
обос бленное стоуктуонос подразделение - Научно- i

исследоватепьскии клиническиv. институт педиатрии i

dB@eOВЗJimF:t:<91§ @'FРУ1NЕМ'РН��Пб1,!194здЕЛЕНИЕ 
н��в--cи�cJmffh'йXtrnt:�к���SijEcкий институт

Е ffl'йlfьн
о
гос\ьраз

о
вания_ 

«,-occиt-ff��--

q �
i"
'i-нальныи исследовагепьскии медицинскии 

}j�)J;�Al\��A)(IO·..-JL.ВEЛЪ;ВIЩ�BA 
Ф.

[
ГБO'¼l.}.GalblriMМ,.)17 FMМtl1bl,�.liИd�Ги@BA 1'{1ИНЗДР АВА РОССИИ 

Талдомская ул., д. 2, г. Москва, 12:)412 j
Россия 125412, г.Москва, ул.Талдомская, 2 
Тел.+7 (495) 483 41 83, +7 (495) 487 20 45 
e-mail: doctor@pedklin.ru
www.pedklin.ru

Педиатрическое отделение врожденных и наследственных заболеваний 
(Научный руководитель отделения - заведующий отделом, доктор медицинских наук 

Николаева Е.А.) 
ВЬШИСНОЙ ЭПИКРИЗ ИЗ ИСТОРИИ БОЛЕЗНИ № 4304/2019 

Ф.И.О. пациента: Козырчикова Анна Сергеевна
Дата рождения (возраст): 28.11.2015 (3 года)
Адрес проживания: Свердловская обл, Екатеринбург г,
Социальный статус: дошкольник (неорганизован)
Находился на лечении с 21.05.2019 по 31.05.2019
Отделение: Педиатрическое отделение врожденных и наследственных заболеваний

Диагноз заключительный: основной: Нейродегенеративное заболевание: Синдром Ретта, 
классическая форма, псевдостационарная стадия: микроцефалия, задержка психоречевого развития. 
Атонически-астатический синдром. Генетическая эпилепсия. Сгибательные установки голеней. 
Эквинусно-вальгусные установки стоп. Нарушение осанки по · типу сколиоза. Нарушение 
самостоятельной вертикализации. 

Диагнозы сопутствующих заболеваний: Вторичная митохондриальная недостаточность. Синехии 
малых половых губ. Гиперметропический астигматизм OU. Меланоз склеры. Функциональный 
запор, субкомпенсированный. Киста левой почки. Правосторонний нефроптоз. Повышение 
подвижности левой почки. Функциональный запор, субкомпенсированный. Дисфункция билиарного 
тракта на фоне аномалии формы желчного пузыря. Остеопороз. 

Жалобы при поступлении: на задержку психоречевого развития, стереотипные движения рук, 
нарушение походки. 

Анамнез: Ребенок от I беременности, протекавшей на фоне анемии. Роды первые на 40 нед. гестации, 
физиологические. 
Масса тела при рождении 3250г, длина тела 51 см, оценка по шкале Апгар 7/86. 
Ранее психомоторное и речевое развитие: головку держит в 3 мес, самостоятельно долго не сидит, 
ходит с поддержкой, отдельные слова с 6 мес. 
Регресс появился в декабре 2016 года (в возрасте 1 года) на фоне приема ноотропных препаратов 
(дибазол, кортексин, глиатилин) появились стереотипные движения в виде "похлопывания ручек", 
брала пальцы в рот. Первые приступы в виде тремора, смотрела на одну точку, не реагировала на 
окружающих, продолжительность приступов в течении 1 мин. На ЭЭГ от 02.12.2016г выявлена: 
субклиническая эпилептиформная активность в правой и левой в центрально-теменных областях в 
синхронных и асинхронных областях в виде комплексов пик-волн высокого индекса. С декабря 2016г 
ребенок стал получать кеппру в сиропе 400 мг/сут (2 мл х 2 р/д) внутрь. Ночное ЭЭГ-видео­
мониторинг от 04.2018г регистрируются продолженная региональная эпилептиформная активность в 
центрально-теменно-височных отведениях билатерально асинхронно с амплитудным акцентом справа. 
Периодически регистрируются пробеги волн бета-диапазона в левой лобно-височной области 
продолжительностью от 2 до 16 мин амплитудой до 30 мкВ. 
В феврале 2017 при секвенировании ДНК девочки выявлена мутация в гене МЕСР2 (с.763С>Т 
(p.R255*) в гетерозиготном состоянии. 
Анализ на Х-инактивацию от 15_09.2017- неслучайной инактивации не вывялено. 
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