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Аннотация. Идиопатические воспалительные миопатии (ИВМ) — редкие ревматические заболевания детского возраста, 
характеризующиеся поздней диагностикой и вариабельностью клинического течения. Цель исследования — оценить особенности 
клинического течения и терапевтические подходы при ИВМ в Кыргызской Республике. Проведен ретроспективный анализ данных 23 
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пациентов с ИВМ, госпитализированных в НЦОМиД МЗ Кыргызской Республики в 2022–2025 гг. Преобладал ювенильный дерматомиозит 
(91,3%), дебют заболевания отмечен в возрасте 7,5 (4,5; 9,0) лет. Наиболее частыми проявлениями были миопатический синдром, 
гелиотропная сыпь, поражение легких и желудочно-кишечного тракта. Заболеваемость увеличилась в 2,5 раза по сравнению с 2015–
2022 гг. Терапия включала системные глюкокортикостероиды, метотрексат, внутривенный иммуноглобулин и в резистентных случаях 
генно-инженерные биологические препараты. Ремиссия достигнута у всех пациентов в течение первого года лечения, однако без полной 
отмены глюкокортикостероидов.

Ключевые слова: ювенильный дерматомиозит, полимиозит, идиопатическая воспалительная миопатия, дети, клиническое течение, 
генно-инженерная биологическая терапия, тоцилизумаб, ритуксимаб, кальциноз, миопатический синдром

Abstract. Idiopathic inflammatory myopathies (IIM) are rare pediatric rheumatic diseases characterized by delayed diagnosis and a variable 
clinical course. The aim of the study is to evaluate the clinical course characteristics and therapeutic approaches regarding IVM in the Kyrgyz 
Republic. A retrospective analysis was conducted on data from 23 patients with IVM hospitalized at the National Center for Maternal and Child 
Health of the Ministry of Health of the Kyrgyz Republic between 2022 and 2025. Juvenile dermatomyositis predominated (91.3%), with disease 
onset at a median age of 7.5 (4.5; 9.0) years. The most common manifestations were myopathic syndrome, heliotrope rash, and involvement of 
the lungs and gastrointestinal tract. The incidence rate increased 2.5-fold compared to the 2015–2022 period. The therapy included systemic 
glucocorticosteroids, methotrexate, intravenous immunoglobulin, and—in resistant cases—genetically engineered biological agents. Remission 
was achieved in all patients within the first year of treatment, though without complete discontinuation of glucocorticosteroids.

Keywords: juvenile dermatomyositis, children, clinical course, biological therapy, tocilizumab, rituximab, calcinosis, myopathic syndrome
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Введение. Идиопатические вос-
палительные миопатии (ИВМ) ‒ это 
системное иммуновоспалительное за-
болевание, характеризующееся спец-
ифическим поражением микроцирку-
ляторного русла, скелетной мускулату-
ры и кожных покровов [1‒3]. В группу 
ИВМ входят ювенильный дерматомио-
зит (ЮДМ), полимиозит, некротизирую-
щая аутоиммунная миопатия и миозит 
с включениями. Заболевание является 
наиболее распространенной ИВМ в 
педиатрической практике с ежегодной 
заболеваемостью от 2 до 4 случаев на 
миллион детей и выраженной пред-
расположенностью у лиц женского 
пола (соотношение 2,3:1) [2-4]. 

Исследования последних лет, свя-
занные с изучением генотипов, ауто-
антител при ЮДМ дали представление 
о различных фенотипах заболевания, 
которые отличаются изначально ха-
рактером течения, вовлечением в 
процесс тех или иных органов и си-
стем, клиническими проявлениями и 
рисками развития тяжёлых систем-
ных осложнений [1, 3, 5‒8]. Важным 
эпидемиологическим фактором стала 
пандемия COVID-19, выступившая 
триггером роста заболеваемости, в 
том числе появления феномена MIP-C 
(MDA5-аутоиммунитет и пневмонит, 
связанный с COVID-19) [9, 10]. Тера-
певтическая эволюция последних лет 
характеризуется снижением кортико-
стероидной нагрузки, ранним внедре-
нием генно-инженерных биологиче-
ских препаратов (ГИБП) (ритуксимаба, 
тоцилизумаба, ингибиторов фактора 
некроза опухолей-а) и ингибиторов 
янус-киназ (тофацитиниба, барицити-

ниба, упадацитиниба) при рефрактер-
ном течении заболевания [11-13]. 

