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17�КС – 17�кетостероиды  
17�ОКС – 17�оксипрогестерон 
α1�АТ – α1�антитрипсин 
γ�ГТП – γ�глутамилтранспептидаза 
АД – артериальное давление
АКТГ – адренокортикотропный гормон
АЛТ – аланинаминотрансфераза
АМГ – алиментарная метгемоглобинемия
АНЦА – антинейтрофильные цитоплазматические антитела 
АСТ – аспартатаминотрансфераза
ВДКН – врожденная дисфункция коры надпочечников
ВМК – ванилилминдальная кислота
ВС – ведущий симптом
ГАГ – гликозаминогликаны
ГГФРТ –гипоксантин�гуанинфосфорибозилтрансфераза
Д�З – диагноз 
ДОКСА – дезоксикортикостерона ацетат
ДПК – двенадцатиперстная кишка
ДС – дополнительный симптом
ЖКБ – желчнокаменная болезнь
ЖКТ – желудочно�кишечный тракт
ИЛЭ – интестинальная лимфангиэктазия 
ИМТ – индекс массы тела
КОС – кислотно�основное состояние
КС – конкурирующий синдром
КТ – компьютерная томография
ОПН – острая почечная недостаточность
ОРВИ – острые респираторные вирусные инфекции
ПЖ – поджелудочная железа
РДИ – решающее диагностическое исследование
РДП – решающая диагностическая процедура
РСК – реакция связывания комплемента
РЭС – ретикуло�эндотелиальная система
СКВ – системная красная волчанка 
УЗИ – ультразвуковое исследование
ФВД – функция внешнего дыхания
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ЩЖ – щитовидная железа
ЩФ – щелочная фосфатаза
ЭГДС – эзофагогастродуоденоскопия
ЭЭГ – электроэнцефалограмма

Ñïèñîê ñîêðàùåíèé
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Уважаемые коллеги!

Предлагаемое издание имеет следующие цели. Во�первых, дать ин�
формацию о ряде болезней, с которыми врач встречается нечасто, но
о существовании которых следует помнить всегда. Нередко диагноз этих
болезней ставится только потому, что врач своевременно вспомнил об
их существовании. Если этого не происходит, больной ребенок проделы�
вает длительный путь различных исследований и консультаций. Уходит
время, и истинный диагноз ставится со значительным, иногда непрости�
тельным опозданием. Во�вторых, предложить приемы дифференциаль�
ной диагностики редких болезней в виде различных алгоритмов.

Редких болезней значительно больше (в настоящее время их насчи�
тывают около 8 тыс.), чем рассматривается в этом издании. Выбирая
их, автор использовал собственный клинический опыт, а также хотел
познакомить с недавно появившимися в литературе описаниями и на�
помнить о некоторых, в самом деле редких болезнях, в силу нечастой
встречаемости, а потому «забытых» врачами.

В данном издании представлены болезни, встречающиеся или толь�
ко у детей первого года жизни (включая новорожденных), или дебюти�
рующих в детском возрасте.

Изложение материала построено так, что в первой главе основное вни�
мание уделено клинической картине болезней с выделением главных, на�
иболее важных для диагностики симптомов, поскольку формат издания не
позволяет дать более подробное описание. Выбирались те из них, кото�
рые наиболее необходимы для диагноза. Вопросы патогенеза и лечения
представлены кратко и схематично, поскольку не они были главной целью
автора. 

Задача врача общей практики (а именно ему адресовано это изда�
ние, равно как и студентам старших курсов медицинских вузов) – запо�
дозрить редкую болезнь, провести дифференциальную диагностику,
определить пути и способы подтверждения выдвинутой диагностичес�
кой версии. Лечение же редких болезней – задача для специализиро�
ванных учреждений соответствующего профиля.

Во второй главе представлены различные дифференциально�диаг�
ностические алгоритмы. Здесь нет списка болезней, дифференциаль�
ную диагностику которых следует проводить, а есть клинические ситуа�
ции и способы их решения. В этом главное отличие издания от многих
других, посвященных дифференциальной диагностике болезней. Це�
лый ряд предлагаемых алгоритмов апробирован автором в собствен�
ной клинической практике и показал свою эффективность.

