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Резюме

Тафтинговая энтеропатия – редкое генетическое заболевание, которое проявляется с первых дней жизни тяжёлой 
интактной диареей, приводящей к тяжёлой белково- энергетической недостаточности, ацидозу и эксикозу. У большин-
ства пациентов приводит к полной или частичной зависимости от парентерального питания. Заболевание вызвано 
мутациями в генах EpCAM и SPINT2, и имеет две основные формы: типичную, проявляющуюся рефрактерной диареей, 
и синдромальную, которая включает такие пороки развития, как анальная и хоанальная атрезии, а также офтальмо-
логические патологии. Диагностика основывается на сочетании клинической картины и гистологических изменений: 
атрофии ворсинок, дезорганизации энтероцитов с их пучковым скоплением. Генетическое тестирование, направленное 
на выявление мутаций в генах EpCAM и SPINT2, играет ключевую роль в подтверждении диагноза. Основным методом 
лечения остаётся трансплантация тонкой кишки, однако высокая летальность, сложность диагностики и отсутствие 
патогенетической терапии подчёркивают неблагоприятный прогноз заболевания.

Актуальность темы обусловлена сложностью диагностики, редкостью заболевания, низкой осведомленностью 
медицинского персонала о данном состоянии, высокой летальностью и отсутствием патогенетического лечения, что 
приводит к плохому прогнозу, низкому качеству жизни пациентов, определяет важность лучшего понимания патогенеза 
заболевания и поиска новых методов терапии.

В данной статье рассмотрены современные данные о патогенезе, клинических проявлениях, диагностических под-
ходах, гистологических и генетических аспектах, а также перспективах терапии и прогнозах заболевания. Обсуждение 
ключевых вопросов, связанных с тафтинговой энтеропатией, направлено на улучшение качества диагностики и лечения, 
что подчёркивает необходимость дальнейших исследований для разработки новых методов терапии.
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Summary

Tufting enteropathy (Intestinal Epithelial Dysplasia, IED) is a rare genetic disease that manifests from the fi rst days of life with 
severe intractable diarrhea, leading to profound protein- energy malnutrition, acidosis, and dehydration. In most cases, it results 
in partial or complete dependence on parenteral nutrition. The disease is caused by mutations in the EpCAM and SPINT2 
genes and presents in two main forms: the typical form, characterized by refractory diarrhea, and the syndromic form, which 
includes congenital malformations such as anal and choanal atresias, as well as ophthalmological abnormalities. Diagnosis 
is based on a combination of clinical presentation and histological fi ndings, including villous atrophy and disorganization 
of enterocytes with focal tufting. Genetic testing to detect mutations in the EpCAM and SPINT2 genes plays a crucial role in 
confi rming the diagnosis. The primary treatment option remains small bowel transplantation. However, the high mortality 
rate, diagnostic challenges, and the absence of pathogenetic therapy underscore the unfavorable prognosis of the disease. 
The relevance of this topic is determined by the complexity of diagnosis, the rarity of the disease, limited awareness among 
healthcare professionals, high mortality, and the lack of pathogenetic treatment. These factors contribute to poor prognosis 
and reduced quality of life for patients, emphasizing the need for a deeper understanding of the disease’s pathogenesis and 
the development of new therapeutic approaches.

This article reviews current knowledge on the pathogenesis, clinical manifestations, diagnostic methods, histological 
and genetic aspects, as well as treatment prospects and disease outcomes. The discussion of key issues related to tufting 
enteropathy aims to improve diagnostic accuracy and therapeutic outcomes, highlighting the need for further research to 
develop innovative treatments.
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Введение

Тафтинговая энтеропатия (Intestinal Epithelial 
Dysplasia, IED, син. – интерстинальная эпители-
альная дисплазия (ИЭД), пучковая дисплазия) – 
редкое генетическое заболевание с ранним началом, 
характеризующееся тяжёлой интактной диареей, 
усиливающийся при энтеральном питании, что 
приводит к частичной или полной зависимости 
от парентерального питания, частому развитию 
ацидоза, эксикоза, белково- энергетической недо-
статочности и имеет высокий уровень летальности. 
Заболевание обусловлено нарушением адгезии ки-
шечного эпителия, вызванным мутациями в генах 
EpCAM и SPINT2.