Цель: проанализировать особен-
ности клинического течения ИВМ и 
оценить эффективность применяемых 
терапевтических подходов.

Материал и методы исследова-
ния. Был проведен ретроспективный 
анализ историй болезни 23 детей с 
ЮДМ, находившихся на лечении в от-
делении кардиоревматологии Нацио-
нального центра охраны материнства 
и детства (НЦОМиД) МЗ Кыргызской 
Республики за период с января 2022 г. 
по январь 2025 г. Исследование вклю-
чало в себя изучение анамнестических 
данных, клинических проявлений, ре-
зультатов лабораторных и инструмен-
тальных исследований, терапевтиче-
ских подходов и исходов заболевания.

Исследование одобрено комитетом 
по этике проведения клинических ис-
пытаний и биомедицинских исследо-
ваний при НЦОМиД МЗ КР (протокол 
№ К-01 от 13.03.2026). Нарушений 
прав пациентов не зафиксировано. От 
законных представителей и пациентов 
старше 14 лет получено информиро-
ванное согласие на использование 
анонимизированных медицинских 
данных в научных целях. Данные па-
циентов были обезличены. Также от 
родителей пациентов было получено 
информированное согласие на предо-
ставление медицинских фотографий в 
научных и образовательных целях.

Размер выборки предварительно 
не рассчитывали в связи с ретроспек-
тивным сплошным характером иссле-
дования. Статистическую обработку 
проводили с использованием пакета 

SPSS Statistics (версия 16.0). Коли-
чественные переменные проверяли 
на нормальность распределения с 
помощью критерия Шапиро–Уилка. 
Для переменных с нормальным рас-
пределением данные представле-
ны как среднее арифметическое и 
стандартное отклонение (M±SD); для 
переменных, распределение которых 
отличалось от нормального, ‒ в виде 
медианы и межквартильного размаха 
(Me (25%; 75%). Категориальные дан-
ные описаны абсолютными частотами 
и процентными долями (%). Для меж-
групповых сравнений количественных 
признаков применяли непараметри-
ческий критерий Манна–Уитни, для 
оценки динамики показателей в ходе 
лечения ‒ критерий Уилкоксона. Срав-
нение категориальных переменных 
выполняли с помощью точного крите-
рия Фишера.

Результаты. В анализ было вклю-
чено 23 пациента, среди которых 11 
(47,8%) случаев было диагностирова-
но ранее (2015-2022 гг.) и 12 (52,2%) 
случаев ‒ впервые в указанный пери-
од наблюдения.

Возраст пациентов варьировал от 4 
до 17 лет, с незначительным преобла-
данием девочек ‒ 13 (56,5%). Медиана 
возраста дебюта составила 7,5 (4,5; 
9,0) года. Длительность заболевания 
до верификации диагноза варьирова-
ла от нескольких месяцев до 1,5 лет. 
На догоспитальном этапе наиболее 
часто выставлялись такие диагнозы, 
как аллергический дерматит, неуточ-
ненный миозит, токсико-аллергический 
дерматит, синдром Рейно и реактив-
ный артрит.
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В клинической картине преобла-
дали пациенты с ЮДМ (n=21; 91,3%), 
реже встречался полимиозит (n=2; 
8,7%). Чаще диагностировался подо-
стрый вариант течения (n= 14; 60,9%) 
пациентов, в то время как острое нача-
ло отмечено у 7 (30,4%) больных и у 2 
пациентов (8,7%) имело место первич-
но-хроническое течение заболевания. 
Миопатический синдром зарегистри-
рован у всех пациентов, поражение 
бульбарной мускулатуры (гнусавость, 
дисфония, нарушение глотания) – у 3 
(13%). Среди кожных проявлений наи-
более часто встречалась гелиотроп-
ная сыпь, выявленная у 20 (86,9%) 
детей, симптом Готтрона был диагно-
стирован у 12 (52,2%) детей (рис. 1 
и  2), кальцинаты (рис. 3) выявлены у 
4 (17,4%) больных с рецидивирующим 
течением.