Во втором издании представлены дополнительные нозологические
формы: синдром Ледда, синдром гипоплазии «левого сердца», α1�анти�
трипсиновая недостаточность, болезнь Аддисона, Берардинелли–Сей�
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па врожденная тотальная липоатрофия, синдром Гудпасчера, болезнь
Кароли, витамин D�резистентный рахит, синдром Марфана, синдром
Ландольта, синдром Костмана, синдром Барттера, синдром Картагене�
ра, синдром дисплазии соединительной ткани, мраморная болезнь, му�
ковисцидоз, болезнь де Тони–Дебре–Фанкони, синдром Элерса–Дан�
лоса, факоматоз.

Хочется надеяться, что предлагаемое издание окажет помощь врачу�
педиатру общей практики в сложном деле диагностики редких болез�
ней у детей. Конструктивные критические замечания читателей автор
примет с благодарностью.
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Так называемые редкие болезни имеют ряд общеклинических осо�
бенностей. 

Большинство из них – эпонимные, то есть названы по имени автора
или авторов, впервые их описавших или подробно изучивших. Пред�
ставлены также болезни, имеющие собственные названия. Последние,
как правило, сложные, так как обычно отражают морфологию или пато�
генез или биохимические отклонения, но в то же время информируют
о существе патологического процесса, лежащего в их основе – интести�
нальная лимфагикэтазия, фиброхолангиокистоз и др. Эпонимные на�
звания не несут информации о существе болезни. 

Вторая особенность заключается в том, что почти все редкие болез�
ни имеют верифицирующую диагноз процедуру (исследование, тест,
анализ). В отличие от «массовых» болезней, диагноз которых чаще все�
го основывается на клинических (параклинических) симптомах и нечас�
то верифицируется, диагноз редких болезней или невозможен без ве�
рифицирующей процедуры, или не считается обоснованным, если тако�
вая не проводится.

Следующая особенность – диагностические процедуры, с помощью
которых верифицируются диагнозы редких болезней, как правило,
сложны и инвазивны (биохимические исследования, биопсия внутрен�
них органов с последующими морфометрическими, цитохимическими и
другими исследованиями). Поэтому выявление редких болезней почти
недоступно диагностически маломощным лечебно�профилактическим
учреждениям, так как эти сложные исследования сосредоточены
в крупных клинико�диагностических или научно�исследовательских
центрах. 

Наконец, многие редкие болезни, если не имеют внешних признаков
(аномалии или пороки скелета, черепа, конечностей и т.д.), нечасто яв�
ляются непосредственной причиной обращения за медицинской по�
мощью. Чаще больной ребенок попадает в поле зрения врача при воз�
никновении интеркуррентного по отношению к редкой болезни заболе�
вания. И тогда либо выявление какого�либо неожиданного признака или
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результата анализа, либо нетипичные для данного интеркуррентного
заболевания тяжесть и течение заставляют углубить диагностический
поиск, итогом которого может стать выявление редкой болезни.

Ряд болезней, представленных в этом издании, неизлечим. Однако
большая часть вполне курабельна, особенно если болезнь выявлена
в самом начале, что делает раннюю диагностику их весьма актуальной.
Помочь в этом врачу общей практики – задача предлагаемого пособия. 

С присоединением нашей страны к Декларации прав ребенка «педи�
атрический» возраст увеличился до 17 лет включительно. Поэтому
в данное учебное пособие включены болезни, дебют которых может
быть отмечен у детей в 15–17�летнем возрасте.

* * *
При диагностике этой патологии прежде всего необходимо помнить,

что подавляющее большинство редких болезней имеют генетическую
основу. Поэтому генеалогический анамнез нередко играет решающую
роль. Это «ошибки метаболизма», или тезаурисмозы, – по сути, являю�
щиеся «болезнями накопления». Энзиматический дефект ведет к неза�
вершенному метаболизму белков, углеводов, липидов. Промежуточные
продукты метаболизма накапливаются в жизненно важных органах: го�
ловном мозгу, печени, сердце и т.д. К этим болезням относятся мукопо�
лисахаридозы, гликогенозы, муколипидозы.

Большинство из болезней этого ряда эпонимны – синдромы Гурлера,
Хантера, Моркио и др. Отличительные клинические особенности теза�
урисмозов – различные степени олигофрении, вплоть до идиотии, отс�
тавание в росте, деформации скелета, поражение глаз, слепота, гарго�
илизм – лицевой дисморфизм, придающие лицу уродливый вид. 

