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Ïî äàííûì íåéðîñîíîãðàôèè ó ýòèõ äåòåé íà-
áëþäàëàñü àòðîôèÿ ìîçãîâîãî âåùåñòâà, ðàñ-
øèðåíèå áîðîçä è æåëóäî÷êîâ.

 Ó 10 ÷åëîâåê (18,8%) ñ ãèäðîöåôàëüíî-ãè-
ïåðòåíçèîííûì ñèíäðîìîì íà ãëàçíîì äíå
áûëè âûÿâëåíû ÿâëåíèÿ çàñòîÿ â âåíîçíîé ñèñ-
òåìå ðåòèíàëüíûõ ñîñóäîâ (ðàñøèðåíèå âåíóë,
ïîâûøåííàÿ èõ èçâèòîñòü). Êðîìå òîãî, èìåëà
ìåñòî äåêîëîðàöèÿ âèñî÷íîé ïîëîâèíû ÄÇÍ çà
ñ÷åò óìåíüøåíèÿ åå êàïèëëÿðèçàöèè. Ó ýòèõ
äåòåé ÷àñòîé ñîïóòñòâóþùåé îôòàëüìîëîãè÷åñ-
êîé ïàòîëîãèåé ÿâèëàñü ýêçîòðîïèÿ (15%), íè-
ñòàãì (12%). Ïîñòîÿííûìè êëèíè÷åñêèìè ïðè-
çíàêàìè ãèäðîöåôàëüíî-ãèïåðòåíçèîííîãî ñèí-
äðîìà áûëè óâåëè÷åíèå ðàçìåðîâ ãîëîâû, ðàñ-
øèðåíèå âåí âîëîñèñòîé ÷àñòè êîæè ãîëîâû,
ðàçäðàæèìîñòü, îòñóòñòâèå êîíöåíòðàöèè âíè-
ìàíèÿ. Ó 3 ÷åëîâåê îòìå÷åíî íàëè÷èå ïðèñòàëü-
íîãî âçãëÿäà ââåðõ, çàïàäåíèå âåê (ñèìïòîì «çà-
õîäÿùåãî ñîëíöà»).

 Äëÿ 8 ïàöèåíòîâ (15,1%) ñ ïåðèâåíòðèêó-
ëÿðíûìè êðîâîèçëèÿíèÿìè õàðàêòåðíûìè ïðè-
çíàêàìè ÂÀÇÍ îêàçàëîñü íàëè÷èå ïåðèôåðè÷åñ-
êîé äåêîëîðàöèè ÄÇÍ, ìåëêèõ ðåòèíàëüíûõ è
ñóáðåòèíàëüíûõ ãåìîððàãèé.

 Ó äåòåé âòîðîé ãðóïïû ñ ïðèçíàêàìè âíóò-
ðèóòðîáíîé èíôåêöèè ÂÀÇÍ ñî÷åòàëàñü ñ åãî
ãèïîïëàçèåé (21%), ñîñóäèñòûìè ìàëüôîðìàöè-
ÿìè (37%). Ó 5 ïàöèåíòîâ ýòîé ãðóïïû íàáëþ-
äàëèñü è äðóãèå ïàòîëîãèè îðãàíà çðåíèÿ: âðîæ-
äåííàÿ ãëàóêîìà, êàòàðàêòà, õîðèîðåòèíèòû,
êîëîáîìà õîðèîèäåè. Ó 13 ÷åëîâåê ÂÀÇÍ àññî-
öèèðîâàëàñü ñ âðîæäåííîé ñîìàòè÷åñêîé ïàòî-
ëîãèåé (ïîðîêè ñåðäöà, âíóòðåííèõ îðãàíîâ,
êîíå÷íîñòåé, ñêåëåòà).

 Íàñëåäñòâåííûå ôîðìû ÀÇÍ âñòðå÷àëèñü
íå ÷àñòî è, êàê ïðàâèëî, íîñèëè ñåìåéíûé õà-
ðàêòåð. Îíè âûÿâëÿëèñü ïðè ÷åòêîì ñáîðå àíàì-
íåçà, èçó÷åíèè ãåíåàëîãè÷åñêîãî äåðåâà è îá-
ñëåäîâàíèè ðîäèòåëåé ðåáåíêà â ìåäèêî-ãåíå-
òè÷åñêîé êîíñóëüòàöèè.

