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В статье приведены краткий обзор литературы и клиническое наблюдение глутаровой ациду-
рии 1-го типа (ГА1) у ребенка, проявившееся энцефалитоподобным кризом и субдуральными 
гематомами, которые первоначально были расценены как последствия черепно-мозговой 
травмы. На основании анализа клинико-нейровизуализационных данных предположили 
диагноз ГА1, в дальнейшем подтвержденный молекулярно-генетическим исследованием. 
На фоне терапии с включением специализированной диеты с ограничением белка отмечено 
некоторое улучшение двигательной активности. Наличие двусторонних субдуральных гема-
том диктует необходимость дифференциальной диагностики с ГА1. Высокоинформативным 
методом диагностики ГА1 является магнитно-резонансная томография головного мозга.
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Субдуральные гематомы (СГ) – наиболее частая 
форма внутричерепных гематом, их доля составляет 
от 0,4 до 2% всех черепно-мозговых травм (ЧМТ) 
[1]. Особое место среди причин СГ занимает синдром 
жестокого обращения с детьми [2]. В раннем детском 
возрасте СГ часто развиваются после тяжелой ЧМТ, 
независимо от биомеханики повреждения: компресси-
онного, импрессионного, инерционного (связанного с 
ускорением) или их сочетания [3, 4]. Нетравматичные 
СГ могут формироваться при менингите, нарушениях 
свертывания крови и метаболических заболеваниях, 
включая глутаровую ацидурию 1-го типа (ГА1) [5]. 
Частота СГ при ГА1 наблюдается у 20–30% детей [6].

ГА1 (ОМIМ 231670) (син.: недостаточность глу-
тарил-коэнзимА-дегидрогеназы, глутаровая ациде-
мия тип I) – редкое врожденное нейрометаболическое 
нарушение катаболизма лизина, гидроксилизина и 
триптофана, вызванное дефицитом глутарил-КоА-
дегидрогеназы (глутарил-кофермент А-дегидрогеназа, 
GCDH). GCDH – митохондриальный матриксный фер-
мент, который катализирует окислительное декар-
боксилирование глутарил-кофермента А до крото-
нил-кофермента А. Блокирование данной ферментной 
реакции приводит к накоплению в моче, плазме крови 
и спинномозговой жидкости глутаровой, 3-гидрокси-
глутаровой (3-OH-глутаровой) кислот и глутарилкар-
нитина, которые оказывают токсичное действие на 
нейроны головного мозга с развитием острого стриар-
ного некроза. Вторичная недостаточность карнитина 
в крови и тканях связана с активным выведением с 
мочой конъюгатов карнитина с накапливающимися 
токсичными органическими кислотами [7]. Ацильные 
радикалы эфиров карнитина представлены деривата-
ми соответствующих органических кислот. На этом 
основан современный способ диагностики ГА1 путем 
идентификации ацилкарнитинов в крови или моче 
методом тандемной масс-спектрометрии (ТМС).

Генетика и патофизиологические изменения
Ген GCDH локализован на хромосоме 19p13, 

охватывает около 7 КБ геномной ДНК, содержит 12 
экзонов и кодирует белок из 438 аминокислот. Генные 
(точковые) мутации – миссенс, нонсенс и интронные 
вариации в гене GCDH – могут приводить к проявле-
нию различных по тяжести клинических форм заболе-
вания. Первое описание пациента с ГA1 было сделано 
S.I. Goodman и соавт. в 1975 г., с тех пор было описано 
более 200 мутаций в различных этнических группах 
[8]. Одна из самых распространенных мутаций – вари-

ант R402W, встречающийся у 12–40% больных в 
странах Западной Европы [9], но наибольшая часто-
та мутаций обнаружена среди американских общин 
амишей [10]. К настоящему времени в литературе 
имеются описания более 400 случаев этого заболева-
ния. Среди новорожденных заболевание встречается с 
частотой 1:30 000–100 000 [11].

