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Клинический случай острой перемежающей порфирии
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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.
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Введение. Острые порфирии – 
группа наследственных метаболи-
ческих заболеваний, при которых 
латентный генетический  дефект при 
воздействии провоцирующих (пор-
фириногенных) факторов проявляет-
ся  избыточным накоплением в пече-
ни предшественников порфиринов, 
аминолевулиновой  кислоты (АЛК) и 
порфобилиногена (ПБГ), обладающих 
выраженными нейротоксическими эф-
фектами и опосредующих развитие 
острого приступа заболевания с ши-
роким спектром нейровисцеральных 
симптомов. Порфирии диагностиру-
ются у пациентов независимо от их 
географического происхождения, а 
общая распространенность составля-
ет в среднем от 0,5 до 12 случаев на 
100 000 населения [1]. При этом бес-
симптомное носительство патогенных 
генетических вариантов наблюдается 
значительно чаще и оценивается в 
пределах 1 случаев на 2000 чел., от-
носительно чаще носительство гена 
регистрируется у лиц скандинавского и 
англосакского происхождения, в Шве-
ции — до 1 на 1000 («шведская порфи-
рия») из-за эффекта основателя [2‒4]. 
Более 80% случаев острой порфирии 
диагностируется у женщин 20–45 лет, 
что объясняется ведущей ролью ко-
лебаний гормонального фона (мен-
струальный цикл, беременность) в ка-
честве эндогенного провоцирующего 
фактора [1]. Среди всех форм острых 
порфирий наиболее распространен-
ной является острая перемежающая-
ся порфирия (ОПП), на долю которой 
приходится более 85% случаев [1, 4].

Острая перемежающаяся порфи-
рия представляет собой наследствен-
ное заболевание с аутосомно-до-
минантным типом наследования, в 
основе которого лежат мутации гена 
HMBS (гидроксиметилбилан-синтазы), 
известного так же, как ген дезаминазы 
порфобилиногена (PBGD) и локализо-
ванного в локусе 11q23.3 [5]. 

Низкая специфичность симптомати-
ки ОПП на ранней стадии представля-
ет собой ключевую диагностическую 
проблему. В отличие от вариегатной 
порфирии или поздней кожной пор-
фирии, имеющих характерные кожные 
симптомы (такие как фотосенсиби-
лизация, гиперпигментация или ги-
пертрихоз), ОПП дебютирует общими 
нейровисцеральными нарушениями. 
Отсутствие видимых и уникальных 
маркеров заболевания обуславливает 
значительные сложности в его вери-
фикации. Сложность своевременной 
диагностики порфирии требует от вра-
чей повышенной настороженности в 

отношении этой патологии при веде-
нии пациентов с со сложной и неспец-
ифической симптоматикой [4]. Клас-
сическая клиническая картина ОПП 
включает сочетание таких  симптомов: 
1) интенсивный болевой синдром, пре-
имущественно в животе, который сла-
бо купируется стандартными анальге-
тиками; 2) вегетативная дисфункция с 
признаками повышенной активности 
симпатической нервной системы (та-
хикардия, гипертензия, потливость) 4 
3) нейропсихиатрические нарушения 
от тревоги и бессонницы до тяжелого 
делирия с галлюцинациями и бредом; 
4) полинейропатический синдром с во-
влечением, в некурабельных наблюде-
ниях, черепных нервов (VII, IX, X, XII)  и 
приводящие к параличу.

Клиническая манифестация забо-
левания происходит не у всех носите-
лей и требует воздействия так назы-
ваемых порфириногенных факторов. 
Ими могут быть лекарственные препа-
раты (барбитураты, сульфаниламиды, 
эстрогены, противоэпилептические 
средства), алиментарные нарушения 
(низкокалорийные диеты, длительное 
голодание, алкоголь), гормональные 
колебания (менструация, беремен-
ность, заместительная гормональная 
терапия), стрессовые воздействия, 
экзогенные и средовые факторы (ин-
теркуррентные инфекции, химические 
токсины, курение, чрезмерная инсо-
ляция) [6]. Отсутствие своевременной 
терапии при тяжелых приступах ОПП 
сопряжено с высокой летальностью 
(до 30%) [7], что обусловлено высоким 
риском прогрессирования неврологи-
ческого дефицита вплоть до тоталь-
ного паралича и острой дыхательной 
недостаточности [8].

Цель работы: описать клинический 
случай развития ОПП у молодой жен-
щины.