 Òàêèì îáðàçîì, èçó÷åíèå ñòðóêòóðû è
ïðè÷èí ÂÀÇÍ ó äåòåé Õàáàðîâñêîãî êðàÿ ñâè-
äåòåëüñòâóåò î íàëè÷èè ó áîëüøèíñòâà èç íèõ
òÿæåëîé âðîæäåííîé ïàòîëîãèè ÖÍÑ (60,3%),
îáóñëîâëåííîé íàðóøåíèåì åå âíóòðèóòðîá-
íîãî ðàçâèòèÿ. Â 61,1% ñëó÷àåâ ýòîìó ñïîñîá-
ñòâîâàëî ïàòîëîãè÷åñêîå òå÷åíèå áåðåìåííî-
ñòè (ôåòîïëàöåíòàðíàÿ íåäîñòàòî÷íîñòü è
ÎÏÃ-ãåñòîç).

 Êðîìå òîãî, âûÿâëåíû íåêîòîðûå õàðàê-
òåðíûå îñîáåííîñòè îôòàëüìîñêîïè÷åñêîé êàð-
òèíû ÄÇÍ â çàâèñèìîñòè îò ýòèîëîãè÷åñêîé

ïðè÷èíû ÂÀÇÍ. Òàê, ïðè íàëè÷èè ÏÝÏ íàáëþ-
äàëñÿ äåêîëîðèðîâàííûé ÄÇÍ ñ ÷åòêèìè êîí-
òóðàìè è ðåçêî ñóæåííûìè àðòåðèîëàìè. Ïðè
ãèäðîöåôàëüíî-ãèïåðòåíçèîííîì ñèíäðîìå äå-
êîëîðàöèÿ ÄÇÍ ñî÷åòàëàñü ñ ÿâëåíèÿìè âåíîç-
íîãî çàñòîÿ. Ó äåòåé ñ âíóòðèóòðîáíîé èíôåê-
öèåé ÂÀÇÍ ñî÷åòàëàñü ñ ãèïîïëàçèåé ÄÇÍ è
ñîñóäèñòûìè ìàëüôîðìàöèÿìè.

Ó÷èòûâàÿ âûñîêóþ ÷àñòîòó ÂÀÇÍ ó äåòåé,
ðîæäåííûõ îò ìàòåðåé ñ ïàòîëîãè÷åñêèì òå÷å-
íèåì áåðåìåííîñòè, ïåäèàòðàì è îêóëèñòàì
ïîëèêëèíèê ñëåäóåò áîëåå âíèìàòåëüíî è â áî-
ëåå ðàííèå ñðîêè ïðîâîäèòü âûÿâëåíèå ÂÀÇÍ
ó íèõ äëÿ íàçíà÷åíèÿ àäåêâàòíîãî ëå÷åíèÿ è
äèñïàíñåðíîãî íàáëþäåíèÿ.

Áû÷êîâ È.Þ., Ìèõàéëîâñêàÿ È.Å.,
Ñóêåðíèê Ð.È., Âîëîäüêî Í.Â.
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ÌÈÒÎÕÎÍÄÐÈÀËÜÍÎÉ ÄÍÊ
Â ÍÓÊËÅÎÒÈÄÍÎÉ ÏÎÇÈÖÈÈ 11778

Ïðîâåäåí êëèíè÷åñêèé è ìîëåêóëÿðíî�ãåíå-
òè÷åñêèé àíàëèç ÌÒÄÍÊ ñåìåé ñ ìèòîõîíäðèàëü-
íûìè çàáîëåâàíèÿìè (áîëåçíü Ëåáåðà). Ñîñòàâëå-
íèå ðîäîñëîâíîé è òî÷íàÿ ïîñòàíîâêà äèàãíîçà ñ
ïîìîùüþ óêàçàííîãî èññëåäîâàíèÿ ïîçâîëÿåò îï-
òèìèçèðîâàòü ëå÷åíèå ïàöèåíòîâ.

Ìèòîõîíäðèàëüíûå áîëåçíè (ÌÁ, ìèòîõîí-
äðèîïàòèè) � êëèíè÷åñêè, ãåíåòè÷åñêè è áèî-
õèìè÷åñêè ãåòåðîãåííûå çàáîëåâàíèÿ, îáóñëîâ-
ëåííûå íàðóøåíèåì âûðàáîòêè ýíåðãèè â ìè-
òîõîíäðèÿõ.