Механизмы патогенеза ГА1 до конца не выясне-
ны. Основную патофизиологическую роль в пораже-
нии стриарной системы, острых энцефалитоподобных 
кризов связывают с эксайтотоксичным эффектом глу-
таровой, 3-ОН-глутаровой кислоты и их производ-
ных, имеющих структурное сходство с глутаматом. 
Полагают, что морфологические изменения нейро-
нов приводят к изменению метаболизма глутамата 
и его рецепторного аппарата. Воздействие на NMDA 
(N-метил-аспартатные) рецепторы, для которых глу-
тамат служит естественным активатором, способству-
ет чрезмерному накоплению ионов кальция в пост-
синаптических нейронах и приводит к активации 
внутриклеточных энзимов, освобождению свободных 
радикалов кислорода, перекиси липидов и гибели 
клеток путем апоптоза. Глутаровая кислота и ее мета-
болиты могут вызывать нарушение нейромедиации за 
счет снижения концентрации гамма-аминомасляной 
кислоты (ГАМК). Другие механизмы нейродегене-
рации при ГА1 включают повреждение эндотелия, 
астроглиоз и нейровоспаление на фоне активации 
микроглии, нарушение нормального анаплеротиче-
ского взаимодействия между астроцитами и нейрона-
ми, а также поражение сосудов мозга [9]. Полагают, 
что эксайтотоксинхинолиновая кислота совместно с 
глутаровой кислотой и 3OHGA нарушает образование 
энергии в митохондриях и окислительно-восстанови-
тельный гомеостаз, что ведет к острой дегенерации 
полосатого тела при ГА1 [7].

Клинические проявления
Первые признаки заболевания обычно проявля-

ются в раннем детском возрасте: от 2 месяцев до 3 лет 
с пиком манифестации от 6 до 18 месяцев и характе-
ризуются полиморфизмом клинических проявлений 
[7, 10, 12, 13]. При рождении или в первые месяцы 
жизни наиболее ранними признаками болезни явля-
ются макроцефалия, аксиальная гипотония, трудно-
сти кормления и раздражительность. Легкие клини-
ческие проявления обычно остаются незамеченными 
до тех пор, пока у пациентов не возникает острый 
энцефалитоподобный криз [7, 14]. Практически у 

The article presents a brief review of the literature and clinical observation of glutaric aciduria 
type 1 (GA1) in a child, manifested by encephalitis-like crisis and subdural hematomas, which were 
initially regarded as the consequences of traumatic brain injury. Based on the analysis of clinical 
and neuroimaging data, the diagnosis of GA1 was assumed, which was later confirmed by molecular 
genetic research. After therapy with the inclusion of a specialized diet with protein restriction, some 
improvement in motor activity was noted. The presence of bilateral subdural hematomas dictates 
the need for differential diagnosis with GA1. A highly informative method of diagnosing GA1 is 
brain MRI.

Keywords: glutaric aciduria type 1, subdural hematoma, traumatic brain injury, young children, 
diagnosis.

For citation: Z.G. Tadtaeva, A.N. Galustyan, O.A. Gromova, P.A. Popov. Skull trauma as one of the 
causes for subdural hematoma development in an infant with glutaric aciduria type 1: a brief review 
of the literature and clinical observation. Pediatria n.a. G.N. Speransky. 2021; 100 (1): 287–293.
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всех больных он проявляется лихорадкой, частыми 
срыгиваниями/неукротимой рвотой, кишечными рас-
стройствами, припадками, мышечной гипотонией, 
опистотонусом. Часто отмечается угнетение сознания 
до сопора и комы в результате развивающегося отека 
и набухания мозга [7]. Во время острых энцефалито-
подобных кризов происходит повреждение базальных 
ганглиев (острый стриарный некроз), клинически 
проявляющееся экстрапирамидными нарушениями 
в виде оромандибулярной дискинезии, хореоатето-
за, дистонии. Другие симптомы включают когнитив-
ные нарушения и эпилепсию, которая проявляется 
у 20% пациентов [12]. Провоцирующими факторами 
энцефалитоподобного криза могут быть незначитель-
ная инфекция, легкая травма головы, вакцинация, а 
также послеоперационный период нейрохирургиче-
ских вмешательств на стадии общей анестезии [13].

