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Âðîæ äåí íûé ìè àñ òå íè ÷å ñêèé ñèí ä ðîì òèï 20, ïðå ñè íàï òè ÷å ñêèé — íåð âíî-ìû øå÷ íîå çà áî ëå âà íèå ñ àóòî ñîì íî-ðå öåñ -
ñèâ íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ, îáó ñëîâ ëåí íîå ãî ìî çè ãîò íû ìè èëè êîì ïà óíä-ãå òå ðî çè ãîò íû ìè ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå SLC5A7, õà -
ðàê òå ðè çó þ ùå å ñÿ òÿ æå ëîé ãè ïî òî íèåé, àñ ñî öè è ðî âàí íîé ñ ýïè çî äè ÷å ñêè ìè àï íîý âñêî ðå ïî ñëå ðîæ äå íèÿ ðå áåí êà. Â ñòà òüå
ïðè âî äèò ñÿ îïè ñà íèå ñëó ÷àÿ âû ÿâ ëå íèÿ ìó òà öèè â ãå íå SLC5A7 ó äå âî÷ êè 5 ìå ñÿ öåâ ñ äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòüþ, ãè ïîê -
ñè ÷å ñêè-èøå ìè ÷å ñêîé ýí öå ôà ëî ïà òèåé, âû ðà æåí íîé ìû øå÷ íîé ãè ïî òî íèåé. Ïðè ýê çî ìíîì ñåê âå íè ðî âà íèè âû ÿâ ëåí ðà íåå
îïè ñàí íûé âà ðè àíò íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè â ýê çî íå 6 ãå íà SLC5A7 â ãî ìî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè (p.Ile291Thr), ìó òà -
öèÿ âà ëè äè ðî âà íà ìå òî äîì ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïî Ñýí ãå ðó. Ó ìà òå ðè ðå áåí êà ìó òà öèÿ îïðå äå ëå íà â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè,
ó îò öà — äàí íûé âà ðè àíò íå âû ÿâ ëåí. Â ñâÿ çè ñ íà ëè ÷è åì ãî ìî çè ãîò íîé ìó òà öèè ó ðå áåí êà è îò ñóò ñò âèÿ ìó òà öèè ó îòöà íå ëü çÿ 
èñê ëþ ÷èòü íà ëè ÷èå ãî íàä íî ãî ìî çà è öèç ìà ó îò öà è/èëè ëîæ íî ãî îò öîâ ñò âà. Ïðåä ñòàâ ëåí íîå êëè íè ÷å ñêîå íà áëþ äå íèå ïà öè -
åí òà ñ ðåä êîé ôîð ìîé âðîæ äåí íîé ìè àñ òå íèè ñ äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòüþ ïî êà çû âà åò âàæ íîñòü ïðî âå äå íèÿ
ÄÍÊ-äèàãíî ñ òè êè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ìå òî äà ýê çî ìíî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ñ öå ëüþ ïî èñ êà ìî ëå êó ëÿð íî ãî äå ôåê òà äëÿ îïðå äå -
ëå íèÿ äà ëü íåé øåé òàê òè êè ââå äå íèÿ ïà öè åí òîâ ñ òÿ æå ëîé ïà òî ëî ãèåé.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ãåí SLC5A7, âðîæ äåí íûé ìè àñ òå íè ÷å ñêèé ñèí ä ðîì, äû õà òå ëü íàÿ íå äî ñòà òî÷ íîñòü, ìû øå÷ íàÿ ãè ïî òî -
íèÿ, ïîë íî ýê çîì íîå ñåê âå íè ðî âà íèå.
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Con gen i tal my as thenic presynaptic syn drome type 20 — neuromuscular dis ease with autosomal re ces sive in her i tance caused by
ho mo zy gous or com pound het ero zy gous mu ta tions in the SLC5A7 gene, char ac ter ized by se vere hypotonia as so ci ated with ep i sodic
apnea soon af ter birth of the child. This ar ti cle de scribes the case of SLC5A7 gene mu ta tion de tec tion in girl (age 5 month) with re spi -
ra tory fail ure, hypoxic-ischemic encephalopathy, se vere mus cle hypotonia. The pre vi ously de scribed ho mo zy gous vari ant of the nu -
cle o tide se quence in the 6 exon of the SLC5A7 gene (p.Ile291Thr) was de tected by whole-exome se quenc ing. This mu ta tion was val i -
dated by the Sang er se quenc ing method in pa tients. The mother of the child has a mu ta tion in the het ero zy gous state, the fa ther has
no the same mu ta tion. One can not ex clude the pres ence of go nadal mosaicism and/or «false pa ter nity» in the fa ther in view of the
pres ence of a ho mo zy gous mu ta tion in the child and the ab sence of a sec ond mu ta tion in the par ents. The pre sented clin i cal ob ser va -
tion of a pa tient with a rare ge netic form of my as the nia with re spi ra tory fail ure shows the im por tance of DNA di ag nos tics us ing the
method of whole-exome se quenc ing in or der to search for a mo lec u lar de fect and to de ter mine the fur ther op tion of pa tients man age -
ment with this se vere pa thol ogy.
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Ââå äå íèå

