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Гемохроматоз — это наследственное заболевание, приводящее к поражению многих органов и тканей, 

ассоциированное с проявлением других генетических и аутоиммуных поражений. В статье представ-

лены 2 случая семейного гемохроматоза у отца и сына, обсуждаются трудности его диагностики, а так-

же перекрёсты с другими заболеваниями. Проведение диагностики осложняется тем, что проявления 

заболевания часто малозаметны и неспецифичны, особенно в его дебюте. Так, в частности, пациент 

из первого клинического примера обратился с входящим диагнозом «артериальная гипертензия». 

У его сына расстройство аутистического спектра никто не связывал с отягощённой наследственно-

стью. Проблема гемохроматоза состоит в том, что его лечение на ранних стадиях в настоящее время 

не разработано, а на стадии клинических проявлений оно во многом является симптоматическим, 

химиотерапия рекомендована лишь в тяжёлых случаях. При выявлении данного заболевания парам, 

планирующим деторождение, необходимо проходить генетическое консультирование.
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Hemochromatosis is a hereditary disease that affects many organs and tissues. It is associated with other 

genetic and autoimmune disorders. The article presents 2 cases of family hemochromatosis (a father 

and his son), the difficulties of its diagnosis, as well as the interconnections with other diseases. Making 

a diagnosis is complicated by the fact that the manifestations of the disease are often subtle and non-

specific, especially at its beginning. For example, a patient from the first case report presented with an 

incoming diagnosis of arterial hypertension. Nobody had found any associations between his son’s autism 

spectrum disorder and his complicated heredity. One of the problems related to hemochromatosis is 

that its treatment at the early stages is currently not developed. At the stage of clinical manifestations, 

the treatment is mostly symptomatic. The chemotherapy is recommended only in severe cases. If this 

disease is diagnosed, couples planning pregnancy should be consulted by a geneticist.
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ВВЕДЕНИЕ
Гемохроматоз — это нарушение метаболизма 

железа, которое характеризуется повышенным 

всасыванием железа в кишечнике и приводит 

к расширению циркулирующего пула железа, что 

отражается в повышенном насыщении трансфер-

рина и может привести к прогрессирующему на-

коплению железа в организме, которое в наиболь-

шей степени проявляется в печени. К сожалению, 

состояние часто маскируется под другие заболе-

вания, что затрудняет его диагностику и лечение.

Наследственный (первичный) гемохроматоз 

на ранних стадиях заболевания в России диа-

гностируют крайне редко из-за его значительной 

фенотипической гетерогенности заболевания и от-

сутствия патогномоничных симптомов. Данная па-

тология манифестирует у мужчин в 5–10 раз чаще, 

чем у женщин, что обусловлено менструальными 

кровопотерями. У мужчин заболевание обычно 

диагностируют в возрасте 40–60 лет, у женщин — 

после менопаузы [1].

ЭТИОЛОГИЯ И ПАТОГЕНЕЗ
Первичный гемохроматоз может быть обуслов-

лен множеством генетических мутаций, с учётом 

которых можно выделить несколько типов данного 

заболевания:

—  Гемохроматоз может быть обусловлен двумя 

мутациями в гене HFE: первая приводит к замене 

цистеина на тирозин в 282 положении (С282Y), вто-

рая — к замене гистидина на аспартат в 63 поло-

жении (Н63D). При взаимодействии рецепторов 

трансферрина — TfR1c и нормального HFE подав-

ляется перенос комплекса «трансферрин-железо» 

через мембрану, что приводит к накоплению же-

леза в виде ферритина в энтероците. При наличии 

мутации в гене НFE вышеперечисленные измене-

ния невозможны, что приводит к транспорту всего 

железа в кровоток, независимо от реальных по-

требностей его потребностей для эритропоэза [2].

—  Другой причиной для возникновения гемо-

хроматоза могут быть мутации в гене HAMP, кото-

рый ответственен за синтез в печени гепсидина. 

Гепсидин уменьшает абсорбцию железа в кишеч-

нике и снижает его высвобождение из депо в пе-

чени.

