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Результаты
В настоящее время пациенту 8 месяцев, сохраняется ре-

миссия по основному заболеванию.

Выводы
Своевременная диагностика с использованием всего ар-

сенала лабораторных, визуализирующих и радиоизотопных 

методов обследования позволяет своевременно диагности-

ровать и провести адекватное стадирование опухолевого 

поражения с последующим правильным выбором соответ-

ствующей тактики ведения пациентов, что минимизирует 

потенциальное токсическое воздействие противоопухоле-

вой терапии.

Применение таргетной терапии 
у пациентов, больных опухолями 

опорно-двигательного аппарата, в том 
числе с рецидивным и непрерывно 

прогрессирующим течением заболевания
Е.А. Иванова1, А.В. Петриченко2, Е.И. Потапова1, 
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Москва

Актуальность. Благодаря успехам современной онколо-

гии, лечение пациентов с опухолями опорно-двигательного 

аппарата (ОДА) в настоящее время достигло высоких ре-

зультатов. Больные с локализованными опухолями имеют 

высокую 5-летнюю выживаемость – более 70 %. Для эф-

фективного лечения используется комбинированная мето-

дика терапии, включающая применение химиопрепаратов, 

хирургические вмешательства и лучевую терапию (ЛТ). 

Однако, проблема лечения детей с диссеминированными 

саркомами, имеющими рефрактерное и рецидивирующее 

течение, остается актуальной как в России, так и зарубежом. 

Учитывая быстрое развитие таргетной терапии опухолей, 

молекулярно-таргетная терапия костных и СМТ показывает 

многообещающие результаты. Эти инновационные препа-

раты направлены на специфические молекулы или сигналь-

ные пути, что позволяет улучшить результаты лечения и по-

высить качество жизни пациентов. Особенно важно, что 

такие препараты активно используются и в период проведе-

ния поддерживающей терапии, что способствует снижению 

риска рецидивов и улучшению общего состояния больных. 

Таким образом, таргетные препараты становятся важными 

инструментами в арсенале онкологов, открывая новые го-

ризонты в борьбе с болезнью.

Цели и задачи – оптимизация программ лечения паци-

ентов, больных опухолями ОДА, включая случаи рецидивов 

и непрерывного ПЗ, путем применения таргетной терапии.

Материалы и методы

В настоящее ретро- и проспективное исследование были 

включены 142 ребенка, проходивших лечение с 2020 по 

2025 г. в онкологическом отделении № 1 ГБУЗ «НПЦ спец. 

мед. помощи детям ДЗМ». Возраст пациентов составил 

от 1 до 17 лет, средний возраст – 11,1 ± 0,35 (SD = 4,15), 

Me = 12,0 [Q25 = 8,75; Q75 = 14,25] года. Среди них 51,4 % 

пациентов с остеосаркомой (ОС), 31 % – с саркомой Юин-

га (СЮ), 10,6 % – с рабдомиосаркомой (РМС), другие опу-

холи ОДА составили 7 %. У 103 детей при начале терапии 

инициально имелись метастазы, у 39 пациентов изначально 

была локальная стадия, из них у 9 детей произошло ПЗ на 

фоне лечения и у 13 больных – рецидив, спустя некоторое 

время после окончания специального противоопухолевого 

лечения.

Результаты
С 2020 г. в онкологическом отделении № 1 ГБУЗ «НПЦ 

спец. мед. помощи детям ДЗМ» активно применяется на-

значение ингибиторов протеинтирозинкиназы (пазопаниб, 

кабозантиниб), протеинкиназы (регорафениб, ленватиниб) 

у первично-диссеминированных, рефрактерных больных, 

а также у пациентов с ПЗ и рецидивом. Доля детей, получав-

ших таргетные препараты, составила 21,1 %. Из них 50,0 % 

живы на дату последнего наблюдения (30.09.2025). Среди 

диссеминированных пациентов, не получавших таргетные 

препараты, живы 39,7 %. При изучении литературы выяс-

нилось, что в России нет исследований по применению тар-

гетных препаратов у детей, данные препараты только в этом 

году внесли в клинические рекомендации.

