
164

С целью подтверждения диагноза проводится биопсия из нисходящей части двенад-
цатиперстной кишки. Характерные для целиакии изменения: атрофия ворсин, повыше-
ние содержания интраэпителиальных лимфоцитов, гиперплазия крипт. Однако данные 
изменения могут быть характерны и для других заболеваний. Так как биопсия недоста-
точно специфична, следует проводить дополнительное исследование серологических 
маркеров. Анализы на антитела к тканевой трансглутаминазе и на антитела к эндомизию 
обладают чувствительностью и специфичностью более 90%.

Все диагностические серологческие тесты нужно проводить после соблюдения па-
циентами глютен-содержащей диеты, для получения необходимых результатов. Наше 
исследование показало, что из 15 пациентов, не соблюдающих безглютеновую диету, 
данные показатели превышали норму у 12 (80%), в свою очередь, среди 33 пациентов на 
строгой безглютеновой диете, показатели были повышены у 14 (42%).

Выводы
В ходе исследования были сделаны следующие выводы:
1. Целиакия – аутоиммунное заболевание, которое негативно влияет на слизистую 

оболочку тонкого кишечника, приводя к атрофии ворсинок и синдрому мальабсорбции.
2. Основными симптомами целиакии являются: дефицит массы тела, неустойчивый 

стул, боли в животе и отставание в физическом развитии.
3. Часто встречающиеся сопутствующие заболевания при целиакии: белково-энерге-

тическая недостаточность, атопический дерматит, гастрит, Helicobacter Pylori негативный.
4. Данное заболевание значительно влияет на состояние организма ребенка, в связи с 

чем стоит острая необходимость своевременного выявления заболевания и начала лечения.
5. Безглютеновая диета является эффективным лечением целиакии и позволяет ми-

нимизировать проявления данного заболевания. 
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Введение
Наследственный ангионевротический отек (НАО) – аутосомно-доминантное на-

следственное заболевание. По статистике ВОЗ встречается с частотой 1:10000–1:150000, 
что соответствует критериям орфанных (редких) заболеваний [1]. Такая невысокая рас-
пространенность приводит к низкой осведомленности медицинского персонала о забо-
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левании, к его неправильной или поздней диагностике, что может характеризоваться 
развитием опасных осложнений. По современной классификации выделяют две группы 
НАО [2]. К первой группе относят: НАО-1 (85% случаев) , при котором отмечается коли-
чественный недостаток C1-ингибитора (менее 30% от нормы) и  НАО-2 (15% случаев)  
с функциональным недостатком C1-ингибитора, при нормальном или повышенном ко-
личественном содержании в крови (снижение функциональной активности менее 50% от 
нормы). При НАО-1 и НАО-2 наблюдается снижение фракции C4-компонента системы 
комплемента (менее 50% от нормы). В основе первого и второго типов лежат мутации  
в гене, кодирующем С1-ингибитор – C1NH (SERPING1), расположенном на 11-й хромосо-
ме в регионе 11q11-q13.1. Ко второй группе относят НАО-3 (1% случаев) – уровень C1-ин-
гибитора и его функция у пациентов соответствует норме или слегка повышены, но разви-
вается полная клиническая картина НАО [3]. Заболевание характеризуется эпизодическим 
отеком слизистых/подслизистых оболочек и глубоких слоев дермы любой локализации, 
включая конечности, лицо и гортань, и как правило не связан с патологией внутренних 
органов [1]. Отеки плотные, обычно безболезненные, без зуда. К их развитию приводит 
временное увеличение сосудистой проницаемости, которая вызвана высвобождением ва-
зоактивных медиаторов, где ведущую роль играет брадикинин. Брадикинин, связываясь 
со своими рецепторами, вызывает расширение сосудов, повышение их проницаемости и 
диффундирование плазмы во внеклеточное пространство. Во время приступа аллерголо-
гическая сыпь обычно отсутствует, но у некоторых пациентов может присутствовать ми-
грирующая эритема (Erythema marginatun, незудящая, серпигиозная сыпь) [4]. К возник-
новению отеков могут привести травмы, физическая активность, психоэмоциональный 
стресс, хирургические вмешательства, гормональные изменения на фоне беременности, 
овуляции, менструации, лактации, прием некоторых лекарственных препаратов.

Цель
Проанализировать этиопатогенетические особенности наследственного ангионевро-

тического отека, вариабельность проявлений и его течение на примере семейного клини-
ческого случая.

Материал и методы исследования
В работе использовались современные данные научной литературы об этиопатоге-

нетических аспектах НАО. Проведен ретроспективный анализ медицинских карт двух 
пациентов, кровных родственников, наблюдавшихся в УЗ «4-я городская детская клини-
ческая больница» и УЗ «10-я городская клиническая больница». В данное исследование 
были включены пациенты с диагнозом НАО-1, с различной локализацией отеков. Для 
верификации диагноза им проводилось исследование на наличие мутаций в гене C1NH 
(SERPING1) методом капиллярного секвенирования ДНК в УЗ «Республиканский науч-
но-практический центр детской онкологии, гематологии и иммунологии». Все исследо-
вания проводились с соблюдением правил биомедицинской этики (сохранение врачеб-
ной тайны и конфиденциальность информации).