—  Ювенильный гемохроматоз наследуется 

по аутосомно-рецессивному типу и развивается 

за счет мутации в гене HJV, кодирующем синтез 

рецептора трансферрина 2‑го типа, который явля-

ется модулятором продукции гепсидина в ответ 

на избыток железа в организме.

—  Ещё одной причиной для развития гемо-

хроматоза могут быть мутации в гене SLC40A1, 

в результате чего железо откладывается преиму-

щественно в ретикулоэндотелиальной системе 

(при данной мутации наследование заболевания 

происходит по аутосомно-доминантному типу) [3].

КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ
При гемохроматозе железо накапливается 

во многих органах и тканях, таких как печень, 

сердце, поджелудочная железа, передняя доля 

гипофиза, суставы и т. д. К ранним симптомам 

относятся неспецифические жалобы, например, 

вялость, слабость, потеря веса, боль в животе.

Артропатия встречается у половины пациен-

тов, страдающих гемохроматозом. На начальном 

этапе поражаются в основном второй и третий 

пястно-фаланговые суставы кистей, но могут по-

ражаться и другие суставы, в том числе тазобед-

ренные, запястные, голеностопные и коленные. 

Гемохроматоз также может быть ассоциирован 

с различными нарушениями костной ткани, в том 

числе с уменьшением костной массы, изменением 

микроархитектоники кости, остеопенией, остео-

порозом и в результате — переломами [4].

Механизм развития сахарного диабета основан 

на повреждении β-клеток островков Лангерганса 

поджелудочной железы из-за накопления железа 

и развития резистентности печени к инсулину в ре-

зультате сопутствующего повреждения печени, что 

приводит к гипергликемии.

Гипогонадотропный гипогонадизм чаще всего 

встречается при ювенильном гемохроматозе. 

У мужчин он проявляется в виде импотенции, по-

тери либидо и остеопороза, а у женщин вызывает 

аменорею или, реже, преждевременную мено-

паузу; также может возникать гипотиреоз.

Клиническая картина повреждения печени мо-

жет быть различной, включая бессимптомное по-

вышение уровня сывороточных аминотрансфераз, 



Juvenis Scientia 272025 | Том 11 | № 4

www.jscientia.org

неспецифическую боль в правом подреберье или 

осложнения терминальной стадии заболевания 

печени [5]. При отсутствии лечения гемохроматоз 

может привести к фиброзу печени, циррозу и гепа-

тоцеллюлярной карциноме [6].

Преобладающим дерматологическим прояв-

лением у пациентов с гемохроматозом является 

гиперпигментация, характеризующаяся такими 

признаками, как гиперпигментированные рубцы, 

сероватая и бронзовая пигментация кожи. Эти про-

явления преимущественно возникают на участках 

тела, подверженных воздействию солнечного све-

та. У таких пациентов также встречается атрофия 

кожи и атрофические рубцы, особенно на тыльной 

стороне кистей или передней поверхности нижних 

конечностей. Алопеция проявляется в таких фор-

мах как рубцовая, очаговая или универсальная 

алопеция [7].

При гемохроматозе у 15% пациентов наблюда-

ются симптомы со стороны сердечно-сосудистой 

системы, которые являются следствием кардио-

миопатии, которая может быть как рестриктив-

ной, так и дилатационной. Состояние имеет про-

грессирующее течение, которое может привести 

к смерти от застойной сердечной недостаточности, 

если не начать лечение своевременно. Учащенное 

сердцебиение и внезапная сердечная смерть воз-

никают из-за отложения железа в проводящей 

системе сердца [8].

Нарушение метаболизма железа в центральной 

нервной системе недавно было признано факто-

ром риска для нескольких нейродегенеративных 

расстройств, среди которых особую группу состав-

ляют расстройства аутистического спектра [9].

ДИАГНОСТИКА
Первым анализом, позволяющим заподозрить 

гемохроматоз, является измерение уровня гемо-

глобина и эритроцитов в клиническом анализе 

крови, но в дальнейшем необходимо подтвержде-

ние нарушения обмена железа. Самым простым 

и самым точным исследованием при гемохрома-

тозе является оценка уровня ферритина и коэффи-

циента насыщения трансферрина:

—  Уровень ферритина для женщин > 200 мг/л, 

для мужчин > 300 мг/л;

—  Коэффициент насыщения трансферрина для 

женщин > 45%, для мужчин > 50%.

