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Родоразрешение при нарастающих 
симптомах дыхательной недостаточ-
ности, адекватное лечение тяжелой 
формы коронавирусной инфекции с 
тотальным поражением легких спо-
собствовало выздоровлению паци-
ентки. Данный клинический случай 
свидетельствует о необходимости 
индивидуального подхода в ведении 
каждого пациента с коронавирусной 
инфекцией.
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Описано клиническое наблюдение редкого заболевания - гипопитуитаризма у ребенка 8 лет. Из-за специфичности клинических про-
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The clinical observation of a rare disease  hypopituitarism in a child of 8 years old is de-
scribed. Due to the specificity of clinical signs, the early diagnosis is difficult. In this case, the late 
diagnosis and the late replacement therapy caused the child’s growth retardation. 

Keywords: hypopituitarism, growth inhibition, hypophysis, substitutes therapy.

Введение. Гипопитуитаризм (ГП) 
[код по МКБ Е23.0] – эндокринное за-
болевание, возникающее вследствие 
дефицита одного или нескольких 
гормонов, вырабатываемых гипофи-

зом. Является редким заболеванием, 
может быть врожденным или приоб-
ретенным, следовательно, может воз-
никать у новорожденных, детей млад-
шего возраста, подростков и взрослых 
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[1,4]. Врожденные причины включают: 
перинатальные травмы (асфиксия 
при рождении, родовые травмы), на-
рушение развития гипофиза, эктопию 
нейрогипофиза, синдром Паллистера 
– Холла (гипоталамическая хамар-
тома и полидактилия), генетические 
нарушения (изолированный дефи-
цит GH, PIT1 и PROP1 мутации, сеп-
то-оптическая дисплазия, дефицит 
гонадотропина) и дефекты развития 
центральной нервной системы (анэн-
цефалия, голопрозэнцефалия, апла-
зия или гипоплазия гипофиза) [5]. 
Приобретенные причины ГП включают 
инфильтративные расстройства (ту-
беркулез, саркоидоз, гистиоцитоз Х, 
лимфоцитарный гипофизит) и опухоли 
[7]. Наиболее часто заболевание воз-
никает вследствие мутации генов PIT1 
и PROP1, которые являются фактора-
ми транскрипции. 

При мутации PIT1 характерен тяже-
лый дефицит соматотропного гормона 
и пролактина. Дефицит тиреотропного 
гормона может варьировать по сте-
пени выраженности. Клинически бу-
дет диагностирована задержка роста 
с рождения, вторичный гипотиреоз и 
низкий уровень пролактина. Нехарак-
терно развитие надпочечниковой не-
достаточности и вторичного гипогона-
дизма [1,8].   

У детей с мутацией PROP1 отсут-
ствуют перинатальные признаки гипо-
питуитаризма. Средняя масса тела и 
длина его при рождении обычно на-
ходятся в пределах нормы. Гипогли-
кемия и длительная желтуха новорож-
денных не являются распространен-
ными данными [1, 3, 8]. У большинства 
диагноз выявляется при обращении 
с жалобами на низкий рост. Дефицит 
тиреотропного гормона (ТТГ) может 
присутствовать с рождения у данных 
пациентов, обычно возникает вместе с 
дефицитом гормона роста. Гипотиреоз 
невыраженный. Дефицит фолликуло-
стимулирующего гормона (ФСГ) и лю-
теинизирующего гормона (ЛГ) выявля-
ется в начале пубертата. Недостаточ-
ная выработка адренокортикотропного 
гормона (АКТГ) встречается реже, его 
нехватка выявляется обычно в под-
ростковом или взрослом возрасте [6]. 

Нейровизуализация гипоталамо-ги-
пофизарной области обычно демон-
стрирует гипопластическую или нор-
мальную переднюю и заднюю доли 
гипофиза [2]. 

Известно, что раннее выявление за-
болевания соответствует выраженно-
сти симптомов и повышенной вероят-
ности наследственно обусловленного 
гипопитуитаризма. C.J. Чайлд и соавт. 

в 2019 г. в своем исследовании уста-
новили медиану возраста постановки 
диагноза – 11 лет [6]. Е. Борос и соавт. 
в том же году предложили относить па-
циентов, у которых заболевание было 
установлено после 10 лет, к позднему 
для постановки окончательного диа-
гноза [3]. 

