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Введение. Существует множество наслед-
ственных нарушений обмена аминокислот, с 
большинством из которых врач-педиатр стал-
кивается в неонатальном периоде. Аминоаци-
допатии имеют стертую клиническую картину 
и сложны для своевременной диагностики. От-
сутствие специализированного лечения забо-
левания приводит к тяжелым последствиям и 
летальным исходам. Примером подобных слу-
чаев является острая тирозинемия первого 
типа. Тирозинемия — орфанное заболевание с 
частотой встречаемости 1:100  — 120 тысяч 
живых новорожденных. 

Цель исследования. Изучить этиологию, 
патогенез и особенности течения тирозинемии 
первого типа на примере семейного случая в 
Рязанской области.

Материалы и методы. Клинический диа-
гноз был верифицирован на основе комплекса 
исследований, включающих: детальное изуче-
ние семейного анамнеза, историй болезни, вы-
писных эпикризов, акта патологоанатомиче-
ского вскрытия, а так же анализ современных 
данных по заявленной теме.

Результаты. Ребенок А — мальчик, на 2 ме-
сяце жизни госпитализирован в реанимацион-
ное отделение Рязанской ОДКБ в тяжелом со-
стоянии с выраженным отечным синдромом, 
водянкой яичек, анемией, симптомами общей 
интоксикации, лихорадкой. Кожа иктеричная, 
геморрагические высыпания, вялость, адина-
мия, мышечная гипотония. Кардио-респира-
торные показатели стабильные. Живот увели-
чен в объеме, вздут. Несмотря на интенсивное 
лечение в течение всего времени пребывания в 
стационаре, состояние ребенка оставалось по-
стоянно тяжелым за счет полиорганной недо-
статочности. Сохранялась желтушность кож-
ных покровов, склер. Со стороны внутренних 
органов выраженная дистрофия печени и по-

чек, гепатоспленомегалия, асцит. Учитывая тя-
жесть состояния ребенка с первых дней жиз-
ни, исключались наиболее частые причины 
неонатальной патологии: внутриутробная ин-
фекция, врожденный гепатит, гипоксиче-
ско-геморрагическое поражение ЦНС — пато-
логии не выявлялось. Смерть ребенка насту-
пила в возрасте 9 месяцев.

При паталогоанатомическом исследова-
нии не удалось установить точный клиниче-
ский диагноз ребенка, однако, обнаружен-
ные в ходе аутопсии множественные гепато-
целлюлярные гепатомы печени и 
выраженные дистрофические изменения па-
ренхиматозных органов, не позволили сде-
лать предположение о том, что ребенок имел 
патологию обмена.

Ребенок Б  — девочка, от второй физиоло-
гической беременности, протекала на фоне 
фетоплацентарной недостаточности. Дебют 
заболевания произошел в 2 месяца, ребенок 
был направлен в РДКБ города Москвы. Кли-
ническая картина аналогична предыдущей. 
Диагноз НТ1 установлен и подтвержден мо-
лекулярно-генетическим методом в лаборато-
рии МГНЦ. На момент обследования девочке 
было 7 лет, и на фоне проводимой терапии ее 
состояние оставалось стабильным.

Выводы. Стертость клинической картины 
тирозинемии, усложняет своевременную диа-
гностику патологического процесса. В зави-
симости от дебюта заболевания, успешной 
диагностики и лечения — прогноз пациентов 
варьируется. В большинстве случаев больные 
дети умирают ещё до постановки окончатель-
ного клинического диагноза. Своевременная 
постановка диагноза тирозинемии и преим-
плантационная диагностика эмбриона могли 
бы исключить патологию у повторного рожде-
ния больного ребёнка. 