Âðîæ äåí íûå ìè àñ òå íè ÷å ñêèå ñèí ä ðî ìû (ÂÌÑ) —
ãå íå òè ÷å ñêè ãå òå ðî ãåí íûå, íå àí òè òå ëî ïîñ ðå äî âàí íûå
ðàñ ñòðîé ñò âà íåð âíî-ìû øå÷ íîé ïå ðå äà ÷è, îáû÷ íî äå -
áþ òè ðó þò â íåî íà òà ëü íîì ïå ðè î äå èëè â òå ÷å íèå ïåð -
âî ãî èëè âòî ðî ãî ãî äà æèç íè. ÂÌÑ ìî ãóò ðàç âè âà òü ñÿ

âñëåä ñò âèå ìî ëå êó ëÿð íî ãî äå ôåê òà áåë êîâ íà ïðå ñè -
íàï òè ÷å ñêîì, ñè íàï òè ÷å ñêîì è ïî ñòñè íàï òè ÷å ñêîì
óðîâ íå [1, 2].

Ñè íàïñ ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé âû ñî êî ñïå öè à ëè çè ðî -
âàí íóþ ñòðóê òó ðó, ìåñ òî êîí òàê òà ìåæ äó äâó ìÿ íåé ðî -
íà ìè èëè ìåæ äó íåé ðî íîì è ïî ëó ÷à þ ùåé ñèã íàë ýô -
ôåê òîð íîé êëåò êîé, ñëó æèò äëÿ ïå ðå äà ÷è íåð âíî ãî èì -
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ïó ëü ñà õè ìè ÷å ñêèì ïóò¸ì ñ ïî ìî ùüþ ìå äè à òî ðîâ èëè
ýëåê ò ðè ÷å ñêèì ïóò¸ì, ïî ñðåä ñò âîì ïðî õîæ äå íèÿ èîíîâ
èç îä íîé êëåò êè â äðó ãóþ. Îä íèì èç íàè áî ëåå èçó ÷åí -
íûõ ñè íàï ñîâ, èñ ïî ëü çó å ìûõ â êà ÷å ñò âå ìî äå ëè, ÿâ ëÿ åò -
ñÿ õî ëè íåð ãè ÷å ñêîå íåé ðî ìû øå÷ íîå ñî å äè íå íèå. Õî ëè -
íåð ãè ÷å ñêàÿ ïå ðå äà ÷à óíè êà ëü íà ñðå äè íåé ðî ìå äè à òîð -
íûõ ñè ñ òåì òåì, ÷òî îíà áû ñò ðî îñòà íàâ ëè âà åò ñÿ çà ñ÷åò
ðàñ ùåï ëå íèÿ íåé ðîò ðàí ñ ìèò òå ðà â ñè íàï òè ÷å ñêîì ïðî -
ñòðàí ñò âå õî ëè íý ñòå ðà çà ìè äëÿ îáåñ ïå ÷å íèÿ áû ñò ðûõ
ïî ñëå äî âà òå ëü íûõ ïî ñòñè íàï òè ÷å ñêèõ îò âå òîâ [3, 4].