Характерные для тафтинговой энтеропатиии 
особенности гистологического строения слизи-
стой оболочки тонкой кишки – наличие отдельно 
расположенных эпителиальных «пучков» («тафты» 
от англ. tuft s) (каплевидные группы плотно упако-
ванных энтероцитов с апикальным округлением 
плазматической мембраны), занимающих 80–90% 

поверхности эпителия, атрофия ворсинок, гипер-
плазия крипт [1].

Мутации в гене, кодирующем молекулу адгезии 
эпителиальных клеток человека (EpCAM), были 
выявлены при типичной форме ИЭД, которая 
обычно проявляется изолированной рефрактерной 
диареей, синдромная форма ИЭД может сопрово-
ждаться атрезией хоан, атрезией ануса, а также 
заболеваниями со стороны глаз, связанными с му-
тациями в гене, кодирующем сериновую пептида-
зу – ингибитор Кунитца типа 2 (SPINT2) [2].

Из-за обильной диареи, имеющей как осмотиче-
ский, так и секреторный компонент, пациенты стра-
дают от кишечной недостаточности, требующей 
парентерального питания, а в некоторых случаях – 
трансплантации кишечника, что часто осложняется 
заболеваниями печени, инфекциями, отторжением 
трансплантата и сосудистыми осложнениями [1]. 
Единственным эффективным методом лечения 
ИЭД считается трансплантация тонкой кишки [3].

Эпидемиология

Три случая тяжелой неонатальной диареи с ано-
мальным строением эпителия были впервые описа-
ны Рейфеноми др., в 1994, под названием «пучковая 
энтеропатия» [4], хотя исторически сходный фено-
тип заболевания был зарегистрирован в 1978 году, 
где он был назван семейной энтеропатией [1].

Тафтинговая энтеропатия встречается край-
не редко: зарегистрировано менее 200 случаев по 
всему миру и большинство случаев клинически 
неоднородны и имеют различную тяжесть заболе-
вания. Распространенность выше в регионах с вы-
сокой степенью кровного родства и у пациентов 

арабского происхождения (Ближний Восток, 
Турция и Северная Африка) [4]. Частота возник-
новения ИЭД оценивается в 1 на 50 000–1 на 100 000 
живорождений в Западной Европе [2].

В 2008 году в результате генетического исследо-
вания с использованием однонуклеотидных по-
лиморфизмов в семье с двумя детьми с диагнозом 
ИЭД была выявлена гомозиготная (или сложная 
гетерозиготная) мутация в гене EрCAM (распо-
ложен на хромосоме 2p21, ген также известный 
как CD326, GA773–2, TACSTD1, KSA и TROP-1) [2], 
которая является причиной тафтинг- энтеропатии, 
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а так же доказан аутосомно- рецессивный тип на-
следования [1].

EpCAM является трансмембранным поверх-
ностным гликопротеиновым антигеном I типа, 
который экспрессируется на базолатеральной мем-
бране множественных эпителиальных и плазмати-
ческих клеток [2].

В нормальных тканях человеческий EpCAM 
экспрессируется на поверхности простого, псев-
достратифицированного и переходного эпителия 
в различных тканях желудочно- кишечного тракта, 
репродуктивной системы и дыхательных путей, 
данный ген обеспечивает гомотипические взаимо-
действия между интраэпителиальными лимфоци-
тами и эпителиальными клетками кишечника во 
время образования врожденной иммунной систе-
мы [5]. Исследования показали, что EpCAM лока-
лизуется с E-кадгерином, напрямую ассоциируется 

с белком плотного соединения клаудином-7 и об-
легчает формирование кишечного барьера путем 
привлечения клаудинов к межклеточным соедине-
ниям [2]. Самые распространенные типы мутаций 
в гене EрCAM: сдвиги рамки считывания, делеции, 
миссенс- мутации, которые вызывают симптомы 
различной тяжести, среди них мутации c.491+1G>A, 
c.492–2A>G, c.556–14A>G, c.498insC и c.499dupC 
встречались чаще всего [6].

Примерно у 1/5 части зарегистрированных паци-
ентов с ИЭД наблюдается «синдромная форма», свя-
занная с мутацией в гене, кодирующем ингибитор 
сериновой пептидазы Кунитца типа 2 (SPINT2) (рас-
положен на 19 хромосоме). У некоторых пациентов 
с ИЭД с изолированной диареей, не были обнаруже-
ны ни мутации EpCAM, ни мутации SPINT2, под-
тверждая гипотезу о неизвестных мутациях генов, 
что влечет за собой дальнейшие исследования [2].

