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Резюме

В генезе развития хронических заболеваний печени и печеночной недостаточности в детском возрасте ведущее 
место принадлежит наследственным заболеваниям печени. Своевременная диагностика позволяет выявить данную 
патологию в раннем возрасте и выбрать правильную лечебную тактику и улучшить прогноз. В статье представлен 
современный взгляд на такие заболевания как — дефицит альфа 1-антитрипсина, неонатальный гемохроматоз, эри-
тропоэтическая протопорфриря, муковисцидоз. Лечение таких заболеваний должно быть комплексным, основан-
ном на принципе междисциплинарного подхода.

Ключевые слова: дети, наследственные заболевания, наследственные заболевания печени, диагностика, принципы 
терапии

Summary

In the genesis of the development of chronic liver and liver diseases in childhood insuffi  ciency, the leading place belongs 
to hereditary liver diseases. Timely diagnosis allows you to identify this pathology at an early age and choose the right 
treatment tactics, and improve the prognosis. The article presents a modern view of diseases such as alpha 1-antitrypsin 
defi ciency, neonatal hemochromatosis, erythropoietic protoporphyria, cystic fi brosis. The treatment of such diseases 
should be comprehensive, based on the principle of an interdisciplinary approach.
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Актуальность. Наследственные заболевания пече-
ни у новорожденных являются одной из наиболее 
частых причин неонатального холестаза, хрони-
ческих поражений печени и печёночной недоста-
точности. Печень и желчевыводящие пути у детей 
имеют ряд особенностей. Именно в постнатальном 
периоде отмечается быстрое развитие и совершен-
ствование отдельных функций гепатобилиарной 
системы, причем темп этих процессов в основ-
ном увеличивается параллельно нарастанию мас-
сы тела, что обеспечивает нормальное развитие 

ребенка. Сроки становления отдельных видов ме-
таболизма, в которых принимает участие печень, 
обычно связаны с адаптацией к условиям разви-
тия ребенка в определенном возрастном периоде. 
В то же время у детей выявляется ряд врожденных 
аномалий развития, которые обусловлены генети-
ческими – наследственными факторами. В статье 
представлены современный взгляд на клинику, 
диагностику и ведение детей с заболеваниями ге-
патобилиарной системы.

Внутрипечёночный холестаз без нарушения синтеза или экскреции желчных 
кислот. Дефицит α-1антитрипсина
Эпидемиология заболевания изучена достаточно 
хорошо и по данным исследований, проведенных 
в Швеции, 11% пациентов с фенотипом PiZ развора-
чивают картину холестаза новорожденных. В 25% 
случаев развивается острая печёночная недоста-
точность новорожденных, у 25% – хроническое 
заболевание печени и цирроз, в 50% постепенно 
нормализуется функция печени, и они выздорав-
ливают [1]. Однако у 6% заболевание печени может 
развиться в более старшем детском возрасте без 
указаний на поражение печени в периоде новоро-
ждённости [2].

Частота заболевания составляет приблизительно 
1:1600–1:2000 живорождённых. α-1антитрипсин 
является антипротеазным ингибитором и пред-
ставляет собой гликопротеин, синтез которого 
осуществляется в гепатоцитах. Его функция в ос-
новном заключается в ингибировании нейтро-
фильной эластазы, но также трипсина, коллагеназы 
и некоторых других ферментов. Он содержится 
в основных жидкостях организма (спинномозговой 
жидкости, дуоденальном секрете, бронхиальном 
секрете, поте, материнском молоке) и его концен-
трация составляет 150–350 мг/дл.

