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Актуальность. Тромбофилия — это врождённый или при-
обретённый дефект гемостаза, приводящий к высокой степени 
предрасположенности к тромбозам. Данный клинический случай 
относится к формам: связанной с нарушением фибринолиза (го-
мозиготная мутация в гене PAI-1) и метаболической (гетерозигот-
ная мутация в гене MTHFR). Тромбофилия служит фактором ри-
ска развития тромбоэмболии лёгочной артерии (ТЭЛА) и остро-
го нарушения мозгового кровообращения (ОНМК).

Описание клинического случая. Больная Н., 14 лет. Из ана-
мнеза известно, что в конце июля 2018 г. девочка вернулась из 
г. Геленджика, после чего по прошествии суток было отмечено по-
вышение температуры тела до 39°C без катаральных явлений; на 
следующий день температура тела нормализовалась, а затем сно-
ва поднялась до фебрильной, наблюдались головная боль и тре-
мор рук. Через 2 дня после сна больная упала в ванной с высоты 
собственного роста, отмечался генерализованный тонико-клони-
ческий приступ длительностью 1 мин, купировавшийся самосто-
ятельно. Доставлена в отделение реанимации и интенсивной те-
рапии машиной скорой медицинской помощи в состоянии дезо-
риентации. По данным проведённой компьютерной томографии 
(КТ-ангиография) выявлен тромбоз левой лёгочной артерии не-
известной давности, а также локальное нарушение кровотока в 
сосудах головного мозга, начата гепаринотерапия непрерывной 
суточной инфузией. После стабилизации состояния переведена 
в отделение неврологии для обследования причин ОНМК и лече-
ния, откуда уже поступила в гематологическое отделение для ди-
агностики и продолжения антикоагулянтной терапии. Были вы-
явлены мутации в системе гемостаза: гетерозиготная мутация в 
гене MTHFR (677C>T) и гомозиготная — в гене PAI-1. Была по-
добрана доза далтепарина натрия. В последующие плановые по-
сещения отмечалась положительная динамика. Оперативное об-
наружение нарушений гемодинамики в сосудах малого круга и 
головного мозга позволили вовремя назначить приём патогене-
тических препаратов, восстановивших кровообращение и спас-
ших жизнь пациентки.

Заключение. Тромбофилия — патологическое состояние свёр-
тывающей системы крови, характеризующееся повышенным ри-
ском образования тромбов. Заболевание может стать причиной 
развития ОНМК, ТЭЛА и тромбоза глубоких вен, поэтому свое-
временная диагностика и приём патогенетических лекарствен-
ных средств являются важными мерами профилактики этих ос-
ложнений.

     