Клиническое наблюдение. Паци-
ентка С. 27 лет, 12.10.2024 появились 
жалобы на боли в животе, родствен-
ники заметили примесь крови в моче. 
В течение последующих трёх дней 
состояние прогрессивно ухудшалось: 
присоединились субфебрильная ли-
хорадка (до 37°C), диарея, рвота, 
усилился абдоминальный болевой 
синдром. Госпитализирована в хи-
рургическое отделение центральной 
районной больницы по месту житель-
ства с подозрением на острый живот. 
Лабораторное обследование при по-
ступлении выявило умеренное повы-
шение аспартатаминотрансферазы 
(АсАТ) до 55 Ед/л (0‒37 Ед/л), амила-
зы крови до 198 Ед/л (28‒100 Ед/л). 
Признаков острой хирургической па-

тологии не выявлено. На основании 
клинико-лабораторных данных был 
выставлен диагноз хронический пан-
креатит в фазе обострения, назначена 
консервативная терапия. В связи с от-
сутствием эффекта от спазмолитиче-
ской, обезболивающей терапии усиле-
нием болевого синдрома переведена 
на лечение в центр экстренной меди-
цинской помощи г. Якутска. При посту-
плении в стационар  у пациентки впер-
вые развился генерализованный судо-
рожный синдром, экстренно госпита-
лизирована в отделение реанимации 
и интенсивной терапии (ОАРИТ). При 
поступлении в ОАРИТ отмечалось 
нарушение функции почек со сниже-
нием СКФ до 43,4 мл/мин/1,73 м², по-
вышение трансаминаз АСТ 64  Ед/л 
(0‒31 Ед/л); АЛТ 94 Ед/л (0‒34 Ед/л), 
повышение активности амилазы в 
крови 247,9 Ед/л (28‒100 Ед/л). В об-
щем анализе мочи: моча темно-жел-
того цвета, мутная. УЗИ ОБП выявило 
диффузные изменения поджелудоч-
ной железы. На МРТ головного мозга 
от 24.10.2024 обнаружен вазогенный 
отек лобно-теменной области справа, 
в лобно-затылочной области слева. 
Были выявлены признаки PRES син-
дрома (синдром задней обратимой эн-
цефалопатии). 29.10.2024 развилась 
острая дыхательная недостаточность 
тяжелой степени, что явилось пока-
занием для экстренного перевода на 
искусственную вентиляцию легких. 
Проведены диагностические меро-
приятия, по результатам которых ис-
ключены дебют сахарного диабета, 
отравление неизвестным веществом и 
сепсис. 12.11.2024 впервые проведён 
качественный анализ мочи на порфо-
билиноген, показавший резко поло-
жительный результат. На основании 
лабораторной и клинической картины 
был установлен диагноз: Острая пере-
межающаяся порфирия. 18.11.2024 в 
тяжелом состоянии с тетрапарезом, 
сохраняющейся ИВЛ-зависимой ды-
хательной недостаточностью пере-
ведена в отделение гематологии, где 
начата патогенетическая терапия 10% 
раствором декстрозы, гемином в дозе 
3 мг/кг 1 раз в сут в течение 4 дней 
и курсом реабилитации. Гемин ‒ это 
препарат производного гема, который 
по механизму отрицательной обрат-
ной связи подавляет активность АЛК-
синтазы, ключевого фермента в син-
тезе порфиринов, что приводит к сни-
жению экскреции порфобилиногена и 
АЛК [9‒11]. На фоне данного лечения 
была отмечена положительная дина-
мика: постепенное восстановление 
двигательных функций и спонтанного 
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дыхания. По завершении курса геми-
ном получен отрицательный результат 
качественного теста мочи на порфо-
билиноген и пациентка выписана на 
амбулаторное наблюдение.

В настоящее время пациентка на-
ходится под динамическим амбулатор-
ным наблюдением.

Обсуждение. Проблема диагности-
ки ОПП заключается в неспецифич-
ности этих симптомов, из-за чего за-
болевание называют «великим ими-
татором» [12, 13], наиболее частым 
предварительным диагнозом является 
острый панкреатит [12, 14, 15]. У опи-
санной пациентки наблюдался  клас-
сический  дебют ОПП, который начал-
ся  с острых болей в животе. Более 
чем у 80% пациентов первой жалобой 
является  боль в животе, которая но-
сит перемежающийся спастический 
характер [16, 17]. При госпитализации 
в стационар в данном случае на УЗИ 
выявлены  диффузные изменения 
паренхимы поджелудочной железы, 
и повышение активности  амилазы в 
крови, которые интерпретированы как 
проявления хронического панкреати-
та. Однако литературные данные сви-
детельствуют о том, что у пациентов с 
ОПП такие изменения могут являться 
следствием гипоксии и ишемии органа, 
развивающихся на фоне вегетативной 
дисфункции и вазоспазма [1]. Харак-
терное для ОПП потемнение мочи (до 
розового или бурого цвета) наблюдает-
ся не всегда, поэтому данный симптом 
часто остаётся без внимания. 

Развитие синдрома задней обра-
тимой энцефалопатии (PRES) у паци-
ентки следует рассматривать как одно 
из тяжёлых неврологических осложне-
ний. PRES ‒ клинико-рентгенологиче-
ский синдром, проявляется головной 
болью, судорогами, зрительными на-
рушениями или психической дисфунк-
цией и ассоциирован с двусторонни-
ми изменениями в задних отделах 
головного мозга [7]. Важно отметить, 
что PRES не является патогномонич-
ным осложнением исключительно для 
ОПП. Данный синдром также встре-
чается при широком спектре других 
патологических состояний, включая 
аутоиммунные и септические процес-
сы, эклампсию, заболевания почек, а 
также на фоне приема некоторых пре-
паратов и при тяжелой артериальной 
гипертензии [18]. Тем не менее его 
значимость в контексте ОПП подчер-
кивается результатами исследований. 
В частности, в 2018 г. X. Zheng и колле-
ги на основе анализа 22 клинических 
случаев предложили включить судоро-
ги и PRES в перечень диагностических 

критериев ОПП [19]. Около 1/3 паци-
ентов погибают от осложнений острых 
атак, преимущественно от паралича 
дыхательной мускулатуры [10]. 