Следующим этапом диагностики является гено-

типирование. Генетическое тестирование на HFE 

pC282Y и pН63D проводится всем людям, у кото-

рых повышены уровень ферритина в сыворотке 

крови и насыщение трансферрина, а также людям 

с изолированным повышением уровня ферритина 

в сыворотке крови, если нет других очевидных 

причин. Кроме того, исследование проводится 

родственникам первой степени родства людей 

с гемохроматозом, связанным с HFE [10].

К  неинвазивным инструментам оценки состоя-

ния печени при гемохроматозе относятся APRI 

(индекс соотношения аспартатаминотрансферазы 

и тромбоцитов) и FIB‑4 (индекс на основе возра-

ста пациента, количества тромбоцитов, уровней 

аспартатаминотрансферазы и аланинаминотранс-

феразы), а также FibroScan (измерение жёсткости 

печени с помощью трансабдоминальной эласто-

графии). Пациентов с подтверждённой или ве-

роятной печёночной недостаточностью следует 

должным образом обследовать для выявления 

внепечёночных осложнений. Эндокринный про-

филь должен включать фолликулостимулирующий 

гормон, лютеинизирующий гормон, тестостерон 

или эстрогены, чтобы выявить возможный гипо-

гонадотропный гипогонадизм, особенно при юве-

нильных формах.

В качестве инструментальной диагностики с це-

лью количественного определения распределения 

железа в различных органах выполняется магнит-

но-резонансная томография (МРТ). Для измерения 

минеральной плотности костной ткани проводится 

двухэнергетическая рентгеновская абсорбциоме-

трия [11]. Для исключения патологии сердца про-

водится электрокардиография и эхокардиография 

(ЭхоКГ). В настоящее время нет достаточных дан-

ных, чтобы рекомендовать конкретное пороговое 

значение ферритина, при котором должна быть 

выполнена биопсия печени [12].

ЛЕЧЕНИЕ
Лечебная флеботомия («кровопускание») 

по-прежнему является рекомендуемым методом 

лечения первой линии при гемохроматозе. На на-
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чальном этапе лечения может потребоваться уда-

ление около 500 мл крови (в каждом из которых 

содержится 240–250 мг железа) 1 раз в 1–2 недели. 

Перед каждым удалением порции крови следует 

проверять уровень гемоглобина. Концентрацию 

ферритина следует определять после четырёх 

процедур флеботомии, пока она не достигнет 

200 мкг/л, а затем каждые 1–2 процедуры флебо-

томии, пока она не снизится до 50 мкг/л.

Следующим этапом является поддерживающая 

терапия. Как только содержание железа в орга-

низме снизится, лечебную флеботомию можно 

проводить реже, обычно два-четыре раза в год, 

в зависимости от потребностей пациента. Согласно 

рекомендациям EASL (European Association for the 

Study of the Liver, Европейская ассоциация по из-

учению заболеваний печени) [13], уровень фер-

ритина ниже 50 мкг/л на этапе индукции и ниже 

100 мкг/л на этапе поддерживающей терапии оста-

ётся целью для флеботомии. Флеботомия может 

замедлить прогрессирование заболевания, а в не-

которых случаях даже обратить его вспять [14].

Ещё одним из методов терапии гемохроматоза 

является эритроцитаферез. Цель процедуры — сни-

зить количество эритроцитов и/или содержание 

железа. Эритроцитаферез больше подходит для 

подгрупп пациентов с заболеваниями сердца, 

поскольку связан с незначительными изменения-

ми гемодинамики по сравнению с флеботомией, 

а также для пациентов с низким уровнем тромбо-

цитов или белка, поскольку во время эритроци-

тафереза удаляются только эритроциты, а другие 

компоненты крови возвращаются в организм.

У  пациентов с выраженной перегрузкой желе-

зом и отсутствием реакции на флеботомию, в тя-

желых случаях гемохроматоза без HFE (ювениль-

ный тип), при плохом состоянии вен и/или анемии, 

а также при осложнениях со стороны сердца могут 

быть противопоказания к флеботомии. Вместо 

этого можно назначать препараты, хелатирующие 

железо.

