
Russian pediatric journal (Russian journal). 2025; 28(Supplement 5)
https://elibrary.ru/djhngk https://doi.org/10.46563/1560-9561-2025-28-S5

VII SCIENTIFIC AND PRACTICAL CONFERENCE OF STUDENTS AND YOUNG SCIENTISTS «STUDENIKIN READINGS»
47

                            
                           
                                   
                                                  
                                

                                                    
       

                                                  
                                                       
                                                            
                                                        
                                                        
                                                       
                                            

                                               
                                                          
                                                        
                                                              
                                                         
                                                       
                                                       
                                                       
                                                        
                                                       
                                                        
                                                         
                                                       
                                                              
                                                         
                                                       
                                                       
                                                         
                                                          
                                                          
                                                       
                                                        
                                                         
                                                           
                                                       
                                                          
                                                          
                                                        
                                                          
                                                            
                                                       
                                                       

                                                  
                                                       
                                                         
                                         

     

                               
            
              
                                       
                     
                                                  
                                 

                                 

                                                  
                                                     
                                                      
                                                    
                                                       
                                                           
                                                        
                                                          
                                                      
                                                          
                                                      

                                                 
                                                        
          

                                                 
                                                        
                                                         
                                                          
                                                        
                                                         
                                                         
                                                       
                                                         
                                                       
                                                     
                                                        
              

                                              
                                                       
                                                        
            

* * *
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Актуальность. Врождённая секреторная хлоридная ди-
арея 1-го типа — редкое аутосомно-рецессивное заболева-
ние, обусловленное мутациями в гене SLC26A3, кодирую-
щем трансмембранный белок-переносчик, который регули-
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рует хлоридно-бикарбонатный обмен в кишечнике. Частота 
патологии низкая: преимущественно в странах Персидско-
го залива — 1 : 5000, в Финляндии — 1 : 30 000, в Поль-
ше — 1 : 200 000. Заболевание проявляется с первых дней 
жизни стойкой водянистой диареей, метаболическим алкало-
зом, гипохлоремией, гипокалиемией, что нередко приводит 
к задержке диагностики и прогрессированию электролитных 
нарушений у детей.

Описание клинического случая. Девочка А., 5 лет, го-
спитализирована с жалобами на учащение стула до 10–15 раз 
в сутки, низкую прибавку в весе. Ребёнок от 1-й беременно-
сти, осложнённой выраженным многоводием, расширением 
петель кишечника по данным УЗИ. Роды преждевременные 
на 34-й неделе, масса тела при рождении 3221 г, длина те-
ла 47 см, оценка по шкале Апгар 7/8 баллов. В 1-е сутки жиз-
ни прооперирована по поводу мекониального илеуса, был за-
подозрен муковисцидоз, проведённое молекулярно-генетиче-
ское исследование — отрицательно. С рождения сохранялись 
водянистая диарея, эпизоды слабости, в анализах крови — 
гипокалиемия до 1,5 ммоль/л, гипохлоремия до 64 мммоль/л, 
гипонатриемия до 127 мкмоль/л, метаболический алкалоз. Был 
выставлен диагноз: нарушение всасывания кишечника неу-
точнённое, назначалась симптоматическая терапия курсами. 
При поступлении — отставание в физическом развитии (SDS 
роста –2,2, SDS веса –3,13, ИМТ 13,37 кг/м2, SDS ИМТ –1,68). 
Были исключены болезнь Гиршпрунга, целиакия (антитела 
к тканевой трансглутаминазе, биопсия тонкого кишечника — 
отрицательно), инфекции желудочно-кишечного тракта. Про-
ведено полноэкзомное секвенирование, в результате которого 
причина заболевания не была обнаружена, назначено секве-
нирование полного генома: два гетерозиготных нуклеотид-
ных варианта в гене SLC26A3: с.2024_2026dup (p.Ile675dup) 
и с.983dup (p.Ile329TerfsTer4), у родителей подтверждено ге-
терозиготное носительство. Таким образом, ребёнку был уста-
новлен диагноз: Врождённая секреторная хлоридная диа-
рея 1-го типа (OMIM #214700). Назначены адекватный питье-
вой режим, постоянная заместительная терапия 4% раствором 
калия хлорида под контролем кислотно-щелочного баланса, 
с положительной динамикой — электролитные нарушения 
купированы, за год девочка выросла на 8,5 см, в весе приба-
вила 2,6 кг.

Заключение. Представленный клинический случай под-
чёркивает сложность диагностики хлоридной диареи и зна-
чимость генетического исследования у детей с хронической 
мальабсорбцией неясного генеза.

* * *
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