Хроническое течение заболевания характеризует-
ся прогрессирующим поражением белого вещества и 
среднего мозга. Поздно начатое лечение или недиагно-
стированный эпизод приводят к развитию церебраль-
ной атрофии с признаками поражения пирамидного 
тракта и задержкой умственного развития. При нару-
шении рекомендаций по неотложному лечению мета-
болических кризов заболевание имеет неблагопри-
ятный прогноз с развитием структурных изменений 
головного мозга и прогрессирующей неврологической 
симптоматикой [7, 14].

Лабораторная диагностика
«Золотым стандартом» лабораторной диагности-

ки ГА1 является определение органических кислот в 
моче методом газовой хроматографии в сочетании с 
ТМС. Количественный анализ карнитинов (свободных 
и общих), и особенно профиль ацилкарнитина (глута-
рилкарнитина) методом ТМС в сухих пятнах крови, 
также помогает в скрининге и диагностике ГА1 [7]. 
Избыточное накопление токсичных субстратов при-
водит к аномальной секреции с мочой глутаровой 
и 3-ОН-глутаровой кислоты, на основании которой 
выделяют два биохимических фенотипа: с высокой и 
низкой экскрецией [6]. При ферментативном анализе 
культивируемых фибробластов или интерлейкин-2-
зависимых культивируемых лимфоцитов обнаружи-
вается снижение активности глутарил-КоА-дегидро-
геназы. Выявлено большое количество мутаций в 
гене GCDH, ответственных за развитие этого забо-
левания [15]. Возможна пренатальная диагностика 
заболевания путем исследования уровня глутаровой 
кислоты в амниотической жидкости, активности фер-
мента GCDH в культуре амниотических клеток, а 
также молекулярным исследованием гена GCDH ДНК 
хорионических ворсин [7].

Нейрорадиологические признаки
Характерными нейровизуализационными при-

знаками ГA1 являются симметричный феномен «над-
кушенного яблока», обусловленный расширением 
Сильвиевой щели (нарушением оперкулизации) у 
93% пациентов и мезенцефальных цистерн, распро-
странение перицеребральных скопленией жидкости 
вперед к височным долям, сопровождаемые гипо-
плазией височной доли [7, 16, 17]. Полагают, что 
эти изменения являются результатом не атрофии, а 
аномального развития мозга, обозначаемого термином 

«микроцефальная макроцефалия» [18]. Расширенные 
оперкулярные цистерны можно ошибочно принять за 
двусторонние височные арахноидальные кисты, хотя 
истинные двусторонние арахноидальные кисты также 
могут наблюдаться у пациентов с ГА1. Другими ней-
ровизуализационными признаками ГА1 могут быть 
патологические изменения в бледном шаре, скорлупе, 
черной субстанции, зубчатом ядре, таламусе и цен-
тральном покрышечном тракте [7, 17], которые раз-
виваются во время или после метаболического криза. 
При диффузионно-взвешенной магнитно-резонансной 
томографии (МРТ) в Т2 режиме выявлена задержка 
миелинизации в виде диффузной гиперинтенсивности 
сигнала белого вещества мозга. Поражение белого 
вещества мозга, как правило, симметричное, лока-
лизуется преимущественно в перивентрикулярных 
зонах в области передних и задних рогов боковых 
желудочков и семиовального центра [17]. По данным 
исследователей, у детей с ГА1 МРТ-изменения в обла-
сти скорлупы, хвостатого ядра, коры головного мозга, 
желудочков и наружных пространств ликвора корре-
лировали с тяжелыми двигательными нарушениями 
и были важными предикторами тяжести заболевания 
[19, 20]. Важно отметить, что предрасположенность 
к СГ у пациентов с ГА1 возможна только при нали-
чии аномалий развития мозга [21]. В исследованиях 
показано, что обширные рентгенологические изме-
нения могут присутствовать у детей изначально в 
раннем возрасте при отсутствии клинических про-
явлений, что свидетельствует о формировании мор-
фологических изменений уже внутриутробно [22]. 
Это подтверждено МРТ-исследованием плода – были 
выявлены признаки гипоплазии головного мозга. 
Механизм образования СГ связан с разрывом мосто-
вых вен субдурального пространства в результате их 
натяжения при прогрессирующей церебральной атро-
фии и расширении цереброспинальных ликворных 
пространств. Это объясняет склонность пациентов с 
ГА1 к СГ после незначительной травмы по сравне-
нию со здоровыми детьми. Полагают, что в периоде 
эмбриогенеза 3-ОН-глутаровая кислота может нару-
шать формирование стенок сосудов головного мозга и 
способствовать повышению их проницаемости и воз-
никновению кровоизлияний [9, 22]. Важным патоге-
нетическим звеном внутричерепных кровоизлияний 
и интерстициального отека белого вещества мозга 
являются гемодинамические нарушения, которые 
заключаются в нарушении ауторегуляции, снижении 
региональных градиентов мозгового перфузионного 
давления [18].

