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бирск), ФЦССХ (г. Хабаровск), НМИЦ 
РАН (г. Томск), НМИЦК им. акад. Е.И. 
Чазова (г. Москва). Получен положи-
тельный ответ из ФЦССХ г. Хабаров-
ска: показано оперативное лечение в 
объеме хирургической реваскуляриза-
ции коронарного бассейна. 

Пациентке в октябре 2022 г. в была 
выполнена сочетанная операция: про-
тезирование ствола ЛКА сосудистым 
протезом «Vascutek PTFE» №6. Пла-
стика ЛС заплатой из аутоперикарда. 
Пластика митрального клапана на 
опорном кольце «МедИнж» №28. На 
контрольной КАГ: Ствол ЛКА: протез 
проходим. В ПКА, ПМЖВ, ОВ окклю-
зионно-стенотического поражения не 
выявлено. Реваскуляризация миокар-
да не показана (рис.2).

Ранний послеоперационный пе-
риод протекал без осложнений. Срок 
наблюдения 22 мес. Жалоб активных 
не предъявляет. Пациентка трудоспо-
собна, привержена к назначенной те-
рапии. 

Обсуждение. Клиническая карти-
на «взрослого» типа СБУГ многоли-
ка, включая бессимптомное течение, 
которое можно обнаружить при ме-
дицинских осмотрах [7,10]. У нашей 
пациентки манифестация произошла 
с пароксизмов ФЖ. По результатам ви-
зуализирующих методов диагностики 
были выявлены индивидуальные осо-
бенности коронарного русла, которые 
обеспечивали адекватную перфузию 
миокарда. Немаловажный факт, что у 
пациентки, несмотря на ремоделиро-
вание ЛЖ, не наблюдалось признаков 
сердечной недостаточности. В связи 
с этим не исключается функциониро-
вание сосудов Вьессена-Тебезия, ко-
торые расположены интрамурально и 
анастомозируют как с артериальными, 
так и венозными сосудами, тем самым 
обеспечивая компенсаторную перфу-
зию ишемизированного миокарда [5]. 

Восстановление размеров и объемов 
ЛЖ можно объяснить феноменом хро-
нической гибернации при длительном 
дефиците коронарного кротовока [2].  

Заключение. При СБУГ единствен-
ным методом лечения является хи-
рургическое восстановление биарте-
риального коронарного кровотока для 
снижения риска развития фатальных 
аритмий при ишемическом ремоде-
лировании ЛЖ. На примере данного 
случая продемонстрировано квали-
фицированное лечение на всех этапах 
оказания медицинской помощи: 1-я 
помощь, скорая специализированная, 
кардиореанимационная, специализи-
рованная кардиологическая, высоко-
технологичная кардиохирургическая, 
которые проводились по абсолютным 
жизненным показаниям. Учитывая раз-
личные клинические варианты СБУГ 
у специалистов, оказывающих пер-
вичную медико-санитарную помощь, 
- участковых педиатров, терапевтов, 
кардиологов, должна быть насторо-
женность в отношении этого редко-
го, но опасного для жизни пациентов 
врожденного заболевания.
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The article presents a clinical follow-up of a child with oculocutaneous albinism type 1A. For the first time, the type of albinism was established 
and concomitant diseases were identified. Oculocutaneous albinism is a disease with an autosomal recessive type of inheritance, in which, in 
addition to ocular albinism, there is hypopigmentation of the skin and hair. 

Keywords: oculocutaneous albinism 1А, lower vision, pigmentation, child.

Введение. Альбинизм – аутосом-
но-рецессивное наследственное за-
болевание, связанное со снижением 
или отсутствием выработки меланина 
в эктодерме, проявляется гипопигмен-
тацией кожи, волос и глаз. В основе 
заболевания лежит нарушение обра-
зования меланина в меланоцитах, обу-
словленное инактивацией тирозиназы 
[1, 2, 6]. В настоящее время генетиче-
скими исследованиями выявлено, что 
практически все формы глазокожного 
альбинизма (ГКА) наследуются по ау-
тосомно-рецессивному типу, а глазной 
альбинизм - только по Х-сцепленному 
типу. Исходя из этого была принята 
следующая классификация: 

- Тирозиназозависимый ГКА (тип 1), 
включающий 1А – тирозиназонегатив-
ный, 1Б – тирозиназопозитивный;

- П-гензависимый ГКА (тип 2), вклю-
чающий А – П-гензависимый глазокож-
ный альбинизм, Б – П-гензависимый 
«частичный» альбинизм, В – «корич-
невый» альбинизм;

- TRP- зависимый ГКА (тип 3). 
Кроме этого, в классификацию 

включены синдромальные формы аль-
бинизма – синдромы Германского-Пуд-
лака, Чедиака-Хигаши, Х-связанный 
глазной альбинизм, синдромы с про-
явлением гипопигментации кожи, со-
четающиеся с глухотой и без глухоты, 
глазная гипопигментация и синдром 
Ангельмана [3, 4, 9, 13].