ПЕРВЫЙ КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
Впервые на приём к терапевту Научно-

клинического центра «Премед» пациент 32 лет 

обратился в июле 2024 года по рекомендации 

детского невролога его сына. При осмотре предъ-

являл жалобы на периодические неинтенсивные 

диффузные головные боли, спастические боли 

в правом подреберье средней интенсивности 

после приёма жирной пищи.

Данные жалобы беспокоили пациента в течение 

5 лет. Также пациент отметил, что часто голов-

ные боли связаны с повышением артериального 

давления (АД), которое отмечает в течение 5 лет 

с максимальным подъёмом до 200 и 80 мм рт. ст., 

адаптирован к 120 и 80 мм рт. ст. Отмечает, что 

гипотензивную терапию не получает и при повы-

шении АД ложится спать, после чего оно норма-

лизуется.

Пациент самостоятельно прошёл обследование 

перед приёмом в июле, по результатам лаборатор-

ного обследования было выявлено:

—  повышение уровня эритроцитов и гемоглоби-

на (5,92 х 1012 /л и 190 г/л соответственно), а также 

гематокрита (53,3%);

—  гипербилирубинемия (билирубин общий 

24,96 мкмоль/л);

—  повышение уровня сывороточного железа 

(47 мкмоль/л);

—  повышение латентной железосвязывающей 

способности (19 мкмоль/л).

В биохимическом анализе крови трансаминазы, 

мочевина, креатинин, белок и белковые фракции, 

калий, натрий, глюкоза, СКФ в пределах нормы. 

Общий анализ мочи — без отклонений от нормы.

По результатам инструментального обследова-

ния было выявлено:

—  на ультразвуковом исследовании (УЗИ) орга-

нов брюшной полости: картина диффузных изме-

нений печени по типу жирового гепатоза, уме-

ренная гепатомегалия, перегиб желчного пузыря, 

изменения желчи в нём по типу сладжа, сплено-

мегалия.

—  УЗИ почек: картина микролитов обеих почек.

—  Электрокардиография (ЭКГ) — горизонтальное 

положение электрической оси сердца, признаки 

гипертрофии миокарда левого желудочка.

Из анамнеза также известно, что пациент рабо-

тает на стройке, работа связана с физическими 

нагрузками, часто ухудшение самочувствия отме-

чалось после рабочего дня. Эмоциональные стрес-
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сы пациент отрицает. Вредные привычки также 

отрицает. Аллергические реакции в виде крапив-

ницы отмечает на препарат бессмертника, Гинкго 

Билоба и на средства бытовой химии.

Наследственный анамнез собрать было сложно, 

так как, со слов пациента, его родители не обсле-

дованы и за медицинской помощью не обраща-

лись. Однако пациент сообщил, что отец перенес 

инфаркт миокарда и острое нарушение мозго-

вого кровообращения. Также он отметил, что, как 

и у него, у его отца и сына отмечается гиперемия 

лица, которую ранее никто не расценил как пато-

логическую. Также известно, что сыну пациента 

был установлен диагноз «аутизм».

При осмотре общее состояние удовлетворитель-

ное, положение активное, сознание ясное. Тело-

сложение нормостеническое. Кожа нормальной 

влажности, гиперемия лица. Нормальное развитие 

подкожно-жировой клетчатки. Периферических 

отёков нет. Костно-суставная система без види-

мых деформаций. Болезненность при пальпации 

паравертебральных точек отсутствует. Перифери-

ческие лимфоузлы не увеличены, безболезненные. 

Грудная клетка обычной формы. В лёгких дыхание 

везикулярное, хрипы не выслушиваются. Частота 

дыханий 16 в мин. Границы сердца не расшире-

ны, ритм правильный, тоны сердца ясные, шумы 

не выслушиваются. Частота сердечных сокращений 

(ЧСС) 84 удара в минуту. АД на обеих руках одина-

ковое 150 и 90 мм рт. ст. Язык влажный, чистый. 

