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пищеварения практически с одинаковой часто-
той за счет разнообразия нозологических форм. 
Среди нозологических форм подкласса преоб-
ладают врожденные аномалии кишечника –  
77,5%, которые чаще регистрируются у детей в 
возрастных группах 4–6 и 7–11 лет. Врожден-
ные аномалии желчного пузыря составляют 7%, 
остальные нозологические формы не превыша-
ют 5%-ного барьера.

Полученные в ходе исследования резуль-
таты и их анализ свидетельствуют о том, что 
на современном этапе у детей Краснодарско-
го края частота встречаемости заболеваний 
органов пищеварения стабильна и составляет 
около 10% в структуре всей заболеваемости по 
обращаемости.

Хронические гастриты и гастродуодениты у 
детей Краснодарского края являются самой рас-
пространенной патологией и составляют около 
60% в структуре класса болезней органов пище-
варения. Проведенный анализ показывает, что 
такая распространенная в популяции патология 
как болезни органов пищеварения (около 20 ты-
сяч случаев за год), в значимом количестве имеет 
истоки хронизации уже в дошкольном возрасте и 
значимо увеличивается с началом обучения де-
тей в школе. 

Увеличение случаев регистрации язвенной 
болезни желудка и двенадцатиперстной кишки 
начиная с 7 летнего возраста и желчнокамен-

ной болезни в младших возрастных группах 
требует активизации профилактической ра-
боты педиатрического звена и улучшения ка-
чества диспансерного наблюдения за детьми 
с хроническими заболеваниями органов пище-
варения.
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Введение
Врожденная дисфункция коры надпочечников 

(ВДКН) – группа заболеваний с аутосомно-рецес-
сивным типом наследования, обусловленных не-
достаточностью одного из ферментов биосинтеза 
стероидных гормонов, вырабатываемых в коре 
надпочечников [3, 6]. В странах Европы частота 
ВДКН варьирует от 1:10 000 до 1:14 000 живорож-
денных детей [1].

Поздняя диагностика, несвоевременная и не-
корректная терапия ВДКН приводят к тяжелым 
последствиям: гибели ребенка от сольтеряющих 
кризов, ошибкам в выборе половой принадлеж-
ности при выраженной вирилизации наружных 
гениталий у девочек, нарушениям роста и поло-
вого созревания, бесплодию [5]. Наиболее рас-
пространенной формой ВДКН (90–95%) является 
недостаточность 21-гидроксилазы, для диагнос-
тики которой предложено проведение неонаталь-
ного скрининга, позволяющего выявить заболе-
вание на доклинической стадии и своевременно 
начать лечение. В основе скрининга лежит оп-
ределение уровня 17α-оксигидропрогестерона 
(17-ОНР) в сухих образцах крови на тест-блан-
ках [10]. 

В России неонатальный скрининг на ВДКН про-
водится с 2006 г. в соответствии с приказом Ми-
нистерства здравоохранения и социального раз-
вития Российской Федерации от 22 марта 2006 г. 
№ 185 «О массовом обследовании новорожден-
ных детей на наследственные заболевания».

Целью исследования явился анализ данных 
результатов молекулярно-генетического иссле-
дования детей с ВДКН в Краснодарском крае. 

Материалы и методы
Материалом для исследования служили дан-

ные, полученные в результате обследования на 
ВДКН новорожденных, родившихся в Краснодар-
ском крае (КК) за 2013 год. Накопление и обра-
ботка информации проводились с использовани-
ем разработанной в Кубанской межрегиональной 
медико-генетической консультации компьютер-
ной программы «Неонатальный скрининг» [8]. 

Уровень 17-ОНР определяли методом им-
мунофлюоресцентного твердофазного анали-

2regional clinik hospital № 1 by him prof. S. V. ochapovskiy, Kuban integral medico-genetik advice,  
Russia, 350086, Krasnodar, street of 1 May, 167; tel. 8 (861) 2527834. E-mail: vladlena.grigoryan@mail.ru

In 2013 in territory Regional clinical hospital № 1 by him. prof. S. V. Ochapovskiy, Kuban interregional medico-genetic 
advice on program was examined 68 501 newborns. The method of research is to define 17a- oksigidroprogesteron levei 
by immunofiuorescent analyses and CYP-21. The frequency of disease is 1:8069 of newborns. The eariy diagnoses of 
disease prevent the childrens death from solwasting crisis and encourage the correct choice of sexual characteristics in 
verilization of girls external genitalis.