Результаты исследования и их обсуждение
Пациентка М, 2010 года рождения. В 13 лет был выставлен диагноз дефект в системе 

комплемента, НАО-1(по МКБ-10 – D84.1). Анамнез заболевания: первые приступы нача-
лись в возрасте 6–7 лет. Крайний приступ на момент исследования медицинской карты 
развился 26.12.2023 года. Накануне перенесла ОРВИ, развившийся приступ также связы-
вает с перенесенным психоэмоциональным стрессом. Во время всех приступов пациентка 
жаловалась на абдоминальные боли, рвоту, пятнистые высыпания на теле, рецидивирую-
щие отеки лица и конечностей проявлялись реже. Перед началом приступов чувствовала 
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легкое покалывание в месте развития отека, нарастал он медленно. При приступах по-
лучает препарат Синрайз 1000 ЕД. Наследственный анамнез: НАО-1 у мамы пациентки  
и среднего брата (в семье четыре ребёнка). В УЗ «Республиканский научно-практический 
центр детской онкологии, гематологии и иммунологии» 10.03.2023 методом капилляр-
ного секвенировання всех кодирующих регионов и прилегающих к ним сплайс-сайтов 
гена SERPING1 (C1NH) выявлена гетерозиготная замена одного нуклеотида в седьмом 
экзоне, приводящая к изменению аминокислоты: ENST00000278407.9: c. 1180 A-> C,  
P. Thr394Pro (PolyPhen2-probably damaging 1.00). Данная мутация подтверждает диагноз 
НАО-1. Тогда же был выполнен биохимический анализ крови, по результатам которо-
го установлено снижение C4-компонента комплемента 0,035 г/л (референтные значения  
(0-14 лет) – 0,13–0,46 г/л).

Пациентка Л, 1984 года рождения, является матерью пациентки М. Диагноз – де-
фект системы комплимента, НАО-1 (по МКБ-10 – D84.1). Диагноз выставлен в возрасте  
39 лет. Анамнез заболевания: с возраста 6–7 лет периодически жаловалась на абдоми-
нальные боли, многократную рвоту, слабость, были зафиксированы единичные обморо-
ки. Такое состояние проходило самостоятельно в течение двух дней. В возрасте 16–17 лет 
впервые появились рецидивирующие отеки конечностей по поводу которых обращалась  
к специалистам, были назначены антигистаминные препараты, положительного эффекта 
от них не наблюдала. Отеки разрешались самостоятельно, чаще всего за 2–4 дня. От-
мечает частые отеки кистей рук, связывает их с физической активностью, выставлялся 
диагноз ревматоидного артрита. Были назначены глюкокортикоиды, положительного эф-
фекта от них пациентка не наблюдала. После 3-ей беременности начались отеки спины 
и шеи, которые связывает с ношением детей. После 4-ой беременности и перенесенного 
COVID-19 отмечает резкое ухудшение самочувствия, увеличение частоты возникнове-
ния отеков. Чаще всего отекало лицо. Отек развивался и разрешался медленно, в течение 
2–3 дней. Развивавшийся отек доставлял дискомфорт и вызывал изменение внешности 
пациентки и временную потерю трудоспособности. В ноябре 2022 года пациентка М са-
мостоятельно выполнила исследование C1-ИНГ плазмы крови в ИООО «Независимая 
лаборатория ИНВИТРО», при котором было выявлено снижение концентрации C1-ИНГ –  
0,05 г/л, референтные значения составляют 0,18–0,32 г/л. С результатами исследования 
обратилась к аллергологу. В марте 2023 года по поводу НАО обследовалась и лечилась 
в УЗ «10-я городская клиническая больница». В том же месяце с двумя детьми, кото-
рые также страдали от отеков (в том числе с пациенткой М), проходила обследование 
в УЗ «Республиканский научно-практический центр детской онкологии, гематологии и 
иммунологии». Методом капиллярного секвенирования седьмого экзона гена SERPING1 
(C1NH) в образце ДНК выявлена гетерозиготная замена одного нуклеотида, приводящая 
к изменению аминокислоты: ENST00000278407.9: с. 1180 A-> C, P. Thr394Pro (PolyPhen2-
probably damaging 1.00). Был подтвержден предварительный диагноз НАО-1 с дефицитом 
C1-ИНГ. С приступами обращается в аллергологическое отделение УЗ «10-я городская 
клиническая больница», где для облегчения отеков получает в/в капельно свежезаморо-
женную плазму.