Висцеральное поражение было 
представлено вовлечением лёгких 
(n=8; 34,7%), сердечно-сосудистой 
системы (n=3; 13,0%) и желудочно-ки-
шечного тракта (n=7; 30,4%). Пораже-
ние лёгких проявлялось бронхитом, 
пневмонией и пневмонитом; сердеч-
но-сосудистой системы ‒ кардитом, 
аритмиями и нарушениями процессов 
реполяризации по данным ЭКГ; желу-
дочно-кишечного тракта ‒ гастродуо-
денитом, энтероколитом, реже перито-
нитом и гепатомегалией.

В период активности заболевания 
лабораторно отмечалось повышение 
СОЭ до 28 мм/ч (n=8), С-реактивного 
белка ‒ до 54 мг/л (n=16), креатин-
фосфокиназы ‒ до 6690 Ед/л (n=11), 
лактатдегидрогеназы ‒ до 1213 Ед/л 
(n=3). Медиана уровня КФК соста-
вила 287 (96; 1418) Ед/л, однако у 

пациентов с длительным течением 
заболевания показатели часто на-
ходились в пределах референсных 
значений.

Лечение назначалось после уста-
новления диагноза по стандартной 
схеме: пульс-терапия метилпредни-
золоном в дозе 15-20 мг/кг № 3-5, 
с подключением кортикостероидов 
(преднизолон, метилпреднизолон) пе-
рорально в дозе 1 мг/кг в комбинации 
с метотрексатом в дозе 15 мг/м2; при 
непереносимости метотрексата про-
исходило переключение на циклофос-
фамид, гидроксихлорохин, микофено-
лата мофетил. Также дополнительно 
использовался внутривенный иммуно-
глобулин в дозе 1 г/кг в сут 1 раз в 4 
недели. В качестве симптоматической 
терапии назначались сосудорасширя-
ющие препараты, препараты кальция 

Рис. 1. Симптом Готтрона (эритематозные 
узелки на пястно-фаланговых суставах)

Рис. 2. Симптом Готтрона (эритематозные 
узелки в области голеностопных суставов)

Рис. 3. Вскрывшиеся кальцинаты в области 
локтевого сустава

Характеристика дебюта, течения и исходов ювенильного дерматомиозита

Параметр Результат (n=23),
n (%) / Me (25%; 75%)

Девочки / Мальчики 13 (56,5) / 10 (43,5)
Тип воспалительной миопатии:
- дерматомиозит
- полимиозит

21 (91,3)
2 (8,7)

Течение:
- острое
- подострое
- первично-хроническое

7 (30,4)
14 (60,9)
2 (8,7)

Возраст первых проявлений, год 7,5 (4,5; 9,0)
Задержка постановки диагноза, мес. 6 (3; 12)
Клинические и инструментальные проявления (%):
- эритема лица
- феномен Готтрона
- миопатия
- псевдобульбарная симптоматика
- поражение легких
- поражение ЖКТ
- поражение ССС

20 (86,9)
12 (52,2)
23 (100)
3 (13,0)
8 (34,7)
7 (30,4)
3 (13,0)

Показатели активности в дебюте заболевания:
- лейкоциты, ×10⁹/л
- тромбоциты, ×10⁹/л
- СОЭ, мм/час (норма: 0-15)
- СРБ, мг/л (норма: <5)
- КФК, Ед/л (норма: 150-250)

7,55 (6,45; 9,20)
403 (337,5; 444,25)

13 (6; 19)
6,7 (4,95; 9,8)
287 (96; 1418)

Терапия (%):
- пульс-терапия
-  пероральные кортикостероиды
- метотрексат
- циклофосфамид
- тоцилизумаб
- ритуксимаб
- внутривенный иммуноглобулин

23 (100)
23 (100)
8 (34,7)
9 (39,1)
3 (13,0)
1 (4,3)
4 (17,4)

Исходы (%):
- ремиссия
- в т.ч. без кортикостероидов
- безлекарственная
- атрофия мышц
- контрактуры
- кальциноз
- липодистрофии
- задержка линейного роста