Лечение
Медикаментозное лечение ГA1 предполагает 

назначение диетической высококалорийной, низко-
белковой диеты сразу после установления диагно-
за с обязательным мониторингом за уровнем ами-
нокислот и их метаболитов в плазме крови и моче 
[7]. Диетотерапия в виде специализированных смесей 
при заболевании направлена на снижение поступле-
ния лизина, триптофана, основных предшественни-
ков нейротоксических метаболитов – глутаровой и 
3-OH-глутаровой кислот. В настоящее время болезнь 
включена в перечень жизнеугрожающих и хрониче-
ских прогрессирующих редких (орфанных) заболева-
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ний. Включенные в Регистр пациенты обеспечивают-
ся специализированной смесью согласно постановле-
нию Правительства РФ от 26.04.2012 №403 «О поряд-
ке ведения Федерального регистра лиц, страдающих 
жизнеугрожающими и хроническими прогрессиру-
ющими редкими (орфанными) заболеваниями, при-

водящими к сокращению продолжительности жизни 
граждан или их инвалидности, и его регионального 
сегмента».

Из-за важности раннего начала лечения, направ-
ленного на предотвращение необратимого повреж-
дения ЦНС, ГA1 включена в программу неонаталь-
ного скрининга во многих странах [23, 24], что, как 
показано, позволяет не только установить диагноз на 
доклиническом этапе заболевания, но и предотвра-
тить энцефалитоподобные эпизоды и неврологические 
осложнения у 89% пациентов [25]. Рекомендовано 
пожизненное патогенетическое лечение левокарнити-
ном (L-карнитин), так как он связывает глутаровую 
кислоту и обеспечивает ее выведение из организма в 
виде глутарилкарнитина. При рибофлавин-чувстви-
тельной форме ГА1 целесообразно назначение рибо-
флавина.

Нейрохирургическое вмешательство показано 
при наличии субдуральных скоплений и арахноидаль-
ных кист, оказывающих масс-эффект на головной 
мозг. По данным других авторов, цистоперитонеаль-
ное шунтирование больших арахноидальных кист 
также приводило к благоприятному неврологическо-
му исходу [26].

Симптоматическое лечение включает назначение 
поддерживающей терапии нейропротекторами, про-
тивосудорожной терапии из группы бензодиазепинов. 
Поскольку вальпроат натрия ингибирует митохон-
дриальное бета-окисление жирных кислот, он не дол-
жен применяться у пациентов с митохондриальными 
метаболическими нарушениями [27]. Эффективность 
баклофена или бензодиазепина для снижения спа-
стичности или дистонии может быть ограничена из-за 
гипотонии туловища.

Ниже приводим клиническое описание у ребен-
ка с ГА1 с двусторонними СГ, которые ошибочно 
трактовались как следствие ЧМТ. ГА1 была пра-
вильно диагностирована после тщательного анализа 
клинико-неврологических симптомов, обнаружения 
характерных нейрорадиологических признаков и под-
твержденная в дальнейшем молекулярно-генетиче-
ским исследованием.