Íåé ðî ìû øå÷ íîå ñî å äè íå íèå îáåñ ïå ÷è âà åò ïå ðå äà ÷ó
ïî òåí öè à ëà îò ìî òî íåé ðî íà ê âî ëîê íó ñêå ëåò íûõ ìûøö
äëÿ êîí ò ðî ëÿ ñî êðà ùå íèÿ ìûøö. Íà ðó øå íèå íåé ðî ìû -
øå÷ íîé ïå ðå äà ÷è ïðè âî äèò ê ìè àñ òå íèè, òî åñòü ôëóê -
òó è ðó þ ùåé ìû øå÷ íîé óòîì ëÿ å ìî ñòè [5]. Íà ñëåä ñò âåí -
íûå ôîð ìû ìè àñ òå íèè ïðåä ñòàâ ëÿ þò ñî áîé ãðóï ïó
ÂÌÑ, õà ðàê òå ðè çó þ ùè å ñÿ ðàí íèì íà ÷à ëîì çà áî ëå âà -
íèÿ, ïðî ãðåñ ñè ðî âà íè åì, îò ñóò ñò âè åì àí òè òåë ê ðå öåï -
òî ðó àöå òèë õî ëè íý ñòå ðà çû (ÀÕÝ), à òàê æå òå ðà ïåâ òè ÷å -
ñêèì îò âå òîì íà ââå äå íèå èí ãè áè òî ðîâ ÀÕÝ (àí òè õî ëè -
íý ñòå ðàç íûå ïðå ïà ðà òû). Â ïî ñëåä íèå ãî äû áëà ãî äà ðÿ
âíå äðå íèþ òåõ íî ëî ãèè âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê -
âå íè ðî âà íèÿ (next ge ne ra ti on se qu en cing — NGS) óñòà -
íîâ ëå íî, ÷òî ìó òà öèè â 30 ãå íàõ îáó ñëîâëè âà þò ðàç âè -
òèå ÂÌÑ, íî âî ìíî ãèõ ñëó ÷à ÿõ óñòà íî âèòü ãå íå òè ÷å -
ñêóþ ôîð ìó ìè àñ òå íèè íå óäà åò ñÿ äà æå ñ èñ ïî ëü çî âà íè -
åì NGS [6, 7, 11].

ÂÌÑ òèï 20, ïðå ñè íàï òè ÷å ñêèé (My as t he nic syn d ro -
me, con ge ni tal, 20, pre sy nap tic; OMIM #617143;
ORPHA:98914) — íåð âíî-ìû øå÷ íîå çà áî ëå âà íèå ñ àóòî -
ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ, îáó ñëîâ ëåí -
íîå ãî ìî çè ãîò íû ìè èëè êîì ïà óíä-ãå òå ðî çè ãîò íû ìè ìó -
òà öè ÿ ìè â ãå íå SLC5A7, êî òî ðûé ëî êà ëè çî âàí íà õðî ìî -
ñî ìå 2q12. Òàê æå ãå òå ðî çè ãîò íûå ìó òà öèè â ãå íå
SLC5A7 âû çû âà þò àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íóþ äè ñ òà ëü íóþ 
ìî òîð íóþ íåé ðî íî ïà òèþ, òèï VIIA (Ne u ro no pat hy, dis tal 
he re di ta ry mo tor, ty pe VIIA; OMIM #158580) [8, 9].

Îñíîâ íû ìè êëè íè ÷å ñêè ìè ïðî ÿâ ëå íè ÿ ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ
òÿ æå ëàÿ ãè ïî òî íèÿ, àñ ñî öè è ðî âàí íàÿ ñ ýïè çî äè ÷å ñêè ìè 
àï íîý âñêî ðå ïî ñëå ðîæ äå íèÿ ðå áåí êà. Ïðè ýëåê ò ðî ìè -
îã ðà ôèè (ÝÌÃ) âû ÿâ ëÿ þò ñíè æåí íûé îò âåò íà ïî âòî ðÿ -
þ ùó þ ñÿ ñòè ìó ëÿ öèþ íåð âîâ, è ó ÷à ñ òè ïà öè åí òîâ îïè -
ñàí òå ðà ïåâ òè ÷å ñêèé îò âåò íà ââå äå íèå èí ãè áè òî ðîâ
ÀÕÝ [8, 9].

