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Нередко гепатомегалия, выявленная при 
осм отре р еб ен к а  р а с с м а т р и в а е т с я  к ак  
п р о я в л е н и е  хрон и ческ ого  геп а ти та  либо 
вообщ е не п р и в л е к а е т  в н и м ан и я  в р а ч а , 
х о тя  п о р а ж е н и е  п еч ен и  часто  я в л я е т с я  
ведущ им  синдромом  основного за б о л е в а ­
ния. О собенно это  к а с а е т с я  м е т а б о л и ­
ческих деф ектов, наблюдаемых преим ущ е­
ственно у детей  раннего возраста. Одной 
из п ричин  в р о ж д е н н ы х  н ас л ед ств ен н ы х  
заб о л ев ан и й  я в л я ю т ся  гликогенозы .

Гликогенозы (болезни накопления гликоге­
на) -  это наследственные заболевания, в осно­
ве которых леж ит нарушение биосинтеза гли­
когена, обусловленное мутациями структурных 
или регуляторных генов, ответственных за син­
тез и активность различных ферментов обмена 
гликогена, приводящих к его аномальному на­
коплению.

Заболевание передается по аутосомно-ре- 
цессивному типу или сцепленному с полом типу. 
Частота заболевания увеличивается в браках 
между кровными родственниками. Заболевае­
мость у сибсов до 25 %.

В настоящее время выделяют 12 типов гли- 
когенозов, кроме того, имеются смешанные и 
не идентифицированные типы. Существуют раз­
личные формы заболевания, обусловленного 
дефекта -  печеночная, мышечная, генерали­
зованная. I; IH; IV; VI; типы гликогенозов про­
текают с преимущественным поражением пе­
чени.

I тип (болезнь Гирке) составляет около 1/3 
случаев всех других диагностируемых гликоге­
нозов. Наследуется по аутосомно-рецессивному 
типу, встречается с частотой 1:100000, дефект 
глюкозо-6-фосфотазной системы. В результате 
дефекта этой ферментной системы накаплива­
ется значительное количество лактата, что вы­
зывает метаболические нарушения.

В клинике:
- гепатомегалия без спленомегалии
- гипогликемия с одновременным сниже­

нием уровня инсулина в крови

- бледность, потливость, адинамия
- судорожный синдром при значитель­

ной гипогликемии
- увеличение объема ж ивота
- « к укольн ое  лицо» в с л ед ств и е  и з ­

быточного отлож ения ж ира на щ еках
- гем оррагический  синдром (петехи- 

ал ь н ая  сы пь, носовые кровотечен и я)
- зад ер ж к а  ф изического развития 

р а зб о л та н н о с ть  су с та в о в , остео -
порозы , наруш ение яд ер  окостенения

- тром боцитопения, анем ия , н ейтро- 
пения

- гиперлипидемия с повышением уровня 
триглицеридов

- гиперлактотем и я
- повы ш ена акти вн ость  тран сам и н аз 

и ко н ц ен трац и я общего белка.
Диагноз основы вается на определении 

гликогена в биоптатах печени и активно­
сти ф ерментов. П рогноз неблагоприятны й.

К линический пример.
Р ебенок В аня 3., 2 г 1 мес поступил 

в гастроэнтерологическое отделение ОДКБ 
№  1 г. Е к а те р и н б у р га  25.11.2002 г с
ж алобам и  на повы ш енны й ап п ети т , осо­
бенно в у тр е н н и е  часы ; р во ту  пищ ей , 
приносящ ую  облегчение; вялость; редкие 
носовы е к р о в о те ч е н и я ; у в е л и ч ен и е  р а з ­
м еров ж ивота.

