
ГОСУДАРСТВЕННОЕ БЮДЖЕТНОЕ 
УЧРЕЖДЕНИЕ ЗДРА ВООХРАНЕНИЯ 
«ДЕТСКАЯ ГОРОДСКАЯ БОЛЬНИЦА» 
г.Калуrа, ул. Салтыкова - Щедр1111а, д.11, 
пс11хо11евролоr11ческое отделение 
Тел: 8( 4842) 57-44-70 

ВЫПИСКА ИЗ ИСТОРИИ БОЛЕЗНИ № 3376 

Фамилия, имя, отчество: Молотилина Виктория Петровна

Дата рождения: 19.03.2011 11 лет. 

Адрес: 
Поступила: 23.09.222г. Выписана: 05.10.22г. 

Диагноз клинический: G80.4 

Основной:: Детский церебральный паралич, средней ст. тяж. Атонически-астатическая 

форма. GMFCS-II уровень. Исключить Болезнь Хартнупа? Заподозрена инфантильный 

паркинсонизм-дистония? 
Сопутствующий: F71.1 Умеренная степень умственной отсталости с нарушением 

поведения. Пароксизмальный синдром. 

Жалобы: эпизоды немотивированного возбуждения, в виде частого дыхание, подергивание головы и

рук, отставание в развитии от сверстников, задержку речевого развития, шаткость при ходьбе,

неловкость движений. 
Анамнез заболевания и жизни: девочка от II беременности (I- сын, здоров), протекавшей с 

токсикозом I половины, на фоне анемии. Масса при рождении 4050, длина 52 см. Особенности родов: 

закричала не сразу. В роддоме поставлен диагноз: внутриутробная гипоксия плода. До 4 суток 

находилась в ОРИТ. Позже наблюдался у невролога по поводу энцефалопатии. Профилактические 

прививки по индивидуальному плану. Голову держит с 3 мес, сама сидит с 1 года, самостоятельно 

пошла в 8 лет. Психоречевое развитие: слова после 2 лет, фраза пока не сформировалась. 

Болела и болеет часто ОРВИ. Из детских инфекций не болела ничем 
Проведено обследование: 
МРТ головного мозга (24.09.2012) МРТ - признаки умеренной внутричерепной гипертензии. 

Правосторонний гайморит. 
ЭЭГ - видеомониторинг (05.09.2022) в сравнении с предыдущим исследованием от 03.04.22 

отмечается отрицательная динамика в виде регистрации эпилептиформной активности во сне со 

смещением медленно-волнового преобладания из заднепроекционных в бифронтальные отведения. 

Психиатр (02.06.2020) F7 l. l Умеренная степень умственной отсталости с нарушением поведения. 

F95.2 Комбинированные тики и вокализмы. 
Органические кислоты (09.06.2022) в моче пациента повышена концентрация 5- 

гидроксииндолилацетата. Данные изменения могут быть обусловлены синдромом голубых пеленок, 

инфантильным паркинсонизм-дистонией. 
Генетик (22.07.22) Заподозрена инфантильный паркинсонизм-дистонией. (23.06.22-сдан анализ 

полногеномного секвенирование - в работе) 
Окулист (08.04.22) - миопический астигматизм (спазм аккомадации). Органическое поражение 

проводящих путей зрительного анализатора. Косоглазие периодическое альтернирующее частично 

аккомодационное. 
Объективно: ЧСС 84 в', ЧД 20 в', АД 85\55. mm Hg. Состояние средней тяжести. Кожа и 

слизистые чистые, бледно-розового цвета, зев спокоен. В легких дыхание везикулярное, сердечные 

тоны ясные. Живот мягкий по всей поверхности. Стул ежедневно, диурез достаточный. 

Невростатус: самостоятельно ходит с 2019г., Сама проходит несколько шагов. Походка атони 

чески-астатическая, преобладает шаткость. Широко расставляет ноги.ЧН: движение глазных яблок 

ограничены в основном в боковых отведениях. Нистагм эпизодически. Расходящиеся косоглазие OU. 

Взгляд непродолжительно фиксирует. Зрачки: округлой формы, D=S, реакция на свет прямая, содру 

жественная сохранены. Мимика живая, с легкой асимметрией. Дизартрия, гиперсаливация. Затруд 

нены движения, требующие тонкой моторики, особенно в руках. Спонтанная активность сохранна. 