23 (100)
0 (0)
0 (0)
4 (13)
0 (0)

4 (17,4)
1 (4,3)
4 (17,4)
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в комбинации с витамином D3. У трех 
пациентов (13%) на фоне стандартной 
терапии отмечалось прогрессирова-
ние заболевания с развитием кальци-
натов, персистирующим мышечным и 
кожным синдромами, а также повыше-
нием уровня интерлейкина-6 (ИЛ-6), 
что потребовало добавления тоцили-
зумаба. У одного пациента (4,3%) не-
смотря на проводимую базисную тера-
пию отмечено нарастание псевдобуль-
барного синдрома, что потребовало 
назначения ритуксимаба.

Ремиссия была достигнута у всех 
пациентов в течение первого года 
лечения, однако полной отмены кор-
тикостероидов, равно как и отмены 
базисной иммуносупрессивной тера-
пии, не удалось выполнить ни одному 
пациенту к окончанию периода наблю-
дения. У большинства пациентов кор-
тикостероидные препараты исполь-
зовались в поддерживающих дозах 
менее 0,2-0,3 мг/кг. Кальцинаты, ассо-
циированные с рецидивирующим те-
чением, диагностированы у 4 (17,4%) 
пациентов; у одной больной (4,3%) с 
длительностью заболевания 5 лет от-
мечена липодистрофия. Задержка ро-
ста преимущественно как осложнение 
кортикостероидной терапии выявлена 
у 4 (17,4%) детей, отставание в массе 
тела – у 5 (21,7%) детей. Подробная 
характеристика пациентов представ-
лена в таблице.

Для демонстрации были отобраны 
два клинических случая заболевания, 
потребовавшие применения генно-ин-
женерной биологической терапии.

Клинический случай №1. Пациент-
ка 11 лет. За месяц до манифестации 
перенесла острый тонзиллит. Дебют 
характеризовался слабостью в конеч-
ностях, нарушением походки, эрите-
матозными высыпаниями на лице и 
конечностях, отечностью век. Через 1 
месяц госпитализирована в тяжелом 
состоянии. При осмотре: обильная 
гелиотропная сыпь лица и ушных ра-
ковин, отечность век, папулы Готтрона 
над суставами кистей и коленей, вы-
раженная мышечная слабость, болез-
ненность проксимальных групп мышц. 
Установлен диагноз ЮДМ, острое те-
чение. При обследовании в ОАК – без 
особенностей. В биохимическом ана-
лизе крови повышение уровня АлАТ 
‒ 483 Ед/л, АсАТ ‒ 400 Ед/л, креатин-
фосфокиназы ‒ 6690 Ед/л (при норме 
150‒250), ЛДГ ‒ 1213 Ед/л (при норме 
295–332). Антинуклеарный фактор 
отрицательный. СРБ 10 мг/л. Иссле-
дования на вирусные гепатиты В и С 
отрицательны. ЭКГ: ускоренный сину-
совый ритм. ЭхоКГ и рентгенография 

грудной клетки без патологии. ЭНМГ: 
значительное уменьшение длительно-
сти потенциалов двигательных единиц 
и амплитуды потенциалов.

Проведена терапия: метилпредни-
золон per os (0,8 мг/кг), пульс-терапия 
метилпреднизолоном 20 мг/кг №3, 
метотрексат 15 мг/нед п/к, внутри-
венный иммуноглобулин 1 г/кг №3, 
гидроксихлорохин 5 мг/кг. На фоне 
лечения отмечено незначительное 
улучшение при сохраняющейся мы-
шечной слабости. Через 1,5 месяца 
присоединился псевдобульбарный 
синдром (гнусавость, дисфагия). В ле-
чении добавлен ритуксимаб 375 мг/м² 
еженедельно (4 инфузии, повторные 
курсы по 4 инфузии каждые 6 мес). 
Кроме этого, получала сосудистую 
терапию, препараты калия, кальция, 
эналаприл. Через 1 неделю отмечена 
положительная динамика мышечного 
синдрома, повышение активности. 
После 8 инфузий ритуксимаба до-
стигнута редукция псевдобульбарных 
нарушений, незначительная мышеч-
ная слабость, отсутствие кожных вы-
сыпаний. После выписки продолжила 
терапию ритуксимабом (каждые 6 
месяцев), гидроксихлорохином и по-
степенным снижением дозы метил-
преднизолона.