Выводы
Отсутствие ПЗ у пациентов с распространенными опу-

холями ОДА при проведении поддерживающей терапии 

таргетными препаратами дает нам возможность расширить 

исследование и искать новые куративные опции для наших 

больных. Проанализировав полученные данные, источники 

литературы, мы намерены продолжить набор группы паци-

ентов для более детальной обработки и анализа данных об 

эффективности их лечения.

Генетическая диагностика дефицита 
фактора свертывания крови VII у детей

А.В. Любушкин1, Л.И. Волкова2, 
Е.В. Дмитриев1, И.Е. Гурьянова1

1ГУ «РНПЦ ДОГИ» Минздрава Республики Беларусь, 

Минск, Республика Беларусь; 
2УО «Белорусский государственный медицинский университет», 

Минск, Республика Беларусь

Актуальность. Дефицит фактора свертывания крови 

VII (FVII) является наиболее распространенным из редких 

наследственных нарушений свертывания крови, характе-

ризующимся аутосомно-рецессивным типом наследования 

c переменной пенетрантностью. Распространенность де-

фицита FVII составляет 1:300 000 – 1:500 000. Клиническая 

картина дефицита FVII характеризуется выраженной гете-

рогенностью, варьируя от бессимптомного течения до тя-

желых, угрожающих жизни кровотечений, которые нередко 

проявляются в раннем младенческом возрасте. В отличие от 

других нарушений свертывания крови, где тяжесть заболева-

ния определяется остаточной активностью белка, дефицит 

FVII не демонстрирует строгой корреляции между уровнем 

активности FVII (FVII:C) и клиническими проявлениями 

заболевания. В большинстве случаев пациенты с гомози-

готными или компаунд-гетерозиготными нарушениями 

в гене F7 имеют уровень FVII:C < 10 %, а у гетерозиготных 

носителей нарушений, уровень FVII:C определяется в пре-
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делах 20–60 %. При этом, больные с идентичными гомози-

готными генетическими нарушениями в гене F7 могут иметь 

различную тяжесть клинических проявлений, что подчер-

кивает фенотипическую гетерогенность заболевания.

Цели и задачи – проведение молекулярно-генетической 

диагностики в когорте пациентов с дефицитом FVII.

Материалы и методы
В исследование были включены 5 пациентов (2 мальчика 

и 3 девочки) из неродственных семей в возрасте до 18 лет 

с клинико-лабораторными проявлениями гипопроконвер-

тинемии в анамнезе, находившиеся на обследовании и ле-

чении в РНПЦ ДОГИ. Генетическое исследование выпол-

нялось методом высокопроизводительного секвенирования 

ампликонов кодирующих областей и прилегающих к ним 

регионов сплайс-сайтов гена F7 с использованием набора 

реагентов Nextera XT DNA Library Preparation Kit (Illumina, 

США) на генетическом анализаторе MiSeq (Illumina, США). 

Выявленные олигонуклеотидные отличия сравнивали 

с референсной последовательностью ENST00000375581.3.

Результаты
В результате проведенного исследования патогенные 

нарушения в гене F7 были обнаружены у всех пациентов. 

Идентифицировано 4 уникальных генетических вариан-

та: 2 миссенс-варианта (c.1061C>T, p.Ala354Val; c.283G>A, 

p.Glu95Lys), 1 вариант со сдвигом рамки считывания 

(c.1391delC, p.Pro464His fs Ter32), 1 точечная замена в про-

моторной области (c.1-32A>C). Все обнаруженные варианты 

зарегистрированы в базе данных HGMD и ассоциированы 

с дефицитом FVII. У 2 пациентов с уровнем FVII:C – 1,2 % 

и 2,5 % выявлена одинаковая комбинация генетических на-

рушений в гомозиготном состоянии: c.1061C>T и c.1391delC. 

У 1 больного с уровнем FVII:C – 5,6 % обнаружена го-

мозиготная замена c.1061C>T и гетерозиготная делеция 

1391delC. У остальных пациентов нарушения в гене F7 нахо-

дились в гетерозиготном или компаунд-гетерозиготном со-

стоянии. У пациента с уровнем FVII:C – 6,3 % определены 

генетические варианты c.1061C>T, c.1391delC, и c.1-32A>C; 

у больного с FVII:C – 11,5 % детектированы варианты 

c.283G>A и c.1061C>T.