Выводы
Наследственный ангионевротический отек является редким генетическим заболева-

нием и характеризуется гетерогенностью клинических проявлений. Наиболее часто пер-
вые признаки заболевания проявляются в детском и подростковом возрасте, также забо-
левание обычно носит семейный характер. Отеки при НАО характеризуются медленным 
нарастанием и медленным разрешением, плотной консистенцией, безболезненностью  
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и отсутствием зуда. Механизм развития отеков, главным образом, связан с действием 
брадикинина. При патогенетической терапии блокируются звенья патогенеза, которые 
способствуют излишнему образованию медиатора. Отмечается неэффективность антиги-
стаминных препаратов, глюкокортикостероидов и адреналина. Поздняя или неправиль-
ная диагностика НАО, низкая осведомленность медицинского персонала могут привести 
к тяжелым осложнениям, вплоть до летального исхода.

СПИСОК ИСПОЛЬЗОВАННОЙ ЛИТЕРАТУРЫ

1. Богданова, Д. С. Клинический случай наследственного ангионевротического отека, обусловленный дефици-
том в системе С1-комплемента / Д. С. Богданова, Е. В. Григорьева // Вестник Бурятского государственного универси-
тета. Медицина и фармация. – 2019. – № 2. – С. 18‒24. 

2. Maas, C. Hereditary angioedema: insights into inflammation and allergy / C. Maas, A. López-Lera // Mol. Immunol. –  
2019. – Vol. 112. – P. 378–386.

3. Ангионевротический отек. Классификация, диагностика, профилактика, тактика лечения / А. И. Крюков  
[и др.] // Вестник оториноларингологии. – 2019. – Т. 84. – № 3. – С. 68–73. 

4. Zanichelli, A. Misdiagnosis trends in patients with hereditary angioedema from the real-world clinical setting /  
A. Zanichelli [et al.] // Annals of Allergy, Asthma &Immunology. – 2016. – Vol. 117. – № 4. – P. 394–398. 

УДК 618.176-037:159.944.4
А. И. Василенко

Научный руководитель: старший преподаватель А. В. Провалинский

Учреждение образования
«Гомельский государственный медицинский университет» 

г. Гомель, Республика Беларусь

РИСК ВОЗНИКНОВЕНИЯ ФУНКЦИОНАЛЬНОЙ ГИПОТАЛАМИЧЕСКОЙ
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Введение
Функциональная гипоталамическая аменорея – это потенциально обратимое, пато-

логическое состояние, характеризующееся аменорей (отсутствием менструаций в тече-
ние 6 и более месяцев), нарушением секреции гонадотропных гормонов (ЛГ и ФСГ) и 
снижением уровня эстрогенов.

В последнее десятилетие проблема функциональной гипоталамической аменореи (ФГА) 
стала более актуальной [2]. Несомненную роль в генезе ФГА играют психические расстрой-
ства, распространенность которых в современном обществе значительно возросла [2]. 

Ряд психических расстройств, таких как депрессия, нервная анорексия и эпилепсия, 
сами по себе часто являются причиной аменореи. В литературе также имеются указания 
на наличие патогенетических взаимосвязей между нейропсихиатрическими расстрой-
ствами и ведущими причинами овуляторной инфертильности, гипоталамической амено-
реи и синдромом поликистозных яичников [2].

Основной точкой приложения системы нейроэндокринной регуляции менструально-
го цикла является гипоталамус. Нарушение ритма секреции и биологического действия 
гонадотропин-рилизинг-гормонов (ГнРГ) сочетается с развитием гипоэстрогенемии  
и приводит к развитию центрального гипогонадизма (ЦГ) в отсутствие органических при-
чин. Частной формой приобретенного центрального гипогонадизма выступает функцио-
нальная гипоталамическая аменорея (ФГА), которая является формой хронической ано-
вуляции, потенцируемой аберрациями пульсирующего ритма секреции гонадотропинов.

ФГА представляет собой социогенную нозологию, так как основной причиной воз-
никающих нарушений служат в первую очередь хронический стресс [1]. Немаловажную 



ISSN 2224-6975

МИНИСТЕРСТВО ЗДРАВООХРАНЕНИЯ РЕСПУБЛИКИ БЕЛАРУСЬ

УЧРЕЖДЕНИЕ ОБРАЗОВАНИЯ
«ГОМЕЛЬСКИЙ ГОСУДАРСТВЕННЫЙ МЕДИЦИНСКИЙ УНИВЕРСИТЕТ»

ПРОБЛЕМЫ И ПЕРСПЕКТИВЫ
РАЗВИТИЯ СОВРЕМЕННОЙ

МЕДИЦИНЫ

Сборник научных статей
XVI Республиканской научно-практической конференции
с международным участием студентов и молодых ученых

(г. Гомель, 22–23 мая 2024 года)

В семи томах

Том 4

Гомель
ГомГМУ

2024