Клинический случай №2. Паци-
ентка 10 лет повторно госпитализи-
рована с жалобами на утомляемость, 
похудание, эритематозные высыпания 
на лице, нарушение походки. Из анам-
неза: дебют в возрасте 3 лет с эрите-
матозных высыпаний по всему телу, 
расцененных как аллергический дер-
матит. Через 3 месяца присоединились 
мышечная слабость, боли в конечно-
стях, похудание; лабораторно выяв-
лены повышение КФК до 3879  Ед/л, 
СОЭ и СРБ. Диагностирован ЮДМ, 
проведена пульс-терапия метилпред-
низолоном №3, затем преднизолон 1 
мг/кг, метотрексат 10 мг/м², эналаприл 
(в связи с повышением АД). Состояние 
улучшилось, однако в течение после-
дующих лет сохранялись остаточные 
явления в виде сиреневатой гипере-
мии лица и век, незначительной мы-
шечной слабости.

В возрасте 7 лет родители самосто-
ятельно отменили терапию, что при-
вело к обострению. При поступлении 
состояние тяжелое: дефицит массы 
тела, выраженная гелиотропная сыпь 
лица и ушных раковин, нарастание 
мышечной слабости, появление гнуса-
вости. Лабораторно: КФК 541 Ед / мл, 
АНФ отрицательный, других воспа-
лительных изменений не выявлено. 
Проведена терапия дексаметазоном 

0,3 мг/кг №3, преднизолоном 1 мг/кг, 
гидроксихлорохином 5 мг/кг (впослед-
ствии заменен на микофенолата мо-
фетил 600 мг/м²). Выписана с незначи-
тельным улучшением.

Через 4-5 месяцев после очеред-
ной самостоятельной отмены лече-
ния развилось повторное обострение. 
При госпитализации состояние тяже-
лое: ограничение подвижности в та-
зобедренных суставах, контрактуры 
в локтевых суставах, гнусавость, па-
стозность лица, интенсивная эритема 
с лиловым оттенком кожи лица, шеи, 
туловища, папулы Готтрона, отечность 
век, мышечная слабость, гипотрофия 
мышц, подкожные кальцинаты на 
нижних конечностях. Учитывая про-
грессирование заболевания, в тера-
пию добавлен тоцилизумаб 10 мг/кг 
внутривенно 1 раз в 4 недели на фоне 
продолжения преднизолона и гидрок-
сихлорохина. После 7 инфузий достиг-
нуто значительное улучшение: регресс 
кожных высыпаний, увеличение мы-
шечной силы, восстановление само-
обслуживания и способности ходить, 
рассасывание кальцинатов с форми-
рованием рубцов, отсутствие новых 
кальцинатов. Пациентка выписана с 
улучшением с рекомендацией продол-
жить терапию.

Обсуждение. Данное исследова-
ние ‒ первый анализ клинико-лабора-
торных особенностей и терапии ИВМ 
в специализированном отделении. 
Несмотря на относительно невысокую 
распространенность, в наблюдаемый 
период (2022-2025 гг.) диагностирова-
но 12 случаев первичной диагностики 
(4 пациента в год), по сравнению с 
группой из 11 пациентов, диагностиро-
ванных в 2015-2022 гг. (1,6 пациента в 
год), что отражает реальный рост за-
болеваемости в 2,5 раза.

Данная динамика может быть свя-
зана с воздействием ряда неблагопри-
ятных факторов окружающей среды, 
включая ухудшение экологической си-
туации, а также изменениями климати-
ческих условий. Для региона характе-
рен высокий уровень ультрафиолето-
вого излучения и большое количество 
солнечных дней в году (до 320). До-
полнительным потенциальным триг-
гером может выступать перенесённая 
коронавирусная инфекция [9, 10]. Сле-
дует отметить, что в настоящее время 
целенаправленные исследования по 
оценке влияния указанных факторов 
на развитие ИВМ в нашей стране не 
проводились.

