых 
клеток (гамет), обладающих гаплоидным набором хромосом.

МИТОЗ — деление ядра, приводящее к образованию двух 
дочерних клеток с тем же числом хромосом, что и родительская 
клетка. Это возможно потому, что в промежутке между двумя 
последовательными делениями каждая хромосома удваивается.

МЕНДЕЛЯ ЗАКОНЫ. 1. Правило единообразия первого по
коления: при скрещивании гомозиготных особей все гибриды пер
вого поколения имеют одинаковые признаки.

2. Правило расщепления: потомство гетерозиготных особей 
уже неоднородно — в нем появляются особи с доминантным и ре
цессивным признаком в соотношении 3 : 1 (в случае одной пары 
признаков).

3. Правило независимого наследования: генетически обуслов
ленные признаки наследуются независимо друг от друга, сочетаясь 
во всех возможных комбинациях, подчиняясь законам вероятности. 
Исключение из правила — сцепление признаков,
| - МОНОСОМИЯ — нехватка одной из двух гомологичных хро
мосом в диплоидной клетке,

МУТАЦИЯ — изменение генетической информации, сохра
няющееся при наследственной передаче. В современном представ
лении мутация подразумевает химическое (замена одной пары 
нуклеотидов) или мелкое структурное изменение хромосомы (деление 
или вставка пары нуклеотидов).

МУТАГЕННЫЕ ФАКТОРЫ (мутагены) — факторы внешней 
среды, обусловливающие возникновение мутаций (ионизирующее 
излучение, ультрафиолетовые лучи, ряд химических соединений 
и др.).

НАСЛЕДОВАНИЕ, КОНТРОЛИРУЕМОЕ ПОЛОМ, — тип
наследования, обусловленный генами, локализованными в половых 
хромосомах, проявление которых контролируется полом. При этом 
признаки, обусловленные генами, проявляются у обоих полов 
по-разному.

НАСЛЕДОВАНИЕ, ОГРАНИЧЕННОЕ ПОЛОМ, — тип насле
дования признаков, контролируемых определенными генами, пере
дающимися и тому и другому полу, но фенотипически проявляющих
ся исключительно или преимущественно у одного пола.
^  НАСЛЕДОВАНИЕ ОДНОСТОРОННЕЕ — в случае гетерогамет- 
аостн мужского пола непосредственная передача генов, локализо
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ванных в Y-хромосоме, от отца к сыновьям, а в случае гетерогамет- 
ности женского пола — от матери к дочерям.

НАСЛЕДОВАНИЕ, СЦЕПЛЕННОЕ С ПОЛОМ, у человека — 
тип наследования, характеризующийся тем, что гены, ответственные 
ва определенный признак, локализованы в половых хромосомах, 
в связи с чем передаются вместе с ними и, в частности, даже в случае 
рецессивности всегда проявляются у мужчин,

НОРМА РЕАКЦИИ — специфическая реакция организма на 
воздействие факторов внешней среды, определяемая генотипом 
и приводящая к развитию определенного признака. Наследственные 
факторы (гены) определяют норму реакции и лишь через нее — 
окончательный признак. Так, например, в нормальных условиях 
большинство населения не имеет зоба. При нарушении содержания 
йода в пище лица с одной нормой реакции сохраняют нормальную 
щитовидную железу, с другой — дают развитие аоба.

ПАТОЛОГИЧЕСКИЕ СОСТОЯНИЯ ВРОЖДЕННЫЕ — анома
лии или заболевания, возникающие в эмбриональном периоде 
и проявляющиеся при рождении. К их числу относятся как наследст
венные (полидактилия, синдактилия), так и ненаследственвые 
формы (врожденный туберкулез, сифилис, токсоплазмоз).

ПЕПЕТРАНТНОСТЬ — вероятность проявления фенотипиче
ского гена в зависимости от условий внешней среды и гено
типа.

ПЛЕЙОТРОПИЯ ГЕНА — его способность оказывать влияние 
одновременно на несколько признаков.

ПОЛИПЛОИДИЯ — увеличение диплоидного числа хромосом 
(прибавление целых хромосомных наборов: Зп-триплоидия, 4п- 
тетраплоидпя и т. д.).

ПОЛОВОЙ ХРОМАТИН — ДНК-содержащее тельце, располо
женное свободно в ядре или под его оболочкой. Обусловлено тем, 
что при наличии в ядре более одной Х-хромосомы добавочная 
хромосома конденсирована. Поэтому при аномалиях, связанных 
с увеличением числа Х-хромосом, число телец полового хроматина 
на единицу меньше числа Х-хромосом.

ПОПУЛЯЦИЯ — совокупность индивидов данного вида* 
связанных обычно территориально и скрещивающихся между 
собой. Элементарная эволюционная единица.

«ПРИЗНАК», или свойство,— употребляется как условное 
обозначение единицы морфологической, физиологической или био
химической дискретности организма.

РЕЗИСТЕНТНОСТЬ НАСЛЕДСТВЕННАЯ — устойчивость к оп
ределенному заболеванию или другому внешнему воздействию, 
обусловленная генетически: например, устойчивость к малярии 
у гетерозигот по серповидноклеточной аномалии.

РНК — рибонуклеиновая кислота — полимерная одноцепо
чечная молекула. Известно несколько типов РНК, отличающихся 
размером молекулы и оперирующих на разных этапах реализации 
генетической информации.

РОДОСЛОВНЫЕ ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ТАБЛИЦЫ — графи
ческие изображения родственных связей членов семьи (родители, 
дети, внуки) с помощью принятых в генетике символов. Служат для 
изучения характера наследования физиологических и патологи
ческих признаков человека.

