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В последние годы чаще встречаются разнооб­
разные наследственные синдромы и болезни, что свя- 
ш о с нарастанием новых мутации в п о п у л я ц и и , ч т о  
является следствием НТР.

Впервые туберозный синдром или синдром 
Бурневиля описан в 1862 году и представляет собой 
генетически детерминированный гамартроз с двумя 
вариантами поражения генов. Первый вариант ТС 
развивается при мутации в области Jq 34, второй -  в 
связи с мутацией 16р 13, расположенного на длинном 
плече 16 хромосомы. Частота ТС в популяции -  1: 
100000, тип наследования -  аугосомно-доминантный 
(85% случаев - результат новых мутаций). В настоя­
щее время известно, что мутация перечисленных ге­
нов - основа для развития гпперпластическнх процес­
сов в связи с увеличением в организме тубарина. Эго 
приводит к бугорчатому склерозу головного мозга и 
ряда паренхиматозных органов, а также к мембрано- 
патологическим изменениям в почечной ткани и по- 
лнкнетозной трансформации почек. ТС сопровожда­
ется нарушениями кальциевого гомеостаза и симпто­
мами поражения центральной нервной системы.

Больны е п методы исследовании
Диагноз ТС был выставлен трем детям раннего 

возраста от 4-х месяцев до 2-х лет, посту'пившим в 
ОДКБ с жалобами на эписиндром. У всех наблюдае­
мых детей был неблагополучный акушерский анам­
нез. Зарегистрированы угрозы прерывания беремен­
ности, гестозы I и II половины беременности, ОРВИ, 
стремительные роды. У одного ребенка отец страдал 
эпилепсией, у второго -  цистнцеркозом с эписиндро­
мом. у третьего -  тетя по материнской линии погибла 
от эпилепсии. При объективном исследован»ги выяв­
лялись эпиприпадки полиморфного характера. У 2-х 
детей -  тонико-клонические судороги, у 3-го -  малые 
припадки У 2-х детей эписиндром возник в периоде 
новорожденности, у 1-го больного - с 7 месячного 
возраста судороги возникали до 10 раз в сутки, про­
должительность присту па до 2-х часов. Все дети резко 
отставали в нервно-психическом развитии, двое детей 
отставали в физическом развитии, у одного ребенка -  
ожирение II степени нейроэндокринного характера. 
Все дети имели 5 и более внешних проявлений соеди­
нительнотканного дисэмбриогенеза: диспластичные 
ушные раковины, седловидный нос, высокое готиче­
ское небо, гипертелоризм сосков, э пи кант и др.

В неврологическом статусе выявлены признаки 
поражения ЧМН (глазодвигательные расстройства),'

пирамидные гемипарезы, экстрапнрамидные гипер- 
кннезы, гидроцефалия, микроцефалия, а также гипо- 
таламическис расстройства. Вегетативно-трофические
-  у 2-х детей, эндокринно-обменные -  у всех детей (у
1-го больного -  ожирение, у 2-х -  гипотрофия). У од­
ного ребенка отмечена атрофия зрительных нервов. У
2-х детей выявлены аномальные хорды полости лево­
го желудочка.

Для постановки диагноза использовались кли- 
нико-генетическнс методы, проводилось У ЗИ  ЭЭГ. 
НСГ, во всех случаях -  МРТ или компьютерная томо­
графия головного мозга. В моче исследовались про- 
теинурия, характер мочевого осадка, наличие кри­
сталлов оксалатов и уратов. аминокислоты. В крови -  
гемограмма, протеинограмма липиды, кальций, фос­
фор, ЩФ.

Результаты
В двух семьях из трех имелись типичные слу­

чаи туберозного склероза. В одной семье ТС у ребен­
ка являлся спорадическим случаем. Учитывая наслед­
ственный характер заболевания, проконсультированы 
и обследованы отцы 2-х детей, страдающие эпилепси­
ей и цистицеркозом. Диагноз цистнцеркоза у одного 
отца после обследования был изменен на ТС.

У всех детей на МРТ в 2-х проекциях в боль­
ших полушариях отмечаются бугорчатые очаги раз­
ных размеров. Фиксируются мелкие субэпиндимально 
расположенные очаги. Желудочковая система с уме­
ренной гидроцефальностью боковых желудочков. 
Заключение: МРТ-картина соответствует бугорчатому 
склерозу. При компьютерной томографии черепа от­
мечены кальцннаты в типичном месте в области же­
лудочков, мозжечка базальных ганглиев

На ЭЭГ выявлены фокусы патологической ак­
тивности в левом полушарии и высокая готовность к 
параксизмам.

Часто встречаемого при ТС поликистоза почек 
у наблюдаемых детей не выявлено. Двое детей имели 
клшшко-лабораторные признаки днзметаболической 
нефропатии с оксалатно-кальциевой кристаллурией и 
уратурией.

У 2-х детей имела место гнпераминоацидурия 
(цистинурия, глицинурия), наличие в моче скопления 
лейкоцитов, измененные эритроциты до 4-5 в п/зр.

