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Состояние при рождении тяжелое, 
обусловлено аспирационной пнев-
монией. Ребенок получал лечение в 
отделении реанимации и интенсив-
ной терапии (ОРИТ), спустя 18 суток 
был выписан под амбулаторное на-
блюдение. 

В возрасте 6,5 месяцев на фоне те-
чения ринита развился билатераль-
ный тонико-клонический приступ. 
Ребенок был госпитализирован в 
ОРИТ. При поступлении состояние 
тяжелое, обусловлено неврологи-
ческой симптоматикой, мышечный 
тонус диффузно снижен. По данным 
эхокардиографии определялась вы-
раженная дилатация левого желу-
дочка. На электроэнцефалографии 
зарегистрирована ритмичная спай-
ковая активность. Мальчик был кон-
сультирован генетиком. 

По результатам газовой хрома-
тографии мочи выявлено резкое 
повышение концентрации D-2-HG. 
При молекулярно-генетическом ис-
следовании выявлена мутация de 
novo в гене IDH2. На основании по-
лученных данных установлена D-2-
HGA II типа. Назначена комплексная 
терапия, направленная на лечение 
кардиомиопатии, купирование эпи-
лептической активности. На данный 
момент ребенку 3 года, отмечается 
выраженное отставание в нерв-
но-психическом развитии. Посто-
янно наблюдается у невролога и 
кардиолога. 

Заключение. В связи с редкой 
встречаемостью D-2-HGA снижается 
осведомленность и насторожен-
ность клиницистов в отношении 
данного заболевания. Поздняя ди-
агностика обуславливает начало ле-
чения уже при выявлении тяжелых 
инвалидизирующих проявлений, 
что сопряжено с неблагоприятным 
прогнозом.

★★★
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Актуальность. Гены STAT4, 
PTPN2 и PTPN22 являются звеньями 
JAK-STAT сигнального пути, одного 
из важных регуляторов функцио-
нирования иммунной системы, и, 
вероятно, что любое изменение в 
экспрессии или активности может 
изменить функцию и реакцию нор-
мального иммунитета, приводя к 
аутоиммунным событиям.
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Описание. Повышение уровня 
интерферонов и экспрессии, ин-
дуцируемых ими генов, опосредо-
ванное JAK-STAT сигнальным путем, 
играет ключевую роль в развитии 
системной красной волчанки (СКВ) 
и люпус нефрита (ЛН). Нами опре-
делены частоты генотипов и алле-
лей в полиморфных локусах генов 
STAT4 (rs7574865, rs3821236), PTPN2 
(rs2542151, rs7234029) и PTPN22 
(rs2476601) в группах детей (n=37) и 
взрослых (n=63) с СКВ, ЛН. В группу 
контроля включены дети (n=420) и 
взрослые (n=345) без аутоиммунных 
заболеваний. 

Анализ объединенной группы 
пациентов детского и взрослого 
возраста выявил, что полиморфный 
локус rs7574865 STAT4 является мар-
кером риска развития СКВ (Т: OR 
1,99 [1,42–2,79], р=0,0001; TT: OR 3,36 
[1,64–6,87], р=0,0018) и ЛН (ТТ: OR 1,91 
[1,32–2,78], р=0,0008; TT: OR 4,25 [2,02–
8,95], р=0,0004). Эти ассоциации со-
хранялись и при анализе детской 
и взрослой групп по отдельности. 
При этом rs7574865 STAT4 является, 
по-видимому, общим генетическим 
фактором риска возникновения ау-
тоиммунных заболеваний. 

Также выявлена ассоциация 
rs2542151 PTPN2 с риском развития 
СКВ (G: OR 1,66 [1,12–2,47], p=0,014; GT: 
OR 1,74 [1,10–2,77], р=0,021) и ЛН (G: 
OR 1,87 [1,21–2,88], р=0,006; GT: OR 1,90 
[1,13–3,18], р=0,017) в объединенной 
группе пациентов. Полиморфные 

локусы rs7234029 PTPN2 и rs2476601 
PTPN22 не были ассоциированы с 
СКВ или ЛН вне зависимости от воз-
раста.

Заключение. В белорусской по-
пуляции подтверждена ассоциация 
локуса rs7574865 STAT4 и впервые 
показана связь полиморфного ва-
рианта в локусе rs2542151 PTPN2 с 
повышенным риском развития СКВ, 
ЛН. 

На основании собственных и 
данных литературы полиморфный 
локус rs7574865 STAT4 является, 
по-видимому, общим генетическим 
фактором предрасположенности к 
возникновению не только СКВ, но и 
других аутоиммунных заболеваний. 
Стратификация пациентов в зави-
симости от наличия у них конкрет-
ных генетических факторов риска 
открывает значительные перспек-
тивы для подбора наиболее эффек-
тивной терапии.
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3.18. РЕАЛЬНОЕ СОСТОЯНИЕ ДИСПАН-
СЕРИЗАЦИИ ПАЦИЕНТОВ С МУКО-
ВИСЦИДОЗОМ В УСЛОВИЯХ ДЕТСКОЙ 
ПОЛИКЛИНИКИ
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