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Резюме

В статье представлен случай наследственного заболевания обмена веществ – дефицит ацил-КоА дегидрогеназы 
жирных кислот с очень длинной цепью у ребенка 14 лет. Описана клиника развития и особенности течения данного 
заболевания.
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Summary

The article presents the case of hereditary metabolic disease – very long – chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency in 
a 14 years old child. It describes the clinical picture and development of the disease.
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Обмен опытом

Наследственная патология занимает значитель-
ный удельный вес в структуре детской заболевае-
мости, смертности и инвалидности. Около 50-70 % 
родившихся детей имеют врожденные и наследствен-
ные заболевания. Только 25 % наследственных забо-
леваний проявляются в период новорожденности, а 
остальные манифестируют в детском или подростко-
вом возрасте [2].

Дефицит ацил-КоА дегидрогеназы жирных кислот 
с очень длинной цепью (VLCAD) ‒ наследственное на-
рушение бета-окисления жирных кислот встречается 
в популяции с частотой 1:50 000 новорожденных. За-
болевание обусловлено мутацией структурного гена 
митохондриальной длинноцепочечной ацил-КоА деги-
дрогеназы, приводящее к ее недостаточности во всех 
тканях, фибробластах и лимфоцитах. Ген картирован 

на 17p11.2-p.11.13. Тип наследования – аутосомно-ре-
цессивный.

Приводим клиническое наблюдение первого слу-
чая данного заболевания в Хабаровском крае. В нашем 
случае девочка Н., 14 лет, была обследована в связи с 
выраженными приступами мышечной слабости, кото-
рые проявились сразу после рождения, непереносимо-
стью усвоения жиров. Из анамнеза: в родословной в 
двух поколениях мочекаменная болезнь. Данный слу-
чай единственный. Девочка от первой беременности, 
протекавшей с токсикозом первой половины и угрозой 
преждевременных родов, по поводу чего проводилось 
лечение. Роды в срок, самостоятельные, околоплод-
ные воды были мутные. Масса ребенка при рождении 
3400 г, рост 50 см. Оценка по шкале Апгар – 8-9 баллов. 
К груди новорожденная приложена на 8 сутки. В связи 
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с выраженными кожными изменениями (токсическая 
эритема) ребенок переведен на искусственную смесь 
(на соевой основе). Выписана из родильного дома на 
8-е сутки с диагнозом: перинатальная энцефалопатия 
гипоксического генеза. С рождения родители отмеча-
ли у ребенка мышечную слабость. После введения в 
пищевой рацион жиров у девочки стали появляться 
приступы многократной рвоты в течение 3-4 дней на 
фоне сохраняющейся мышечной слабости, обезвожи-
вания, судорог. Приступы купировались введением 
глюкозо-солевых растворов. Следует обратить внима-
ние и на то, что рвота появлялась и после интенсивной 
физической нагрузки.

В связи с вышеописанной симптоматикой девочка 
была обследована в лаборатории наследственных бо-
лезней обмена веществ г. Москвы. При исследовании 
спектра ацилкарнитинов выявлены стабильные из-
менения, указывающие на дефект окисления жирных 
кислот с очень длинной цепью – повышение спектра 
ацилкарнитинов, повышение концентрации тетра-
деканоилкарнитина (С14), тетрадеканоилкарнитина 
(С14:1), гексадеканоилкарнитина (С16:1). При молеку-
лярно-генетическом исследовании выявлена мутация в 
7-м экзоне гена – изменение нуклеотидной последова-

тельности с619t>c, приводящее к замене рSer 207 Pro в 
гетерозиготном состоянии. В 13-м экзоне ‒ изменение 
нуклеотидной последовательности с.1267g> a, приво-
дящее к замене рAla 426 Thr в гетерозиготном состоя-
нии. Методом прямого секвенирования пациентке был 
подтвержден диагноз: недостаточность ацил-КоА де-
гидрогеназы жирных кислот с очень длинной цепью.

Таким образом, на основании жалоб, клинических 
проявлений и лабораторно-инструментальных иссле-
дований у девочки в 14 лет установлен диагноз – недо-
статочность ацил-КоА дегидрогеназы жирных кислот 
с очень длинной цепью, промежуточная форма.

Основным лекарственным средством в лечении яв-
ляется Ликвиджен в дозе 50 мл в сутки пожизненно. 
На фоне проводимой терапии снизилась частота при-
ступов, отмечается положительная картина биохими-
ческих показателей в крови.

Представленный случай свидетельствует о целесо-
образности расширения спектра нозологий (дефекты 
обмена жирных кислот и др.) для включения в про-
грамму массового неонатального скрининга с исполь-
зованием тандемной массспектрометрии, существен-
но улучшающей скрининг и расширяющей список 
скринируемых нарушений, поддающихся лечению.
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