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Актуальность. Метилмалоновая ацидурия — это аутосо-
мно-рецессивное заболевание из группы органических ациду-
рий, связанное с нарушением обмена метилмалоновой кисло-
ты и витамина В12 на уровне перехода метилмалонил-КоА в
сукцинил-КоА, сопровождающееся нарушением метаболизма
ряда аминокислот, жирных кислот с неч ётным числом атомов
углерода и холестерина.

Описание клинического случая. Девочка,14 дней, на 5 сутки
жизни ребёнок был переведён в отделение реанимации в тяжё-
лом состоянии с синдромом угнетения, патологической потерей
массы тела на 14,4% и одышкой. Питание девочка не усваива-
ла, в связи с чем переведена на парентеральное питание. Мас-
са тела при рождении 2626 г. На 14 -е сутки ребёнка перевели в
Морозовскую детскую городскую клиническую больницу в тя-
жёлом состоянии и массой тела 2579 г. Отмечалось уменьше-
ние мышечного тонуса, рефлексы новорожд ённых были осла-
блены. В биохимическом анализе крови: повышение уровня ам-
мония 316 ммоль/л, повышение лактатдегидрогеназы 656 МЕ/л
и креатинфосфокиназы 248 МЕ/л. В анализе мочи повышение
уровня метилмалоновой кислоты до 10510 мМ/моль и метил-
цитрата — до 121 мМ/моль. При тандемной масс-спектроме-
трии выявлено повышение пропионилкарнитина, свободного
карнитина, пальмитоилкарнитина. Ребёнок был проконсульти-
рован неврологом и эндокринологом — был поставлен диагноз:
наследственная болезнь обмена, метилмалоновая ацидурия.

На фоне проводимой терапии витамином В12, хлоридом
карнитина состояние реб ёнка улучшилось, рефлексы вызыва-
лись лучше, мышечный тонус нормализовался, питание ребё-
нок начал усваивать и прибавлять в весе.

Заключение. Метилмалоновая ацидурия  — тяжёлое забо-
левание, характеризующееся выраженным метаболическим

ацидозом, гипераммониемией, в результате которого у паци-
ентов отмечается патологическая потеря веса, обезвоживание,
нарушение сознания, мышечная гипотония. При наблюдении
такой клинической картины, необходимо проводить тандем-
ную масс-спектрометрию и определять количественный уро-
вень аминокислот, а также генетическое обследование на вы-
явление патологических сочетаний генов.
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