А нам нез: Ребенок от второй берем ен­
ности , п р о тек авш ей  с токсикозом  II по­
ловины, у м атери в 36 недель беременно­
сти» п н евм ония, тром боц и топ ен и я. М ать 
ребенка ст р ад ае т  болезнью  В ерльгоф а, в 
анам незе у м атери в 18 лет  -  спленэкто- 
мия, неоднократные гемотрансфузии. Роды 
данным ребенком срочные. Вес при рож де­
нии -  4120 гр, рост -  55 см с 1 года в общих 
анализах крови -  анемия I степени. В 1 год 4 
мес. после перевода ребенка с грудного вскарм­
ливания стали отмечать увеличение размеров 
живота. В 1 год 10 мес по месту жительства 
ребенку впервые проводят ультразвуковое об­



следование органов брюшной полости, выявле­
на гепатомегалия. Для уточнения диагноза ре­
бенок направлен на консультацию в ОДП с пос­
ледующей госпитализацией в ОДКБ №  1.

При поступлении общее состояние ребенка 
тяжелое за счет симптомов хронической инток­
сикации, течения основного заболевания. Ребе­
нок пониженного питания, кожа чистая, блед­
ная с иктеричным оттенком, имеется «двуцвет- 
ность»; влажность нормальная. Периорбиталь- 
ные тени. Расширение венозной сети на груди, 
животе. Большой родничок открыт 0,7*0,7 см. 
подкожно-жировой слой снижен. Обращает на 
себя внимание избыточное отложение жира в 
области щек (по типу кушингоида). Полимик- 
роаденопатия. Язык влажный, незначительно 
обложен белым налетом. Гипертрофия минда­
лин II степени. Со стороны органов грудной клет­
ки патологических изменений не выявлено. 
Живот огромных размеров, печень плотная, 
занимает 2/3 брюшной полости, пальпируется 
инцизура. Селезенка =2 см, плотная, оттеснена 
кзади. Стул, диурез без особенностей.

При обследовании:
В общем анализе крови -  анемия I степе­

ни.
Б иохим ия крови : гипогликем ия (у р о ­

вень глю козы сниж ен в 2-3 р аза ); повы ­
ш ение уровня холестерина в 4 р аза ; щ е­
лочной ф о с ф ат азы  в 1,5 р а за , ACT в 50 
раз; общ. ЛДГ в 6 раз, повыш ение обще­
го билирубина в 1,3-2 р а за  за  счет п р я ­
мой фракции, повышение уровня мочевой кис­
лоты в 1,4 раза.

Г ем о стази о гр ам м а, эл е к т р о л и т ы , он­
ком аркеры , ви русологи ч еское обслед ова-
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ние на гепатиты В, С; ПЦР к HCV, CMV, ток- 
соплазмоз -  без особенностей.

В иммунограмме -  гипериммуноглобули- 
немия, повышение ЦИК. Органоспецифические 
антитела к печени, ДИК, эластину, коллагену 
в пределах нормы.

УЗИ органов брюшной полости: гепатосп- 
леномегалия, диффузные изменения паренхи­
мы печени.

У ЗД Г сосудов брю ш ной полости : не 
и с к л ю ч а е т с я  ф о р м и р о в ан и е  п о р та л ьн о й  
г и п е р т е н зи и .

Г еп атосц и н ти граф и я: гепатоспленом е- 
гали я , синдром  портальн ой  ги п ертен зи и , 
ф ункция ретикулоэндотелиальной системы 
в п ред елах  нормы.

Компьютерная томография брюшной по­
лости : г еп а то м е гал и я .

П ункционная биопсия печени: хрон и ­
ч ески й  ум ерен н ы й  геп ати т . Г ликогеноз.

Р ебенок  к о н су л ьти р о ван  генетиком .
На основании  кли н и ки , л аб о р ат о р н о ­

инструментальных данных установлен диагноз: 
гликогеноз 1 типа (болезнь Гирке).

М етодов сп ец и ф и ч еск о й  ди агн ости к и  
данного заболевания (в т.ч. пренатальной) в Рос­
сии нет.

Д а л ь н ей ш а я  су д ьб а  данного  р еб ен к а  
после выписки из ОДКБ №  1 не известна.

Таким образом, демонстрируя данный слу­
чай хотелось бы, чтобы врачи общей практи­
ки, при наличии гепатомегалии у ребенка, не 
забывали о наследственных заболеваниях пе­
чени и во время направляли больных в специа­
лизированные стационары, где имеются более 
широкие диагностические возможности.
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