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Благодаря развитию медицинской 
генетики в республике в рамках нацио-
нального проекта «Здоровье» удалось 
расширить перечень врожденных за-
болеваний для неонатального скри-
нинга. Одним из этих заболеваний яв-

ляется врожденная дисфункция коры 
надпочечников (ВДКН). 

1. Эпидемиология неклассичес-
ких форм ВДКН

С 1985 г. в Нью-Йорке начались по-
пуляционные исследования по выяв-
лению частоты неклассических форм 
(НФ) ВДКН. НФ ВДКН была зарегист-
рирована в общей популяции  с часто-
той 1: 1 000 [33]. По результатам даль-
нейших исследований, частота малых 
неклассических форм составила 0,1% 

[39], частота в популяции Нью-Йорка 
– 1:100 [26], в популяции евреев аш-
кенази – 1:27 [43], у испанцев – 1:40, 
у славян – 1:50, у итальянцев – 1:300 
[33, 36, 43]. 

В России обследовано 85 девочек 
в возрасте 5–17 лет с гиперандроге-
нией (преждевременное пубархе, гир-
сутизм, acne vulgaris). При выявлении 
гормональных маркеров НФ дефици-
та 21-ОН проводили анализ наиболее 
частых мутаций гена CYP21. Частота 
НФ ВДКН, подтвержденной наличием 
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ПИКС,  артериальная гипертензия и 
хронические облитерирующие заболе-
вания нижних конечностей)  встречает-
ся чаще у пациентов со II и IV стадией 
ХСМН.

Выполнено 135 операций на сонных 
артериях 128 пациентам. Показанием 
к операции явились: асимптомные по-
ражения со стенозами свыше 60%, на-
личие гетерогенной бляшки при любой 
степени стеноза и ХСМН, ТИА,  дис-
циркуляторная энцефалопатия, легкие 
остаточные явления перенесенного 
ишемического инсульта [5].

Противопоказанием к операции 
явились острый инфаркт миокарда, 
острый инсульт и тромбоз дистального 
сосудистого русла, тяжелое состояние 
пациента, злокачественное новообра-
зование, острые инфекции, наличие 
больших размеров кист в головном 
мозгу с выраженным неврологическим 
дефицитом [7,8]. 

Все операции каротидной эндар-
терэктомии в зависимости от методики 
разделены на 4 группы: стандартная 
с линейным швом –91(70,2%), стан-
дартная с заплатой –37(27,4%), при 
этом вена использована в 28 случа-
ях (75,6%), искусственная заплата - 9 
(24,3%), эверсионная с проксималь-
ным пересечением ВСА – 9 (6,6%), с 
дистальным пересечением – 1 опера-
ция [1].

По степени нарушения кровообра-
щения головного мозга: при 1-й сте-
пени – асимптомных поражениях вы-
полнено 17 операций (12,9%), при 2-й 
степени ХСМН – 65 операций (49,2%), 

при дисциркуляторной энцефалопа-
тии-12 (9,2%), при ХСМН 4–й стадии 
– 38 операций (20,9%).

Выводы
1. Скрининговое исследование  

сонных артерий с целью выявления 
поражений  экстракраниальных ар-
терий является на сегодня одним из 
доступных и эффективных методов 
исследования. Из обследованных 
1825 пациентов 1284 пациента (70,3%) 
имели гемодинамически незначимые 
стенозы. 204 (11,1%) пациента име-
ли критические стенозы внутренних 
сонных артерий и им была показана 
хирургическая коррекция. Поражение 
позвоночных артерий наблюдалось у 
69 пациентов (3,7%). Патологическая 
извитость отмечена у 202 пациентов 
(11%).

2. Поражение бифуркации сонных 
артерий атеросклерозом чаще встре-
чается у мужчин, соотношение мужчин 
и женщин составило: 5,6:1. Возраст-
ной состав пациентов в основном со-
ставляет от 51 года до 60 лет и выше 
(73,01%).