Мышечный тонус гипотоничен в ногах больше, чем в руках. Гипермобильные суставы верхних 

конечностей. Сухожильные рефлексы высокие, D=S. Сгибательная контрактура коленных суставов 

Психический статус: в контакт вступает, выполняет простые поручения. Поведение спокойное. 
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Молотилина Виктория Петровна
Возраст: 11 лет [ата рождения: 19.03.2011
Адрес: Россия,2480зз, обл КалужскаlI, г Калуга, ул Фомушина, д.26,кв.2\
Номер карты: 36902122
24.||.2022 11:20- Прием (осмотр, консультация) врача-эндокринолога, н.с.
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АНАМНЕЗ ЖИЗНИ (летский эндокринолог)

Жалобы
на задержку психоречевого р€ввития, низкий рост
Анамнез жизни
Беременность протекала: на фоне хронической гипоксии, токсикоза, анемии
Роды: 2, самостоятельные, в срок
Масса при рождении: 4050 г
Рост при рождении: 52 см
Асфиксия при рождении, до 4 суток находилась в реанимационном отделении
Развитие на l году жизни: с задержкой моторного развития, с задержкой психомоторного разви,гия
Перенесенные состояния
Детские инфекции ветрянЕш оспа: ?
Респираторные заболевания
травмы, операции отрицают
фебрильные судороги, апноэ в 7 лет
Аллергологический анамнез
без особенностей
лекарственную и пищевую чrллергию отрицает
Наследственный анамнез
Не отягощен
Ростматери: |67 см
Рост отца: 165 см _! . ,

Щелевой рост: 158.5 см е - l' |,l- l

I_{елевой рост SDS: -0.746 SD
Пациент наблюдается у
гастроэнтеролога: СРК смешанный вариант
неВропатолога: .ЩI]П, атактическая форма GMFCS 2 уровень, последствия внутриутробной и пери-
натальноЙ гипоксии, перивентрикулярнtш энцефалопатия с поражение височно-теменных отделов,
СмешанныЙ тетрапарез, грубая задержка психоречевого рzввития, дистонические атаки, апноэ во
сне,
окУлиста: частичная аторофия зрительного нерва, миопия высокоЙ степени, астигматизм, расходя-
щиеся косогл€}зие
ортопеда: сколиотическаJI осанка, врожденный подвывих правого бедра, приводящая контрактура
левого т/б сустава, дмспластическaUI двусторонняя соча valga, плоско-вЕ}льгуснЕuI стопа

АНАМНЕЗ ЗАБОЛЕВАНИЯ И РЕЗУЛЬТАТ ОБСЛЕДОВАНИЯ (летский эндокринолог)

Анамнез заболевания:



С рождения наблюдается у невролога: ДЦП, атактическая форма GMFCS 2 уровень, последствия
внутриутробной и перинатальной гипоксии, перивентрикулярная энцефалопатия с поражение ви-

сочно-теменньж отделов, смешанный тетрапарез, грубая задержка психоречевого развития, дисто-
нические атаки, апноэ во сне, нарушение дыхания. ээГ от 09.2022 - отрицательная динамика в

виде регистрации эпилептиморфной активности во сне. МРТ головного мозга (20|2): признаки

умеренной внутричерепной гипернтензии. Неоднократно консультирована генетикоМ.
Кариотип: 46,ХХ. Хромосомный микроматничныЙ анализ - патологии не вьuIвлено.

Полногеномное секвенирование: обнаружен ранее не описанныЙ в литературе вариант в гетерози-
готном состоянии в экзоне |2 и 20 гена ТСF4, приводящий к приобретению стоп-кодона и прежде-
временной терминации трансляции p.Gln3l9Ter. Патогенный вариант в гене ТСF4 могу приводить
к развитию нескольких заболеваний, в том числе: аутосомно-доминантного синдрома Питта-Хоп-
кинса (OMIM 610954). Рекомендовано проведение секвенированию по Сэнгеру, результаты в ра-
боте.
Обследована летом 2022 года, со слов в гормональном анаJIизе крови эутиреоз, пролактин в норме,
костlIый возраст на 7-8 лет (данные не представлены).
IJ настоящее время получает топиромат.,

ОСМОТР (детский эндокринолог)

Рост: 119 см
SDS'pocTa : -З.982 'i'''

Вес : 25.0 кг
SDS веса : -2.87|
Иllдекс массы тела : |'7.7 кr/м2
SDS индекса массы тела : -0.073
Состояние : удовлетворительное
ТелосложеIIие : нормостеническое
Кожные покровы : умеренной влажности, местами элементы атопии,
Слизистые : нормальной окраски, чистые
IIодкожлlо-жировая клетчатка : рЕlзвита умеренно
II{итовидная железа : расположена типично, подвижна при глотании
Т'апнер(Вl,Р1-2)
Сердечltо-сосудистая система пульс: 105 ул.\мин; артериальное давление : |0'l165 мм.рт.ст.,
,tоtlы сердца ясные, ритмичные; дыхание : везикулярное; хрипов нет ; Мочеполовая система :