Этиология и патогенез. Поражается единствен-
ный ген, и аллели, которые обычно вызывают за-
болевание – это PiZ(Glu3421Lys) и PiS (Glu264Val), 
что приводит к резкому снижению уровня α-1анти-
трипсина соответственно до 15% и 60% от нормы [3]. 
В детском возрасте играет роль только PiZ вариант. 
Механизм повреждения печени до конца не выяс-
нен, но есть данные о накоплении аномальных бел-
ков в эндоплазматическом ретикулуме гепатоцита, 
которые могут быть обнаружены при световой 
микроскопии в виде Шифф-позитивных гранул [4]. 
Накопление дефектного Z α-1антитрипсина в эндо-
плазматическом ретикулюме гепатоцита является 
триггером стрессового состояния клетки с акти-
вацией нуклеарного фактора каппа В, ассоцииро-
ванного с В-клеточным рецептором протеина-31, 
участвующем в механизме аутофагальной реакции. 

Эти и другие механизмы путём каскадной модели 
повреждения приводят к гибели гепатоцита [5].

Клиническая картина в периоде новорожден-
ности включает гепатомегалию, обесцвечивание 
кала, потемнение мочи; быстро развивается асцит 
и геморрагический диатез.

Лабораторные и инструментальные исследо-
вания. Уровни трансаминаз повышены, били-
рубин в норме или слегка повышен. Отмечается 
повы шен ие марке р ов холе с т а з а  –  Г Г Т П. 
Концентрация α-1антитрипсина в плазме крови 
обычно снижена вследствие нарушения его обра-
зования в печени. Однако нормальные значения 
α-1антитрипсина не всегда исключают диагноз, 
так как воспалительные и деструктивные про-
цессы в тканях могут значительно повысить его 
концентрацию. Гистологическое исследование 
биоптата печени выявляет ШИК-позитивные 
тельца в гепатоцитах. Диагноз устанавливается 
после генетического обследования и идентифи-
кации PiZ гомозиготы.

Диагностика заболевания начинается с выяв-
ления синдрома холестаза, при котором обязатель-
ным является обследование на исключение или 
подтверждение дефицита α-1антитрипсина. Для 
этого определяются уровни его в сыворотке крови, 
проводится биопсия печени и при необходимости 
генетическое обследование. Дифференциальная 
диагностика проводится со всеми заболеваниями 
новорожденных и детей грудного возраста, про-
являющихся холестазом.

Лечение. Специфического лечения не суще-
ствует, и в основном лечение представляет из себя 
поддерживающие мероприятия с тщательным 
отслеживанием начала возможных осложнений 
до проведения трансплантации печени, которая 
помимо прочего нормализует активность α-1ан-
титрипсина и предотвращает развитие заболева-
ний легких. Выживаемость после трансплантации 
печени составляет 83–96% по данным различных 
центров [6].

Неонатальный гемохроматоз (или врождённый гемохроматоз (ВГХ)
Неонатальный гемохроматоз представляет собой 
наследственное заболевание, характеризующееся 
увеличением всасывания железа в кишке и отложе-
нием его в клетках печени, сердца, поджелудочной 
железы и других эндокринных желёз. У новоро-
ждённых железо откладывается в большом ко-
личестве в клетках печени. Данные о частоте ВГХ 
отсутствуют.

Этиология и патогенез. Результаты генетиче-
ских исследований свидетельствуют, что патологи-
ческий ген сцеплен с А-локусом комплекса гистосо-
вместимости HLA на коротком плече 6 хромосомы. 
Имеется предположение о фетоплацентарной недо-
статочности, которая приводит к избыточному на-
коплению железа в печени плода, причём никаких 
специфических нарушений метаболизма железа 
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обнаружено не было [7]. Происходит нарушение 
контроля обратной связи поступления железа от 
матери вследствие низкой экспрессии гепсидина 
печенью плода, что ведет к избыточному накопле-
нию железа [8]. К наиболее поражённым тканям 
относятся ацинарные клетки поджелудочной же-
лезы, миокард, эпителий фолликулов щитовидной 
железы, кора надпочечников, слизистая носоглотки 
и трахеобронхиального дерева. Интересно, что ре-
тикулоэндотелиальные клетки селезёнки и клетки 
Купфера не накапливают железа. Таким образом, 
при наследственном гемохроматозе избыток же-
леза вызывает поражение печени, а при неонаталь-
ном гемохроматозе, наоборот, заболевание печени 
предшествует избыточному накоплению железа 
и предопределяет его. Поэтому нет необходимости 
проводить генетическое тестирование родителей 
ребёнка с неонатальным гемохроматозом на врож-
дённый гемохроматоз [9].