Выводы
Генетический анализ пациентов с дефицитом FVII повы-

шает эффективность диагностики, выявления носительства 

и генетического консультирования, особенно при легких 

и бессимптомных формах заболевания, снижая риск дли-

тельных кровотечений. Выявленные нарушения в гене F7 

в нашей когорте пациентов подчеркивают сложность гено-

тип-фенотипической корреляции, требующую дальнейших 

исследований для оптимизации диагностических подходов.

Клинический случай развития 
медиастинальной лимфомы серой зоны 

у девочки 15 лет на фоне лечения 
лимфомы Ходжкина

И.В. Осипова, Э.И. Галеева, Л.Р. Каримова
ГАУЗ «Детская республиканская клиническая больница 

Министерства здравоохранения Республики Татарстан», Казань

Актуальность. Частота встречаемости первично-мно-

жественных ЗНО в различных регионах РФ колеблется от 

2 до 17 %. ЛХ в структуре первичных ЗНО с риском разви-

тия вторых опухолей занимает 1-е место (до 24 %), при этом 

синхронное/метахронное развитие лимфоидных опухолей 

явление редкое (менее чем в 1 % всех первично-множествен-

ных ЗНО). В случае развития медиастинальной лимфомы 

серой зоны (МЛСЗ) не всегда понятно – это возникновение 

классического варианта ЛХ и первичной медиастинальной 

В-клеточной лимфомы как двухкомпонентной лимфомы 

или последовательное развитие в разное время.

Цели и задачи – презентация клинического случая разви-

тия МЛСЗ у девочки 15 лет на фоне лечения ЛХ.

Материалы и методы
Девочка, 15 лет, впервые поступила с жалобами на затруд-

ненное дыхание, влажный кашель, фебрильную температуру, 

похудение. Объективно признаки дыхательной недостаточно-

сти (ДН) (SpO
2
 – 94 %), увеличенные шейные, надключичные 

ЛУ; в крови гуморальная активность. По результатам обсле-

дования, включая гистологическое исследование шейного ЛУ, 

выставлен диагноз: ЛХ, нодулярный склероз, IIB стадия с пора-

жением шейных, надключичных, подключичных, внутригрудных 

ЛУ. Начата терапия по протоколу GPOH-HD-2003, ТГ2. После 

2 курсов ОЕРА отмечалось клинико-лабораторное улучшение 

с минимальной РКТ-динамикой. Перед 1 и 3 курсами COPDAC 

эпизоды лихорадки, не связанной с инфекцией; лабораторные 

признаки активности. При проведении ПЭТ/КТ с 18F-ФДГ

после 5-го курса ПХТ – метаболически активная опухоль 

средостения, сохраняющаяся на фоне терапии второй линии 

(IEP № 1, IVEG № 1, BB № 4). Повторная биопсия внутригруд-

ного образования подтвердила ЛХ. Последующая ИТ ниволу-

мабом привела к стабилизации. Перед плановым 12 введением 

ниволумаба состояние ребенка ухудшилось; появились голо-

вокружения, головные боли. В неврологическом статусе сни-

жение сухожильных рефлексов, D>S; при отфальмоскопии –

стушеванность границ диска зрительного нерва ОU. В крови 

цитопении, активности нет, лактатдегидрогеназа (ЛДГ) – 

947 Ед/л. На рентгеновской КТ/МРТ с КУ выявлены интенсив-

но накапливающие контраст, окруженные обширными зонами 

отека, с умеренным объемным воздействием на прилежащие 

анатомические структуры субэпендимарные очаги; очаги пе-

редних рогов левого и правого желудочков от 8 до 17 мм; вдоль 

тела правого желудочка до 10–11 мм; вдоль левой латеральной 

стенки 4-го желудочка до 15 мм. При исключении инфекцион-

ного процесса была выполнена стереотаксическая биопсия объ-

емного образования левой лобной доли головного мозга. Гисто-

логическое и ИГХ-исследования биоптата выявили признаки 

поражения головного мозга субстратом диффузной крупнокле-

точной В-клеточной лимфомы. Учитывая анамнез пациента, 

диагноз изменен на лимфому серой зоны с промежуточными 
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