СТЕРИЛЬНОСТЬ — бесплодие или угнетение способности про
изводить потомство (частичная стерильность).
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ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ — закономерность, которой подчи
няется наследование какого-либо признака: доминантный, ауто
сомно-рецессивный, сцепленный с полом и т. д.

ТРАНСЛОКАЦИЯ — переход какого-либо участка хромосомы 
в другое положение в той же хромосоме или чаще в другой негомо
логичной хромосоме.

ФЕНОТИП — сумма реальных свойств особи, возникающая 
в результате взаимодействия генов или взаимодействия между 
генотипом и окружающей средой,

ХАРДИ — ВАЙНБЕРГА ЗАКОН — определяет соотношение 
генов в популяции при панмиксии, исходя из соотношения концент
раций аллельных генов. Закон отражает генетическое и фенотипи
ческое постоянство популяций.

ХРОМОСОМА — структура, находящаяся в клеточном ядре, 
на определенных стадиях и при соответствующей окраске видимая 
в митозе и мейозе. Имеет определенную форму и дифференцирована 
по всей длине в отношении химической структуры. Ее основным 
компонентом является ДНК.

ХРОМОСОМЫ ПОЛОВЫЕ ЧЕЛОВЕКА — пара хромосом, 
которые в зависимости от их комбинации определяют развитие 
пола! В клетках женского организма имеются две гомологичные 
Х-хромосомы, в клетках мужского — одна Х-хромосома и частично 
гомологичная ей У-хромосома.

ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИЙ МЕТОД — цитологическое изучение 
хромосом. Позволяет диагностировать заболевания, связанные 
с аномалиями хромосом.

ЭКСПРЕССИВНОСТЬ ГЕНА — степень выраженности действия 
гена. Наследственная патология, обусловленная одним и тем же 
геном, у разных больных может варьировать от едва заметных 
проявлений до значительных морфологических и функциональных 
нарушений. Малозаметное отклонение от нормы служит показа
телем н и зк о й  степени экспрессивности гена у данного больного, 
значительное отклонение указывает на высокую степень экспрес
сивности. Экспрессивность во многом зависит от условии внешней 
среды и взаимодействия с другими генами.

На стр. 3 второй абзац следует читать: «Генетический анализ 
исключительно важен при различных болезнях ненаследственной 
природы, поскольку в развитии многих из них определенную роль 
рграют генотипические особенности.,,»
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ИРЕДМЁТНЫЙ УКАЗАТЕЛЬ

Абяер1сальдена —  Кауфмана болезнь 
21»

Абдерхальдена — Фанкони синдром 
ai

Аблефария 5 
Агаммаглобулинемия 5
— адимфоцитарная аутосомнорецес- 

сивная 6
Агликогеноз 6 
Агранулоцитоз 156
—  детский генетический 15й
—  циклический рецидивирующий 155 
Аденозинтрифосфатазы дефицит 21 
Аддисона — Бирмера анемия 128 
Адашамии-гиперкалиемии синдром

163
Адреногенитальный синдром 7 
Айриса болезнь 155, 167 
Акаталазия 8
Акантоз с пигментной дегенерацией 

сетчатки глаз и атаксией 5 
Акрокератоз верруциформный 98
— бородавчатый Гопфа 22» 
Акрокератома наследственная 8 
Акрокрааиодисфалангия 9 
Акроостеолиз 9
Акропигментация симметричная 9
—  язвенная семейная 8 
Акростеносиндактилия 9 
Акроцефалосиндактилия 9 
Аксельфельда синдром 10 
Алакримия 10
Александера болезнь 129, 131, 132 
Аяимфоцитоз 10
Альберса — Шонберга болезнь 58 
Альбинизм 11
Альдера лейкоцитов аномалия 125
Альстрома синдром 11
Альпорта синдром 11
Альперса синдром 145
Альфа-1 дефицит наследственный

Альцгеймера болезнь 12, 136, 173 
Анальная атрезия с вагинальным сви

щом 18
Анальгезия врожденная 17 
Анальбуминемия 17 
Анального отверстия атрезия с ве

стибулярным свищом 18 
Ангидроз гипотрихотический 64 
Ангидрояа, гинотрихоза и адонтии 

синдром 18 
Ангиегемофилия 206 
Ангиокавернома венозная 209 
Ангиокератома Мибеялв 18
— туловища диффузная 18 
Ангиома венозная 209
— ветвистая 209 

гол убая 209
—  плоская 232 
Анги^матоз 2и9, 21 9
—- менингеальяый диффузный 18
— цереброретинальный 218 
Андерсена синдром 73, (68 
Аневризмы внутричерепные врожден

ные 19
Еемия 156

Анемия гемолитическая врожденная 23
— — Риетти — Грешш — Микели 

200
— — несфероцитарная 19
— ги по пластическая семейная 23
— — врожденная Даймонда —  Бдек- 

фана 22
— дренаноцитарная 24
—  микросфероцнтарная гемолитиче

ская Миньковского — Шоффара 23
—  примахиновая 20
— серповидноклеточная 24,47
— Фанкони наследственная апласти- 

ческая 24
—  эритроцитарю;я идиопагическая 

хроническая 22
Аниридия 8а, 178 
Ан.чилоблефарон 41 
Анофтальм 25
— и микрофтальм с  орбитальной кис