Пациентка К., 1 год 6 мес., поступила в невроло-
гическое отделение с жалобами на задержку моторно-
го развития (невозможность удерживать голову, пере-
ворачиваться), психоречевого развития (снижение 
познавательной активности и речи), ограничение дви-
жений в конечностях. Из анамнеза жизни известно, 
что ребенок от 3-й беременности, протекавшей на фоне 
легкого токсикоза 1-й половины, ОРВИ в I триме-
стре беременности. Роды на 42-й неделе с медикамен-
тозной родостимуляцией. Масса тела при рождении 
3870 г, рост 55 см, окружность головы при рож-
дении 36 см, оценка по шкале Apgar 8/9 баллов. 
Выписана в срок. С рождения отмечались легкая 
мышечная гипотония, беспокойство. Психомоторное 
развитие по возрасту. При проведении краниаль-
ной сонографии (НСГ) в 1,5 месяца патологии не 
выявлено. При повторном исследовании в динамике 
обнаружены расширение наружных и внутренних 
ликворных пространств, врожденные арахноидаль-
ные кисты полюсов обеих височных долей, тип 1 
по Галасси. Учитывая выявление сонографических 
признаков арахноидальных кист, рекомендовано про-

Рис. 1. МРТ головного мозга пациентки К., 1 год 6 меся-
цев: на Т2-взвешенных изображениях гиперинтенсивный 
МР-сигнал от головок хвостатых ядер и скорлупы с обеих 
сторон.

Рис. 2. МРТ головного мозга пациентки К., 1 год 6 меся-
цев: на Т2-взвешенных изображениях признаки задерж-
ки миелинизации белого вещества мозга – МР-сигнал 
от субкортикальных U-образных волокон значительно 
выше, чем от коры, что нехарактерно для возраста ребенка 
(18 мес.); расширенные субарахноидальные пространства.

Рис. 3. МРТ головного мозга пациентки К., 1 год 6 меся-
цев: на Т1-взвешенных изображениях с контрастным 
усилением симптом «надкушенного яблока» в области 
Сильвиевых щелей.
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ведение МРТ головного мозга. В 11 месяцев ребе-
нок упал с кровати высотой 1 м, ударился головой 
о кафельный пол. Отмечались потеря сознания на 
5–7 мин, сонливость, многократная рвота, гипертер-
мия до 380 С. Экстренно госпитализирована в ней-
рохирургический стационар. Через день состояние 
ухудшилось, развились генерализованные тониче-
ские судороги. После указанного эпизода пациентка 
утратила прежние моторные и психоречевые навыки: 
перестала держать голову, переворачиваться, нару-
шились когнитивные функции. На сериях снимков 
спиральной компьютерной томографии (СКТ) выяв-
лены СГ левой лобно-теменно-височной области, хро-
ническая СГ правой лобно-теменно-височной области, 
расширение наружных и ликворных пространств. 
Поставлен диагноз: «закрытая ЧМТ, ушиб головного 
мозга средней степени». Из-за значительного масс-
эффекта пациентке выполнена операция: дренирова-
ние СГ с двух сторон. После операции наблюдалось 
неврологическое улучшение, субдуральные коллек-
торы уменьшились согласно данным послеоперацион-
ной нейровизуализации. Электроэнцефалография без 
пароксизмальной активности. После выписки девоч-
ка направлена на консервативное лечение в невроло-
гическое отделение. При поступлении состояние сред-
ней тяжести. Выявлено множество лицевых дисмор-
физмов: макроцефалия, костная асимметрия лица с 
преобладанием справа, «голубые» склеры, гипертело-
ризм, седловидный нос, низкое расположение ушей, 
низкий рост волос, гипертрихоз, длинные ресницы. 
Выраженное отставание в моторном развитии: голову 
не удерживает, не сидит, не ползает, может повер-
нуться на правый бок. Задержка психоречевых функ-
ций: кратковременная зрительная фиксация и слеже-
ние за игрушкой, улыбка при обращении. Речи нет, 
произносит отдельные слоги. Со стороны черепной 
иннервации выявлена девиация языка влево. Объем 
активных движений ограничен, преимущественно в 
правых конечностях. Тетрапарез. Мышечный тонус в 
верхних конечностях повышен по пирамидному типу. 
Сухожильные рефлексы в конечностях повышены с 
преобладанием справа D>S. Симптом Бабинского «+» 
справа. Гиперкинезы: дистония мышц конечностей, 
хореоатетоз, гемибаллизм. Менингеальные симптомы 
отрицательные.