Гистологическое представление

Гистологические отклонения при ИЭД включают 
атрофию ворсинок разной степени, дезорганиза-
цию поверхностных энтероцитов (их очаговые 
скопления, напоминающие пучки) и аномалии 
базальной мембраны [4]. Атрофия ворсинок при-
сутствует у всех пациентов, но различается по 
степени тяжести [2].

Специфическим морфологическим призна-
ком измененного эпителия тонкой кишки на-
зывают очаговые скопления энтероцитов («пуч-
ков» или «тафт»), не подвергшихся апоптозу, 
но и не связанных с базальной мембраной [3]. 
Дезорганизация поверхностных энтероцитов 
с очаговыми скоплениями, образуют очаговые 
эпителиальные «пучки» [7,   8]. Они расположены 
по направлению к кончику ворсинки и могут 
поражать до 70% ворсинок. Более того, прилега-
ющий эпителий около пучков обычно свободен 
от видимых аномалий [2, 4, 7]. К особенностям 
этих энтероцитов, по данным электронной ми-
кроскопии, относят повышенное количество из-
мененных десмосом [3].

Фокальное скопление энтероцитов также может 
наблюдаться в эпителии крипт, которые часто име-
ют аномальный вид: они расширены, с признаками 
псевдокист и аномальной регенераций с разветвле-
нием [9]. Пучки не ограничиваются тонким кишеч-
ником и могут затрагивать слизистую оболочку 
толстой кишки [4]. Иногда такие характерные пучки 
отсутствуют в биопсии при ранних стадиях ИЭД 
с типичными клиническими симптомами, в то вре-
мя как отсутствие EpCAM в эпителии может быть 
подтверждено дальнейшим иммуногистохимиче-
ским окрашиванием на MOC-31 [2, 10].

Также есть данные о нескольких связанных 
специфических особенностях, например, аномаль-
ное отложение ламинина и гепарансульфатпроте-
огликана (HSPG) в базальной мембране, повышен-
ную экспрессию десмоглеина и ультраструктурные 
изменения в десмосомах, а также аномальное рас-
пределение молекул адгезии интегрина α2β1(уча-
ствует во взаимодействии эпителиальных клеток 
с различными компонентами базальной мембраны, 
такими как ламинин и коллаген) [4].

Клинические проявления

ИЭД является клинически разнородным состо-
янием. Семейный анамнез пациентов обычно не 
выявляет аналогичных случаев заболевания среди 
родителей или предков [8], однако родные или дво-
юродные братья и сёстры могут страдать данным 
заболеванием [2, 4], у большинства пациентов есть 
кровные родственники, умершие в течение первых 
месяцев жизни от тяжелой диареи неизвестного 
происхождения [4]. Беременность и роды обычно 
протекают без осложнений. Многоводие, харак-
терное для врожденной натриевой диареи, как 
правило, не наблюдается [2].

У новорождённых в первые дни после рождения 
развивается стойкая водянистая диарея, которая 
сохраняется даже при энтеральном покое и исполь-
зовании парентерального питания [4]. В большин-
стве случаев она имеет секреторный характер, хотя 

отдельные исследования указывают на осмотиче-
ский характер диареи. Считается, что в некоторых 
случаях энтеральное голодание может уменьшить 
выраженность диареи [1]. Объем стула может 
достигать 100–200 мл/ кг массы тела в день [4]. 
Неукротимая диарея сохраняется независимо от 
типа вскармливания (грудное или искусственное). 
В большинстве случаев это приводит к тяжёлой 
белково- энергетической недостаточности, требу-
ющей перехода на полное парентеральное питание 
(ПП) для обеспечения жизненных потребностей. 
У пациентов с более лёгкими формами заболевания 
может потребоваться частичное ПП, проводимое 
3–6 раз в неделю [2]. Попытки коррекции состо-
яния с помощью специализированных энтераль-
ных смесей, таких как аминокислотные формулы 
или смеси на основе белкового гидролизата, как 
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правило, не позволяют купировать диарею и сни-
зить темпы потери массы тела [2, 4]. Помимо диареи, 
у некоторых пациентов могут развиваться такие 
симптомы как рвота и абдоминальная дистензия [1]. 
Также у младенцев могут встречаться врождённые 
аномалии, включая хоанальную, ректальную или 
эзофагеальную атрезию [4].

Внекишечные проявления включают офтальмо-
логические нарушения (например, поверхностный 
пунктурный кератит, катаракта и эрозии рогови-
цы), также описаны случаи скелетной дисплазии, 
холестатического поражения печени, хрониче-
ского артрита, костных и дерматологических ано-
малий [1].