той 65
Альстрема — Ользепа синдром 182 
Амавротическая идиотия 13, 191 
Амилоидоз кожи 11 ?
Амионлазии врожденной синдром 27 
Амиотония врожденная 15 
Амиотрофия невральная 15
— прогрессирующая 18 
Амиотрофический боковой склероз 16 
Аорты" коарктация 25
Алерта синдром 9, 39, 78 
Аплазия эрйтроцитарная первичная 

22
Апраксин глазодвигательной врож

денный синдром 26 
Арана — Дюшена болезнь 16 
Арахнодактилия 136 
Аргининянтарная аюгеоахшдурия 28 
Арнольда — Киари синдром 26, 33 
Артериальный ироток открытый 162 
Артрогрипоз 27, 37 
Артроостеоо шходисплазия наслед

ственная 27 
Астено-бульбарный паралич 138 
Астигматизм 28
Атаксии-арефлексии наследственный 

синдром 31 
Атаксии-катаракты-карликовости- 

умственной отсталости синдром 32 
Атаксия наследственная 78
— козжечковая доминантная 29
— полиневритическая 29
— спинальная мозжечковая наслед

ственная 29
— телеангизктазия 30 
Атеросклероз 32 
Атетоз двойной 32
Атрофия ядер VI и V II пары череп

номозговых нервов врожденная 33 
Афазии-агнозии-апраксиа синдром 

165
Афакия врожденная 215 
Афибриногенемш! 33 
Ахондроплазия 34 
Ахроматопия 34
Ацидоз почечный канальцевый 35 
м» »  новорожденных 35
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А1ШйеГйдрогеназы йеДоСТаточ-
ность 36 

Ашера синдром 36

Базилярной инвагинации синдром 26 
Барандуна тип гипогаммаглобулине- 

мии 61 
Барани синдром 41 
Бедра вывих врожденный 36 
Бейлера болелнь 224 
Бекка саркоидоз 126 
Беккера — Ройтера синдром 38 
Бера синдром 67, 78
— желтого пятна семейная тапеторе- 

тинальная дегенерация 100 
i— зрительных нервов атрофия се

мейно-наследственная 104 
Берардинелли синдром 143 
Бернарда — Сулье болезнь 206 
Берьессона синдром 38 
Беска синдром 38 
Беста макулярная дегенерация 100 
—- сетчатки тапеторетинальная деге

нерация врожденная или инфан
тильная 194 

Билмонда синдром 17 
Биндера синдром 96 
Бисаттьбуминемия 17 
Блегведа — Хетаусона синдром 75 
Блоха — Сульцбергера синдром 19, 

56, 154
Боковой амиотрофический склероз 

151
Борьессона синдром 38 
Брахидактилии сферофакии наслед

ственный синдром 38, 136 
Бремера синдром 39
— Фукса миелодизрафия 39 
Брока ихтиозиформный дерматоз

НО
— эритродермия 9, 170 
Брутона болезнь 5 
Буллезный эпидермолиз 229
Бульба рно-офтальмоплегическая фор

ма миопатии 150 
Бурневилля болезнь 105
— Прингля болезнь 207
Бэкуина — Эйджера синдром 162 
Бюкслера роговицы дегенерация се

мейная 185 .
Бюргера — Грютца болезнь 38 
Ваарденбурга—Клейна синдром 74 
Вагнера болезнь 39 
Ван Богарта — Де Ври синдром 18 
Ван Богарта — Озе синдром 226 
Ван Богарта — Шерера — Эпштейна 

синдром 213 
Ван дер Хеве синдром 75, 162, 227 
Васкулит геморрагический 39 
Вебера синдром 138 
Вебера — Кокейна синдром 229 
Вегетативной дисфункции наследст- 

венно-семейный синдром 40 
Век заворот 41
— колобома 41,67
— сращение врожденное 41
Верднига — Гоффмана болезнь 148 
Верльгофа болезнь 207 
Вернера синдром 19, 226 
Вестибулярный семейный синдром 41 
Вестфаля болезнь 163 л
Вестфаля — Штрюмпеля болезнь 51 
Вилдерванка синдром 223 
дклдебраяда болезнь 206

ВилоФ^овой в парапштсвийноЙ жейй 
аплазия 96 

Вильсона — Коновалова болезнь 51 
Вискотта — Олдрича синдром 42 
Витилиго 42 
Влагалища аплазия 43 
Волчанка красная 118
— — семейная 43 
Вольмана болезнь 44
Вывих врожденный головки лучевой 
f кости 135 
----  бедра 36
Выкидыши самопроизвольные 45

Галактоземия 45, 91 
Галлевордена — Щпатца болезнь,

129, 130 
Гаммана — Рича синдром 1^6 
Гамсторпа болезнь 141, 163 
Гаргоилизм 145 
Гарднера синдром 170 
Гартнупа болезнь 156 
Гемиангиэктазия гипертрофическая 

198
Гемиатрофия лица прогрессирующая 

46
Гемикраяия 139
— мозжечковая 41 
Гемералопия врожденная 197, 199 
Гемогения 207 
Гемоглобинозы 46 
Гемоглобинопатии 46 
Гемолитическая болезнь новорожден

ных 47
Геморрагический телеангиэктати- j 

ческий синдром 49 
Гемофилия 34, 50, 55, 56
— А, В, С, D 50
— сосудистая 206
Генодерматоз конечностей склероатро- 

фический я кератодермичеекий 51 
Гепатоцеребральная дистрофия 51, 

92, 204 
Герингама синдром 16 
Гналоидо-ретинальная дегенерация 

39
Гибсона I  тип метгемоглобинемии 22 
Ги _  гентера — Гебнера болезнь 217
Гидрооксипролинемия 11
Гидроаденомы из перемещенных за