Клиническая картина. Часто дети рождаются 
в срок с признаками внутриутробной гипотро-
фии. Состояние при рождении обычно тяжелое 
с признаками острой печёночной недостаточности, 
желтуха появляется в первые сутки жизни. Часто 
имеются респираторный дистресс синдром, циа-
ноз, вздутие живота, отёки с возможным асцитом. 
Имеются данные о более позднем начале заболе-
вания – в середине или в конце первого месяца 
жизни [10].

Лабораторные и инструментальные исследо-
вания. Основным диагностическим показателем 
является гиперферритинемия (более 800 нг/мл у 95% 
пациентов) при нормальном или даже сниженном 
уровне трансферрина. Железо плазмы повышено. 
У детей определяется повышение билирубина как 
прямого, так и непрямого, при этом конъюгирован-
ная фракция может повышаться очень незначитель-
но. Уровни АЛТ и АСТ как правило не превышают 
норму, что может быть связано с тяжёлым внутриу-
тробным поражением печени. Кроме того, снижа-
ется альбумин, выявляются гипогликемия, коагуло-
патия. Нужно подчеркнуть, что уровень ферритина 
выше 7000 нг/мл не характерен для неонатального 
гемохроматоза. В этом случае необходимо искать 
другую причину поражения печени [11]. При гисто-

логическом исследовании печени выявляются при-
знаки фиброза или цирроза печени, в гепатоцитах 
обнаруживают железо. Однако показатели избытка 
железа в плазме обычно настолько убедительны, что 
биопсии печени обычно не требуется [8].

Ле че н ие и  п р ог но з .  Ис с ле дов а н и я м и 
Whitington P. F. (2007) установлено, что неонаталь-
ный гемохроматоз может развиться в результате 
иммунной трансплацентарной реакции, наце-
ленной на печень плода, и в связи с этим автор 
предлагает более точное название: врождённый 
аллоиммунный гепатит [12]. На основании пред-
ложенной концепции было пролечено 4 пациен-
та – проведено заменное переливание крови и вну-
тривенное введение иммуноглобулинов в высоких 
дозах. Все пациенты выжили, из них 2 выздоровели, 
а двоим потребовалась трансплантация печени. 
Еженедельные инфузии иммуноглобулина в дозе 
1г/кг веса тела были проведены беременным жен-
щинам со срока 18 недель беременности, у кото-
рых предыдущие беременности заканчивались 
рождением детей с неонатальным гемохромато-
зом. Лечение предупреждало рождение тяжело 
больных детей, дети рождались либо здоровыми, 
либо с легкими проявлениями заболевания [13]. 
Таким образом, сочетание заменного переливания 
и введения высоких доз иммуноглобулинов вну-
тривенно повышает выживаемость больных нео-
натальным гемохроматозом без трансплантации 
печени до 75% по сравнению с 10–17%, леченных 
другими методами.

Другие методы лечения, основанные на версии 
повреждения гепатоцитов оксидантами (введе-
ние «коктейля», состоящего из антиоксидантов: 
дефероксамина, витамина Е, N-ацетилцистеина, 
селена и простогландина Е1) были неэффективны, 
и авторы определили пересадку печени как метод 
выбора [14].

Клинический пример. Выписка предостав-
лена отделением гастроэнтерологии Клиники 
СПбГПМУ, научный руководитель профессор 
Корниенко Е. А., зав. отделением Волкова Н. Л., 
лечащий врач Габрусская Т. В.

Пациент М. Василиса 1 г (21.03.2016) Дата посту-
пления: 05.04.2017 Дата выписки: 11.05.2017

Диагноз:
Основной – Гестационное аллоиммунное пораже-
ние печени (неонатальный гемохроматоз), рекон-
валесцент.