Íàèáîëåå ðàñïðîñòðàíåííûì ìèòîõîíäðè-
àëüíûì çàáîëåâàíèåì ÿâëÿåòñÿ íàñëåäñòâåííàÿ
àòðîôèÿ (íåéðîïàòèÿ) Ëåáåðà(LHON).

Íàñëåäîâàíèå íåéðîïàòèè çðèòåëüíîãî íå-
ðâà Ëåáåðà, êàê è âñåõ ìèòîõîíäðèàëüíûõ áî-
ëåçíåé, íå ïîä÷èíÿåòñÿ çàêîíàì Ìåíäåëÿ. Äëÿ
ýòîãî çàáîëåâàíèÿ õàðàêòåðíî íàñëåäîâàíèå ïî
ìàòåðèíñêîé ëèíèè, êîòîðîå îáúÿñíÿåòñÿ îñî-
áåííîñòÿìè ïðîöåññà îïëîäîòâîðåíèÿ. Òîëüêî
ãîëîâêà ñïåðìàòîçîèäà, ñîäåðæàùàÿ ÿäåðíóþ
ÄÍÊ, ïðîíèêàåò â ÿéöåêëåòêó âî âðåìÿ îïëî-
äîòâîðåíèÿ. Õâîñò ñî âñåìè ðàñïîëîæåííûìè
â íåì ìèòîõîíäðèÿìè óòðà÷èâàåòñÿ. Ñëåäîâà-
òåëüíî, èç ïîêîëåíèÿ â ïîêîëåíèå ïåðåäàþòñÿ
ëèøü ãåíû ìàòåðèíñêèõ ìèòîõîíäðèé. Îñîáåí-
íîñòè ìàòåðèíñêîãî íàñëåäîâàíèÿ: 1) æåíùèíà
ïåðåäàåò ïðèçíàêè ñâîåìó ïîòîìñòâó; 2) ìóæ-
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Ñïåöèàëüíûé âûïóñê Íîâûå òåõíîëîãèè ìèêðîõèðóðãèè ãëàçà

÷èíà íå ïåðåäàåò ïðèçíàêè ñâîåìó ïîòîìñòâó,
ò.å. íà ìóæ÷èíå ïåðåäà÷à ÌÁ ïðåêðàùàåòñÿ.

Ñåãîäíÿ èçâåñòíî 26 ìóòàöèé ìèòîõîíäðè-
àëüíîé ÄÍÊ (ìòÄÍÊ), êîòîðûå ñàìîñòîÿòåëü-
íî èëè â àññîöèàöèè äðóã ñ äðóãîì âûçûâàþò
ðàçâèòèå áîëåçíè Ëåáåðà. Òðè ìóòàöèè â íóê-
ëåîòèäíûõ ïîçèöèÿõ 11778, 3460, 14484 íàçû-
âàþò «ïåðâè÷íûìè». Ýòè òðè ìóòàöèè íå ñî÷å-
òàþòñÿ äðóã ñ äðóãîì è íå âñòðå÷àþòñÿ â ìòÄÍÊ
çäîðîâîãî êîíòðîëÿ. Îòíîñèòåëüíûå ÷àñòîòû
ýòèõ ìóòàöèé â Åâðîïåéñêîé ïîïóëÿöèè: 69%
äëÿ 11778, 13% äëÿ 3460, 14% äëÿ 14484 ìóòà-
öèè. Òî åñòü ýòè òðè ïåðâè÷íûå ìóòàöèè ìòÄÍÊ
îáúÿñíÿþò ïðèáëèçèòåëüíî 96% âñåõ ñëó÷àåâ
ÁË. Ñðåäè íèõ ìóòàöèÿ â ïîëîæåíèè íóêëåîòè-
äà 11778, êîòîðàÿ ÿâëÿåòñÿ íàèáîëåå ÷àñòî
âñòðå÷àþùåéñÿ. Äëÿ ðîäîñëîâíûõ ñåìåé ñ
LHON õàðàêòåðíî øèðîêîå âàðüèðîâàíèå êëè-
íè÷åñêîãî ïðîÿâëåíèÿ áîëåçíè, êàê âíóòðè, òàê
è ìåæäó ñåìüÿìè, ÷òî îáúÿñíÿåòñÿ ôåíîìåíîì
ãåòåðîïëàçìèè è ñëó÷àéíûì ðàñïðåäåëåíèåì
ìèòîõîíäðèé â ïðîöåññå äåëåíèÿ êëåòêè.