3. Атеросклероз является генерали-
зованным процессом и поражает не-
сколько бассейнов артериальной сис-
темы. Частота сопутствующей патоло-
гии среди оперированных пациентов 
составила: ИБС - в 90 случаях (70,3%). 
ПИКС в 19 случаях (14,8%), артериаль-
ная гипертензия в 79 случаях (61,7%), 
атеросклероз сосудов нижних конеч-
ностей 11А и Б стадии ишемии наблю-
дался  в 43 случаях (33,5%).

1. Ахметов В.В., Шамшидин А.А., Ле-
менев В.Л. //Оптимальная техника боковой 
пластики внутренней сонной артерии запла-
той при каротидной эндартерэктомии. НИИ 
Скорой Помощи им. Н.В.Склифософского. 
Сердечно-сосудистые заболевания. 2005; 
Т-6: 5:  109.

2. Белоглазов В.В., Дударев В.Е., Смя-
ловский В.Э. //Оценка резервных возмож-
ностей мозгового кровообращения с помо-
щью транскраниальной допплерографии 
как метод профилактики интраоперацион-
ных инсультов.1995; 2:

3.   Бокерия Л.А., Гудкова Р.Г. //Концеп-
ция развития сердечно-сосудистой хирур-
гии в России на 2002 –2006 гг. НЦССХ им. 
А.Н.Бакулева. Москва. 2001;

4. Бокерия Л.А.//Лекции по сердечно-
сосудистой хирургии. Москва. 2001; Т-2: 
287-299.

5. Гавриленко А.В., Сандриков В.А., 
Скрылев С.И., Галкин П.В., Фатеева И.Е., 
Милонова В.И.//Выбор показаний к каро-
тидной эндартерэктомии в зависимотси от 
структуры атеросклеротической бляшки. 
Ангиология и сосудистая хирургия. Москва. 
2001; Т-7;  4:10-18.

6. Николаева Т.Я., Конникова Э.Э., 
Третьякова Н.Н. //О распространенности 
цереброваскулярной патологии в Якутии. 
Материалы научно- практической  конфе-
ренции. Якутск. ЯНЦ. РАМН. 2002; 128-
129.

7. Покровский А.В., Белоярцев  Д.Ф., 
Колосов Р. В. // Что влияет на « стандарты  
качества» выполнения каротидной эндар-
терэктомии? Ангиология  сосудистая хирур-
гия. 2003; Т-9: 3: 80-87.

8. Покровский А.В., Кияшко В.А. //Ише-
мический инсульт можно предупредить. 
Русский медицинский журнал. 2003; 11: 12: 
75-78.

Литература



ЯКУТСКИЙ МЕДИЦИНСКИЙ ЖУРНАЛ
60

мутаций в гене CYP21, среди девочек 
с гиперандрогенией составила 8,3% 
[1].

Гормональные и генетические 
маркеры неклассической формы 
ВДКН. Гормональные критерии для 
диагностики ферментативных нару-
шений, связанных с дефектом 2I-OH, 
были предложены проф. М. New с 
соавт. и в настоящее время приняты 
как биохимический стандарт оценки 
данных нарушений стероидогенеза. 
Согласно этим критериям, НФ ВДКН 
характеризуется повышением уровня 
17-ОНП, как базального, так и стиму-
лированного введением АКТГ, более 
чем на 2SD. Пациенты, у которых 
только стимулированный уровень 17-
ОНП превышает более чем на 2SD 
этот показатель у здоровых детей пу-
бертатного возраста, но ниже уровня 
17-ОНП у детей с НФ ВДКН, относятся 
к категории гетерозиготного носитель-
ства [2].

Генетические маркеры. 90% гене-
тических нарушений при неклассичес-
ких формах характеризуются точечны-
ми мутациями CYP21 с заменой одной 
аминокислоты (V281L, P30L) [2]. Три 
мутации являются маркерами данной 
формы: V281L, P30L и точечная мута-
ция в P453S. Неклассические вариан-
ты 21-ОН принято считать гомозигот-
ными состояниями, и в большинстве 
случаев одна и та же мутация пора-
жает оба аллеля. Однако в некоторых 
случаях пациенты являются гетеро-
зиготными и имеют легкую мутацию 
в одном аллеле и более тяжелую в 
другом - так называемая сочетанная 
гетерозиготная мутация. Поскольку 
21-гидроксилазная недостаточность 
– рецессивно наследуемое заболе-
вание, фенотип определяется менее 
поврежденным аллелем. 