Осложнения – Фиброз печени. Синдром пор-
тальной гипертензии.

Сопутствующий – Бронхолегочная дисплазия, 
классическая форма, средней степени тяжести. О. 
трахеобронхит, реконвалесцент.

Поступила планово для контрольного обсле-
дования и определения тактики дальнейшего ве-
дения.

Анамнез жизни ребенок от 5 беременности 
(1- роды в 2002 году, 2,3- беременности – м/а, 4 
беременность в 2013 году, роды на 32 неделе, ре-
бенок родился с весом 2220, рост 41 см, перенес 
неонатальную желтуху, лечение стационарное. С 12 
по 32 неделю беременности имели место явления 
ринита, слабость, анемия, длительного заживления 

после экстракции зуба по поводу кисты, выявлено 
носительство IgG ЦМВ, ВПГ. Пациент родился 3 
преждевременных родов, оценка по шкале Апгар 
составила 7/7 баллов. После рождения у ребенка 
отмечались выраженная петехиальная сыпь на 
коже, множественные кровоизлияния на спине, 
руках. Раннее начало желтухи. По УЗИ множе-
ственные очаговые изменения в печени. В даль-
нейшем отмечалось нарастание ДН, переведена на 
ИВЛ. Нарастали симптомы печеночной недоста-
точности, развитие асцита. Перенесла пневмонию. 
В динамике сохранялась печеночная недостаточ-
ность, геморрагический синдром, УЗИ признаки 
цирроза, портальной недостаточности. Состояние 
трактовалось как цирроз печени, класс С по Чайлд-
Пью. Печеночно-клеточная недостаточность. 
Портальная гипертензия, асцит. Гепато-ренальный 
синдром. Энцефалопатия. Анемия тяжелой сте-
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пени. ЦМВ-ифекция. Недоношенность 32 недели. 
Проведена операция заменного переливания крови 
25.03.16. В июне 2016 года ребенок в возрасте 2,5 ме-
сяцев переведен в СПбГПМУ. В ходе обследования 
по совокупности данных (в том числе положитель-
ной реакцией на железо биопсии слюнной железы) 
выставлен диагноз гестационного аллоиммуного 
поражения печени (неонатальный гемохроматоз). 
После введения внутривенных иммуноглобули-
нов, проведения заменного переливания крови 
постепенная стабилизация состояния, нормализа-
ция показателей свертываемости. Признаки пор-
тальной гипертензии, фиброза печени (биопсия 
не выполнялась по тяжести состояния). В тече-
ние года отмечались нормальные массо-ростовые 
прибавки, ПМР по возрасту, частые обострения 
бронхообструктивного синдрома. Аллергоанамнез 
спокойный. Наследственность не отягощена. 
Тубминимум: БЦЖ не привита.

В отделении проведено обследование:
Кровь на скрытые инфекции от 24.04.17: герпес 

1 и2 типа IgM и IgG, микоплазма пневмонии IgM 
и IgG, цитомегалия IgM и IgG, вирус Эпштейна-
Барр IgM и IgG, хламидия пневмонии IgM и IgG – 
отрицательные.

Общий анализ мочи без патологии. Анализ 
кала на панкреатическую эластазу от 12.04.17 
Результат: >500 мкг/г кала Норма: >200 ЭКГ 06.04.17 

–Синусовая тахикардия ЧСС 170. УЗИ органов 
брюшиной полости 07.04.17 УЗИ признаки река-
нализированной пупочной вены. Неоднородная 
печеночная паренхима (как один из благопри-
ятных по течению вариантов портальной гипер-
тензии) Фиброз. Эластометрия печени 07.04.17: 
Максимальное значение 2 см в сек. (12 кРа), средние 
значение 1.6 см в сек. (7,6 кРа) F2 по Metavir. Rg 
органов грудной клетки 10.04.17 Заключение: На 
рентгенограмме органов грудной полости в пря-
мой проекции в легких легочный рисунок уси-
лен диффузно с обеих сторон за счет интерсти-
циальных изменений, несколько сгущен справа 