Ñðåäíèé âîçðàñò íà÷àëà çàáîëåâàíèÿ êî-
ëåáëåòñÿ îò 15 äî 40 ëåò, õîòÿ âîçìîæíî ðàçâè-
òèå çàáîëåâàíèÿ â âîçðàñòå äî 15 è ïîñëå 40 ëåò.
Íàèáîëåå ÷àñòî çàáîëåâàþò ìóæ÷èíû. Æåíùè-
íû áîëåþò â 7-17% ñëó÷àåâ àòðîôèåé çðèòåëü-
íîãî íåðâà Ëåáåðà. Ïðè òèïè÷íîì òå÷åíèè íà-
ñëåäñòâåííîé îïòè÷åñêîé íåéðîïàòèè Ëåáåðà
âîçíèêàåò ðåçêîå ñíèæåíèå öåíòðàëüíîãî çðå-
íèÿ è áîëüøèå àáñîëþòíûå öåíòðîöåêàëüíûå
ñêîòîìû ïðè îïðåäåëåíèè ïîëåé çðåíèÿ íà áå-
ëûé è êðàñíûé öâåò. Â ðàçâèòèè çàáîëåâàíèÿ
ìîæíî âûäåëèòü 2 ñòàäèè: îñòðóþ è àòðîôè÷åñ-
êóþ. Â îñòðîé ôàçå íà ãëàçíîì äíå õàðàêòåðíî
ðàçâèòèå òðèàäû ïðèçíàêîâ: 1) ãèïåðåìèÿ è ñòó-
øåâàííîñòü ãðàíèö äèñêà çðèòåëüíîãî íåðâà; 2)
ïåðèïàïèëëÿðíàÿ ìèêðîàíãèîïàòèÿ; 3) îòñóò-
ñòâèå òðàíññóäàöèè ôëþîðåñöåèíà âîêðóã ÄÇÍ
ïðè ïðîâåäåíèè ÔÀÃ. ×åðåç íåñêîëüêî ìåñÿöåâ
ðàçâèâàåòñÿ àòðîôè÷åñêàÿ ñòàäèÿ ñ ïîáëåäíåíè-
åì âñåãî äèñêà çðèòåëüíîãî íåðâà èëè åãî âè-
ñî÷íîé ïîëîâèíû. Ïàöèåíòû ñ òèïè÷íûì òå÷å-
íèåì àòðîôèè çðèòåëüíîãî íåðâà Ëåáåðà ïëî-
õî ïîääàþòñÿ ëå÷åíèþ. Èìåþòñÿ àòèïè÷íûå
ñëó÷àè êëèíè÷åñêîãî òå÷åíèÿ. Îíè âêëþ÷àþò
óâåëè÷åíèå îñòðîòû çðåíèÿ, óìåíüøåíèå ðàçìå-
ðîâ öåíòðàëüíûõ ñêîòîì è ïåðåõîä ñêîòîìû èç
àáñîëþòíîé â îòíîñèòåëüíóþ.

×àùå âñåãî çàáîëåâàíèå ðàçâèâàåòñÿ íà îáî-
èõ ãëàçàõ íå îäíîâðåìåííî. Èíòåðâàë ìåæäó
âîâëå÷åíèåì â çàáîëåâàíèå îáîèõ ãëàç êîëåáëåò-
ñÿ îò 2-3 íåäåëü äî íåñêîëüêèõ ìåñÿöåâ. Îäíî-

âðåìåííîå ðàçâèòèå çàáîëåâàíèÿ íà îáîèõ ãëà-
çàõ âñòðå÷àåòñÿ ðåäêî. Ýòî â ÷àñòè ñëó÷àåâ ìîæ-
íî îáúÿñíèòü òåì, ÷òî ïàöèåíò íå çàìåòèë ñíè-
æåíèÿ çðåíèÿ íà ïàðíîì (íå âåäóùåì) ãëàçó.

Ñ 2000 ã. â Íîâîñèáèðñêîì ôèëèàëå ÌÍÒÊ
«Ìèêðîõèðóðãèÿ ãëàçà» ïðîâîäèòñÿ ðàáîòà ïî
èçó÷åíèþ àòðîôèè çðèòåëüíîãî íåðâà Ëåáåðà
íà òåððèòîðèè Ñèáèðè.