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ â ìè ðå îïè ñà íî îêî ëî 10 ïà öè åí -
òîâ, â òîì ÷èñ ëå äâîå ðîä íûõ áðà òü åâ, ñ ÂÌÑ òèï 20 [10,
11, 12]. Ïðè ýê çî ìíîì ñåê âå íè ðî âà íèè è ñåê âå íè ðî âà -
íèè ïî Ñýí ãå ðó ó äå òåé èäåí òè ôè öè ðî âà íû êîì ïà -
óíä-ãå òå ðî çè ãîò íûå è ãî ìî çè ãîò íûå ìó òà öèè â ãå íå
SLC5A7.

Ó âñåõ ïà öè åí òîâ ïðè ðîæ äå íèè îò ìå ÷å íà ãè ïî òî íèÿ 
è ÷à ñ òûå ýïè çî äè ÷å ñêèå àï íîý, òðå áó þ ùèå äî ïîë íè -
òåëü íîé âåí òè ëÿ öèè. Ó 2 áðà òü åâ áûë áî ëåå òÿ æå ëûé ôå -
íî òèï ñ àí òå íà òà ëü íûì ãèä ðàì íè î íîì è àð ò ðîã ðè ïî -
çîì; ýòè äå òè óìåð ëè íà 10 è 15 äåíü æèç íè. Ó îñòà ëü íûõ 
ïÿ òè ïà öè åí òîâ â âîç ðà ñ òå îò 3 ëåò è äî 16 ëåò áûëè çà -

äåð æ êà ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ, ïðî êñè ìà ëü íàÿ ñëà -
áîñòü íèæ íèõ êî íå÷ íî ñòåé, àê ñè à ëü íàÿ ñëà áîñòü, óòîì -
ëÿ å ìîñòü, ïòîç, îô òà ëü ìî ïà ðåç, õðî íè ÷å ñêàÿ ãè ïî âåí òè -
ëÿ öèÿ è áó ëü áàð íûå ïðè çíà êè, òà êèå, êàê íà ðó øå íèå
ñî ñà íèÿ è ãëî òà íèÿ, äèñ ôî íèÿ, äèñ ôà ãèÿ è ñòðè äîð. Âñå
ïà öè åí òû ïî ëó ÷à ëè èí ãè áè òî ðû ÀÕÝ ñ ïî ëî æè òå ëü íîé
äè íà ìè êîé, ó äâóõ ïà öè åí òîâ íà áëþ äàë ñÿ äåê ðå ìåí ò -
íûé îò âåò íà ïî âòî ðÿ þ ùó þ ñÿ ñòè ìó ëÿ öèþ íåð âîâ. Òðîå
ïà öè åí òîâ èìå ëè êîã íè òèâ íûé äå ôè öèò, òîã äà êàê
ó äâóõ êîã íè òèâ íîå ðàç âè òèå áû ëî â ïðå äå ëàõ íîð ìû [10, 
11, 12].

Ïðè ïðî âå äå íèè áèî ïñèè ìûøö ó 16-ëåò íå ãî ìà ëü -
÷è êà è ó 1 èç óìåð øèõ áðà òü åâ ñ àí òå íà òà ëü íîé ôîð ìîé
ðàñ ñòðîé ñò âà ïî êà çà íû àíî ìà ëèè â íåð âíî-ìû øå÷ íîì
ñî å äè íå íèè [10, 11, 12].

Â äàí íîé ñòà òüå ïðè âî äèò ñÿ ñîá ñò âåí íîå êëè íè ÷å -
ñêîå íà áëþ äå íèå ïà öè åí òà ñ ÂÌÑ òèï 20, ïîä òâåð æ äåí -
íîé âû ÿâ ëåí íîé ìó òà öèåé â ãå íå SLC5A7.

Îïè ñà íèå êëè íè ÷å ñêî ãî íà áëþ äå íèÿ

Ðå áå íîê ïîñòóïèë â îò äå ëå íèå ðå à íè ìà öèè è èí òåí -
ñèâ íîé òå ðà ïèè ÃÁÓÇ «ÍÏÖ ñïåö.ìåä.ïî ìî ùè äå òÿì
ÄÇÌ» èì. Â.Ô. Âîé íî-ßñå íåö êî ãî â âîç ðà ñ òå 5 ìå ñÿ öåâ
ñ äèà ãíî çîì — Öåí ò ðà ëü íûé ãè ïî âåí òè ëÿ öè îí íûé ñèí ä -
ðîì. Ãè ïîê ñè ÷å ñêè-èøå ìè ÷å ñêàÿ ýí öå ôà ëî ïà òèÿ. Äû õà -
òåëü íàÿ íå äî ñòà òî÷ íîñòü III ñòå ïå íè, çà âè ñè ìîñòü îò
àï ïà ðà òà ÈÂË. Ïà ðåç ãîð òà íè.