чатков потовых желез и каналов 53 
Гидрооксикинуренинурия 53 
Генеля синдром 16 
Гипоальдостеронизм 60
— вторичный 62
— транзиторный 61 
Гипогаммаглобулинемия щшопати-

чеекая 61 „
Гипогликемия идиопатическая семей- 

ная 61 
Гипопаратиреоидизм >41 
Гипопроакиелеринемия 62 
Гипопроконвертинемия 82 
Гшгапротеинемия ассенциальная в» 
Гипотрихоз наследственный 64 
Гипотиреоз семейный 63 
Гипофизарный наиизм 224 
Гипофосфатяяии 64 
Гипофосфатемическая тубулопатия

2,0 кГипераммонемия 53, 171 
Гмсрбилирубинемия негемолити- 

ческая наследственная о ядерноа 
желтухой 53
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Гипербилирубинемия юношеская
идиопатическая семейная 54 • 

Гипервалинемия 55 
Гипсргепаринемия 55 
Гиперкалиемия 60 
Гиперкальциемии и остеосклероза 

Синдром 58 
Гиперкератоз-гиперпигментация 56 
Гиперкератоз Кирле 114 
Гиперлипемия 38 
Гиперлипидемия 133, 134, 144 
Гиперметионинемия 57 
Гиперметропия 57
Гиперостоз генерализованный с па

хидермией 58
—  кортикальный генерализованный 

семейный 58
Гиперпаратиреоидизм 56 
Гиперсаркозинемия 58 
Гипертоническая болезнь 59 
Гиперохолестеринемия наследственно

семейная 6С 
Гиперурикемия 59
Гиппеля — Линдау болезнь 19, 195, 

199, 218 
Гирке болезнь 72 
Гиршпрунга болезнь 90 
Гистидинемия 65 
Глаз кистозный 85
— малый 65
Глазное дно же.тго-пятнистое 66 
Глазного дна альбинизма и желтого 

пятна гипоплазии синдром 86
—  яблока и глазницы дермоидная 

киста 67
Глазо-зубо-пальцевой синдром 67 
Глаукома 75
—  врожденная 87
— первичная 69 
Гликогеновая болезнь 72 
Гликогеноз 72, 148
—  генерализованный идиопатический 

73
— диффузный с циррозом печени 

73
—  нефромегальный 72
—  печени 73 
Глицинемия 74 
Глициноз 74
Глухоты и частичного альбинизма 

врожденный синдром 74 
Глюкояо-6-фосфатдегидрогеназы де

фицит 20
Глянцмана тромбастения наследст

венная геморрагическая 205 
Голубых склер, отосклероза, патоло

гической ломкости костей синдром 
75

Гомоцистинурия 76 
Гонадальный дисгенез 223 
Гопфа акрокератоз бородавчатый 229 
Готца — Горлина синдром: 225 
Гоше болезнь 74, 76, 159 
Гранулоцитов ядерная асегментация

77
Гранулоцитопения циклическая 155 
Гренблада -- Странберга синдром 172 
Гревува роговицы дегенерация узел

ковая 185 
Грефе синдром 33 
Грефе — Сьегрена синдром 78 
Гроба синдром 99, 188 
Грубера синдром 78 
Группы крови 78

Грыжа белой линии 84
— мозговая врожденная 82
— паховая врожденная 83
— пуповинная 86
—■ пупочная врожденная 84
— пупочного канатика 86
— спинномозговая врожденная 85
— эмбриональная 86
Губы верхней (и неба) незаращенда 

87, 99 
Гуда синдром 88 
Гудпасче синдром 125 
Гунтера синдром 147 
Гурлев синдром 146 
Гурлер — Пфаундлера — Гунтера бо

лезнь 145

Даймонда — Блекфана анемия гипо-
пластическая врожденная 22 

Дакриоцистит врожденный 88 
Дальнозоркость 57 
Дарье болезнь 97, 170, 229
— эритродермия врожденная ихтио- 

зиформная 232
Датна болезнь 89. 148, 152 
Дебре — Фибигера синдром 60 
Де Ври синдром 91 
Девственной плевы атрезия 90 
Дега синдром 112 
дежерина — Сотта болезнь 153 
Де Ланж синдром 148 
Деменция хореическая 214 
Денди — Уолкера синдром 33 
Денни — Марфана синдром 136 
Дерматоз Дюринга 230 
Де Тони — Дебре — Фанкони синд- 

ТОМ 91
Дефект межжелудочковой перегород

ка 91
Джонстона синдром 188 
Диабет аминокислотный 219
— несахарный 93
— — нейрогипофизарный 92 
 почечный 93
— сахарный 46, 93. 134
— солевой почечный 95
— цистиновый семейный 219 
Диатез геморрагический 50, 55, 56, 62 
Ди Георга синдром 96
Дизостоз верхнечелюстно-носовой 96
— множественный 145 
Дизостоз челюстно-лицевой 39
— черепно-ключично-тазовый 96
—  эндохондральный 99
---- яношественный наследственный

97
Диммера роговицы дегенерация ре

шетчатая 185 
Дипсомания 97 
Дискератоз врожденный 97
— фолликулярный 97 
Дискортицизм наследственный 7 
Дисплазия окулодентодигитальная 99
— хондроэктодермальная 99
— эктодермальная врожденная 38
— эпифизарная множественная 98
— язычно-лицевая 99 
Дистрофия миотоническая 149
2,3 дифосфороглицеромутазы дефицит 

21
Дойна сотовидный хориоидит 191 
Доногу — Ушида синдром 132 
Дубина — Джонсона синдром 100 
Дюринга дерматоз 230
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Дщпгениа псевдогипертрофическая 
форма миопатяи 150 