Данные обследования: клинико-лабораторные 
показатели без существенных изменений. На МРТ 
головного мозга выявлены симметричные измене-
ния базальных ядер, белого вещества и ствола мозга, 
характерные для генетического/дисметаболическо-
го заболевания, предположительно ГА1: расшире-
ние сильвиевых щелей, характерный симптом «над-
кушенного яблока»; гиперинтенсивный сигнал от 
головок хвостатых ядер и скорлупы с обеих сторон; 
признаки задержки миелинизации белого вещества 
мозга и расширение субарахноидальных пространств; 
уменьшение размеров височных и лобных долей 
(рис. 1–4). Полученные данные послужили основани-
ем для направления ребенка в медико-генетический 
центр. По результатам лабораторных исследований 
подтвержден диагноз ГA1. При исследовании мочи 
методом газовой хроматографии выявлено много-
кратное превышение уровня глутаровой кислоты – 
14 634 ммоль/моль (норма до 2 ммоль/моль). Данные 
ТМС без патологии. По результатам ДНК-диагностики 
в гене GCDH обнаружен вариант R402W (c.1204 G>T) 
в гомозиготном состоянии.

Таким образом, на основании жалоб, данных 
анамнеза заболевания, неврологического осмотра, 
лабораторно-инструментальных методов исследо-
вания, результатов молекулярно-генетического 
исследования гена GCDH поставлен клинический 
диагноз: «глутаровая ацидурия, тип I. Тетрапарез 
с преобладанием справа. Гиперкинетический син-
дром. Задержка психомоторного и речевого разви-
тия». Сопутствующий диагноз: «закрытая ЧМТ, ушиб 
головного мозга средней степени тяжести». Состояние 
после операции: дренирование СГ с двух сторон.

Пациентке рекомендовано совместное наблюде-
ние специалистов, включая генетика, исследование 
аминокислот крови 1 раз в 3 месяца, соблюдение 
диеты с низким содержанием белка, метаболическая 
терапия с включением высоких доз L-карнитина и 
рибофлавина.

Через месяц после курса лечения состояние 
ребенка несколько улучшилось. Окружность голо-
вы (53 см) превышает показатель 95-го процентиля. 
Увеличилась двигательная активность, пациентка 
стала кратковременно удерживать голову, лежа на 
животе, менее выражены дистонические нарушения.

Обсуждение

ГА1 – редкое генетическое заболевание, вызван-
ное дефицитом GCDH, которое проявляется повыше-
нием уровня глутаровой кислоты, 3-ОН-глутаровой 
кислоты и глутарилкарнитина в моче, плазме и ликво-
ре. Органические кислоты накапливаются в головном 
мозге и приводят к повреждению нейронов, инфиль-
трации лимфоцитов, повышению концентрации вос-
палительных цитокинов и оксида азота, глиальной 
пролиферации, атрофии стриарных нейронов и про-
грессирующему поражению ЦНС [7, 9].

Клинические проявления ГА1 характеризуются 
разнообразием симптомов, которые можно разделить 
на синдромокомплекс до и после энцефалитоподобно-
го криза. Наиболее ранним признаком болезни явля-
ется макрокрания [7, 28]. В нашем случае окруж-
ность головы при рождении была на верхней границе 
нормы, отмечалась легкая гипотония. При нейро-