2. Клинические проявления не-
классической формы ВДКН

База данных наибольшего количес-
тва пациентов с НФ ВДКН детально 
ведется в течение ряда лет в клинике 
Маунт-Синай под руководством Ма-
рии Нью (США). В ее лаборатории со-
здан банк генов этих пациентов и на 
основании ее публикаций нам удалась 
представить данный материал (рабо-
та научного сотрудника ЯНЦ СО РАМН 
Яковлевой С.Я.). 

Пациенты с НФ дефицита 21-ОН 
имеют чрезвычайно разнообразные 
проявления признаков гиперандро-
гении. Крупномасштабные исследо-
вания этого нарушения проводятся 
преимущественно в клинике Маунт-
Синай [21]. Симптомы гиперандроге-

нии включают:  раннюю оссификацию, 
раннее оволосение лобка, преждев-
ременную половую зрелость, высокий 
рост в детстве и раннее прекращение 
роста у детей, приводящее к низкому 
конечному росту, бесплодие, серьез-
ную угревую сыпь, гирсутизм, лобное 
облысение, многокистозные яичники, 
нерегулярные месячные у женщин; 
тестикулярно-надпочечную остаточ-
ную ткань  у мужчин [21]. У всех лю-
дей, у которых диагностировалась 
НФ дефицита 21-ОН на основании 
молекулярно-генетического тестиро-
вания, развивался один или несколько 
признаков гиперандрогении в течение 
жизни [17].

У детей признаки наличия НФ ВДКН 
включают преждевременный пубертат 
[38, 22], серьезную угревую сыпь [25], 
ускоренный рост [14], и раннее созре-
вание кости [42,37,7,10]. У девочек и 
мальчиков преждевременное оволосе-
ние лобка (пубертат) может произойти 
уже в 6-месячном возрасте [15]. В ис-
следовании детей с НФ дефицита 21-
ОН у 30 % выявлен преждевременный 
пубертат [38], тогда как  в контрольной 
группе менее 30% [13]. Считается, что 
серьезная угревая сыпь, невоспри-
имчивая к антибиотикам и ретиной-
ной кислоте,  связана с НФ дефицита         
21-ОН [18]. Пациенты с НФ дефицита 
21-ОН имеют ускоренное физическое 
развитие и высокий рост в раннем де-
тстве [14], далее происходит раннее 
эпифизарное окостенение, которое 
ставит под угрозу конечный рост [42, 
9]. Таким образом, пациенты - высокие 
дети, но низкорослые взрослые. О ле-
чении данной проблемы человеческим 
гормоном роста и аналогами недавно 
сообщалось Lin-Su и др. [16]. В этом 
исследовании эффект от лечения че-
ловеческим гормоном роста и анало-
гами достигается при условии, если 
терапия началась до 12 лет. 

Немногочисленны публикации о 
мужчинах с НФ дефицита 21-ОН. Как 
правило, мужчины с НФ дефицита 
21-ОН не страдают от  ослабленной 
гонадной функции и обычно имеют 
нормальное количество спермы [7, 
23]. Избыток андрогенов надпочечни-
ков проявляется низким ростом или 
олигоспермией и сниженной способ-
ностью к продолжению рода [7, 8, 27]. 
Важно отметить, что было обнаружено 
излечение от бесплодия или олигос-
пермии после лечения  глюкокортико-
идами [7, 40, 5, 4]. Плешивость у муж-
чин, классифицированная по шкале 
Людвига [19], может быть единствен-
ным симптомом наличия НФ дефици-
та 21-ОН.