Другая группа наследственных болезней характеризуется разнооб�
разными физическими дефектами: карликовость, деформация мозго�
вого и лицевого черепа, необычный разрез глаз, полидактилия, брахи�
дактилия, алопеция, гирсутизм, деформация конечностей, синдактилия
и др. Эти болезни часто имеют «говорящие» названия: ахондроплазия
или гипохондроплазия, значит, речь идет о патологии хрящевой ткани;
краниосиностоз – зарастание черепных швов; остеопетроз – «окамене�
ние» костей и др. При этом умственное развитие, как правило, не стра�
дает.

Яркость, необычность клинических симптомов, «видных на глаз», ге�
неалогический анамнез, который играет решающую роль в заключение
о наличии генной патологии, должны побудить врача обратиться за по�
мощью к генетику. К сожалению, в подавляющем большинстве случаев
эти болезни и синдромы малоперспективны для лечения. 

Значительно труднее распознавание редких болезней, по большей
части наследственных, которые не имеют видимых физических призна�
ков. Это «внутренние» болезни. Такие больные поступают с разными
«терапевтическими» диагнозами. При отсутствии должной квалифика�

ÐÅÄÊÈÅ ÁÎËÅÇÍÈ Â ÏÅÄÈÀÒÐÈÈ. ÄÈÔÔÅÐÅÍÖÈÀËÜÍÎ-ÄÈÀÃÍÎÑÒÈ×ÅÑÊÈÅ ÀËÃÎÐÈÒÌÛ

10



ции у врача и «узкой» лабораторно�инструментальной диагностической
базы эти болезни нередко длительное время остаются нераспознанны�
ми. Или родители таких больных обращаются за медицинской помощью
по поводу обычного рутинного заболевания, интеркуррентного по отно�
шению к генной патологии. В этих случаях при тщательном физикаль�
ном или лабораторном исследовании выявляют симптомы или резуль�
таты анализов, не характерных для болезни, послужившей мотивом об�
ращения к врачу. Эти редкие болезни представляют большие трудности
для своевременного их распознавания. Больной поступает в тяжелом
состоянии с резко выраженными признаками обезвоживания, чрезвы�
чайной мышечной слабостью, полиурией. Поскольку физическое и
умственное развитие не нарушено, мысли о генной патологии не возни�
кает. Думают о диабете, неврологической патологии. Выявление гипо�
калиемии в сочетании с метаболическим алкалозом в биохимическом
анализе крови позволяет предполагать у больного синдром Барттера.
Заглядываем в интернет – да, «Барттер». Интернет сейчас значительно
облегчает получение нужной врачу информации, но врач должен знать
что искать. То есть должна быть хотя бы предварительная диагностичес�
кая версия, подтверждение (или исключение) можно найти в поисковой
системе. 

Болезнь Аддисона 
Син.: гипокортицизм, «бронзовая болезнь», хроническая
надпочечниковая недостаточность Описана Th. Addison
в 1855 г. 

Выделяют две формы болезни: периферическая, или первичная, –
двустороннее поражение надпочечников, и центральная, или вторич�
ная, – недостаточная стимуляция надпочечников адренокортикотроп�
ного гормона (АКТГ) гипофиза. Чаще болеют 30–50�летние люди. Опи�
саны наблюдения болезни у детей. Первые признаки иногда появляют�
ся в возрасте до 5 лет.

Причины болезни могут быть разные: поражение надпочечников ту�
беркулезом (гематогенная диссеминация), кровоизлияния в надпочеч�
ники при некоторых инфекциях (менингококковой, скарлатине и др.),
атрофия или опухоли надпочечников. Центральная форма – проявление
гипоталамического синдрома.

Происходит снижение синтеза и выделения глюко� и минералокорти�
коидов, что приводит к нарушению углеводного и других видов обмена.
Наследуется как сложный генетический дефект. Популяционная часто�
та – 1 на 100 000 населения.

Клиническая картина. Резкая слабость, ребенок с трудом доходит
до школы. Потеря аппетита и массы тела. Отчетливо определяется ги�
перпигментация кожи с участками витилиго (рис. 1, 2), особенно лица и
суставов – локтевых, межфаланговых, коленных, ареол, белой линии
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