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А11ам11ез: Ребенок от5 беременности.протекавшей на фоне ОРЗ в]З-14 недель,17-18 нед,во 
2половнне беременности -анемия (94r г\п), 1юсительства TORCH ннфекций.-хnа.\lидиоз 
G.Во время береме,шости 11е лечилась.частые rерпстнческнс высышши,1 на rубах во время 
берсме111юсти ( со слов мамы) 
,.Роды 3' в 40 недель .,са.\lОПроизвольные.с преж:девреме1111ым OТX0JICДCIIHCM ОКОЛОПЛОШIЫХ 
вод.безвошн.�й nернод01ч04мнн 
Родился М -3406,Р52см.окр.rол -35см,окр.rр 34см.Шкала Апrар8/96аллов.В возрасте 5ш1ей 
сЗО.09-30.10.19 стац. лечение в ОПН -
Основ1101!: клинический диаrноз .811уrрижелудочковое(11етравматнческое ) кровоизлюшне 
!степ.правого бокового желудочка. 
Конкурирующий диагноз: Др. уточ11.врожде1111ые анмални серш�в.Очаговые образования в 
стенке правого желудочка.Рабдомномы.Фактор риска по 1)-берозному склерозу 
Ослож11е11ш1: Постrнпокснческая кардиопатия,скло1111ость к брадикардии. 
Соr1утствующие диапюзы:Остеопетроз рецесс11в11ыn(Мрамор11ая болезнь).Вторичный 
rнперпаратнреоз.ВнуrриуrJХ)бная гипоксия.впервые отмеченная до начала 
родов.Перн11аталы1ое поражение ЦНС,смеша1111оrо rе11еза,о. период.Синдром мышечноl! 
ГИПО70НШI. 

МАРС:000(3,9мм) с умеренным сбросом в11раво"Дилатация правыхотделов сердца и 
левого предсердна.ТР и ПР lст.ДХЛЖ.Кровоизлняина в склеры.Токсическая эрктема.ОН­
фоновая а11rиолат1tя 
29 10.19-11апрвле1�а выписка в ФГБУ"НМИЦЭ" инсти,уr детской э11Докринолоrи11 МЗ РФ на 
консультацию с целью определенна да11ь11ейшей тахтшm веде1111я ребенка в связи с 
nовыше1111ым уровнем паратнреоншюrо гормона что не оn11са1ю при остеопетрозе 
.01 11 19 телемед11ц1111кая конультацн.11 ФГБУ"Нац11011альныR меД11цн11ск111! 
иследовательскиR ценч, э1щокр1111олоr11н МЗ РФ -Заl(Люченне: На основании наличия 
выраженного уплот11е11ия костной ткани ч,убчатых костей.наличия 
r11nокальциемии.умсрешю вь.1раже1111ой тромбоцитоnении,наличия фе11от11пнчек11х 
пр11з11аков (гндроцефальная форма черепа).наиболее вcpo.llТIIO наличие у ребенка 
Остеопетроза .. Выраже1111ое повышение уровня парапор�,юна до 249пr\мл(норма 12-88) в 
да1111Оi1 сиrуацни может быть обусловлено rипокальциемнейОI I0.19 Са 2 +  =0,97 ммоль\n,от 
10.10.19 Са обш. 2,07 ммоль\n.),что можно раценитькак вторичный rиперпарат11реоз на 
фоне r11покальц11ем11и.Гипокальциемиа яВJJается: од11им нз составля:ющнх клюшческоl! 
картины сшщрома. 
!0.1 L20l 9 - л�ю.веде,ю исследование ДНК 11а наличие мутации с 807+5G А в гене TCRGI 
.ответстве11нь.1й за развитие аутосоr,1110-рецесс1шноrо остеоnетроза среди чувашей 11 
марийцев "Врезультате анализа да1111ыn патологический вариант обнаружен в rомозиrот1юм 
состоянии. что подтверждает Д11аг11оз "наследственнwn аутосомно-реuессиныR 
и11фа11тильиый осrеопетроз• молекулярно •rкнетическими методами. 
25 11 19 консультнрова II генетиком в БУ ППЦ МЗ Чувашни. сДЗ-Остеоr1етроз рецесснв11ый 
(Мутация с 807+5G>A в re1te TCIRGI в rомозиготном 
состоянин.Рекоме1щовано:Комплексное обследован11е в рамках решения вопроса о 
пoкaзaJIII.JIX к трансплантации костного мозга. Узи ОБП.почек.серш�а.НСГ.БиохимнчссК11й 
ан кров11,ОАКОАМ,коаrулоrрамма.МРт rолю мозrа,ЗВП,СВП.ЭЭГ 
На стац. лечении в БУ ГДБ№2С1711.19-23.11 19С дз-ОстрыR обструктивный бронхит 
ер.ст т 
Заключенис26.11 19нз РДКБ ФГБОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова МЗ России-на 
ос11ованин раннего мультнсистемноrо 11ораже11ия с воВJJечением сердца,почек.эндокришюй 