Раннее начало терапии гемином 
позволяет купировать атаку ОПП и 
предупредить развитие осложнений 
[1, 10]. Согласно клиническим реко-
мендациям [1] гемин показан при тя-
жёлых атаках. Его раннее применение 
позволяет сократить длительность 
атаки, снизить потребность в аналь-
гетиках, предотвратить повреждение 
нервной системы. Задержка с нача-
лом специфической терапии, сопря-
жена с риском прогрессирования ней-
ропатии [10]. Крайне важным аспек-
том ведения пациентов с ОПП явля-
ется строгий контроль фармакотера-
пии. С целью предупреждения атак 
заболевания необходимо исключить 
назначение потенциальных порфири-
ногенных препаратов, список которых 
представлен в реестре лекарственных 
препаратов безопасных и опасных для 
пациентов с порфирией, а также избе-
гать воздействия других экзогенных 
провоцирующих факторов (алкоголь, 
курение) [20]. 

Заключение. Острая перемежаю-
щаяся порфирия представляет собой 
классический пример орфанного забо-
левания с высоким риском диагности-
ческих ошибок из-за крайне неспец-
ифичной и полиморфной клинической 
картины, которая часто имитирует 
другие распространённые патологии. 
Своевременная диагностика позволя-
ет не только предотвратить летальный 
исход, но и сохранить качество жизни 
пациента, минимизировав риск тяжё-
лой инвалидизации. 
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Клинический случай прокаинамид-индуцированного паттерна Бругада 1 типа

А.И. Борисов 1, В.А. Гоголев 1, К.А. Аммосова 2, С.Р. Луговская 1, С.В. Ноговицына 1,2

1 ФГАОУ ВО «Северо-Восточный федеральный университет имени М.К. Аммосова», ул. Ойунского, д. 27, г. Якутск, 677000, Россия
2 ГАУ РС(Я) «Республиканская больница №1 ‒ Национальный центр медицины им. М. Е. Николаева»,

Сергеляхское ш., д. 4, г. Якутск, 677010, Россия

Аннотация. Синдром Бругада – наследственная каналопатия с высоким риском развития жизнеугрожающих желудочковых аритмий 
у лиц без структурной патологии сердца. Распространённость составляет 1‒5 на 10 000 чел., большинство пациентов бессимптомны, 
а диагностика скрытых форм нередко возможна с помощью провокационных тестов с блокаторами натриевых каналов. Представлен 
случай пациента К., 53 лет, у которого бругадоподобные изменения 2 типа по электрокардиографии случайно выявлены при вызове 
СМП по поводу тошноты, рвоты и диареи. Бругадоподобный паттерн в отведениях V1‒V2 сохранялся при повторных регистрациях ЭКГ. 
После исключения ИБС был проведён прокаинамидовый тест с положительной индукцией паттерна 1 типа. Пациент был направлен в 
специализированный центр, где по результатам ЭФИ верифицирован прокаинамид-индуцированный паттерн Бругада 1 типа. Случай 
демонстрирует значимость полноценного двухэтапного диагностического алгоритма для индивидуализированной стратификации 
аритмического риска.

Ключевые слова: синдром Бругада, паттерн Бругада, прокаинамид, провокационная проба, внезапная сердечная смерть, первичные 
электрические заболевания сердца, ЭКГ-диагностика, стратификация риска

Abstract. Brugada syndrome is a hereditary channelopathy associated with a high risk of life-threatening ventricular arrhythmias in individuals 
without structural heart disease. Its prevalence is 1-5 per 10,000 persons, and most patients are asymptomatic; diagnosis of concealed forms 
is often possible through provocative testing with sodium channel blockers. We report a case of a 53-year-old male patient K., in whom type 2 
Brugada-like ECG changes were incidentally detected during an emergency medical services call for nausea, vomiting, and diarrhea. A Brugada-
like pattern in leads V1-V2 persisted on repeated ECG recordings. After exclusion of coronary artery disease, a procainamide challenge test was 
performed and yielded a positive result with induction of a type 1 pattern. The patient was referred to a specialized center, where endocardial 
electrophysiological study (EPS) confirmed a procainamide-induced type 1 Brugada pattern. This case demonstrates the value of a complete two-
stage diagnostic algorithm for individualized arrhythmic risk stratification.

Keywords: Brugada syndrome, Brugada pattern, procainamide, drug challenge test, sudden cardiac death, primary electrical cardiac disorders, 
electrocardiographic diagnosis, risk stratification.
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