Eder I I I  тип метгемоглобинемии 22

Желтого пятна тапеторстинальная де
генерация Бера 100 

—. — дегенерация желточноформная 
99

Желтуха гемолитическая 102
— идиопатическая 100
— хроническая идиопатическая 100
— — семейная аегемолитическая 10i
—  ядерная 102
Желудочно-кишечного тракта ано

малии врожденные 121, 125, 190 
Желчных ходов атрезия 102 
Жильбера — Мейленграхта синдром 

54
«Заячья» губа 101
Зоба и глухоты наследственный син

дром 107 
Зрачковая перепонка {0S 
Зрительного ерва атрофия врожден

ная или инфантильная 104
— — — Лебсра 103
 — ---- земейно-наследственная Бе

ра 104
---- диска аплазия 104
—   ----ямка 106
---- — глазного дна прузк !С.'
— — — и сетчатки миелиновые во

локна 105
----  колойома 108
----  псевдоневрит 106

Иаовалериановая ацидемия 107 
Иммунопарез, французский тип 10
— швейцарский тип 6 
Иитерсексуализм женский ложный

107
— истинный 108
—  мужской ложный с женскими по

ловыми органами 109
Инфантилизм психический 109 
Иордана лейкоцитов аномалия 126 
Истерия 109 
Ихтиоз 9, 98, 126
— врожденный 9, НО
Ихтиоза, олигофрении, епастики на

следственный синдром НО 
— эпилепсии, инфантилизм;, врож
денного, идиотии синдром НО 

Ихтиозиформный дерматоз Брока 110

K aw parra  — Энгельмана синдром 
162

Канавана — вая Богарта — Бертра
на болезнь 129, 130 

Капилляропатия геморрагическая 206 
Карбамилфосф^атсинтетазы наслед

ственная нетостаточность 110 
Картагенсра синдром 111 
Кератодермия 229
— врожденная 112 
Кератоз 57, 112, 114
— наследственный ладонно-подош

венный 112
— рассеянный Ядассона — Леван

довского 113
— фолликулярный серпигинирующий 

Лютца И З
Кератоконус 187
Кетоацидури ■ с  умственной отста

лостью 104
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Кибнера аиВщйш 229 
Кишечный инфантилизм 217 
Клаймфельгера синдром 114 
Кленового сиропа запаха мочи сив» 

дром 115
Клиппеля — Треноне синдром 138 
Клиппеля — Треноне — Вебера син

дром 198 
Клиппеля — Треноне — Парка — 

Вебера синдром 19 
Клиппеля — Фейля синдром 116, 158, 

223
Коагулопатия 50
Коатса болезнь 182, 195, 21S
— ретинит наружный экссудативный 

195
Когана синдром 26 
Кожи я слизистых оболочек гиалинов 

Урбаха — Вита 116 
Кокейна синдром 117 
Коле синдром 225 
Коленной ямки, крыловидной коша 

синдром 117 
Коллагеновые болезни 117 
Колобома сосудистого тракта и сет

чатки 200
— хрусталика 215
Конечностей порок развития наслед

ственный 118 
Контрактуры множественные врож

денные 27 
Кортико-стрио-спияальной дегене- 

иации синдром 173 
Костмана синдром 156 
Косоглазие содружественное 118 
Краббе глобовано-клеточная лейко- 

дистрофик 129, 130
— синдром 148 
Краузе синдром 228 
Кретинизм 63
Крейтифельяа — Жакоба синдром 173
Кривошея мышечная врожденная 120
Криглера — Наджара синдром 53
«Крика кошки» синдром 120
Криптофтальм 120
Крипторхиам 121
Криста — Сименса синдром 226
Кристмаса болезнь 50
Круз она синдром 39, 188
Ксантома 134
Ксантоматоз 38, 213
— краниальный 123 
Ксантинурия 122
Ктггельберга — Веландера болезнь

147
Кули болезнь 200 
«Курчавых волос» болезнь 123 
Куршмана — Штайнерта — Баттена 

болезнь 149 
Куфса болезнь 14

Лактат-ацидоз наследственный 123 
Лактозы непереносимость наследст

венная 124 
Ландузи — Дежерина плече-лопаточ- 

яо-лицевая форма миопатии 150 
Лебера атрофия зрительных нервов 

103, 105
—  сетчатки дегенерация семейная 

врожденная 193
Левандовского — Лутца синдром 229 
Легкого поликистоз 189
— фиброз семейный идиопатический 

дкффуаный 126
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Легочно-почечный синдром наследст
венный 125 

Лежьена синдром 120 
Лейкодистрофии 14, 129
—  глобоидно-клеточпая Краббе 129,

130 '
— с диффузной волокнистой форма» 

нией Розенталя 131
—  метахроматическая Шольца — 

Гринфепъда 129
— суданофильная 129, 130 
Лейкоз 128
Лейкоцитов аномалия Аль дера 125
— — Иордана 126
— —  Мей — Геглина 128
— — Чедиака, Штейнбрика, Хига- 

ши 128
—  нейтрофильных гиперпигментация 

ядер врожденная 126
—  пельгеровская ядерная аномалия 

128
Лейна синдром 231 
Ленобля — Обино синдром 159 
Лентиконус 132 
Лепречаунизм 132 
Лери синдром 97 
Лимитдекс.триноз 73 
Лимфодсрма 197
Липогранулематоз диссеминирован