в среднем отделе. Очагово-инфильтративные из-
менения отчетливо не определяются. Синусы 
свободны. Контуры диафрагмы четкие, ровные. 
Средостение расширено в верхних отделах веро-
ятнее всего за счет тени тимуса. Размеры сердца не 
изменены. Нейросонография 18.04.17: Заключение- 
Асимметрия боковых желудочков. ЭГДС 26.04.17 
Заключение: Норма. Вены пищевода не расширены. 
Консультация пульмонолога 06.04.17- У ребен-
ка с БЛД в анамнезе со стороны бронхо-легочной 
системы патологии не выявлено. Консультация 
офтальмолога 19.04.17: Глазное дно OU ДЗН с чет-
кими контурами, питание удовлетворительное. 
Макулярный рефлекс четкий. Ход и калибр со-
судов не изменены. Периферия без патологии. 
Консультация невролога 19.04.17: Заключение –
психомоторное развитие соответствует возрасту. 
Рекомендовано наблюдение невролога по месту 
жительства. Консультация сосудистого хирурга 
02.05.17 Заключение: Фиброз печени. Синдром 
портальной гипертензии, внутрипеченочная фор-
ма. Рекомендовано: контрольное обследование 
ЭГДС, УЗИ через 1 год. Биопсия печени лапаро-
скопическая 03.05.17 При осмотре – печень уве-
личена в размерах, поверхность неровная, ткань 
дряблая. Выполнена биопсия правой доли печени. 
Гистологическое заключение: признаки фиброза.

Лечение: Режим палатный. Стол № 16, смесь 
Альфаре 200 мл х 3р/д 05.04.17–07.04.17. Смесь 
Семпер 200мл х 2р/д 7.04.17–18.04.17. Нутрилон 
пепти гастро 600 мл в сутки 21.04.17–24.04.17

Ингаляции Амброгексал 1 мл (7.5мг) х 3р/д 
6.04.17–12.04.17;19.04.17–24.04.17, амброгексал 
внутрь 0,5 мл 2 р/д, нурофен 2,5 мл х 1 р/д, вифе-
рон-1 1 св х 2 р/д, хемомицин 100 мг 1 раз12.04.17, 
50 мг 1 р/д 13.04.17(отменен в связи с аллергической 
реакцией), супрастин 1/3 таб 3 р/д, ингаляции с физ 
р-ром 1 мл х 3р/д, беродуал 9 кап х 3р/д на 2 мл физ 
р-ра, пульмикорт 250 мкг*2р/сут 19.04.17–24.04.17, 
28.04–10.05.17, аквадетрим 2 кап х 1 р/д, зодак 5 
кап 1р/сут.

Эритропоэтическая протопорфирия
Эритропоэтическая протопорфирия – заболевание, 
при котором происходит накопление протопорфи-
ринов в печени, крови, коже, других органах и тканях.

Этиология и патогенез. Болезнь развивается 
вследствие дефицита феррохелатазы – фермента, 
который является последним в цепочке биосинтеза 
гема. Заболевание гетерогенное и только у 10% но-
сителей аллели имеется клиническая симптомати-
ка, а у 2% – прогрессирующее поражение печени [15]. 
Молекулы протопорфирина, находящиеся в коже, 
активируются на свету и выделяют свободные 
радикалы, что вызывает фоточувствительность 
всех тканей к фиолетовой и зеленой части спектра. 
Поражение печени связано с накоплением прото-
порфиринов в гепатоцитах и желчных канальцах, 
что приводит к холестазу. Нарастающий холестаз 
вызывает ещё большее накопление протопорфи-
рина и соответственно, усиление деструктивных 
процессов в печени. На мышиной модели заболе-
вания было показано образование токсической 
фракции желчи, повреждающей желчные протоки 
и предрасполагающей к развитию фиброза [16].

