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накопления гликогена, митохондриальными заболеваниями, врожденными миопатиями 

МЕДИЦИНСКОЕ ЗАКЛЮЧЕНИЕ ВРАЧА-ГЕНЕТИКА 

Пациент, Бабаева Арина Тимуровна, 18.02.2020 (3 года), 
Адрес: 
ЖАЛОБЫ: мышечная слабость, повышенная уrомляемость, прихрамывание при ходьбе, ауrичные черты 
поведения в виде стереотипных бытовых привычек, отстраненности от сверспшков, снижение показателей 
глюкозы (до 2,3 ммоль/л), на задержку речевого и моторного развития. 
АНАМНЕЗ ЖИЗНИ: Ребенок от 2 беременности (от первого брака 16 - роды, девочка), роды 2. 
Беременность протекала на фоне истмико-цервикальной недостаточности, прием утрожестана, низкое 
прикрепление плаценть1. Роды срочные, самостоятельные на 39,5 неделе. Мекониальные околоплодные 
воды. Масса при рождении - 3070 r, длина - 45 см, Апrар 8/9. 
Раннее развитие: голову держит с 3 мес., сидит с 9 мес., ходит с 12 мес., слова с 12 мес. 
Наследственный анамнез: старшая сестра (полусибс по матери) - трудности в обучении, избьпочный вес, 
нарушенный аппетит, маленькие ладони, слабое сосание в раннем детстве, вялость (проводился анализ на 
синдром Прадера-Вилли - отрицательный). У матери в детстве отмечалась rипоrлихемия, бронхиальная 
астма. 
АНАМНЕЗ ЗАБОЛЕВАНИЯ: На первом году жизни отмечалась мышечная слабость, нарушение набора 
веса. В 1 год 4 мес. - регресс навыков, связанный с вакцинацией от полиомиелита, после отмечались 
повторные регрессы на фоне ОРВИ. Отмечаются приступы слабости, часто после ночного и дневного сна, 
которые купируются В данный момент трудности при поднятии головы из положения лежа па спине. 
Обследована в стационаре ЭНЦ: "Идиопатическая кетотическая гипогликемия. Ауrизм. Синдром 
мышечной гипотонии (структурная миопатия?)". Накануне консультации - приступ слабости, рвоты (через 
час после еды), глюкоза 3,9 ммоль/л. КФК - норма. ЛДГ - 262 Ед/л (норма 125-220). Офтальмолог: 
астигматизм? Получает крахмал в качестве добавки к основному рациону. 
ДАННЫЕ ОБЪЕКТИВНОГО ОСМОТРА: 
Общее состояние: удовлетворительное 
Рост: 91 см (25-50%) 
Вес: 12 кг (3-10%) 
Окружность головы: 48 см (3-10%) 
Фенотип: миниатюрные черты лица, низкий лоб, высокое небо, мышечная гипотония, клинодактилия 
мизинцев кистей, клинодактилия 4 пальцев стоп, пупочная грыжа, маленькие диспластичные ушные 
раковины с чрезмерно загнутым завитком. Расторможена. Стереотипная несюжетная игра. 
РЕЗУЛЬТАТЫ ПРОВЕДЕННОГО ОБСЛЕДОВАНИЯ: ТМС от 09.2022: все показатели в пределах нормы. 
УЗИ почек и ОБП (от мая 2022): без патологии. 
ЭНМГ (06.10.2022): негрубые первично-мышечные изменения в рамках дисплазии соединительной ткани. 
Проба с голоданием (14,5 часов): гликемия - 3,43 ммоль/л, кетоны - 2,8 ммоль/л. 
МРТ: картина без очаговых изменений, объемных изменений головного мозга. Дилатация верхнего 
сагиттального синуса, аплазия поперечных венозных синусов. 
ЭХО-КГ: без особенностей. 
ЭЭГ сна: эпи-активности не зарегистрировано. 
ДИАГНОЗ:
Еlб.1 - Идиопатическая кетотическая гипогликемия. Дифференциальный диагноз 

и 
между 

хромос
болезнями

омными
патологиями (в связи с ауrистичными чертами). 
РЕКОМЕНДАЦИИ: 
На основании клинических признаков и данных обследования (задержка речевого и психо-речевоrо
развития, непереносимости физических нагрузок, повышения ЛДГ, кетонов, гипогликемии, ауrистическ:
черт поведения) целесообразно выполнение полного секвенирования генома Дуо (пробанд и старш 
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