Живот мягкий, чувствительный в области проек-

ции поджелудочной железы. Симптомы раздра-

жения брюшины отрицательные. Печень выступает 

на 2 см из-под края рёберной дуги. Стул кашице-

образный до 4 раз в день. Поколачивание по пояс-

нице безболезненно с обеих сторон. Дизурии нет.

Предварительный диагноз: Дискинезия желче-

выводящих путей. Желчнокаменная болезнь в ста-

дии сладж-синдрома. Гемохроматоз? Синдром 

Жильбера? Гепатомегалия. Гипертоническая 

болезнь II стадии. Степень артериальной гипер-

тензии 3. Риск 1 (низкий). Вторичная гипертензия? 

Мочекаменная болезнь.

Рекомендовано обследование: генетический 

анализ крови на синдром Жильбера, гемохрома-

тоз, тиреотропный гормон (ТТГ), УЗИ сосудов шеи, 

ЭхоКГ, суточный мониторинг АД, консультация 

гематолога с результатами обследования, фибро-

гогастродуоденоскопия (ФГДС).

В плане лечения назначена щадящая диета, 

водный режим (потребление жидкости не менее 

2000 мл в сутки), панкреатин 25 тыс. Ед × 3 раза 

в день во время еды 14 дней, далее при погреш-

ности в диете, мебеверин 200 мг × 2 раза в день 

утром и вечером за 30 мин до еды 14 дней, пе-

риндоприл 5 мг по 1 таблетке утром постоянно, 

бисопролол 5 мг по 1 таблетке утром постоянно, 

каптоприл 25 мг при АД выше 140 и 90 мм рт. ст.

На повторную консультацию пациент обратился 

в августе 2024 г. с результатами дообследования:

—  ФГДС: аксиальная хиатальная грыжа пище-

водного отверстия диафрагмы, эрозия дистального 

отдела пищевода 6 × 2 мм (прикрыта фибрином) 

с желудочной метаплазией дистального отдела 

пищевода (взята биопсия), слизистая желудка 

и двенадцатиперстной кишки без особенностей, 

тест на хеликобактер отрицательный.

—  ЭхоКГ: полости сердца не увеличены, стенки 

не утолщены, локальная и глобальная сократи-

мость не нарушена. Фракция выброса 62%. Диа-

столическая дисфункция ЛЖ не выявлена. Створки 

аортального клапана не уплотнены. В полости пе-

рикарда свободной жидкости не выявлено.

—  Ультразвуковая доплерография брахио-

цефальных артерий: брахиоцефальные артерии 

на экстракраниальном отрезке проходимы, про-

светы их свободны. Эхогенность комплекса ин-

тима-медиа не повышена, комплекс не утолщен. 

Дифференцировка на слои не утрачена. Косвен-

ные признаки нестабильности шейного отдела 

позвоночника. Умеренно выраженная непрямо-

линейность хода позвоночных артерий на экстра-

краниальном уровне без нарушения локальной 

гемодинамики, с признаками миофасциальной 

компрессии. Признаки экстравазального влия-

ния на кровоток по правой позвоночной артерии 

с изменением скоростных показателей при про-

ведении позиционных проб на экстракраниальном 

уровне (компрессия артерии). Миофасциальная 

компрессия внутренней ярёмной вены справа 

с признаками венозного застоя в базилярных отде-

лах. При проведении пробы с поворотом головы 
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происходит перераспределение венозного оттока 

из полости черепа с усилением кровотока по глаз-

ным венам с обеих сторон, позвоночным сплете-

ниям, косвенные признаки миофасциальной ком-

прессии на нижнем шейном — верхнем грудном 

отделе справа. Косвенные признаки нестабиль-

ности С2 (функциональный стеноз правой позво-

ночной артерии при входе в мозг).

—  Обследование на синдром Жильбера — выяв-

лена гомозиготная мутация гена UGT1 ТА6/ТА6.

—  Обследование на гемохроматоз — выявлена 

мутация 187 C > G H63D — CG (аллель, ассоцииро-

ванная с риском развития клинических проявле-

ний), 193 А > Т S65C — АА, 845 G > A C282Y — GG.