Рис. 4. МРТ головного мозга пациентки К., 1 год 6 меся-
цев: на Т2-взвешенных изображениях (сагиттальный срез) 
уменьшение размеров височных и лобных долей.
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визуализации (НСГ) выявлены аномальные измене-
ния мозга в раннем младенческом возрасте, которые 
предрасполагали к развитию СГ [21]. Заболевание 
развилось остро в 11 месяцев. В результате острого 
развития СГ после травмы головы, подтвержденного 
КТ-исследованием головного мозга, состояние ребен-
ка резко ухудшилось: появились рвота, сонливость, 
затем присоединились экстрапирамидные нарушения 
и утрата ранее приобретенных навыков. При ГА1 
выдвинута гипотеза о микроэнцефалической макро-
цефалии, сопровождаемой расширением наружных 
ликворных пространств, приводящим к повышен-
ному риску растяжения и разрыва мостовидных вен 
после незначительной травмы головы или спонтан-
но. В отличие от классической клинической кар-
тины с макроцефалией у нашей пациентки не было 
микроэнцефальной макроцефалии, что предполагает 
наличие других механизмов повреждения сосудов. 
Токсическое действие на нейроны головного мозга, 
вызванное дефицитом GCDH, может индуцировать 
артериальную дилатацию со снижением скорости и 
повышением объема церебральной крови. Это при-
водит к изменению ауторегуляции, перфузионного 
давления и развитию церебральной венозной гипер-
тензии, что формирует повышенный риск кровоте-
чения [28]. Признаки повышенного внутричерепно-
го давления могут отсутствовать при клиническом 
обследовании. По данным литературы, более чем у 
25% пациентов с СГ диагноз ставят с опозданием 
из-за неспецифичности симптомов заболевания (сон-
ливости, раздражительности, бледности, вялости). 
Это подчеркивает важность проведения нейровизуа-
лизационного (МРТ) исследования головного мозга 
при подозрении на СГ, особенно у пациентов с ГА1 
с микроэнцефалической макроцефалией, а также у 
пациентов с нормальной окружностью головы из-за 
измененной церебральной гемодинамики.

Развитие характерного клинико-неврологиче-
ского синдромокомплекса, обнаружение типичных 
МРТ-признаков заболевания позволили провести диф-
ференциальную диагностику с ГА1, которая была под-

тверждена молекулярным исследованием гена GCDH. 
Начатое патогенетическое лечение привело лишь к 
незначительному регрессу симптомов заболевания в 
отличие от пациентов, у которых терапия начиналась 
на доклинической стадии [9], что диктует необходи-
мость раннего скрининга и патогенетического лече-
ния детей для предотвращения развития метаболиче-
ской декомпенсации с тяжелыми неврологическими 
последствиями [11, 24].

Таким образом, представлено наблюдение паци-
ентки с доказанным генетическим исследованием 
диагнозом ГА1. Трудности диагностики связаны с 
редкостью заболевания, недостаточной информиро-
ванностью специалистов о клинических проявлениях. 
При выявлении характерных нейровизуализацион-
ных (МРТ) аномалий мозга пациенты с СГ требуют 
проведения дифференциальной диагностики с ГА1.
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ПЕРВЫЙ  ОПЫТ  ИСПОЛЬЗОВАНИЯ  БИОАНАЛОГА 
ОРИГИНАЛЬНОГО  ПРЕПАРАТА  ЭКУЛИЗУМАБА  

ДЛЯ  ПРОФИЛАКТИКИ  ВОЗВРАТА  АТИПИЧНОГО  
ГЕМОЛИТИКО-УРЕМИЧЕСКОГО  СИНДРОМА  В  ПОЧЕЧНЫЙ 

ТРАНСПЛАНТАТ  У  РЕБЕНКА  

1-я кафедра детских болезней Белорусского государственного медицинского университета, г. Минск, 

Республика Беларусь

В статье представлен клинический случай атипичного гемолитико-уремического синдрома 
(аГУС), дебют которого протекал под маской типичного ГУС. После 4-месячного пребывания на 
гемодиализе последующие 9 месяцев ребенок не нуждался в заместительной почечной терапии. 
Развитие терминальной почечной недостаточности потребовало молекулярно-генетического 
исследования для уточнения диагноза. У ребенка выявлены мутации генов регуляторных бел-
ков системы комплемента – фактора I и MCP. Риск возврата аГУС в почечный трансплантат 
без проведения патогенетической профилактики при мутациях этих генов составляет до 80%. 
Применение российского биоаналога экулизумаба до и после трансплантации почки позволило 
предотвратить активацию комплемента и возврат заболевания в пересаженный орган.

Ключевые слова: атипичный гемолитико-уремический синдром, трансплантация почки, эку-
лизумаб, профилактика возврата, дети. 
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