На сегодняшний день известно 
12 клинико-генетических типов ГКА. 
Наиболее распространенным являет-
ся 1 тип ГКА. Он имеет два подтипа: 
1А – полное отсутствие тирозиназы  
и 1В – частичное снижение активно-
сти тирозиназы [1, 10, 12]. Клиниче-
ски проявляются почти одинаково, 
но первый подтип считается тяжелее 
из-за отсутствия улучшения с возрас-
том. Так, ГКА 1А типа характеризу-
ется полным отсутствием меланина. 
Частота встречаемости в мире от 
1:17000 до 1:20000. Продукт гена TYR 
тирозиназа гидроксилирует L-тирозин 
до L-ДОФА и окисляет L-ДОФА до 
ДОФАхинона. Потеря этой функции 
приводит к неспособности синтезиро-
вать меланин. Фенотипически у детей 
белая кожа, белые волосы, радужки 
светлые или красные, восприимчивы 
к воздействию ультрафиолетовых лу-
чей, должны пожизненно соблюдать 

меры предосторожности, так как вы-
сока вероятность развития рака кожи 
[3, 7, 11].

Наиболее клинически тяжелым 
проявлением альбинизма является 
офтальмологическая патология. Пора-
жение глаз включает гипопигментацию 
или отсутствие пигмента глазного дна 
и радужной оболочки, снижение остро-
ты зрения, нистагм, косоглазие, фото-
фобию и неправильный перекрест 
нервных волокон глазных нервов в об-
ласти хиазмы [5, 6, 10]. 

Специфического лечения альбиниз-
ма не существует, только симптомати-
ческое, направленное на коррекцию 
зрения и профилактику заболеваний 
кожи. 

Клинический пример: Ребенок А., 
12 лет, пол женский, эвенкийка, со-
стоит на учете в медико-генетической 
консультации РБ№1-НЦМ им. М.Е. Ни-
колаева с 2012 г. Поступает планово 
для обследования в Педиатрический 
центр РБ№1-НЦМ им. М.Е. Николае-
ва с жалобами на избыточную массу 
тела, плохое зрение, отсутствие вто-
ричных половых признаков. 

Из анамнеза: Ребенок от 3-й бере-
менности. Масса тела при рождении  
5000 г, рост 57см. С рождения ано-
мально светлый цвет лица, обесц-
веченные волосы, ресницы и брови, 
горизонтальный нистагм. С раннего 
детства избыточный вес, прогрес-
сирующий последние 2 года. Носит 
астигматические очки на постоянной 
основе, корректировка линз – в апре-
ле 2023 г. Состоит на диспансерном 
учете в детской поликлинике по месту 
жительства с диагнозом: частичная 
атрофия диска зрительного нерва. Со 
слов, аппетит повышенный, сон на-
рушен. Перенесенные заболевания: 
ОРЗ, ОРВИ, ветряная оспа. Травм, 
операций не было. Аллергологический 
анамнез спокоен. Полного комплекс-
ного обследования не было проведено 
из-за невозможности выехать за пре-
делы района проживания.

Объективный статус: рост 152 см, 
масса тела 69 кг,  ИМТ= 29,8 кг/м2, 
(норма 18,0 – 18,4); SDS ИМТ+2,7 (нор-
ма+-1,0 SDS ИМТ). Пропорциональ-
ного телосложения. Форма головы 
округлая. Кожные покровы и видимые 
слизистые, волосы, ресницы и брови 
гипопигментированы. Подкожно-жиро-

вая клетчатка чрезмерно выражена в 
области живота, дефекты кожи в виде 
стрий на животе и бедрах. Наблюдает-
ся гипотония мышц. Вальгусная поста-
новка стоп. Лицо симметричное. Шея 
короткая, широкая. Грудная клетка без 
особенностей. Живот увеличен. Пе-
чень, селезенка не увеличены. Конеч-
ности симметричные. Половое разви-
тие по женскому типу. Стул, диурез в 
норме. 

Проведены следующие лаборатор-
но-инструментальные исследования: 

Общий анализ крови от 28.01.2024 г.:
гипогемоглобинемия, лимфоцитоз, 
моноцитоз, нейтрофилез. СОЭ по Пан-
ченкову -26 мм/ч (РИ: 1-15 мм/ч). 

Биохимический анализ крови и гор-
мональный статус от 23.11.2024 г. в 
пределах нормы.

Исследование крови на гормон ро-
ста от 23.01.2024 г.: инсулиноподоб-
ный фактор роста – 520,2 нг/мл (РИ: 
123-396 нг/мл), соматотропный гормон 
– 0,16 нг/мл (РИ: 0,12-8,08 нг/мл).

Глюкозо-толерантный тест: 
7,00=4,72 ммоль/л; 8,00=9,79 ммоль/л; 
9,00=7,91 ммоль/л. 