Результаты анализа демографиче-
ских данных (соотношение девочек и 
мальчиков 1,3:1, возраст дебюта 7,5 
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года) согласуются с данными между-
народных регистров, указывающими 
на преимущественное поражение лиц 
женского пола и наиболее частую ма-
нифестацию в дошкольном и младшем 
школьном возрасте [2, 5, 7]. Значи-
тельная вариабельность сроков вери-
фикации диагноза (медиана задержки 
составила 6 (3; 12) месяцев) подтверж-
дает сохраняющуюся проблему низкой 
осведомленности и низкой насторо-
женности врачей первичного звена. 
Многообразие начальных диагнозов, 
среди которых преобладали аллерги-
ческий дерматит, реактивный артрит и 
различные варианты нейропатий, под-
черкивает необходимость проведения 
образовательных мероприятий среди 
врачей, проведения более широкого 
дифференциально-диагностического 
поиска при наличии у ребенка сочетан-
ных мышечного и кожного синдромов 
[1, 3].

Клинический полиморфизм ИВМ 
в представленной выборке проявил-
ся высокой частотой миопатическо-
го синдрома (100%), а также значи-
тельной распространенностью па-
тогномоничных кожных проявлений 
(гелиотропная сыпь ‒ 86,9%, симптом 
Готтрона ‒ 52,2%) [1, 3]. Наличие 
кальцинатов у каждого шестого па-
циента с рецидивирующим течением 
указывает на склонность к хрониза-
ции воспалительного процесса у ча-
сти детей, что требует оптимизации 
поддерживающей терапии. Выявлен-
ные нарушения физического развития 
(задержка роста у 17,4%, дефицит 
массы тела у 21,7%) носят, вероят-
но, мультифакториальный характер, 
включающий как влияние длительной 
глюкокортикостероидной терапии, так 
и последствия хронического систем-
ного воспаления [1].

Лабораторные показатели проде-
монстрировали высокую гетероген-
ность: медиана уровня КФК составила 
287 (96; 1418) Ед/л, а медиана СРБ ‒ 
6,7 (4,95; 9,8) мг/л, при этом у пациен-
тов с многолетним анамнезом нередко 
наблюдалась нормализация миоспе-
цифических ферментов, что согласу-
ется с концепцией диссоциации между 
лабораторными маркерами и продол-
жающейся клинической активностью. 
Это диктует необходимость исполь-
зования инструментальных методов 
(магнитно-резонансная томография, 
ультразвуковая диагностика мышц, 
капилляроскопия) для более точного 
мониторинга заболевания [14, 15].

Анализ терапевтических подходов 
подтвердил приверженность клини-
ки современным стандартам лечения 

ЮДМ с применением пульс-терапии 
глюкокортикоидами, метотрексата и, 
при необходимости, альтернативных 
иммуносупрессантов. Важно отметить, 
что у 13% пациентов потребовалось 
назначение генно-инженерной био-
логической терапии (тоцилизумаб) в 
связи с рефрактерным течением, а в 
одном тяжелом случае ‒ ритуксимаба. 
Данные наблюдения подчеркивают не-
обходимость своевременной эскала-
ции терапии у пациентов с признаками 
высокой активности, не отвечающих 
на стандартные схемы лечения.

Заключение. Анализ клиническо-
го материала показал значительную 
вариабельность дебюта заболевания, 
включая различия в темпах формиро-
вания симптоматики, степени вовлече-
ния отдельных органов и систем, вы-
раженности клинических синдромов и 
ответе на проводимую терапию.

В условиях ограниченных диагно-
стических возможностей, в частности 
отсутствия определения миозит-спец-
ифических и миозит-ассоциированных 
антител, выбор терапевтической так-
тики в значительной степени основы-
вается на клинической картине и ди-
намике заболевания. В большинстве 
случаев стандартная терапия (глюко-
кортикостероиды в сочетании с мето-
трексатом) обеспечивает удовлетвори-
тельный ответ, однако у 17,4% пациен-
тов по нашим наблюдениям оказалась 
недостаточно эффективной и требует 
применения альтернативных иммуно-
супрессивных препаратов.

