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Актуальность. Псевдогипопаратиреоз (ПГП) — наслед-
ственное заболевание, характеризующееся клинико-лабора-
торными признаками гипопаратиреоза на фоне нормального 
или повышенного содержания паратгормона в крови. Актуаль-
ность патологии заключается в полиморфизме клинических 
проявлений ПГП и трудностях его диагностики. 

Описание клинического случая. Больная А. от 1-й бере-
менности, срочных родов, масса тела при рождении 2850 г. 
С первых месяцев у ребёнка отмечались высокие прибавки 
массы тела. В возрасте 5 мес девочка была госпитализиро-
вана в отделение раннего возраста в связи с задержкой нерв-
но-психического развития. При осмотре отмечались недо-
статочное развитие мозговой части черепа, отёк мягких тка-
ней головы, отсутствие возрастных навыков, масса тела 16 кг. 
При лабораторной диагностике выявлено повышение концен-
траций тиреотропного гормона (ТТГ) до 31,1 мкМЕ/мл в кро-
ви. Уровни свободного тироксина и антител к тиреоперокси-
дазе в пределах нормы. По данным неонатального скринин-
га больной уровень ТТГ 4,07 мкМЕ/мл (норма до 20 мкМЕ/
мл), что исключило врождённый гипотиреоз. Назначены ди-
ета, левотироксин в дозе 12,5 мкг. Однако амбулаторно ребё-
нок терапию не получал, возрастную диету не соблюдал из-
за низкой комплаентности матери. При госпитализации в воз-
расте 1 год 5 мес масса тела больной была 26 кг, ИМТ 33,2 
кг/м2, сохранялся повышенный уровень ТТГ до 7,17 мкМЕ/
мл в крови. На фоне регулярного приёма левотироксина в ус-
ловиях стационара уровень ТТГ увеличился до 10 мкМЕ/мл 
в крови. При этом содержание паратиреоидного гормона, кор-
тизола и инсулина в пределах референсных значений. Учиты-
вая патологическую прибавку массы тела, гипотиреоз, фено-
типические изменения (ожирение, округлое лицо, короткая 
шея, брахидактилия), грубое отставания больной в речевом и 
моторном развитии, принято решение о проведении полного 
экзомного секвенирования. По данным этого анализа обнару-
жена мутация в гене GNAS, приводящая к развитию ПГП. В 
возрасте 2 года 4 мес девочка была вновь госпитализирова-
на в стационар, масса тела 19 кг, ИМТ 24,5 кг/м2. При обсле-
довании сохранялся повышенный уровень ТТГ до 9,2 мкМЕ/
мл в крови. Проведена коррекция питания с учётом суточной 
потребности ребёнка. В терапии была увеличена доза лево-
тироксина до 25 мкг.

Заключение. При подозрении на ПГП следует учитывать 
морбидное ожирение, полиморфизм клинических проявлений 
и данные лабораторного обследования. Важное значение име-
ет молекулярно-генетическое подтверждение диагноза ПГП. 
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