Цель исследования: описать кли-
нический случай гипопитуитаризма у 
ребенка 8 лет.

Исследование было одобрено ло-
кальным комитетом по биомедицин-
ской этике Якутского НЦ комплексных 
медицинских проблем на предмет со-
ответствия положениям Хельсинкской 
декларации (№54 от 20.12.2021 г.). За-
конные представители пациента под-
писали информированное согласие в 
истории болезни, разрешив использо-
вание данных в анонимной форме. Все 
персональные данные пациента были 
соответствующим образом скрыты.

Ребенок М., русский, 8 лет, посту-
пил 27.11.2023 г. в отделение детской 
эндокринологии и гастроэнтерологии 
РБ №1-Национального центра меди-
цины им. М.Е. Николаева с жалобами 
на низкорослость, быструю утомляе-
мость, постоянные запоры. 

Из анамнеза: отставание в росте с 
5 лет. Ребенок направлен участковым 
педиатром впервые для планового 
стационарного обследования. Со слов 
отца, отставание в росте было замече-
но в 4-5 лет.

Из анамнеза жизни: ребенок от 3-й 
беременности, которая протекала без 
особенностей. Роды в 40 недель с мас-
сой тела 3300 г, рост 53 см. Нервно-
психическое развитие соответствует 
возрасту. Перенесенные заболевания: 
ОРВИ не часто, ветряная оспа. Аллер-
гологический анамнез не отягощен. 

Наследственный анамнез: рост ма-
тери 160 см, рост отца 172 см, рост 
брата 12 лет 150 см (-1.12 SDS). 

Объективный осмотр: рост 122см 
(-2.32SDS), масса тела 20 кг, ИМТ – 
14,8 кг/м2, SDS ИМТ (-1.36SDS). 

Состояние удовлетворительное. 
Самочувствие не нарушено. Сознание 
ясное. Аппетит не нарушен. Менинге-
альных знаков, очаговой неврологи-
ческой симптоматики нет. В позе Ром-
берга устойчив. Сон спокоен. Телосло-
жение гипостеническое. Умеренного 
питания. Костно-мышечная система не 
изменена. Зев не гиперемирован. Сли-
зистые оболочки рта и зева чистые, 
бледной окраски. Носовое дыхание 
свободное. Костно-суставная система 
без особенностей. Лимфоузлы не уве-
личены. Грудная клетка правильной 
формы. Перкуторно – ясный легоч-

ный звук по всем полям. Везикулярное 
дыхание, хрипов нет. Тоны сердца яс-
ные, ритмичные. Живот мягкий, без-
болезненный. Печень и селезенка не 
увеличены. Отек правой стопы.  Пери-
ферических отеков нет. Мочеиспуска-
ние свободное, безболезненное. Моча 
светлая, прозрачная. Наружные поло-
вые органы сформированы по мужско-
му типу, правильно. Половое развитие 
по возрасту, по Таннеру - 1. 

В общем анализе крови от 
28.11.2023 г.: лейкоциты – 11,42 (РИ 
4,27 – 11,40); лимфоциты – 4,29 (РИ 
0,97 – 4,28); эозинофилы – 6% (РИ 
0,00 – 4,70). 

Данные биохимического анали-
за крови, общего анализа мочи от 
28.11.2023 г. соответствуют норме. 

Гормональный профиль от 
28.11.23 г.: Тиреотропный гормон 
(ТТГ) – 11,00 МЕ/л (РИ: 0.40-7.00), 
свободный Т4 – 15,17 пмоль/л (РИ: 
8.00-17.00), антитела к тиреоперокси-
дазе (АТ к ТПО) – 0,19 ед/мл (РИ: 0.00-
30.00). Заключение: повышение уров-
ня тиреотропного гормона.

Стимуляционная проба с инсули-
ном от 06.12.23: 0II – 0.28 нг/мл, 15II – 
1.42 нг/мл,45II – 1.16 нг/мл, 60II – 1.04 
нг/мл, 90II – 0,58 нг/мл, 120II – 1.06 нг/
мл. Заключение: недостаточная выра-
ботка соматотропного гормона. 

МРТ головного мозга с МР-
ангиографией от 03.12.2023 г.: Очаго-
вых и объемных образований в струк-
турах головного мозга не выявлено. 
Гемодинамически значимые измене-
ния сосудов головного мозга не выяв-
лены.