ный врожденный 133 
Липоидозы 133, 144
— внутриклеточные 14 
Ар-липопротеинемия 5 
Липохондродистрофия 145 
Литтля болезнь 32
Липа колобома 134 
Лобштейна болезнь 227 
Лоу синдром 91
Лоуренса — Муна — Барде — Вид

на синлром 134, 144 
Луй — Бар синдром 30 
Лучевой кости головки вывих врож

денный 135 
Лютца кератоз фолликулярный сер- 
| пигинирующий 113 
Ляйтвуда синдром 35

Мажанди отверстия атрезия 33 
Мак Ардля болезнь 73 
Мак Карри синдром 61 
Микростомия 135 
Малерба — Шананте болезнь 198 
Мальтозы и изомальтозы неперено

симость наследственная 135 
Маниакально-депрессивный психоз 

136
Маринеско — Сьегрена синдром 32, 

78
Маркезанв синдром 38, 69 
Марото — Лами синдром «.47 
Марфана болезнь 69, 76, 136, 137, 173 
Матка раздвоенная 137 
Матки аплазия 137
— шейки атрезия 138 
Маффучи синдром 138 
Мебиуса синдрок 33, 149 
Мегалокорнеа 184
Меесмана роговицы эпителиальная 

дистрофия 188 
Мезенхимальная дисплазия с порока

ми развития соединительной ткани 
438

Мей — Геглина лейкоцитов аномалия 
128

Ме%ра —  Ветсе. синдром 140 -
— Швиксрата синдром 67 
Мелаподсрмия 9 
Меллитурия 93
Мен кеса болезнь 115 
Метгемоглобинемии наследственная 21 
Метвлмалоновая ацидемия 138 
Миастения 130, 141 
Мибелли порокератоз 171 
Мигрень 139 
Микрокорнеа 69, 187 
Микросфероиитоз наследственный 23 
Микрофакия 216
Микрофтальм 65, 67, 69, 75, 104, 180 
Микроцефалия истинная семейная 

140
Мильроя болезнь 197, 199 
Минковского — Шоффара болезнь 23 
Минора синдром 204 
Мишора зластома Н4 
Миоглобинурия пароксизмальная 140 
Миодисплазия деформирующая фе-.

тальная 27 
Миозит оссифицирующий прогресси

рующий 141 
Миоклонуо наследственный 141
— — эпилепсия 142, 144 
Миопатия 148, 149
— дистальная 16
— немалиповая 151 
Миоплегип пароксизмальная 163 
Миопия 142
Миотония врожденная 143 
Миотоническач дистрофия Куршма- 

на — Штайнерта — Баттена 172 
Мозга белого вещества дегенерация 

спонгиозная 131
— полиодистрофия прогрессирующая 

145
— промежуточного наследственно-ое- 

мейный синдром 143
Мозговых сосудов обызвествление 

наследственное 144 
Мозжечковая диссинергия миоклони- 

чпская 144 
Мозолистого тела агенезия врожден

ная 144
— — дегенера.пии синдром 144
Моркио синдром 147 
Мраморная болезнь 145, 162 
Муковисцндоз 5. 125, 168 
Мукополисахаридозы 97, 145, 214
Мышечная атрофия Спинальная прок

симальная врожденная 147
—  гипоплазия врожденная 148
— дистония деформирующая 92
—  дистрофия миотоническая 149
— — прогрессирующая 126, 148, 149, 

162
Мышечной гипертрофии и умственной 

отсталости врожденный синдром
148

Мыши экстраокулярных фиброз врож
денный общий 151 

Мюнхмейера синдром 141 
Надпочечников коры гиперплазия 

врожденная 7
— — опухоли врожденные 152 
Нанизм (17
— гипофизарный 224
— — церебральный 152 
Неба незаращение 153
Неврит гипертрофический интерсти- 

.циальный 153
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Невроз на ачивых состояний 
154

Нсвус остеогипертрофический вари
козный 198

— пигментный 53
—  — семейный 155 
«Негнущегоея» человека синдром 154 
Незелофа синдром 10 
Нейвергелта синдром 118 
Нейродермит 155 
Нейрофиброматоз 156
— Реклингаузена 154 
Нейтропения детская постоянная на

следственная 156
— доброкачественная бессимптомная 

наследственная 156
— периодическая наследственная 155
— семейная 156 
Немалиновая миопатия 151 
Нефронофтиз Фанкони 157 
Нефропатия с глухотой семейная 11 
Нильсона синдром 158
Нимана — Пика болезнь 74, 77, 123, 

158, 159, 173, 191 
Нистагм 160
— миоклония 159
Нормана — Вуда форма амавроти

ческой идиотии 13 
Норри болезнь 160, 182

Овалопитов 160 .
Огупти сетчатки болезнь 190 
Ожирение конституциональное 161 
Оксалоя 161 
Олбрайта синдром 35 
Олбрайта — Бетлера —  Блюмберга 

синдром 210 
Олигофрения фенилпировиноградная 

209
Оппенгейма болезнь 15 
Оротапидурия 161 
Ослера болезн'ь 18
Остеоклазия £  макрокранией семей

ная 162 
Остеопетроз семейный 145 
Остеосклероз системный наследст

венный с миопатией 162 
Офтальмоплегическая форма миопа

тии 150
Панмиелопатия инфантильная консти

туциональная 24 
Папиллона — Псома синдром 188 
Пара гемофилия 62 
Паралич периодический гипокалие- 

мический семейный 163, 164 
/ Параплегия спастическая семейная

164
Патау синдром 205 
Педжета болезнь 138, 162 
Пейтса — Егерса синдром 170 
Пелицеуса — Мерцбахера болезнь 