Ðå áå íîê îò 2-é áå ðå ìåí íî ñòè, ïðî òå êàâ øåé ñ ïëà -
öåí òàð íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòüþ â ñòà äèè êîì ïåí ñà öèè, íà
ôî íå ïåð âè÷ íî-ëà òåí ò íîé ôîð ìû öè òî ìå ãà ëî âè ðóñ íîé
èí ôåê öèè, áàê òå ðè à ëü íî ãî âà ãè íî çà è êàí äè äîç íî ãî
êîëü ïè òà ó ìà òå ðè. Ðå áå íîê îò ïåð âûõ ðî äîâ íà 38 íå -
äåëå ãå ñ òà öèè, äå âî÷ êà ðî äè ëàñü ñ ìàñ ñîé 3640 ã, ðîñò
53 ñì, îöåí êà ïî øêà ëå Àï ãàð 8/9.

Â âîç ðà ñ òå ïåð âî ãî ÷à ñà æèç íè ó ðå áåí êà îò ìå ÷à ëîñü 
íà ðà ñ òà íèå äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè, àï íîý, ñèì -
ï òî ìû óã íå òå íèÿ öåí ò ðà ëü íîé íåð âíîé ñè ñ òå ìû
(ÖÍÑ). Â ñâÿ çè ñ íà ðà ñ òà íè åì äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà -
òî÷ íî ñòè äå âî÷ êà ïå ðå âå äå íà íà èñ êóñ ñò âåí íóþ âåí òè -
ëÿ öèþ ëåã êèõ (ÈÂË). Â äà ëü íåé øåì ñî ñòî ÿ íèå ðå áåí êà 
îñòà âà ëîñü òÿ æå ëûì. Ðå áå íîê ïî ñòî ÿí íî íà õî äèë ñÿ íà
ëå ÷å íèè â îò äå ëå íèè ðå à íè ìà öèè è èí òåí ñèâ íîé òå ðà -
ïèè. Íå îä íî êðàò íûå ïî ïûò êè ïå ðå âå ñ òè ðå áåí êà íà ñà -
ìî ñòî ÿ òå ëü íîå äû õà íèå è ýê ñòó áè ðî âàòü îêà çà ëèñü áå -
çó ñïåø íû ìè. Ïî ñëå íà ëî æå íèÿ ðå áåí êó òðà õå îñòî ìû
ñïîí òàí íîå äû õà íèå îñòà âà ëîñü íå ýô ôåê òèâ íûì, ïà -
öè åíò òðå áî âàë ïðî âå äå íèÿ õðî íè ÷å ñêîé ðåñ ïè ðà òîð -
íîé ïîä äåð æ êè.

Äèô ôå ðåí öè à ëü íûé äèà ãíîç ïðî âî äèë ñÿ ñ âðîæ äåí -
íîé ïíåâ ìî íèåé, ïî ðî êà ìè ðàç âè òèÿ áðîí õî-ëå ãî÷ íîé
ñè ñ òå ìû, âñå ìè ôîð ìà ìè âðîæ äåí íûõ ìè î ïà òèé, ñèí ä -
ðî ìà ìè âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè,
âðîæ äåí íîé ìè àñ òå íèåé, ñ íà ñëåä ñò âåí íû ìè çà áî ëå âà -
íè ÿ ìè îá ìå íà âå ùåñòâ, ìà íè ôå ñòè ðó þ ùèìè â íåî íà -
òàëü íîì ïå ðè î äå.
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Ñ öå ëüþ îïðå äå ëå íèÿ ïðè ÷è íû òÿ æå ëîé äû õà òå ëü -
íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè ðå áåí êó áû ëà ñäå ëà íà ëà ðèí ãîò ðà -
õå îá ðîí õî ñêî ïèÿ, ïðè êî òî ðîé áû ëà âû ÿâ ëå íà áðîí -
õî-ëå ãî÷ íàÿ äèñ ï ëà çèÿ ëåã êîé ñòå ïå íè è äèñ ï ëà çèÿ ÷åð -
ïà ëî âèä íûõ õðÿ ùåé. Ïðè ïî âòîð íîé ôèá ðî íà çî ôà ðèí -
ãî ëà ðèí ãî ñêî ïèè ÷å ðåç ìå ñÿö ïà òî ëî ãèè ñî ñòî ðî íû
ãîð òà íî íî ñîã ëîò êè íå âû ÿâ ëå íî.