Пациенты с мутациями в гене EPCAM чаще 
страдают от артрита и других внекишечных про-
явлений, мутации в гене SPINT2 ассоциированы 
с офтальмологическими нарушениями и врождён-
ными атрезиями [1].

Упоминалось о нескольких случаях, связанных 
с фенотипическими аномалиями, например, син-
дромом Дубовица или синдромом мальформации, 
сообщается, что у некоторых детей, страдающих 
этим заболеванием, наблюдаются дисморфические 
черты лица [4]. Эти данные подчеркивают разно-
образие клинических проявлений врождённой 
эпителиальной дисплазии и обуславливают слож-
ность её лечения.

Неспецифический точечный кератит был зареги-
стрирован более чем у 60% пациентов [4]. Кератит 
также является эпителиальным заболеванием, 
и поэтому его исследования могут помочь выяс-
нить молекулярные механизмы кишечного эпи-
телиального заболевания [4].

Среди тяжелых осложнений лидирующие по-
зиции занимают остеопороз и холестаз. Холестаз 
приводит как к  острому цитолизу с  развити-
ем печеночно- клеточной недостаточности, так 
и к вторичному билиарному циррозу с нарушени-
ем синтетической, секреторной, метаболической, 
дезинтоксикационной и депонирующей функций 
печени, что приводит к формированию вторич-
ных иммунодефицитных состояний, нарушению 
реалогических свой ств крови с развитием кровот-
ечений и тромбозов, метаболических нарушений, 
портальной гипертензии [5]. Частыми непосред-
ственными причинами смерти становятся сепсис 
и ДВС-синдром [5].

Манифест болезни может быть и более позд-
ним (от возраста 2–3 недель до 5–7 недель и более). 
Продолжительность жизни пациентов, по данным 
разных авторов, также существенно разнится: от 
смертельных исходов в первые дни жизни до 4-лет-
него возраста (на фоне частичного парентерального 
питания) и более [3]. Сообщается о случае беремен-
ности и родов у больной ИЭД [11].

Диагностика

ИЭД должна быть заподозрена при раннем начале 
и затяжном течении некупируемого диарейного 
синдрома без ассоциации с инфекционным или 
воспалительным процессом и при прогрессирую-
щей потере массы тела [3].

Детям с подозрением на тафтинговую энтеро-
патию проводят эзофагогастродуоденоскопию 
и  колоноскопию с  множественными биопси-
ями слизистой оболочки тонкой кишки [2] 
с электронно- микроскопическим исследованием 
биоптатов и проведением генетического анализа 
(особенно при низкой информативности гистоло-
гической картины) [3].

Гистологические особенности: атрофия ворси-
нок, аномалии базальной мембраны, дезоргани-
зация энтероцитов с их очаговым скоплением на 
вершинах ворсинок, формирующих каплевидные 
структуры [2]. Степень выраженности атрофии ва-
рьируется у разных пациентов. Несмотря на то, что 
воспалительная клеточная инфильтрация обычно 

отсутствует, иногда выявляются воспалительные 
инфильтраты [1].

Основной причиной тафтинговой энтеропатии 
считаются мутации в гене EPCAM, кодирующем 
молекулу адгезии эпителиальных клеток. Они 
выявляются у 74% пациентов. У оставшихся 26% 
заболевание связано с мутациями в гене SPINT2, 
что характерно для синдромальной формы [1].

Скрининг новорождённых, анализы крови 
(функция печени, почек, поджелудочной железы), 
методы визуализации и иммунологические иссле-
дования часто не выявляют специфических изме-
нений, в некоторых случаях может быть повышен 
уровень витамина K [10]. Анализы кала указывают 
на повышение осмоляльности, осмотический за-
зор и повышение количественного уровня жира, 
что подтверждает мальабсорбцию [10]. При этом 
значительная потеря натрия с калом не отмечает-
ся, что отличает ИЭД от врождённой натриевой 
диареи [2, 10].

Дифференциальный диагноз

Для точной диагностики врождённой эпители-
альной дисплазии (ИЭД) необходимо провести 
дифференциальную диагностику с другими фор-
мами врождённой диареи (ВД), такими как болезнь 
включения микроворсинок (MVID), врождённая 
хлоридная диарея (CLD), врождённая натриевая 
диарея (CSD), дисгенезия энтероэндокринных 
клеток, абеталипопротеинемия и другие состо-
яния [6].