Клиника. Наиболее часто заболевание прояв-
ляется кожной фоточувствительностью с первых 
месяцев жизни в виде различного вида сыпей. При 
поздней форме образуются волдыри и язвы, кото-
рые инфицируются. Заболевание протекает добро-
качественно, и лишь у некоторых больных требует 
трансплантации печени.

Лабораторные и инструментальные показате-
ли. Один из признаков протопорфирии – увели-
чение концентрации свободного протопорфирина 
в эритроцитах до 300–4500 мкг/дл (в норме менее 
50 мкг/дл). В кале повышено содержание прото-
порфирина больше 1400 мкг/г сухой массы (в норме 
до 100 мкг/г). Уровень порфирина в моче в норме. 
Функциональные пробы печени не изменены. В кро-
ви определяются умеренное повышение маркеров 
холестаза, может быть незначительное повышение 
трансаминаз. При гистологическом исследовании 
печени выявляются пигментные отложения в гепа-
тоцитах, купферовских клетках и макрофагах.

Лечение. В терапии используются гидрофильные 
желчные кислоты с целью уменьшения холестаза 
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и снижения уровня протопорфирина [17]. Однако 
это лечение эффективно только при поражении 
печени на начальных этапах заболевания. При раз-
витии холестаза методом выбора является транс-
плантация печени, но она не снижает продукцию 

протопорфирина в костном мозге и возможны реци-
дивы заболевания. Во время операции по пересадке 
печени описаны осложнения в виде ожога хирурги-
ческими лампами, на которые необходимо надевать 
специальные фильтры [18].

Муковисцидоз: гастроэнтерологические аспекты. Поражение печени
Самое распространенное наследственное заболе-
вание у представителей белой расы, передающееся 
по аутосомно-рецессивному типу и характери-
зующееся повышением вязкости секретов всех 
экзокринных желез.

В большинстве стран Европы и в США коле-
блется от 1:2000 до 1:2500 живорождённых. Ген 
муковисцидоза картирован на длинном плече 7 
хромосомы 7q22,3-q23,1. Мутации в гене транс-
мембранного регулирования хлоридных каналов 
(CFTR) приводят к заболеванию, и основная му-
тация – ΔF508 встречается у 70% больных, хотя 
идентифицированы более 1000 мутаций [19].

Этиология и патогенез. Муковисцидоз, забо-
левание в основе которого лежит универсальное 
поражение экзокринных желез, протекает с тя-
желым нарушением функции органов дыхания 
и желудочно-кишечного тракта. Возникновение 
большинства клинических проявлений заболе-
вания связано с секрецией слизи повышенной 
вязкости и измененными физико-химическими 
свойствами: отмечается увеличение концентра-
ции электролитов, белков при уменьшении водной 
фазы в различных секретах. Этот механизм лежит 
в основе двух секреторных аномалий, характерных 
для муковисцидоза – высокой концентрации элек-
тролитов Na и CI в потовой жидкости и выделение 
очень вязкого муцина всеми железами организма. 
Несомненно, значение нарушений обмена муко-
полисахаридов в возникновении данного стра-
дания. Из содержимого 12-перстной кишки и из 
кала выделен аномальный мукопротеин в поли-
сахаридных цепях которого мало гидрофильной 
сиаловой кислоты и много фукозы, содержащей 
гидрофобную метиловую группу, чем объясня-
ются особые свойства слизи. Кроме того, высо-
кий уровень кальция в секрете сопровождается 
полимеризацией гликопротеинов и еще большим 
увеличением вязкости экскрета. Сгущению пан-
креатического сока способствуют увеличение 
количества хлоридов и недостаточная секреция 
бикарбонатов и воды. Затруднение оттока вязкого 
секрета ведет к его застою с последующим рас-
ширением выводных протоков желез, атрофии 
железистой ткани, прогрессирующим фиброзом. 
Последнему способствует нарушение функции 
фибробластов, приводящее к накоплению в клет-
ках кислых мукополисахаридов, связыванию ме-
тахроматического вещества с мембранами клеток. 
Поражение экзокринных желез пищеварительной 
системы при муковисцидозе вызывает значитель-
ные нарушения переваривания и всасывания, при-
водящее к развитию синдрома мальабсорбции [19]. 
Патоморфологические изменения при муковисци-
дозе выражены в поджелудочной железе, кишке, 
печени, бронхолёгочной системе. При мекониевой 
непроходимости выраженная атрофия слизистого 
слоя, просвет слизистых желез кишки расширен, 