Ïðî âå äåí ðÿä ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé: ñå ëåê òèâ -
íûé áèî õè ìè ÷å ñêèé ñêðè íèíã íà àìè íî à öè äî ïà òèè, îð -
ãà íè ÷å ñêèå àöè äó ðèè è äå ôåê òû ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî áå -
òà îêèñ ëå íèÿ — ïà òî ëî ãèè íå âû ÿâ ëå íî; ïðè ÄÍÊ-èñ -
ñëå äî âà íèè ãå íà PHOX2B ýê ñ ïàí ñèÿ GCN-ïî âòî ðîâ
(ïî ëè àëà íè íî âûé òðàêò) íå îá íà ðó æå íà, ÷à ñ òûõ ìó òà -
öèé â ãå íå SMN1 íå íàé äå íî.

Â ìî ìåíò ãîñ ïè òà ëè çà öèè â ÎÐÈÒ ÍÏÖ äû õà òå ëü -
íàÿ íå äî ñòà òî÷ íîñòü 3 ñò, ÈÂË 80% âðå ìå íè, ñî ñòî ÿ íèå
ðå áåí êà îñòà âà ëîñü òÿ æå ëûì, ñòà áè ëü íûì. Òÿ æåñòü ñî -
ñòî ÿ íèÿ îáó ñëîâ ëå íà äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòüþ,
çà âè ñè ìî ñòüþ îò àï ïà ðà òà ÈÂË.

Ïðè îñìîò ðå â îò äå ëå íèè âðà ÷îì-ãå íå òè êîì ÃÁÓÇ
«ÍÏÖ ñïåö.ìåä.ïî ìî ùè äå òÿì ÄÇÌ»: ïåð âûé ðå áå íîê
ñå ìüå, ðî äè òå ëè ðóñ ñêèå, íå ñî ñòî ÿò â áëèç êî ðîä ñò âåí -
íîì áðà êå. Ôå íî òè ïè ÷å ñêè: ðå áå íîê â ñî çíà íèè, ñëå äèò
çà ïðåä ìå òîì, óëû áà åò ñÿ, èí òå ðå ñó åò ñÿ èã ðóø êà ìè, îá -
ðà ùà åò íà ñå áÿ âíè ìà íèå íå î áû÷ íîå «êó êî ëü íîå» ëè öî
— ãè ïî ìè ìèÿ, îäóò ëî âà òûå ùå êè, ïëî ñ êèå îð áè òû, ïóõ -
ëûå ãó áû, êî ðîò êàÿ øåÿ, óç êàÿ ãðóä íàÿ êëåò êà, âû ðà -
æåí íàÿ ìû øå÷ íàÿ ãè ïî òî íèÿ, ìè íè ìà ëü íàÿ ñïîí òàí íàÿ 
äâè ãà òå ëü íàÿ àê òèâ íîñòü, ñó õî æè ëü íàÿ ãè ïî ðåô ëåê ñèÿ,
îä íî êðàò íûå ñó äî ðî ãè.

