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Стеренчук Глеб Александрович 
Возраст: 5 лет Дата рождения: 12.06.2014 
Адрес: Россия, 664082, обл Иркутская, г Иркутск, Свердловский внутригородской р-н, мкр Уни­

верситетский, д.16, кв.6 
Номер карты: 7147/С2019 
04.07.2019 09:29 

История болезни № 7147/С2019 

ВЫПИСНОЙ ЭПИКРИЗ 

Стеренчук Глеб Александрович, дата рождения 12.06.2014 находился(ась) в отделении опухолей 
эндокринной системы с 13.06.2019 по 04.07.2019 года 

Диагноз клинический 
ЕО3.9 Синдром Аллана-,Херднона-Дадли (гемизиготная мутация в 3 экзоне гена SLC16A2). Выра­
женный квадриnарез. Атонический-астенический синдром, задержка психомоторного развития. 
Миоклонии, вероятно смешанного генеза. Плоско-вальгусная деформация стоп 2 степени. 
Диагноз сопутствующий 
Е43 Тяжелая белково-энергетическая недостаточность неуточненная. Дефицит массы тела. 

Жалобы 
на задержку психического, физического и речевого развития, дефицит веса 
Анамнез жизни 
Ребенок от 1-й т беременности, 1 родов. Беременность протекала без особенностей. Роды в 38-39 
недель, со слов матери длительный потужной период, вес ребёнка при рождении 2850 (SDS -0,84), 
рост 49см (SDS-0,19), по Апгар 7-8 баллов. 
Перенесенные состояния 
хронический обструктивный бронхит, ремиссия 2,5 года. 
Детскими инфекциями не болел. 
Аллергологический анамнез 
козье молоко, облепиховое масло. 
Эпиданамнез 
Контакты с инфекционными больными, tbc, гепатит, ВИЧ, вен. заболевания, переливания крови 
отрицает 
Наследственный анамнез 
Отец астма, мать сколиоз с раннего возраста. Родных сестер и братьев нет. 

Анамнез заболевания: с рождения диффузная мьппечная mпотония, снижение мьппечной 
силы. 

Впервые гормональный профиль исследован в возрасте 5 мес.: ТТГ 3,0 мкМЕ/мл, свТ4 8,41 
пмоль/л, свТ3 10,74 нмоль/л. 

Далее при прохождении обследования по поводу задержки психомоторного развития неод­
нократно бьшо выявлено стойкое повышение уровня свТ3 в крови при нормальном уровне свТ4 и 
ТТГ. Бьш заподозрен синдром Аллана-Херднона-Дадли. По результатам молекулярно­
генетического исследования выявлена гемизиготная мутация в 3 экзоне гена SLC 16А2 
(chrX:73744254C>CT), приводящая к сдвигу рамки считьmания, начиная с 214 кодона (p.Gln214fs, 
NM 006517.4), что подтверждает диагноз синдрома Аллана-Херднона-Дадли (дефект МСТ8). Про­
изведено молекулярно-генетическое исследование родителям, патолоmи не выявлено. 






