систсмы,центральной нервной системы( появление косвенных признаков внуrричерепиой 
гиnертеюнн).данных нейровизуализации,следует рассматривать у ребенка наличие 
Нейродсге11сративиой формы болсзн11и,яаляющсйся противопоказанием к роведсиию ТГСК. 

Выписа.11 с измснешuми в ан крови 21 1 19 -эритроциты 2,75,геJ�lоrлобин 96г\п,гсматокрит 
25,2.тромбоuиты 92, 
Объеа."Тнв11ыti стач·с:: Состояние rю заболеванию ближе к тяжелому.Правильного 
телосложения .умеренног о 1111та11ия.Выстуnают лобные бугры.Голова гидроцефальн ой 
формы.Дыха1111е стидорознос .Синдром заходящего солнца.То11ус мыщц с1шже11. Кожа и 
видимые слизистые бледные .. чистые. В зеве без признак ов воспале1111я. Перкуторный звук 
ясный легочный над всемн полями Дыха1ше пуэршtыюе, пр оводится во все отделы, хрипов 
нет, ЧД =38 в мин. Область сердца без патологии, границы в пределах возрастной нормы. 
То11ы сердца яс11ые. ритм не нарушен,сист шум на верхушке и lfiт ЧСС =138 в мин. Жив от 
мягкий, 11е вздут, симметричс11, участвует в акте дыхания, нс налряжен, безболезненный, 
досту�1е11 110верхностноR и глубокой пальпации. Симптомов раздраже11ия брюшины нет 
Пече11ь в возрастных размерах. Селезенка не nальпируется. Симптом Пастернацкоrо 
отрицателе11 с обеих сторон наружные половые органы развиты nравильно,по мужскому 
тн11у Стул и мочеиспуска1111е не 11аруше11ы. 
В- 4600 кг,Р -55см,МРП-4 
Обос:11ова1111е кл111111чес�.:01·0 ,rщаr11оза: данных антроп ометриии, а11ам11еза заболевания, 

Д11ап1оз: Остсопетроз рецсссив11ыА(Мраморная болезнь). 
Вторич11ыА rиперпаратнре оз . 
.Перю�атальное поражение ЦНС,смсша�шоrо rенеза,о. период.Сн1�дром мышечной 
гипотонии. 
МАРС:00O(3,9мм) с умеренным сбросом вnраво ... ТР и ПР lст.Д:ХЛЖ . 
. ОН-фоноваи анrнопатн.11 
Пла11 обслсдовани11: в дополнительном обследова.нии нуждастс• 
llлa,1 .'ICЧCIIИM: В ПJЮДОЛЖСIIНИ лече11и11 нуждается 

Обс.'1сдова1111е: кровь на щсл. фофотазу,кальцнй,фосфор в д1шамике.ОАК 
Лс•1с1111с: KOIJC генСП1ка-
Рекомс11Дова110: В связи с нзмс11иями в а11. крови в виде 

:,ритроцнтопенни.,тромб оцитопенни .. ,.сннженне гемоглобина направляется на стац. лечение 

номер1юе наравлсние в БУ ГДКБ в груд�шчковос отделенис.N'!21230219024227 
Яв�.:а: после выписки 
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