Ïðè ïðî âå äå íèè ñó òî÷ íî ãî âè äåî-ÝÝÃ ìî íè òî ðèí ãà
ñ öå ëüþ èñê ëþ ÷å íèÿ ýïè ëåï òè ÷å ñêî ãî õà ðàê òå ðà àï íîý
ýïè ëåï òè ÷å ñêîé àê òèâ íî ñòè íå çà ðå ãè ñò ðè ðî âà íî. Ïî
äàí íûì êîìïü þ òåð íîé òî ìîã ðà ôèè, ïðè çíà êè ïî ñëåä -
ñò âèé ãè ïîê ñè ÷å ñêè-èøå ìè ÷å ñêî ãî ïî âðåæ äå íèÿ ãî ëîâ -
íî ãî ìîç ãà, íà ÷à ëü íàÿ ñòà äèÿ ãèä ðî öå ôà ëèè, êîñ âåí íûå
ïðè çíà êè ðî äî âîé òðàâ ìû øåé íî ãî îò äå ëà ïî çâî íî÷ íè -
êà

Óðî âåíü êðå à òèí ôîñ ôî êè íà çû (ÊÔÊ) â ïðå äå ëàõ
íîð ìû. Íà ÝÌÃ îò ìå ÷å íî íå çíà ÷è òå ëü íîå ñíè æå íèå
àì ï ëè òó äû ïî òåí öè à ëîâ, óìå íü øå íèå äåê ðå ìåí òà
(â îñíî âå ìå òî äà ëå æèò ôå íî ìåí ïëàâ íî ãî ñíè æå íèÿ
àì ï ëè òó äû ñî êðà ùå íèÿ ìûø öû — óìå íü øå íèå åå äåê -
ðå ìåí òà — â îò âåò íà öèê ëè ÷å ñêóþ ñòè ìó ëÿ öèþ); Ì-îò -
âåò ñ äèà ôðàã ìà ëü íûõ íåð âîâ 0,2 mV. Ïî äàí íûì ÝÌÃ è 
ÝÍÌÃ ïðåä ïîëàãàëñÿ äèà ãíîç âðîæ äåí íîé ìè àñ òå íèè.
Ïðî âå äå íà íà ãðó çî÷ íàÿ ïðî áà ñ èí ãè áè òî ðîì ÀÕÝ —
èïè äàê ðè íîì (íåé ðî ìè äè íîì) — òåñò îò ðè öà òå ëü íûé,
ïî ý òî ìó íà ýòîì ýòà ïå äèô ôå ðåí öè à ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè
ìû îòî øëè îò îá ñóæ äå íèÿ âðîæ äåí íîé ìè àñ òå íèè, êàê
ïðè ÷è íû äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè è ñî ñðå äî òî ÷è -
ëèñü íà îá ñóæ äå íèè ãðóï ïû âðîæ äåí íûõ ìè î ïà òèé ñ ïà -
ðà ëè ÷îì äèà ôðàã ìû.

Ñ öå ëüþ äà ëü íåé øå ãî ïî èñ êà ïðè ÷èí çà áî ëå âà íèÿ
ïðî âå äå íî ïîë íî ýê çîì íîå ñåê âå íè ðî âà íèå (NGS). Ëà -
áî ðà òîð íûé ýòàï èñ ñëå äî âà íèÿ âû ïîë íåí â Öåí ò ðå ãå -

íå òè êè è ðå ïðî äóê òèâ íîé ìå äè öè íû GENETICO, äà ëü -
íåé øàÿ áèî èí ôîð ìà òè ÷å ñêàÿ îá ðà áîò êà è èí òåð ï ðå òà -
öèÿ ïî ëó ÷åí íûõ äàí íûõ ïðî âå äå íà ãå íå òè ÷å ñêîé ãðóï -
ïîé íà ó÷ íî ãî îò äå ëà ÃÁÓÇ «ÍÏÖ ñïåö.ìåä.ïî ìî ùè äå -
òÿì ÄÇÌ». Ó äå âî÷ êè âû ÿâ ëåí ðà íåå îïè ñàí íûé âà ðè àíò 
íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè â ýê çî íå 6 ãå íà
SLC5A7 â ãî ìî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè, ïðè âî äÿ ùèé ê çà ìå -
íå àìè íî êèñ ëî òû â 291 ïî çè öèè áåë êà (ñ.872T>C;
p.Ile291Thr). ×à ñ òî òà âû ÿâ ëåí íî ãî âà ðè àí òà íóê ëå î òèä -
íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè â êîí ò ðî ëü íîé âû áîð êå â áà çå
äàí íûõ gno mAD ñî ñòàâ ëÿ åò 0,005052%. Âû ÿâ ëåí íàÿ ìó -
òà öèÿ â ãî ìî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè áû ëà âà ëè äè ðî âà íà
ó ïà öè åí òà ìå òî äîì ïðÿ ìî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïî Ñýí ãå -
ðó. Ó ìà òå ðè ðå áåí êà ìó òà öèÿ îïðå äå ëå íà â ãå òå ðî çè ãîò -
íîì ñî ñòî ÿ íèè, ó îò öà äàí íûé âà ðè àíò íå âû ÿâ ëåí.
Â ñâÿ çè ñ ïðè ñóò ñò âè åì ãî ìî çè ãîò íîé ìó òà öèè ó ðå áåí êà 
è îò ñóò ñò âè åì ìó òà öèè ó îò öà íå ëü çÿ èñê ëþ ÷èòü íà ëè -
÷èå ó íå ãî ãî íàä íî ãî ìî çà è öèç ìà, êðóï íîé äå ëå öèè, à
òàê æå âîç ìîæ íî ãî ëîæ íî ãî îò öîâ ñò âà.