Объективный статус без динамики. АД на обеих 

руках одинаковое 120 и 70 мм рт. ст.

Верифицирован диагноз: Гемохроматоз 1 типа. 

Вторичная артериальная гипертензия 1 степени. 

Дискинезия желчевыводящих путей (функцио-

нальное расстройство желчного пузыря). ЖКБ 

в стадии сладж-синдрома. Синдром Жильбера. Га-

строэзофагеальная рефлюксная болезнь в стадии 

эрозивного эзофагита (эндоскопически — степень 

А по Лос-Анджелесской классификации). Метапла-

зия дистального отдела пищевода? Грыжа пище-

водного отверстия диафрагмы? Остеохондроз шей-

ного отдела позвоночника.

Рекомендовано дообследование: суточный мо-

ниторинг АД, консультация гематолога с результа-

тами обследования, ЭГДС-контроль через 1 месяц, 

рентгеноскопия верхних отделов ЖКТ с контрасти-

рованием барием, МРТ шейного отдела позвоноч-

ника с последующей консультацией невролога.

Назначено лечение: щадящая диета, водный ре-

жим (потребление жидкости — не менее 2000 мл 

в сутки), эзомепразол 40 мг × 2 раза в день утром 

натощак и на ночь 28 дней, далее 40 мг на ночь 

14 дней; панкреатин 25 тыс. Ед. × 3 раза в день 

во время еды 14 дней, далее при погрешности 

в диете; периндоприл 5 мг 1 таб. утро постоянно; 

бисопролол 5 мг 1 таб. утро постоянно; каптоприл 

25 мг при АД выше 140 и 90 мм рт ст. Рекомендо-

ван контроль АД, ЧСС.

На контрольный приём пациент обратился в кон-

це августа 2024 с результатами дообследования. 

При осмотре отмечал улучшение самочувствия — 

головные и абдоминальные боли не беспокоили.

По биопсии пищевода выявлен хронический 

слабо выраженный неактивный рефлюкс-эзофагит, 

хроническая эпителизированная эрозия слизистой 

пищевода.

Пациенту было рекомендовано продолжить 

терапию и обратиться по результатам всех обсле-

дований.

На контрольном визите пациент жалоб не предъ-

являл, представил следующие результаты:

—  Гематолог — носитель генов наследственного 

гемохроматоза (D63 het). Вторичная полицитемия. 

Рекомендовано кровопускание, повторная кон-

сультация.

—  Рентгеноскопия верхних отделов пищевари-

тельного тракта: недостаточность кардии, сни-

жение моторно-эвакуаторной функции желудка, 

чётких данных за грыжу пищеводного отверстия 

диафрагмы не выявлено.

—  ФГДС-контроль — недостаточность кардии, 

хронический дистальный рефлюкс-эзофагит в ста-

дии ремиссии с элементами цилиндроклеточной 

метаплазии слизистой оболочки пищевода, ката-

ральный дистальный рефлюкс-эзофагит. Актив-

ный дуодено-гастральный и гастроэзофагеальный 

рефлюкс.

—  Суточное мониторирование артериального 

давления — среднесуточные показатели АД в пре-

делах нормы, отмечаются единичные эпизоды си-

столо-диастолической артериальной гипертензии 

на фоне физической активности, после еды. Суточ-

ный профиль — диппер.

—  MPT шейного отдела позвоночника — МР-при-

знаки умеренных дегенеративно-дистрофических 

изменений шейного отдела позвоночника (остео-

хондроз), нарушение статики, начальная протрузия 

межпозвонкового диска на уровне С4.

В  итоге сформулирован диагноз: Гемохрома-

тоз 1 типа. Вторичная артериальная гипертензия 

1 степени. Дискинезия желчевыводящих путей 

(функциональное расстройство желчного пузыря). 

ЖКБ в стадии сладж-синдрома. Синдром Жиль-

бера. Гастроэзофагеальная рефлюксная болезнь 

в стадии неэрозивного эзофагита (эндоскопиче-

ски — степень А по Лос-Анджелесской классифи-

кации). Остеохондроз шейного отдела позвоночни-
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ка. Начальная протрузия межпозвонкового диска 

на уровне С4.