заполнен эозинофильными массами вязкого се-
крета, местами отёк подслизистого слоя, расши-
рение лимфатических щелей. Возможно сочетание 
муковисцидоза с различными пороками развития 
ЖКТ. В печени очаговая или диффузная жировая 
и белковая дистрофия гепатоцитов, характерны 
скопление вязкой, густой желчи в желчных хо-
дах, явление холестаза, фиброзная трансформация 
и развитие билиарного цирроза.

Клиника. В неонатальном периоде отмечаются 
увеличение размеров живота, рвота с примесью 
желчи, отсутствие мекония как признак интести-
нальной обструкции (мекониевый илеус), случаи 
длительной неонатальной желтухи, которая обыч-
но проходит. Самые ранние проявления муковис-
цидоза локализуются в кишечном тракте. Первым 
симптомом болезни часто является обструкция 
кишки из-за мекониевой непроходимости. При 
рождении 80% пациентов имеют недостаточность 
экзокринной функции поджелудочной железы. 
Мекониевая непроходимость – обусловлена ско-
плением в петлях тонкой и подвздошной кишки 
густой, липкой замазкообразной массы мекония, 
закрывающей просвет кишки. На 2 сутки жизни 
ребенка появляются беспокойство, вздутие живота, 
рвота с примесью желчи, дегидратация. Состояние 
детей с мекониевым илеусом тяжелое: бледность 
и сухость кожных покровов, эксикоз, снижен тур-
гор тканей, выраженный сосудистый рисунок на 
коже живота, беспокойство сменяется вялостью, 
адинамией, появляется тахикардия, одышка, на-
растает токсикоз, уже на 2–3 день жизни возможно 
присоединение пневмонии, развитие осложнений 
в виде перфорации кишечника и мекониевого пе-
ритонита, что при несвоевременной диагностике 
часто приводит к летальному исходу. Характерна 
рентгенологическая картина при обзорной рент-
генограмме брюшной полости – видны вздутые 
петли тонкой кишки, спавшийся кишечник в ниж-
ней части живота, а в середине (в проекции места 
«закупорки») феномен так называемого «матового 
стекла». При успешном хирургическом лечении ме-
кониевой непроходимости у этих больных в даль-
нейшем возникают другие проявления муковис-
цидоза. Отечно-гипопротеинемический вариант 
муковисцидоза встречается редко. Клинически 
он проявляется плохой прибавкой массы тела, не-
смотря на естественное вскармливание и хороший 
аппетит. Стул, как правило, нормальный по кон-
систенции, иногда объёмный и всегда зловонный. 
К концу 1-го месяца жизни появляются отеки на 
нижних конечностях, затем в поясничной области 
и на верхних конечностях, и за несколько дней рас-
пространяются по всему телу. Печень обычно уве-
личена. Выявляют гипопротеинемию (общий белок 
50–30 г/л), часто анемию. У большинства детей 
быстро развиваются воспалительные изменения 
в лёгких, и они внезапно умирают в возрасте 2–4 
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месяцев. Всякое заболевание в грудном возрасте, 
протекающее с устойчивыми к проводимому лече-
нию отёками и гипопротеинемией, подозрительно 
на муковисцидоз. При наличии отёков потовый 
тест обычно бывает ложноотрицательным и требу-
ет повторения при разрешении отечного синдрома. 
Изменения в печени при муковисцидозе характе-
ризуются холестазами и механической желтухой, 
проявляющейся в период новорождённости (в 1%-
2% случаев). В дальнейшем в большинстве случаев 
патология клинически не проявляется, цирроз пе-
чени своевременно не диагностируется. Через ме-
сяцы или годы развивается портальная гипертен-
зия со спленомегалией, иногда с гиперспленизмом, 
асцитом. При изолированных стеатозных формах 
у некоторых детей наблюдается быстрая эволюция 
в фиброз и цирроз, в то время как у других больных 
отмечается длительное латентное течение забо-
левания. У детей с муковисцидозом повышается 
риск развития желчекаменной болезни с возник-
новением механической желтухи [20]. Отмечено, 
что более тяжелое течение муковисцидоза и менее 
благоприятный его прогноз связаны с ранней ма-
нифестацией заболевания. Приблизительно у 30% 
детей раннего возраста муковисцидоз сопрово-
ждается септическими проявлениями, что создает 
наибольшие трудности при диагностике. У поло-
вины умерших диагноз устанавливают только по 
данным аутопсии.