Ó âñåõ ïàöèåíòîâ ñ äâóõñòîðîííåé àòðîôè-
åé çðèòåëüíîãî íåðâà ïîìèìî ñòàíäàðòíîãî
îáñëåäîâàíèÿ (âêëþ÷àþùåãî ñáîð àíàìíåçà,
âèçîìåòðèþ, êåðàòî-ðåôðàêòîìåòðèþ, äèíà-
ìè÷åñêóþ ïåðèìåòðèþ íà êðàñíûé è áåëûé
öâåò, èññëåäîâàíèå öåíòðàëüíîãî ïîëÿ çðåíèÿ
è îñìîòð ãëàçíîãî äíà) ñîñòàâëÿåòñÿ ñåìåéíûé
àíàìíåç ñ ïîñòðîåíèåì ðîäîñëîâíîé. Ïðè íà-
ëè÷èè ìàòåðèíñêîãî òèïà íàñëåäîâàíèÿ àòðî-
ôèè çðèòåëüíîãî íåðâà ïðîèçâîäèòñÿ çàáîð
êðîâè èç ëîêòåâîé âåíû (îêîëî 20 ìë) äëÿ ïðî-
âåäåíèÿ ìîäåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîãî èññëåäî-
âàíèÿ ó ïàöèåíòîâ ñ àòðîôèåé çðèòåëüíîãî
íåðâà è çäîðîâûõ ðîäñòâåííèêîâ ïî ìàòåðèí-
ñêîé ëèíèè.

Ïîä íàøèì íàáëþäåíèåì ñ 1999 ã. íàõîäèò-
ñÿ ñåìüÿ ñ íàñëåäñòâåííîé àòðîôèåé çðèòåëüíî-
ãî íåðâà. Ïðîâîäèìûé íàìè ñîâìåñòíî ñ ëàáî-
ðàòîðèåé ìîëåêóëÿðíîé ãåíåòèêè Èíñòèòóòà
Öèòîëîãèè è Ãåíåòèêè ÑÎ ÐÀÍ êëèíè÷åñêèé è
ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèé àíàëèç ýòîé ñåìüè
ïîçâîëèë îáíàðóæèòü ìóòàöèþ ìòÄÍÊ â íóê-
ëåîòèäíîé ïîçèöèè 11778, íàñëåäóåìóþ ïî ìà-
òåðèíñêîé ëèíèè.

Âñåãî îáñëåäîâàíî 10 ÷åëîâåê. Ïîëó÷åíû
ñâåäåíèÿ î 55 ðîäñòâåííèêàõ ïî ìàòåðèíñêîé
ëèíèè. Ñîîòíîøåíèå ìóæ÷èí è æåíùèí ñðåäè
çàáîëåâøèõ ÷ëåíîâ ñåìüè ñîñòàâèëî 1:3. Ó äâóõ
÷åëîâåê, îáñëåäîâàííûõ íàìè, îáíàðóæåíà àò-
ðîôè÷åñêàÿ ñòàäèÿ íåéðîïàòèè Ëåáåðà, ó íèõ
òàêæå èìåþòñÿ ñîïóòñòâóþùèå êàðäèîëîãè÷åñ-
êèå íàðóøåíèÿ (áëîêàäà ïðàâîé íîæêè ïó÷êà
Ãèññà è ñèíäðîì ñëàáîñòè ñèíóñîâîãî óçëà). Ó
îäíîãî ïàöèåíòà èç ýòîé ñåìüè èìååòñÿ íåâðî-
ëîãè÷åñêàÿ ñèìïòîìàòèêà (èíñóëüòîïîäîáíûå
ýïèçîäû).

Ó ïðîáàíäà ýòîé ñåìüè â âîçðàñòå 40 ëåò
ñíèçèëîñü çðåíèå: ñíà÷àëà OD, çàòåì ÷åðåç 20
äíåé OS. Ïåðèôåðè÷åñêèå ãðàíèöû ïîëÿ çðåíèÿ
íîðìàëüíûå, îòìå÷àëàñü àáñîëþòíàÿ öåíòðàëü-
íàÿ ñêîòîìà. Îí ïîëó÷àë ëå÷åíèå â êëèíèêå
ãëàçíûõ áîëåçíåé ñ ïðåäâàðèòåëüíûì DS: òîê-
ñè÷åñêàÿ íåéðîïàòèÿ OU. Íà ãëàçíîì äíå íà-
áëþäàëàñü òèïè÷íàÿ êàðòèíà îñòðîé ôàçû
LHON. ×åðåç 2 ìåñÿöà íà ãëàçíîì äíå îáîèõ