Врождённые диареи можно разделить на четыре 
категории на основе:
• нарушения процессов абсорбции и транспорта 

питательных веществ и электролитов;
• нарушения дифференцировки и поляризации 

энтероцитов;
• нарушения дифференцировки и функции энте-

роэндокринных клеток;
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• иммунологические нарушения и энтеропатии 
с воспалительным компонентом [12].

Болезнь включения микроворсинок (MVID) 
и ИЭД имеют схожее начало и морфологию, вклю-
чая атрофию ворсинок и нарушение поляризации 
энтероцитов. Однако MVID характеризуется на-
личием апикальных включений в энтероцитах, 
тогда как при ИЭД наблюдаются апикальные 
«пучки» клеток. Эти различия подтверждают-
ся на гистологическом уровне. Кроме того, ге-
нетический профиль заболеваний отличается: 
при MVID выявляются мутации в генах MYO5B, 
STX3 и STXBP2; ИЭД связана с мутациями в гене 
EPCAM [6].

Особенности диагностики других форм ВД:
1. Врождённая хлоридная диарея (CLD) и врож-

дённая натриевая диарея (CSD):
• Характеризуются нарушением транспорта 

ионов.
• Отличаются отсутствием многоводия (ги-

драмниона) в анамнезе, а также изменениями 
электролитного состава крови и кала [4]

2. Мальабсорбция глюкозы- галактозы (GGM):
• Аутосомно- рецессивное заболевание, прояв-

ляющееся тяжёлой диареей у новорождённых.

• Диарея прекращается в течение часа после 
исключения из рациона лактозы, глюкозы 
и галактозы, но возобновляется при их по-
вторном введении [4].

ИЭД следует заподозрить у новорождённых 
с трудноустранимой диареей, сохраняющейся даже 
при энтеральном голодании. Ранняя диарея может 
также указывать на микроворсинковую атрофию 
(MVA), которая характеризуется персистирующей 
водянистой диареей, угрожающей жизни, и анома-
лиями морфологии энтероцитов [13].

MVID проявляется либо в первые дни жизни 
(ранняя форма), либо в первые два месяца жиз-
ни (поздняя форма). Заболевание передаётся по 
аутосомно- рецессивному типу наследования. 
При световой микроскопии выявляются PAS-
положительные гранулы на апикальном полюсе 
энтероцитов и атрофия микроворсинок [4].

Дифференциальная диагностика врождённых 
диарейных синдромов требует комплексного под-
хода, включающего гистологическое исследование, 
генетическое тестирование и оценку клинической 
картины. Генетические мутации играют ключевую 
роль в развитии ИЭД и других видов врождённой 
диареи, что подчёркивает важность молекулярной 
диагностики [14].

Лечение

Эффективное лечение пациентов с кишечной не-
достаточностью требует своевременного выявле-
ния этого состояния, оценки риска необратимости 
процесса и выбора оптимальной тактики ведения. 
В некоторых случаях ИЭД является показанием 
к трансплантации тонкой кишки, своевременность 
которой имеет решающее значение [4].

Хотя трансплантация тонкой кишки на сегод-
няшний день является единственным общепри-
нятым методом лечения ИЭД, ее не стоит рассма-
тривать в качестве первой линии терапии, в связи 
с множеством вариантов течения заболевания, так, 
у некоторых пациентов со временем наблюдается 
значительное улучшение состояния без оператив-
ного вмешательства [1]. Критерии трансплантации 
тонкой кишки впервые были опубликованы в по-
зиционном документе Американского общества 
трансплантологии [4].

Недавно была опубликована обновленная вер-
сия рекомендаций, где были обозначены новые по-
казания, включая угрожающие жизни состояния, 
требующие длительного парентерального питания, 
например повторные госпитализации в отделение 
интенсивной терапии из-за кардиореспираторной 
недостаточности, сепсиса или из-за других ослож-
нений кишечной недостаточности [2, 13]. Тем не 
менее, прогноз трёхлетней выживаемости после 
трансплантации кишечника остаётся неблагопри-
ятным и составляет лишь около 30% [15]. Часть 
пациентов нуждается в полном парентеральном 
питании, остальным требуется лишь незначитель-
ная парентеральная поддержка.