Key words: congenital adrenal hyperplasia diagnoses, newborn, 21-hydroxylase, CYP21.

за с временным разрешением люминесцен-
ции. Согласно методическим рекомендациям 
Эндокринологического научного центра [5] за 
пороговый уровень у доношенных новорож-
денных (срок гестации больше 36 недель, 
вес больше 2,5 кг) принимали значения 17-
ОНР 21 нмоль/л, у недоношенных при сроке 
гестации 33–36 недель (вес меньше 2,5 кг) –  
60,0 нмоль/л, при сроке гестации 23–32 недели –  
100,0 нмоль/л. Подтверждающая диагностика 
проводилась путем определения в крови уровня 
калия, натрия, кортизола, 17-ОНР,  ультразвуко-
вого исследования надпочечников и молекуляр-
но-генетического исследования на базе эндокри-
нологического научного центра г. Москвы.

Результаты исследования
В 2013 г. на базе Кубанской межрегиональ-

ной медико-генетической консультации по про-
грамме «Наследственные болезни обмена» 
было обследовано 68 501 (99,4%) новорожден-
ный. Повышенные значения 17-ОНР установле-
но у 1% родившихся. Процент охвата ретеста 
составил 77,7%. В 2013 г. в Краснодарском крае 
было выявлено 6 детей с данной патологией. 

Из 6 детей с ВДКН у 5 оказалась сольтеряю-
щая форма заболевания (3 мальчика и 2 девоч-
ки), и одна девочка была с неклассической фор-
мой заболевания. Всем детям было проведено 
молекулярно-генетическое обследование. Дети 
родились на 39±2 недели беременности с мас-
сой тела 3427±653 г, длиной тела 52±5 см. Пер-
вичный забор крови на 17-0НР проводился на 
4±1 день жизни, повторный – на 18±8 дней жизни  
(с 10-го по 34-й). Лечение больных было начато в 
возрасте 20±12 дней жизни. 

Молекулярная диагностика дефицита 21-
гидроксилазы основана на молекулярно-генети-
ческом исследовании, выявлении мутаций как 
следствия рекомбинации между двумя струк-
турными генами фермента [1]. Оба гена лока-
лизованы на коротком плече 6-й хромосомы 
рядом с главным комплексом гистосовмести-
мости (HLA – антигеном лейкоцитов человека). 
Один ген кодирует гидроксилазу-В (21-ГД-В), 
второй (псевдоген) – гидроксилазу А (21–ГД-А). 
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98% нуклеотидной последовательности генов 
21-ГД-В и 21–ГД-А идентичны [1]. Псевдоген 
содержит ряд мутаций, который делает невоз-
можным процесс считывания информации на 
матричную РНК и таким образом лишает его 
активности. Различные структуры генов 21-ГД 
создают предпосылки для многочисленных ва-
риантов мутаций.

В настоящее время описано более 200 раз-
личных мутаций, приводящих к частичной или 
полной потере ферментативной активности 
21-ГД [5]. Активность мутантных форм 21-ГД, 
которые имеют специфические замены амино-
кислот и встречаются у гомозиготных и гете-
розиготных больных с недостаточностью этого 
энзима, в основном коррелирует с клиничес-
кой картиной заболевания, что представлено в 
таблице [1].

Выявление конкретных мутаций гена помогает 
подтвердить диагноз и дифференцировать фор-
му ВГКН, решить вопрос о необходимости начала 
терапии.

В наших исследованиях мы получили следую-
щие данные: 5 детей имеют сольтеряющую фор-
му, которая представлена следующими мутация-
ми: I2 spl./I2 spl., Е 3 del, I172 N/I172 N. Следует 
отметить, что в семье у ребенка с мутацией Е 3 
del уже есть один ребенок с подобной мутацией. 
У ребенка с неклассической формой заболевания 
выявлено P30L/P30L.

