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* * *
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Актуальность. Синдром Швахмана–Даймонда (СШД) — 
редкое заболевание с аутосомно-рецессивным типом насле-
дования, обусловленное мутациями в гене SBDS и характе-
ризующееся экзокринной недостаточностью поджелудочной 
железы, дисфункцией костного мозга, аномалиями костного 
скелета и поражением других органов. Вариабельность и мно-
гообразие клинической симптоматики обусловливают наблю-
дение больных у различных специалистов и отсроченную по-
становку диагноза. 

Цель работы: установить особенности диагностики СШД 
у детей. 

Материалы и методы. Комплексно обследовано 14 боль-
ных детей с СШД. 

Результаты. В зависимости от превалирующих жалоб 
больные были госпитализированы в различные отделения: 
гастроэнтерологическое, пульмонологическое, дерматологии, 
патологии раннего детского возраста и неотложной педиа-
трии. Из 14 больных с СШД было 8 девочек. Возраст дебю-
та СШД варьировал от 1 до 5 мес. Максимальный период ди-
агностики составил 6 лет. Предварительные диагнозы были 
криптогенный и герпес-вирусные гепатиты, реактивный пан-
креатит, муковисцидоз, наследственные холестазы, болезни 
обмена и накопления, первичное мышечное поражение. Со-
путствующие заболевания были представлены пищевой ал-
лергией, атопическим дерматитом, сахарным диабетом 1-го 



Russian pediatric journal (Russian journal). 2024; 27(Supplement 4)
https://elibrary.ru/jzmymz https://doi.org/10.46563/1560-9561-2024-27-S4

VI SCIENTIFIC AND PRACTICAL CONFERENCE OF STUDENTS AND YOUNG SCIENTISTS «STUDENIKIN READINGS»
35

типа и врождённым фиброзом печени. Ключевые лаборатор-
ные проявления включали нейтропению < 1000 клеток и сни-
жение активности панкреатической эластазы кала < 50 мкг/г, 
что свидетельствовало о дисфункции костного мозга и тя-
жёлой панкреатической недостаточности. У 1 больной был 
диагностирован миелодиспластический синдром, потребо-
вавший проведение трансплантации костного мозга. Отме-
чалось частое выявление синдрома цитолиза от минималь-
ной до высокой степени активности. У 10 из 14 детей с СШД 
диагноз был установлен впервые в НМИЦ здоровья детей. 
Патогенные варианты гена SBDS обнаружены и валидиро-
ваны у 100% пациентов. В результате молекулярного-гене-
тического исследования самыми частыми мутациями были 
c.258+2T>C и c.183_184delinsCT.

Заключение. Многообразие клинико-лабораторных про-
явлений СШД обусловливает отсроченную диагностику и вы-
сокую частоту ошибочных диагнозов. Это свидетельствует 
об отсутствии настороженности у специалистов в отноше-
нии редкой патологии и необходимости междисциплинарно-
го подхода в ведении таких больных.

* * *

                               
                                
        
                            
                                  
                                                 
                                     

                                            
                                    

                                                 
                                                        
                                                      
                                                         
                               

                                                  
                                                          
                               

                                                 
                                                             
                                                         
                                       

                                                     
                                                       
                                                         
                                                            
                                                         
                                                        
                                                      
                                                        
                                                          
                                                            
                                                           
                                                         
                                                            
                                                         
                                                            
                                                          
                                                           

                                                          
                                       

                                                  
                                                        
                                                        
                                                         
                                                         
                                                       
                                                        
                                                         
                                                        
                   

     

                                    
                               
            
                                              
                                      
               
                                                    
                                        

                                                
        

                                                  
                                                        
                                                          
                                                        
                                                          
                                                         
                                                         
                                                        
                                                         
                                                      
                                                      
                                                         
                                                       
                                                       
                                                        
                                                        
                                     

                                                    
                                                       
             

                                               
                   

                                                    
                                                       
                                                       
                                                       
                                                      
                                                       
                                                           
                                                          
                                                      
                                                       
                                                       
                                                        
                                                         
                  


	_Hlk183128098
	_Hlk183128173
	_Hlk183023978
	_Hlk183128242
	_Hlk183128295
	_Hlk183128398