Представленные клинические на-
блюдения свидетельствуют о том, 
что применение ГИБП может обе-
спечивать выраженный терапевти-
ческий эффект как на ранних, так 
и на поздних стадиях заболевания. 
Использование тоцилизумаба сопро-
вождалось регрессом кальцинатов и 
положительной динамикой кожного, 
мышечного и суставного синдромов. 
Положительные клинические резуль-
таты также отмечены при применении 
ритуксимаба.

Итак, ИВМ по-прежнему представ-
ляют проблему современной ревма-
тологии в связи с поздней выявляемо-
стью и отсутствием стандартизован-
ных подходов к терапии. Дальнейшее 
изучение эффективности и безопас-
ности ГИБП, а также анализ их отда-
лённых результатов представляются 
перспективным направлением для оп-
тимизации терапии ювенильного дер-
матомиозита.

Основные ограничения исследо-
вания связаны с одноцентровым и 
ретроспективным характером иссле-

дования, утерей части данных, отсут-
ствием единого терапевтического и 
диагностического протокола, разными 
сроками от момента дебюта, а также 
разными сроками наблюдения и ин-
тервалами между наблюдениями.
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Клинический случай острой перемежающей порфирии

М.В. Семенова 1, Т. Н. Александрова 1,2, С.Н. Парфенова 2, В.Н. Ядрихинская 1, И.И. Мулина 2 
1 ФГАОУ ВО «Северо-Восточный федеральный университет им. М.К. Аммосова», ул. Кулаковского, 36, г. Якутск, 677000, Россия

2 ГАУ РС(Я) РС(Я) «Республиканская больница №1-Национальный центр медицины имени М.Е. Николаева»,
Сергеляхское ш., 4, г. Якутск, 677010, Россия

Аннотация. Острая перемежающаяся порфирия (ОПП) — редкое наследственное заболевание с аутосомно-доминантным типом на-
следования, связанное с дефицитом фермента гидроксиметилбилан-синтазы вследствие мутаций гена HMBS. Болезнь манифестирует 
преимущественно у женщин репродуктивного возраста под воздействием провоцирующих факторов и характеризуется полиморфной 
нейровисцеральной симптоматикой, что затрудняет своевременную диагностику. В статье представлен клинический случай пациентки 27 
лет с тяжёлой, осложнённой атакой ОПП, сопровождавшейся абдоминальным, неврологическим синдромами, судорогами и развитием 
обратимой энцефалопатии (PRES-синдром). Диагноз верифицирован с помощью качественного определения порфобилиногена в моче. 
Подчеркивается важность клинической настороженности врачей различных специальностей в отношении ОПП при необъяснимой абдо-
минальной, неврологической или психиатрической симптоматике. Своевременное назначение патогенетической терапии препаратом ге-
мина (Нормосанг) в сочетании с инфузией глюкозы и устранением триггерных факторов является основой успешного купирования острой 
атаки и предотвращения угрожающих жизни осложнений.

Ключевые слова: острая перемежающаяся порфирия, порфобилиноген, HMBS-ген, гемин, диагностика

Abstract. Acute Intermittent Porphyria (AIP) is a rare hereditary disease with an autosomal dominant inheritance pattern, associated with a 
deficiency of the enzyme hydroxymethylbilane synthase due to mutations in the HMBS gene. The disease manifests predominantly in women 
of reproductive age under the influence of precipitating factors and is characterized by polymorphic neurovisceral symptoms, which complicates 
timely diagnosis. The article presents a clinical case of a 27-year-old female patient with a severe, complicated AIP attack, accompanied by ab-
dominal and neurological syndromes, seizures, and the development of reversible encephalopathy (PRES syndrome). The diagnosis was verified 
by qualitative determination of porphobilinogen in urine. The importance of clinical vigilance among physicians of various specialties regarding AIP 
in cases of unexplained abdominal, neurological, or psychiatric symptoms is emphasized. The timely administration of pathogenetic therapy with 
hemin preparation (Normosang) in combination with glucose infusion and the elimination of triggering factors is fundamental for the successful 
management of an acute attack and the prevention of life-threatening complications.

Keywords: acute intermittent porphyria, porphobilinogen, HMBS gene, hemin, diagnosis
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