У 2-х детей отмечался повышенный уровень 
холестерина крови, снижение кальция сыворотки кро­
ви, повышение активности ЩФ. Можно предполо­
жить, что нарушение метаболизма липидов и кальция
-  это ранний диагностический признак вовлечения в 
патологический процесс при ТС почечной ткани.

Течение заболевания было прогрессирующим. 
Несмотря на антиконвульсивную терапию, эписин­
дром полностью не купировался, и дети поступали в 
ОДКБ повторно.

Заключение
При сочетании стойкого эписиндрома или дру­

гих неврологических симптомов с симптомами, сви­
детельствующими о мембранопатологических изме­



нениях в почках (кристаллурия. протеннурня, ами- 
ноаипдурня. липидурия. лейкоцитурия и др.), следует 
думать о наличии у больных ТС

Прогрессирование мембранопатологических 
изменений может привести к разв 1ггию почечной не­
достаточности, что очень часто определяет прогноз 
при ТС. Поражение почек является одним из обяза­
тельных признаков ТС
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Распространенный гнойный перитонит (РГП), 
являясь тяжелым и опасным осложнением при острой 
хирургической патологии, встречается более чем у 
27% больных с острыми хирургическими заболева­
ниями органов брюшной полости [3,4]. Относительно 
высокая летальность (6,8-45%), тяжесть течения [5,8]: 
большие затраты на лечение больных определяют 
актуальность этой проблемы.

Современный этап изучения проблемы связан с 
признанием в качестве главного патогенетического 
звена РГП развитие эндогенной интоксикации [5,6,7].

Важным механизмом компенсации увеличения 
концентрации продуктов метаболизма, характерного 
для интоксикаций, является образование комплексов 
различных соединений с белками плазмы крови. Уни­
кальной способностью к комплексообразованию об­
ладает сывороточный альбумин -  белок, выполняю­
щий транспортные функции. При тяжелом эндотокси- 
коче в организме создаются условия для образования 
форм альбумина с измененными физико­
химическими характеристиками, модифицированного

лигандами, что препятствует обмену между тканя.\т и 
сосудистым руслом, переносу токсинов к органам 
детоксикации -  биотрансформации. Поэтому особое 
значение представляют методы, позволяющие судить 
не только о количестве, но и функциональной актив­
ности альбумина. В этом отношении перспективным 
представляется использование метода флуоресцент­
ных зондов [2| хля оценки свойств связывающих цен­
тров альбумина. Среди его достоинств следует отме­
тить использование микроколичеств исследуемого 
материала, простоту и быстроту выполнения анализа, 
специфичность и информативность.

В наст о яще й раб оте представлен клинический 
опыт изучения динамики изменений параметров, ха­
рактеризующих связывающие центры альбумина ме­
тодом флуоресцентных зондов 46 больных с РГП раз­
личного происхождения и его осложнений. Среди них 
наблюдалось 22 больных с перитонитом аппендику­
лярного происхождения. У 8 больных РГП был вы­
зван деструктивным панкреатитом, у 6 больных отме­
чен посттравматический перитонит, у 10 -  РГП, воз­
никший как ослож ните различной патологии орга­
нов брюшной полости. Диагноз заболеваний был ве­
рифицирован на основании клинико-лабораторных 
данных.

Антибактериальная терапия начиналась с 
больших или максимальных доз препаратов. Пред­
почтение отдавалось комбинации цефалоспоринов с 
амнногликозидами н метронидазолом. В программу 
инфузионной терапии включали растворы для парен­
терального питания вместе с введением витаминов 
группы В и С.

Образцы сыворотки крови получали в 1-е, 3-и и 
5-е сутки пребывания пациента в отделении. Парал­
лельно анализировали образцы сыворотки крови в 
группе из 23 практически здоровых людей (13 муж­
чин и 10 женщин, средний возраст 49,1 ±0,5 лет), ко­
торые составили группу сравнения.

Методом флуоресцентных зондов [2] с помо­
щью набора реактивов НИМВЦ «ЗОНД-альбумнн» 
(НИМВЦ «ЗОНД», Россия) [1] на анализаторе кон­
центрации липидов АКЛ-01 в образцах сыворотки 
крови определяли общую концентрацию альбумина 
(ОКА) и эффективную концентрацию альбумина 
(ЭКА). На основе измеряемых параметров рассчиты­
вали относительный параметр, представляющий со­
бой отношение ЭКА/ОКАхЮО, выраженный в про­
центах. а также величину ОКА/ЭКА-1, получившую 
название «индекса токсичности» (ИТ). Для анализа 
брали 0,025 мл сыворотки крови. Образцы сыворотки 
крови больных и группы сравнения поступали в одни 
и те же дни и анализировались в одинаковых услови­
ях.

Результаты проведенных исследований пред­
ставлены в таблице. Как видно из таблицы, в группе 
сравнения ОКА составила 39±1 г/л, ЭКА равнялась 
34±2 г/л. При распространенном гнойном перитоните 
уже в первые сутки наблюдения снижены оба изме­
ряемых параметра: ОКА -  на 26% и ЭКА -  на 47% по 
отношению к группе сравнения. Вследствие этого 
параметр, представляющий собой отношение 
ЭКА/ОКА, в случае РГП снижается на 30% и в 4 раза 
возрастает индекс токсичности. Обращает на себя