Женщины с НФ дефицита 21-ОН мо-
гут страдать от гонадной дисфункции 
и менструальных нарушений, включая 
аменоррею, прекращение овуляции, 
олигоменоррею [17, 15, 31] и беспло-
дием [32]. Предыдущие исследования 
предположили, что все эти нарушения 
могут происходить из-за преобразова-
ния лишних надпочечных андрогенов 
в эстрогены, которые впоследствии 
разрушают выделение гонадотропина 
[41, 29]. В мультицентровом исследо-
вании Speiser и др. (2000) 26 женщин, 
имеющих мутацию CYP21A2, оказа-
лись бесплодными. В исследовании 
18 хорватских пациентов (10 мужчин, 
8 женщин) с НФ дефицита 21-ОН 4 
женщины репродуктивного возраста 
имели способность к деторождению, 
молекулярно-генетический анализ 
этих женщин не показал корреля-
цию деторождения с генотипом, хотя 
50% были гомозиготными по экзону 
7. Rumbsy и др. (1998) обнаружили, 
что из 6 генетически характеризован-
ных женщин с НФ дефицита 21-ОН 2 
имели первичное бесплодие. В этой 
маленькой выборке (6 женщин) пока-
зано, что женщины с мутацией в экзо-
не 7 имели олигомоноррею, тогда как 
гомозиготные по экзону 7 имели регу-
лярные циклы и каждая была способ-
на к деторождению. По данным ряда 
авторов, из 20 женщин с НФ дефици-
та 21-ОН 39% имели изолированный 
гирсутизм [11, 24]. У женщин с НФ де-
фицита 21-ОН описаны случаи много-
кистозного синдрома яичников (PCOS) 
[20, 12]. При этом надпочечный избы-
ток полового стероида разрушает цик-
личность выпуска гонадотропина или 
непосредственно затрагивает яичник, 
приводя к формированию кист яични-
ка. Эти кисты могут автономно произ-
водить андрогены, ставя под угрозу 
способность к деторождению. 

С другой стороны, несколько ис-
следований показали, что пациенты 
с ВДКН могут иметь яичниковые над-
почечниковые опухоли [3], которые на 
ультразвуке трудно дифференцируют-
ся от кистозной яичниковой ткани [35]. 
В исследовании в Монреале (Канада), 
доктором Джеффри Эндай было оп-
ределено, что 10 % пациентов PCOS 
точно имели НФ дефицита 21-ОН [21]. 
Было признано, что бесплодие с неоп-
ределенной причиной у женщин может 
быть полностью изменено глюкокорти-
коидной терапией [30, 6]. 

Выводы
Результаты многолетних популяци-

онных исследований, выполненных 
P.W. Speiser, M.I. New (1989-2006), 
показали, что больные с неклассичес-
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Депрессия как наиболее общее 
психическое расстройство по своей 
распространённости уступает лишь 
астении и встречается у 4–18% насе-
ления (2004). Эта болезнь поражает 
людей независимо от их пола, возрас-
та, расовой и национальной прина-
длежности.

Джеральд Клерман – выдающийся 
американский специалист по психи-
ческому здоровью назвал 20-е столе-
тие «веком меланхолии». Согласно 
данным Национального института 
здоровья США (НИЗ) в первой поло-
вине 90-х гг. прошлого века в течение 
года депрессии были подвержены 
примерно 15 млн. американцев. По 
другим источникам, в этой же стране 
распространённость её гораздо выше 
– 26% среди лиц женского пола и 12% 
среди мужчин. Как свидетельствует 
статистика, основной группой подвер-
женности депрессии являются лица 
женского пола, у них она обнаружи-
вается примерно в 2 раза чаще, чем 
у мужчин. Однако мужчины страдают 
от депрессии не в меньшей степени, 
чем женщины, но поскольку их при-
нято считать сильными и мужествен-
ными, они стараются не признавать 
за собой депрессию и могут говорить 
об эмоциональном стрессе или общей 
слабости. К тому же мужчины более 
склонны к «самолечению» алкоголем 
и наркотиками, чем женщины. Более 
того, их больше, чем женщин, пугает 
«позорный» ярлык психически несо-
стоятельного человека и они просто 
избегают психиатра. 