Рекомендовано лечение: щадящая диета, вод-

ный режим (потребление не менее 2000 мл жид-

кости в сутки), периндоприл 5 мг утром постоянно, 

бисопролол 5 мг утром постоянно, урсодезоксихо-

лиевая кислота 250 мг 2 капс. × 3 раза в день после 

еды 3 месяца с последующим контролем измене-

ний желчного пузыря по УЗИ органов брюшной по-

лости, фенобарбитал 100 мг 1 таб на ночь 10 дней 

с последующим контролем уровня общего били-

рубина, каптоприл 25 мг при АД выше 140 и 90 мм 

рт ст, кровопускания по рекомендации гематолога. 

Также был рекомендован контроль АД, ЧСС.

При обсуждении с лечащим врачом пациента 

в поликлинике по месту жительства стали известны 

результаты последующего наблюдения за пациен-

том: на фоне кровопусканий показатели обмена 

железа, гемоглобин, эритроциты пришли в норму, 

АД значительно снизилось, что потребовало отме-

ны гипотензивной терапии.

ВТОРОЙ КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
Пациент вместе с женой и сыном обратились 

на консультацию к неврологу медицинского цен-

тра Южный впервые в мае 2023 г., когда сыну было 

6 лет. Мать предъявляет жалобы на задержку пси-

хо-речевого развития ребенка.

Из анамнеза известно, что ребенок от первой бе-

ременности, протекавшей с токсикозом в первом 

триместре, угрозой прерывания, а также сопрово-

ждавшейся ОРВИ в первом и втором триместре без 

антибактериальной терапии. Роды первые само-

стоятельные в срок 40 недель. Масса ребёнка при 

рождении составляла 3350 г, рост — 52 см, оценка 

по шкале Апгар 8/9 баллов. Закричал сразу, к груди 

приложен в родильном зале. Грудное вскармлива-

ние до 3 месяцев. На первом месяце выявлялись 

функциональные нарушения со стороны желу-

дочно-кишечного тракта. Введен докорм смесью 

с 3 месяцев, прикорм — с 4 месяцев. Пищевая ал-

лергия на первом году жизни, холодовая крапив-

ница. Была тенденция к запорам. В анализах крови 

наблюдалось повышение уровня гемоглобина мак-

симально до 163 г/л, эритроцитов — максимально 

до 6,01 × 1012/л. Уровень железа не измерялся.

Раннее моторное развитие по возрасту. Отме-

чалась задержка формирования лепетной речи, 

в 1,5 года было отмечено нарушение контактности. 

С 2 лет проходили обследование и получали лече-

ние в Научно-практическом центре детской психо-

неврологии с диагнозом: Задержка психо-речевого 

развития, аутистический спектр расстройств. Про-

водилось лечение — гопантеновая кислота, поли-

пептиды коры головного мозга скота. Позже мать 

отметила нарастание аутоагрессии, агрессии по от-

ношению к взрослым, по поводу чего в Научно-

практическом центре детской психоневрологии 

был назначен рисперидон.

На электроэнцефалограмме от января 2022 г. 

регистрировалась основная активность в пределах 

возраста, сон сформирован по стадиям, физиоло-

гические паттерны сна выражены, типичной эпи-

активности не зарегистрировано. При проведе-

нии транскраниальной допплерографии сосудов 

головного мозга 4.08.2022 г. выявлен затруднен-

ный венозный отток по вене Галена и прямому 

синусу, снижение периферического сопротивле-

ния. В 3 года проведена оценка коротколатентных 

слуховых вызванных потенциалов — патологии 

не выявлено.

В  анализах крови — повышение гемоглобина 

и мочевой кислоты, также ранее были повышены 

нейронспецифическая энолаза, белок S‑100 и лак-

тат, в связи с чем было рекомендовано введение 

комбинированного препарата, содержащего калия 

гидрокарбонат, лимонную кислоту и натрия цитрат.

При УЗИ брюшной полости патологии не выявлено.

Также консультирован иммунологом, который 

не выявил данных за вирусную инфекцию. Даны 

рекомендации по коррекции нарушений пище-

варения.