Не существует единого мнения относительно 
оптимального режима питания, который приводил 

бы к улучшению энтерального питания, особен-
но с учётом того, что энтеральная переносимость 
и уровень абсорбции варьируют у разных паци-
ентов [16]. Более того, согласно национальной 
программе оптимизации вскармливания детей 
первого года жизни в Российской Федерации ИЭД 
отнесена к состояниям с абсолютным противопо-
казаниям к грудному вскармливанию [3].

Клинический опыт в исследовании Y. Avitzur 
и др. показывает, что использование домашнепри-
готовленных смесей на основе сложных углеводов 
(например, риса и овощей), смешанных с другими 
продуктами в зависимости от потребностей паци-
ента, в дополнение к коммерческим смесям, способ-
ствует улучшению переносимости энтерального 
питания. Использование риса в качестве основного 
ингредиента со временем привело к улучшению 
переносимости энтерального питания, вероятно, 
из-за его связывающего эффекта, который увели-
чивает объём стула и замедляет транзит пищи [16].

Энтеральный доступ (гастростома) позволяет 
постепенно увеличивать количество питатель-
ных веществ. Пациенты на длительном паренте-
ральном питании сталкиваются с дефицитом ряда 
микроэлементов. Им требуется дополнительное 
введение кальция и витамина D для профилактики 
остеопении, регулярный контроль уровня железа 
и цинка, коррекция кислотно- щелочного баланса 
при обильной диарее. Пациенты с необратимой 
кишечной недостаточностью, сопровождающейся 
терминальной стадией заболевания печени (цир-
роз печени), являются кандидатами на комби-
нированную трансплантацию печени и тонкой 
кишки [4].
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В настоящее время стратегии лечения ИЭД носят 
поддерживающий характер и направлены в первую 
очередь на обеспечение питания, а не на устране-
ние дефектов слизистой оболочки кишечника [1]. 
На сегодняшний день прямых терапевтических 
средств, специально предназначенных для лечения 
ИЭД или облегчения его симптомов, не существует.

Агонист GLP-2, тедуглутид, уже применяется 
для лечения других форм синдрома короткой киш-
ки [17]. Исследования на взрослых продемонстри-
ровали, что тедуглутид способствует улучшению 
состояний, связанных с кишечной мальабсорбцией, 
укороченными ворсинками и зависимостью от па-
рентерального питания – симптомов, характерных 

и для ИЭД [18, 19]. Тедуглутид продемонстрировал 
положительный эффект в виде снижения потреб-
ности в парентеральном питании в небольшой 
когорте детей с синдромом короткой кишки. Это 
открывает перспективы для его изучения в терапии 
ИЭД [1].

Несмотря на существование исследований, 
проведенных на определенной линии мышей, они 
пока не использовались для тестирования лекар-
ственных препаратов [1]. Это подчёркивает необ-
ходимость дальнейших исследований и разработки 
новых терапевтических подходов, направленных 
на устранение или смягчение клинических про-
явлений заболевания.

Заключение

ИЭД является показанием к трансплантации ки-
шечника, при этом время направления на нее име-
ет решающее значение до наступления тяжелых 
осложнений. Доказано, что тафтинг- энтеропатия 
является тяжелым аутосомно- рецессивным за-
болеванием, характеризующимся мутациями 
в гене EpCAM. Все выявленные мутации приво-
дят к отсутствию EpCAM на поверхности клеток, 
что нарушает нормальное развитие кишечного 
эпителия [20].

Множество зарегистрированных мутаций, вы-
зывающих ИЭД, и небольшое число пациентов 
с одинаковыми мутациями серьезно ограничива-
ют возможности более глубокого понимания био-
логии заболевания. Различные мутации EpCAM 
могут оказывать различное влияние на исход 
заболевания, поэтому необходимо проводить 

больше исследований по корреляции генотипа 
и фенотипа [1].

Быстро развивающиеся методы молекулярного 
анализа улучшили диагностические методы ИЭД 
и сократили инвазивные и дорогостоящие проце-
дуры. Существующие исследования подтвердили, 
что мутации в EpCAM и SPINT2 являются двумя 
основными причинами ИЭД, в то время как не-
большое количество пациентов с ИЭД не имели 
мутаций ни EpCAM, ни SPINT2, что предполагает, 
что мутации других генов могут вызывать ИЭД, что 
требует дальнейших исследований [2].

Учитывая генетическую природу заболевания, 
крайне важно осуществлять генетическое консуль-
тирование и пренатальную диагностику среди пар, 
находящихся в кровном родстве и относящихся 
к группе риска [21].
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