Ïîñ ëå âû ÿâ ëå íèÿ ìó òà öèè â ãå íå SLC5A7 ïðî âî äè -
ëîñü òèò ðî âà íèå äî çû èí ãè áè òî ðîâ ÀÕÝ. Â ÷à ñò íî ñòè,
ïî ëî æè òå ëü íûé òå ðà ïåâ òè ÷å ñêèé ýô ôåêò áûë ïî ëó ÷åí
òî ëü êî ïðè ïðè ìå íå íèè ïè ðè äî ñòèã ìè íà áðî ìèä (êà ëè -
ìèí) â äî çå 0,7 ìã/êã â ñóò êè, íà ôî íå êî òî ðî ãî ðå áå íîê
÷à ñ òè÷ íî ïå ðå âå äåí íà ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íîå äû õà íèå.

Ïðî äîë æè òå ëü íîñòü âåí òè ëÿ öè îí íîé ïîä äåð æ êè ÷å -
ðåç òðà õå îñòî ìè ÷å ñêóþ òðóá êó óäà ëîñü ñíè çèòü äî 20%
â ñóò êè è òî ëü êî âî ñíå. Â íà ñòî ÿ ùåå âðåìÿ â âîç ðà ñ òå
7 ìå ñÿ öåâ ðå áå íîê àê òèâ íî ïå ðå âî ðà ÷è âà åò ñÿ, ïû òà åò ñÿ
ñåñòü, ìà íè ïó ëè ðó åò èã ðóø êà ìè äâó ìÿ ðó êà ìè, óâå ëè ÷è -
ëèñü ñè ëà è òî íóñ ìûøö, ïî âû ñè ëèñü ñó õî æè ëü íûå ðåô -
ëåê ñû. Òàê æå ïî ÿ âè ëîñü «áðþø íîå» äû õà íèå. Æè âàÿ,
ñèì ìåò ðè÷ íàÿ ìè ìè êà ïî âîç ðà ñ òó. Â ïå ðè îä áîä ð ñò âî -
âà íèÿ ðå áå íîê íà õî äèò ñÿ íà ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íîì äû õà íèè.
Ïî äàí íûì ñòè ìó ëÿ öè îí íîé ÝÌÃ Ì-îò âåò ñ äèà ôðàã -
ìà ëü íî ãî íåð âà óâå ëè ÷èë ñÿ äî 1,2 mV.

Ïðåä ñòàâ ëåí íîå êëè íè ÷å ñêîå íà áëþ äå íèå ïà öè åí òà
ñ ðåä êîé ãå íå òè ÷å ñêîé ôîð ìîé ìè àñ òå íèè ñ äû õà òå ëü -
íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòüþ ïî êà çû âà åò âàæ íîñòü ÄÍÊ-äèà -
ãíî ñ òè êè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïîë íî ýê çîì íî ãî ñåê âå íè ðî -
âà íèÿ ñ öå ëüþ ïî èñ êà ìî ëå êó ëÿð íî ãî äå ôåê òà è îïðå äå -
ëå íèÿ äà ëü íåé øåé òàê òè êè ââå äå íèÿ ïà öè åí òîâ ñ òÿ æå -
ëîé ïà òî ëî ãèåé.
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