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Актуальность. Протеасомные болезни — новый класс
аутовоспалительных заболеваний, относящихся к интерферо-
нопатиям и вызванных патогенным вариантом в гене PSMB4.

Описание клинического случая. Больная С., 9 лет. Жало-
бы на непереносимость жары и холода, постоянную зябкость,
утомляемость, затруднения при подъёме по лестнице, приседа-
ниях, быструю утомляемость при ходьбе, выраженные боли в ко-
ленных суставах (особенно при лихорадке), частые ОРВИ, фа-
ринготонзиллиты с подъёмом температуры тела до 38°С в тече-
ние 10–12 дней (особенно в летнее время), периоды длительного
субфебрилитета до 37,2°С, увеличение печени, повышение ак-
тивности трансаминаз, сухость и зуд кожных покровов. Указан-
ные жалобы отмечаются с 1-го года жизни. Больная была неод-
нократно обследована в различных стационарах, данных за ин-
фекционные и онкогематологические заболевания не выявлено.
Регулярно получает курсы антибиотикотерапии с кратковремен-
ным эффектом. Со 2-го года жизни беспокоят боли в коленных
суставах и икроножных мышцах, частые афтозные стоматиты,
фаринготонзиллиты. Наследственный анамнез отягощён: у ма-
тери и старшего брата (18 лет) частые периоды субфебрилите-
та с болями в грудной клетке, повышенной усталости с повыше-
ние уровня С-реактивного белка (СРБ) до 9 ЕД, СОЭ до 20 мм/ч
без видимых очагов инфекции. Физическое и умственное раз-
витие пробанда соответствует возрасту. В общем анализе кро-
ви: гемоглобин 90 г/л, СОЭ 18 мм/ч, в биохимическом анали-
зе крови: снижение уровня ферритина до 4,2 нг/мл, повышение
СРБ до 8 ЕД. При УЗИ органов брюшной полости выявлена ге-
патоспленомегалия. По данным полногеномного секвенирова-
ния ДНК обнаружен ранее не описанный в литературе вариант
(chr6:g.32858102G>A, NM_002800.5:c.358G>A) в гетерозигот-
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ном состоянии в 4-м экзоне из 6 экзонов гена PSMB9, который
приводит к аминокислотной замене p.(Val120Ile) с глубиной по-
крытия 29x. Гетерозиготные варианты в гене PSMB9 описаны
у больных с протеасом-ассоциированным аутовоспалительным
синдромом 6 (OMIM #620796) с аутосомно-доминантным типом
наследования. Аналогичный патогенный вариант выявлен у ма-
тери и брата больной.

Практическая значимость. Представленный клиниче-
ский случай характеризуется длительным анамнезом, положи-
тельным семейным анамнезом, клиническим полиморфизмом
и ранее не описанным патогенным вариантом в гене, ответ-
ственном за развитие протеасомного заболевания, что затруд-
нило своевременную диагностику.

* * *

                                  
                         
                                  
            
                                            
                     
                                         
                                                 

                                           
                                           
                                    

                                                   
                                                     
                                                        
                                                          
                                                       
                                  

                                                     
                                                       
             

                                              
                                                     
                                                           
                    

                                                   
                                                         
                                                          
                                                                 
                                                         
                                                            
                                                        
                                                                
                                                               
                                                               
                                                             
                                                              
                                                           
                                                              
                             

                                                  
                                                       
                                                       
                      

     

                                
                       
                     
                                  
                  
               

                     
                                            
             

                                              
                                                
                                          
                                                 
                                                       
                                              

                                 
                                            
                               

                                                   
                                                          
                                                         
                                                        
                                                      
                                                        
                                                    
                                                          
                                                         
                                                       
                                                      
                                                        
                                           

                                              
                                                        
                                                       
                                                     
                                                        
                                                        
                                                   
                                                         
                                                    
                                                     
                                                        
                                                      

                                                  
                                                         
                                                      
                                                             
                                                              
                                                            
                                                         
                                                              
                                                            

                                                
                                                      
                                                      
                                                        
                                                     
                                                       
                                                      
                                

     