Для диагностирования депрессии в 
США большинство врачей-клиницис-
тов используют 9 критериев, изложен-
ных Американской психиатрической 
ассоциацией в классификации психи-
ческих расстройств DSM-4:

1) подавленное состояние духа 
(иногда раздражительность) большую 
часть дня, почти ежедневно;

2) заметно снизившийся интерес 
ко всему – апатия или общая неудов-
летворённость, почти ежедневная по-
ниженная активность большую часть 
дня;

3) значительная потеря (прибавле-
ние) веса без перехода на новую ди-
ету или почти ежедневное снижение 
(повышение) аппетита;

4) почти хроническая бессонница 
или неадекватная сонливость;

5) психомоторное торможение или 
возбуждение – ненормальное тормо-
жение или ускорение психомоторики и 
психических процессов;

6) почти хроническая ощущаемая 
усталость и потеря энергии;

7) часто ощущаемое состояние ник-
чёмности, излишнее или неуместное 
чувство вины;

8) почти постоянная пониженная 
способность к мышлению, невозмож-
ность сосредоточиться и нерешитель-
ность;

9) навязчивые мысли о смерти, или 
мысли о самоубийстве без особого 
плана, или попытка к самоубийству, 
или особый план его осуществления. 

Чтобы квалифицировать состоя-
ние как депрессивное, необходимо 
выявить у пациента в течение двух 
недель наблюдения по крайней мере 
5 симптомов. К тому же обязательно 

должен быть первый или второй сим-
птом. И это состояние не должно быть 
обычной реакцией на потерю близко-
го человека вследствие его смерти, о 
чем ещё будет разговор. Не у каждого 
больного бывают в наличии все симп-
томы. У одних людей мало симптомов, 
у других – много.

По степени тяжести психического 
расстройства депрессия также сле-
дует за астенией – наиболее лёгким 
видом патологии психики. Существует 
много форм депрессии. Самой рас-
пространённой формой клинической 
депрессии является глубокая депрес-
сия. А наиболее мягкую форму, на-
зываемую дистимией, американские 
психиатры считают самым трудным 
для диагностики и оказания терапев-
тической помощи психическим забо-
леванием. У людей с дистимией нет 
таких тяжёлых симптомов, как у лиц 
с глубокой депрессией, но они никог-
да не чувствуют себя по-настоящему 
хорошо. По образному выражению, 
дистимия сравнима с «мелкой ин-
фекцией, от которой люди просто не 
могут избавиться». Раньше о людях, 
страдающих хронической депрессией, 
говорили, что у них врождённые инди-
видуальные депрессивные черты или 
изменения личности. Однако в 1980 г.  
Американская психиатрическая ас-
социация отнесла дистимию к классу 
аффективных расстройств. Эта кон-
цепция принята и в России – как из-
вестно, в мире психиатрической науки 
и практики начал доминировать, как и 
в других сферах жизни, американский 
образ мышления. Дистимия и глубо-
кая депрессия, следовательно, замы-
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кой формой врожденной дисфункции, 
когда отсутствует клиника сольтеря-
ющего синдрома и острой недоста-
точности кортизола, составляют от 
1 до 3% популяции США. Причины 
неудовлетворительной диагностики 
неклассических форм, на наш взгляд, 
следующие: недостаточный уровень 
знаний врачей, не проводится диф-
ференциальная диагностика эндокри-
нопатий, приводящих к бесплодию с 
данной патологией, а также НФ ВДКН 

находится на стыке классической эн-
докринологии и гинекологической эн-
докринологии. В современной отечес-
твенной литературе есть единичные 
работы о роли неклассической формы 
врожденной дисфункции коры надпо-
чечников как первопричины комплекса 
мультиэндокринных расстройств, хотя 
в западной литературе отмечено, что 
врожденная дисфункция коры надпо-
чечников – это континуум эндокринно-
метаболических нарушений. Исходя из 

вышеизложенного, недопустимо рас-
сматривать врожденную дисфункцию 
коры надпочечников как частную мо-
ноэндокринопатию, ибо при любой ее 
форме наблюдается искажение балан-
са как минимум прогестинов, эстроге-
нов, андрогенов, т.е. стероидов, актив-
но участвующих в регуляции высших 
звеньев репродуктивной системы. 

(Полная библиография к статье на-
ходится в редакции журнала)