Лабораторные и инструментальные исследо-
вания. В периоде новорожденности на 4-й день 
жизни у доношенного новорождённого ребенка 
проводится скрининг – анализ крови с определе-
нием иммунореактивного трипсина. В дальней-
шем для установления диагноза муковисцидоз 

проводится трёхкратно потовая проба (опреде-
ление натрия и хлора в поте), генетическое ис-
следование. Гистологические изменения в печени 
встречаются менее, чем у 10% детей до 3-месячного 
возраста, к ним относятся пролиферация желчных 
протоков, формирование фиброза по ходу порталь-
ных трактов, признаки хронического воспаления 
гепатоцитов.

Лечение. Лечение муковисцидоза дифферен-
цировано и зависит от формы болезни, времени 
манифестации, тяжести заболевания, общего со-
стояния больного, лабораторно-инструменталь-
ных данных и других составляющих патологиче-
ского процесса. Важное значение имеет питание. 
Суточный калораж должен на 20–40% превышать 
возрастную норму главным образом за счет бел-
ков. Квота последних устанавливается индиви-
дуально в зависимости как от функционального 
состояния поджелудочной железы, так и от фазы 
воспалительного процесса. Поступление жиров 
с пищей должно быть ограничено, предпочтение 
отдается среднецепочечным триглицеридам. При 
сопутствующей дисахаридазной недостаточности 
проводят соответствующую диетическую кор-
рекцию. Дополнительно вводят поваренную соль. 
Панкреатические ферменты с заместительной це-
лью назначают рано. Современные ферментные 
препараты обладают необходимыми качествами, 
позволяющие успешно проводить заместительную 
терапию при тяжелых нарушениях пищеварения, 
которые наблюдаются при муковисцидозе. Лечение 
урсодезоксихолевой кислотой эффективно в плане 
желчегонного воздействия и нормализации ами-
нотрансфераз, но не останавливает прогрессиро-
вание фиброза [20].

Выводы

Своевременная диагностика выше перечисленных 
заболеваний ЖКТ позволяет выбрать правильную 
лечебную тактику и улучшить прогноз. Лечение 
должно быть комплексным и осуществляться на 

принципах междисциплинарного подхода и про-
водиться на базе многопрофильных высокоспеци-
ализированных учреждений.

Список русских сокращений:
ГГТП – гамма глутамилтранспептидаза
ЩФ – щелочная фосфатаза
АЛТ –аланинаминотрансфераза
АСТ – аспартатаминотрансфераза
УЗИ – ультразвуковое исследование

ПСВХ – прогрессирующий семейный внутрипечё-
ночный холестаз
ВПС – врождённый порок сердца
НК – недостаточность кровообращения
ЖКТ – желудочно-кишечный тракт

Список английских сокращений:
DGUOK – deoxyguannosine kinase
GALD – gestational alloimmune liver disease
HAMP – hepcidin

HJV – hemojuvelin
PALF – pediatric acute liver failure
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