Электроэнцефалограмма от 
23.01.2024 г.: биоэлектрическая актив-
ность мозга соответствует возрасту. 
Патологической эпилептиформной ак-
тивности не выявлено. 

УЗИ щитовидной железы от 
24.01.2024 года без патологии. 

На цифровой рентгенограмме ки-
стей рук в двух проекциях от 19.01.2024 
года костный возраст соответствует 
11-11,5 годам. 

Осмотр гинеколога от 14.01.2024 г.: 
Ма1, Рв0, Ах0, Ме0. Задержка полово-
го созревания.  

Консультация генетика. Заключе-
ние: Альбинизм глазокожный 1А тип. 
Рекомендовано наблюдение пробанда 
и семьи в медико-генетической кон-
сультации и проведение экзомного или 
полногенного секвенирования.  

Проведено генетическое исследо-
вание методом секвенирования коди-
рующих последовательностей генов 
TYR OCA1A, OMIM#203100. Заключе-
ние: Альбинизм глазокожный 1А тип.  

Консультация офтальмолога
от 19.01.2024 г.: Острота зрения с 
коррекцией: OD: 0,05sph +3,0 суд-
2,0ах0=0.05; OS: 0,05sph +2,5 суд-
1,0ах0=0.07. Локальный статус: глаз-
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ное яблоко OU: плавающие движения 
глаз, горизонтальный среднеразмаши-
стый нистагм, УК+15, на ковертест аль-
тернирует, подвижность в полном объ-
еме. Веки без особенностей, слезные 
точки в норме. Конъюктива спокойная. 
Роговица прозрачная. Передняя каме-
ра: средней глубины. Влага передней 
камеры: прозрачная. Зрачок круглый 
медикаментозный мидриаз - 6 мм.  Ра-
дужка: отсутствует  пигментный листок, 
просвечивает. Хрусталик прозрачный. 
Стекловидное тело без особенностей. 
Сетчатка ярко-розового цвета, беспиг-
ментная, просвечивают сосуды, хори-
оиды. Заключение: Отсутствие пиг-
мента в радужной оболочке и на глаз-
ном дне, гипоплазия фовеа 3-й–4-й 
степени. Снижение остроты зрения. 
Диагноз: OU – частичная врожденная 
нисходящая атрофия зрительного не-
рва на фоне альбинизма. Гиперметро-
пия средней степени тяжести, прямой 
астигматизм. Сходящееся вторичное 
содружественное альтернирующее не-
аккомадационное косоглазие.  

По результатам обследования 
установлен клинический диагноз: Ос-
новной: Альбинизм глазокожный 1А 
тип. Ожирение 2-й-3-й степени. Со-
путствующий: Частичная врожденная 
нисходящая атрофия зрительного не-
рва на фоне альбинизма. Гиперметро-
пия средней степени тяжести, прямой 
астигматизм. Сходящееся вторичное 
содружественное альтернирующее не-
аккомадационное косоглазие.  

Обсуждение. Нами представлен 
клинический случай наследственного 
заболевания - глазокожного альбиниз-
ма 1А типа. Ребенок состоял в меди-
ко-генетической консультации на учете 
с рождения, но полное генетическое 
исследование проведено впервые и 
тип альбинизма определен впервые. 
Полное офтальмологическое обследо-
вание с выявлением всех имеющихся 
нарушений зрения также проведено 
впервые. 

Согласно литературе, у одной тре-

ти детей с глазокожным альбинизмом 
из-за зрительных нарушений может 
наблюдаться задержка речи. Наруше-
ние зрения может привести к искаже-
нию социально-реляционных навыков 
[8, 14]. У данного пациента интеллект 
не страдает, успеваемость в школе, со 
слов,  высокая.

Известно, что альбинизм это редкое 
генетически обусловленное наслед-
ственное заболевание с множествен-
ными формами. Кроме того, суще-
ствуют синдромальные проявления 
альбинизма и данная патология счи-
тается все еще полностью неизучен-
ной. До настоящего времени продол-
жаются исследования генов, мутации 
в которых возможно влияют на синтез 
меланина. По данным литературы, 
идентифицировано восемь форм гла-
зокожного альбинизма с различным 
фенотипом. 

Ранняя диагностика важна для вы-
явления тяжести поражения глаз и оп-
тической корректировки и повышения 
качества жизни. Пациенты с альбиниз-
мом должны пожизненно наблюдаться 
у офтальмолога и дерматолога и по 
необходимости у других специалистов. 

Требуется создание особых усло-
вий жизни для ребенка с альбиниз-
мом. Сложность представляет обуче-
ние и дальнейшее трудоустройство и 
деторождение. Таким образом, иссле-
дование данной проблемы будет всег-
да актуально. Изучение клинических 
симптомов и особенностей течения за-
болевания представляет интерес для 
практикующих педиатров и окулистов.
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