свободное, бlб, в памперс.; Стул: через два-три дня, в памперс

РЕКОМЕНДАЦИИ (детский эндокринолог)

I{аблюдение и назначения педиатра, невролога, психиатра, окулиста, ортопеда, гастроэнтеролога
Сбалансированное белково-энергетическое питание
Контроль весоростовых параметров 1 раз в 3-6 месяцев
Рентген кистей рук (принести снимок) } ll ,r.;1 =
[Iриrrести результата гормонального обследQвания (ТТГ, свТ4, пролактин, кортизол,_ИФР-_1)..- ,. .
Контроль чсс' при сохранении тахикардии, консулЬтация кардиолога 

| ---л --ё1;, 
"i ft,{i l"

Хо;tекальциферол (профилактические дозы до 1000-1500МЕ/сут) в осенне-весенний период под
контролем 25(ОН)Д (лето, поездки на море возможна- отмена препарата)
Повторная консультация с результатами обследования

диАгноз 
АмБулАторныЙ 

l

КJIИНИЧЕСКИЙ ДИАГНОЗ:
Основной: Залержка роста. Синдрома Питта-Хопкинса
основноЙ УТоЧНЕНныЙ : Код по МКБ10:
Научный сотрудник, Врач-детский эндокрин

ноября 2022 г.



focygapcraetnoe 6pAxernoe frpexgenr{e 3gpaBooxpaHenus Kanyxcrofr o6nacru "Kalqrxcra.s o6lacrnas
KilEHfiqecKaff HercKaff 6oJttnnqa"

Ilymuononor - Aerlr KoncyJlbraruauufi [pI{eM

Monorunrna Burropua flerpoana 19.03.2011 POCCI4fl, KAJIyXCKAfl OEJI, f KAJIy|A, OOMyIXI'IHA yJI,

1,.26, xs.2t

I9.L2.2022 L0:20

)Kano6rr: Ha Bo3Hr{KHoBeHr{e cyAopor c rIofiBJIeHrreM TaxrrrrHoe, (ognoxparHo a 7 JIer gnl{3oA arlHoe na Qone
cygopor). CNuurorr,ru 1-2 paea B EeHb. C orra6pa 2022r Ha3natreH rorupaMar 25 Iur x 2 pasa c roJlox.
srfQerrou B BHEe yMeHbrueHr{r r{HreHcr{BHocrr{ upr{cryfioB ra ypexetr{e rto qacrore

AnneproaoranaMne3: Hacregcrsexnocrb: aHaJrr{3 MaMbr Ha cr{HEpoM flurra-Xonrnnca a pa6ore.

O6rerrrrnrrfi craryc: T-36.6 rpan. 9[[-20 s L rrrun. rICC-9O a 1 Mffi. Cocrosnue rflxreJloe ro
coBoKynrocrr{ HeBpoJrorn.recrofi c[[ToMar]rKr{. CauovyacrBr{e crpagaer.Ce6s ue o6crryxasaer. Ha ocMorpe
rrpr{cryrr rfirrepBerrrlrnrrlr{E lo 30 r{I[ B 1 Mr4n, prliwrcs, HecKonbKo ceKyHE ( 5-7). Koxtrue [oKpoBhI
6remroaaroro rlBera, cso6ognue or cbrnr{. Hocosoe Hbrxanxe He 3arpygnero. 3es 6es npuenaKoB ocrporo
Boc[aJreHr{r. Oguumra B noKoe ner. fpygnaa KJrerKa suQreeruaro3Har. llepryropno HaE nerKntvIr,I suruti
aeroqnuri sayr. fluxanr4e B JrerKr{x xecrKoe, xp[noB ner. Tonrr cepErla 3BfIHbIe, purMfitlnble. Cryn
exeAEeBHo, Morlr.rTc.ff B naMnepc. ce6s ne o6cnyxuaaer. Pe.Ib o6paulennyro He [oHr{Maer. Egnnnvnble cJlorll
rrpor{3Hocr{T.

Iuarsoe uo MK6-10: G80.4 Crntporrr flrrra- Xourruca?
Ilnau o6cneroaasnff: aEaJrE3Lr ce*BeErpoBauf,e uo Ceruepy n pa6ore.
Ilnax Jreqernr:cr{MrrroMarr{qecKag repauug HeBpoJrora, grgoKpr{Honora, Aoo6cregoBaHl{e y reuerl{Ka. .

Perouengaqf,r: 1. Ha6nroneur{e rexerr{xa. 2. Jleqenrre rreBponora. 3. Ocrrrorp [ynbMouonora tro
neo6xognrvrocrn. CueqaQ*.recxoro JreqeHr{ff AaHHoro sa6oaeaaHufl Her.

Kocrroqenxo Harams OnerosHa
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