Обсуждение
В заключение следует подчеркнуть, что 

ВГКН, обусловленная дефицитом 21-ГД, 
продолжает широко исследоваться с точ-
ки зрения как клинических и гормональных 
проявлений, так и молекулярной генетики. К на-
стоящему времени определены молекулярные 
механизмы различных форм этого заболевания.  
В Краснодарском крае наиболее часто встре-
чаются при сольтеряющей форме заболе-
вания следующие мутации: I2 spl./I2 spl.,  
Е 3 del – и в меньшей степени I172 N/I172 N. В ре-

  Взаимосвязь между клиническими формами дефицита 21-гидроксилазы  
и наиболее частыми генными мутациями (по C. L. Acerini, I. A. Hugnes, 1999) 

Тип мутации Экзон Фенотип

Делеция – Сольтеряющая форма

Arg 356 8 Сольтеряющая форма

Trp Gln 318 stop 8 Сольтеряющая форма

Intron 2 splice 2 Сольтеряющая форма обычно

Ile 172 Asn 4 Простая вирильная форма

Gly 110, 8nt 3 Сольтеряющая форма

 

зультате генетических разработок повысилась 
точность пренатальной – и ранней постнаталь-
ной диагностики, установились взаимосвязи 
между клиническими проявлениями адреноге-
нитального синдрома и вызывающими их гор-
мональными и молекулярно-генетическими на-
рушениями. Актуальным направлением детской 
эндокринологии остается совершенствование 
методики проведения массового неонатально-
го скрининга данного заболевания. Улучшение 
и расширение возможностей диагностики ВГКН 
позволят оптимизировать протоколы лечения 
и наблюдения больных с адреногенитальным 
синдромом с учетом пола, возраста, клиничес-
кой ситуации, помогут предотвратить прогрес-
сирование патологического процесса и его ос-
ложнений, минимизировать побочные эффекты 
заместительной гормональной терапии.
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Целью работы явилось выявление частоты неврологической патологии подростков. Было осмотрено 2507 
студентов (1414 юношей, 1093 девушки) в возрасте от 16 до 18 лет. Проводились сбор неврологических жалоб, 
оценка неврологического статуса, анализ медицинских карт. Полученные данные были статистически обработа-
ны. Таким образом, у четырех пятых студентов отмечены неврологические нарушения. Чаще всего встречались 
надсегментарная вегетативная недостаточность, вертеброгенное поражение, первичные головные боли. При 
этом у девушек чаще, чем у юношей, встречались надсегментарная вегетативная недостаточность и первичные 
головные боли, а у юношей – вертеброгенная патология с преимущественным поражением поясничного отдела. 
Среди первичных цефалгий головная боль напряжения встречалась в 8 раз чаще, чем мигрень. 

Ключевые слова: подростки, головокружение, цефалгия, дорсопатия, мигрень.
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The aim of this scientific work is detecting of neurological pathology among first grade students. We examined 
2507 students (1414 male and 1093 female) in the age from 16 to 18 in the process of deep medical examination. We 
collected neurological complains, neurostatus, analyses of medical documentation. This data was statistically handled. 
Therefore 80% of students had neurological pathology. The most frequent cases were vegetative-vascular dystonia, 
vertebrogenic pathology and essential headache. The gained data means the very high level of neurological disease 
among students, which shows not only importance of rehabilitation activities, but modernization of preventive activities 
among adolescences.

Key words: teens, dizziness, cephalalgia, dorsopathy migraine.
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По мнению экспертов ВОЗ, здоровье является 
одним из критериев качества жизни [3]. Общеиз-
вестно, что здоровье человека на 50% зависит от 
образа жизни. Образ жизни может способство-
вать сохранению и развитию здоровья, а может 
не только провоцировать снижение потенциала 
здоровья человека, но и быть причиной сокраще-

ния генетически предопределенной продолжи-
тельности его жизни [1]. 

«Философское понятие рассмотрения вре-
мени чаще всего сопряжено с понятием изме-
нения, будь то в форме движения, процессу-
альности или развития.» Эта известная цитата 
Брокгауза в полной мере может быть отнесена 