Рентгенография кистей с лучеза-
пястными суставами 28.11.2023 г.: 
костный возраст соответствует 5,5-6 
годам.

Цифровая боковая рентгенограмма 
черепа от 28.11.2023 г.: Внутричереп-
ная гипертензия. Гипертрофия адено-
идов 2-3-й степени.

Обсуждение. Пациент с низкорос-
лостью прошел плановое обследова-
ние в условиях эндокринологического 
стационара. В данном клиническом 
случае ребенок родился доношенным 
с нормальными показателями роста и 
массы тела, в удовлетворительном со-
стоянии. Из-за неспецифичности кли-
нических проявлений выявление за-
болевания в раннем детском возрасте 
затруднено. 

Врожденный гипопитуитаризм диа-
гностирован после гормонального об-
следования – у пациента имеет место 
доказанная СТГ-недостаточность по 
результатам стимуляционной пробы. 
Так как однократное определение со-
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матотропного гормона для постановки 
диагноза некорректно из-за его боль-
шой вариабельности, исследован инсу-
линоподобный фактор роста (ИФР-1). 

С учетом ростовых показателей, 
низкой концентрации ИФР-1, установ-
лен диагноз: Гипопитуитаризм с изоли-
рованным дефицитом гормона роста.  

Изолированный дефицит гормона 
роста в большинстве случаев явля-
ется самым распространенным. По 
литературным данным, встречается с 
частотой от 1/4000 до 1/10000 случаев. 
Этиология для большинства случаев 
остается неизвестной. 

От раннего выявления гормональ-
ного дефицита зависит эффектив-
ность лечения. Данному пациенту на-
значена заместительная терапия ре-
комбинантным гормоном роста. 

Заключение. Врожденный гипо-
питуитаризм – редкое заболевание, 
проявления которого крайне неспец-
ифичны, что затрудняет раннюю диа-
гностику и проведение своевременной 
терапии. 

Пациенты с гипопитуитаризмом 
нуждаются в пожизненном наблюде-
нии и заместительной терапии. 

Для своевременного выявления 
и диагностики гипопитуитаризма у 
детей, назначения адекватной заме-
стительной гормональной терапии 
необходима настороженность и осве-
домленность участковых педиатров, 
также необходимо учитывать то, что 
гипопитуитаризм может проявляться 
не только изолированным дефицитом 
гормона роста, но дефицитом других 
тропных гормонов гипофиза с развити-
ем соответствующей клиники.
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СИНДРОМА ДЕЛЕЦИИ 22q11.2

Представлены три случая синдрома делеции 22q11.2 на основании пренатально обнаруженных аномалий развития плода. Показана 
возможность прицельной пренатальной диагностики на основании эхографических критериев у плода для формирования группы высокого 
риска синдрома делеции хромосомы 22q11.2.  
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Введение. Микроделеционные син-
дромы – генетические заболевания, 
вызываемые отсутствием небольших, 
не видимых в микроскоп, участков хро-
мосом (микроделециями). Синдром 
делеции (СД) хромосомы 22q11.2 
(22q11.2DS) – это хромосомная абер-
рация, возникающая в результате суб-
микроскопической потери участка от 
1,5 до 3 мегабаз (Мб) в районе длин-
ного плеча хромосомы 22, в котором 
кодируется более 35 генов [1-7]. Ча-
стота встречаемости указанного син-

дрома составляет от 1:3000 до 1:6000. 
Летальность на первом году жизни 
составляет около 4% и превышает 
показатели для детей с аналогичной 
мальформацией сердечно-сосудистой 
системы, но с отсутствием хромосом-
ной микроделеции, усугубляясь ано-
малией крупных сосудов, гипокаль-
циемией и трахеомаляцией. Следует 
отметить, что синдром 22q11.2 ранее 
классифицировали как отдельные 
клинические синдромы: синдром Ди 
Джорджи (Di George syndrome, DGS), 
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Three cases of 22q11.2 deletion syndrome based on prenatally detected fetal anomalies are 
presented. The possibility of targeted prenatal diagnosis based on echographic criteria in the 
fetus for the formation of a high-risk group for deletion syndrome (DM) of chromosome 22q11.2.  
is shown.

Keywords: prenatal diagnosis, 22q11.2 deletion syndrome, congenital heart disease, fetus.