129, ‘131 
Пендреда синдром 63, 107 
Пентояурия ассенциальная 164 
Периодическая болезнь 164 
Печени стеатоз гипертрофический се

мейный 74 
Печеночная дисфункция конституцио

нальная 54 
Пика болезнь 12, 165, 215 
Пилоростеноз 74, 101
— врожденный 166 
Пируваткиназы эритроцитов дефи

цит 21

Пищевода атрезия 167 
Платибазии синдром 26 
Повышенная чувствительность К СОЛ 

нечным, лучам 167 
Поджелудочной железы кистозный 

фиброз 168 
Пойкилодермия 117
— врожденная 169
Пой килосклеродермия 168 
Полипоз пигментно-пятнистый 170 
Половой дисЬенез 232 
Половых органов пороки развития 

170, 171 
Помпе болезнь 73 
Порокератоз Мибелли 171 
Порфирия 117, 230 
«Потных ног» синдром 107 
Почечно-мозговой дегенерации и ими- 

дазолурии синдром 171 
Почка губчатая 171
— ^пенистая» 171 
Прадера синдром 171 
Псевдогемофилия врожденная 206 
Прогерия 152, 172 
Псевдогипоальдостеронизм 95 
Псевдоглиома 195
— сетчатки и стекловидного тела 192 
Псевдоксантома эластичная 117 
Псевдосклероз спастический 173 
Психопатия 173
Псориаз 176
Птоз врожденный 177
Пузырчатка 230
— доброкачественная рецидивирую

щая семейная 178
Пурпура атромбоцитопеническая 206
— васкулярная 39
— идиопатичсская тромбоцитопепи- 

ческая 207
— хроническая рецидивирующая 207
Пьера — Мари болезнь 29, 58,

78

Равина — Пехера синдром 178 
Радужной оболочки гетерохромия 178
— — кисты врожденные 179
— — отсутствие 179 
Раушкольба — Туми синдром 225 
Рахит,резистентный к витамину D 210 
Ребра шейные добавочные 180 
Редуктазы — глютатиона дефицит 21 
Рейли — Дея синдром 40
Рейно болезнь 9, 196 
Реклингаузена болезнь 156 
Рендю — Ослера болезнь 49 
Ресниц гипертрихоз 180 
Ретинит наружный геморрагический 

195
—  — экссудативный Коатса 195
— пигментный 191 
Ретинобластома 180 
Ретинопатия врожденная наследст

венная 182
— точечная 193 
Ретинопшзис 182 
Ретролентальная фиброплазия 183 
Рефсума синдром 29
Риетти — Грептти — Микели гемоли

тическая анемия 200 
Ричарда Рендла синдром 114 
Робена синдром 183 
Роговина гигантская 184 
— коническая 187 

малая 187

ak
us

he
r-li

b.r
u



Роговины йегёкерация кристалпиче-
ская Шнидера !86

— — пятнистая решетчатая 18S
----  — семейная Фера 184
---- семейная Бюкслера 185
—  —  узелковая Гренува 185
— Дистрофии семейная крапчатая 186
— — эндотелиально-эпителиальная 

Фукса 186
—  — эпителиальная Меесмана 188
— эрозия рецидивирующая семейная 

i 88
Ромберга болезнь 46
Ротмунда синдром 168, 226
Рото-пальце-лицевой синдром 188
Ротора синдром 101
Руда синдром 110
Рук зеркальные движения 188
Русси — Леаи синдром 31

йабуро синдром 189 
Сальных желез дистрофия 189 
Санфилиппо синдром 147 
Сахаров непереносимость 125 
Сахарозы непереносимость наслед

ственная 189 
Сердца и магистральных сосудов вро

жденный пороки 190 I
Серого вещества мозга дегенерация 

семейная 145 
Сетчатки болезнь Огупщ
— гипопигмеятация
— дегенерация диффузная врошден- 
. ная 190
----  коллоидная 191
----  пигментная 191
.---- семейная врожденная Лебера

193
— — тапеторетянальная врожден

ная или инфантильная центрально
го типа Беста 194

— — точечная 193
—  —  центрального типа ювенильная 

или юношеская Шгаргархга 193
— отслойка наследственная 194
—  телеангизктазия 195
—  и стекловидного тела псевдоглио

ма 192
Сирингомиелия 9, 46, 151, 195 
Склеродермии 46, 173. 1 >6 
Слез отсутствие арожяа шое 10 
Слезных точек я канальцев атрезия 

19?
Слепота ночная куриная 197
— цветовая 34
Слоновость семейная врожденная 197 
Сосудистого тракта и сетчатки коло

бома 200
Сосудистой оболочки прогрессирую

щая атрофия 199
— — склероз генерализованный 199
—  — и сетчатки кольцевидная атро

фия Фукса 199
Сосудисто-костная пизэмбриоплазия 

198
Сфингомиелштоя 158
Сьегрена — Ларсена синдром 78, 110

Тибержя — Вайеееибаха синдром 196 
Талассемия 47, 200, 201 
Тапеторетинальная дегенерация 66, 

193
Тевенарзд синдром 9
Тея Сакса бодеань 13, 171

Ферри болезнь Ш
Тестикулярной феминизации зиняроЙ

202
Тетрада Фалло 202 
Тимома с агаммаглобулинемией 88 
Тирозилурии транзиторная 203 
Тирозиноз 202
Тирозинтранеаминазы наследствен" 

ная недостаточность 204 
Томпсона синдром >39 
Томсона болезнь 143 
Тремор семейный зссенциальный 204 
Трнпсиногена недостаточность 204 
Трисомия D 148. 205
—  Е (48, 204
— 22-й хромосомы 228
— 16— 18-й пары хромосом 148, 284
— 13— 15-й пары хромосом 148, 205 
Тромбастения наследственная гемод-

рагичиская Глянцмана 205 
Тромбопатия Виллебранда 206 
Тромбоцитаркая геморрагическая ди

строфия 206 
ТромОоцнтопеническая пурпура 207 
Туберозный склероз 207 
Турейна — Солента — Гола синдром 

58
Турнера — Кизера синдром 27, 227 

У ш и  синдром 64
Унферрихта — Лундборга болезнь 

142
Урбаха — Вита гиалинов кожи и сли

зистых оболочек 116

Фабри синдром 18
Фалло тетрада 202
Фанкони нефронофтиз 93, 157
— панмиелонагия врожденная 24
—  синдром 219
Фанкони — Шлизиягера синдром 58 
Фара синдром 144 
Фарбера синдром 133 
Фавизм 19
Фенилкетонурия 65. 116, 155, 209 
Фенилнировиногразная олигофрения 

65. 1 16, 209 
Фзллинга ботезнь 209 
Фера роговицы дегенерация пятни

стая семейная 184 
Фпеб.чктазия врожденная 209.
Фогта болезнь 32 
Форлайса болезнь 189 
формиминтраисферазы недостаточно

сти синдром 210 
Фосфатдиабет 91, 210 
Франческетти синдром 188 
Франческетти — Ядаесонз синдром 56 
Фридрейха болезнь 29, 31, 144, 213 • 
Фруктозурия зссенцизльная 212 
Фруктозы недостаточность наследст

венная 2 1 !
Фукозндоз 212
Фукса роговицы дистрофия эндоте

лиально-эпителиальная 186
—  сосудистой обточки и сетчатки 

кольцевидная атрофия 199

Хаяда — Кристиана — Шюллера бо
лезнь 123 

Ханта синдром 144 
Хантингтона хорея 144, 173, 204. 

214
Харбитца —* Мюллера синдром 60

247
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Хартнугта болезнь i t i  
Хятсушима — Хзкамори болезнь 213 
X  он ха рта синдром 212 
Холсстериноз церебральный 213 
Холен [I тип метгемоглобинемия 22 
Хондродистрофия 97, 213
— плода 34 
Хореодермия 197, 199
Хорея прогрессирующая наследст

венная 214
— Хантингтона 144, 173, 204, 214 
Хориоидеи колобома 106 
Хориоидит сотовидный Дойна 191 
Хориоретинит 195
Христа — Симонса синдром 18 
Хромосомные аномалии 188 
Хрусталик малый 216 
Хрусталика колобом* 215
— отсутствие врожденное 215 
i— помутнение 216
—  8КТ0ПИЯ 215

Целиякия 5. 217 
Цереброзидоз 76
Перебромакулярная дегенерация 13
Цереброретинальный ангиоматоз 218
Циена — Оппрнгейма болезнь 92
Циклопия 104
Цистатионинурия 219
Цистина накопления болезнь 219
Цистиноз 46, 219
Цистинурия 220
Цитомегалия 73
Цитр удлинения 222

Чеяиака, Штейнбрика и Хигаши лей
коцитов аномалия 128 

Чорепио-лицевые дисплазии 78

Ш арко — Кожевникова болезнь i 6 
Ш арко — Мари амиотрофия 31, 154 
Шейно-глазо-акустический синдром 

223
Шенлейна — Геноха болезнь 39 
Шерешевского -Тернера синдром 223 
Шизофрения 224
Шшшера роговицы дегенерация кри

сталлическая 186 
Шольма — Гринфельда метахромати- 

чеокая лейкодистрофия 129 
ХШшльмейера — Фогта — Баттена 

болезнь 14 
Штаргардта сетчатки дегенерация 

центрального типа ювенильная или 
юношеская 19 >

хИтодмеЙетера аяомвашя яейкоЩМвв
77

Штурге — Вебера болезнь 19* 14«, 
199, 227

Эдвардса синдром 204 
Экссудативная знтеропатия 5 
Эктодермальная полигипоплазия 

врожденная 226 
Экто-мезодермальная аномалия ни- 
t следственно-семейная 225

----  дисплазия 225, 226
Элерса — Данлоса синдром 173, 226 
Элиптоцитоз 160
Эллиса — ван Кревельда синдром 99,

225
Эмбриотоксон 227 
Энтропиум 41
Энцефалоофтальмоплегическая дис

плазия семейнан 228 
Энцефалотригеминальный ангиоматоз 

227
Эпидермиса отслойка пузырчатая 

врожденная 228 
Эпидермодисплазия бородавчатая уе
— верруииформная 228
Эпидермолиз буллезный 154, <228
— _  врожденный 229 
Эпикантус 229 
Эпилепсия 2*0 
Эписпадия 230
Эпитараус 230
Эпител и ома солитарная обызвествля- 

ющаяся 198 
Эрба — Гольдфламма болезнь 138 
Эрба — Гольдфламма — Ротта юве

нильная форма миопатии 150 
Эрба __ Гольдфламма — Ш арко — 

Штрюмпеля болезнь 164 
Эритема ладоней 231 
Эритробдастоз плода 47 
Эритробластопения хроническая Z*
— эссенциальная 22 
Эритродермия врожденная ихтиоэп-

формная Дарье 231 
Эритрофтиз 22 
Эритроцитопатия 19 
Эстрена — Дамашека синдром Zd

Ядассона —  Левандовского кератоз 
рассеянный 113 

Яичников пороки 231 
Янского — Бильшовского болезнь 14
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