На момент осмотра занимался с логопедом-

дефектологом, нейропсихологом, остеопатом, 

поведенческим терапевтом, проводились курсы 

дельфинотерапии. Состояние с положительной ди-

намикой — стал более контактным, уменьшилась 

агрессия, в речи появились новые слова, фразы, 

поддерживает зрительный контакт. Стал пробовать 

что‑то делать самостоятельно. Очень длительно 

присутствовала ходьба на переднем отделе стоп — 

на момент осмотра походка нормотипична (улуч-
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шения после нейрокоррекции и остеопатической 

коррекции). Появились просьбы — стал говорить 

«дай», помогает маме.

На приёме проведена транскраниальная доп-

плерография сосудов головного мозга — отме-

чается затруднение венозного оттока: вена Гале-

на — до 70 см/сек, вены Розенталя — 24, 22 см/сек, 

линейная скорость кровотока — в пределах нормы, 

периферическое сопротивление не нарушено.

При объективном обследовании сознание 

не нарушено. Менингеальные и общемозговые 

симптомы не выявлены. Есть зрительный кон-

такт, дает руку — здоровается, на имя отзывается, 

дома выполняет инструкции, на занятиях появи-

лось понимание более сложных заданий. При 

оценке черепно-мозговых нервов глазные щели 

симметричны, язык по срединной линии. Может 

выполнить инструкцию — «дай правую ногу». 

Не показывает части тела. Сухожильные рефлексы 

живые симметричные. Мышечный тонус сохранен, 

не нарушен. Есть координаторная, мелкая мотор-

ная неловкость. Атаксии при ходьбе нет.

Поставлен диагноз: Аутистический спектр рас-

стройств (нарушение сенсорной модуляции, нару-

шение развитие речи).

Рекомендовано: продолжить приём риспери-

дона 1 мг сутки длительно, поведенческая терапия 

(АВА-терапия).

После подтверждения диагноза гемохроматоза 

у отца сын также был направлен к гематологу, при 

обследовании у которого были выявлены те же 

мутации, что и у отца — гомозиготная мутация 

гена UGT1 ТА6/ТА6, мутация 187 C > G H63D — CG 

(аллель, ассоциированный с риском развития кли-

нических проявлений), 193 А > Т S65C — АА, 845 

G > A C282Y — GG. Гематологом диагностированы 

синдром Жильбера и гемохроматоз, по поводу 

которых было рекомендовано наблюдение.

ОБСУЖДЕНИЕ
Данные клинические случаи демонстрируют 

сложность диагностики гемохроматоза. У отца 

гемохроматоз был выявлен благодаря диагности-

рованному повышенному уровню эритроцитов 

и гемоглобина, повышению артериального дав-

ления и гепатомегалии. У сына гемохроматоз был 

выявлен лишь после верификации диагноза у отца.

Согласно Американскому гайдлайну [15], ге-

патомегалия является частым симптомом гемо-

хроматоза и в 10% случаев может быть проявле-

нием цирроза печени. Также в данном документе 

представлена информация, что накопление железа 

в сердце может привести к кардиомиопатии, как 

рестриктивной, так и дилатационной, фибрилля-

ции предсердий и сердечной недостаточности. 

Наличие избытка железа ассоциировано с наруше-

нием функции эндотелия и увеличением толщины 

комплекса интима-медиа сонных артерий, что при-

водит к усилению оксидативного стресса, а также 

диастолической дисфункции, способствующей 

нарушению гемодинамики и повышению давле-

ния наполнения, с последующими проявлениями 

систолической дисфункции левого желудочка, что 

может сопровождаться вторичной гипертензией.

Эритроцитоз при гемохроматозе, в отличие 

от первичного эритроцитоза, не является следстви-

ем избыточной продукции эритроцитов костным 

мозгом. Основной причиной эритроцитоза у паци-

ентов с гемохроматозом является оксидативный 

стресс, связанный с нарушением функции эндо-

телия и гипоксией тканей. Поэтому эритроцитоз 

может выступать в качестве одного из проявлений 

гемохроматоза, хоть он наблюдается и не у всех 

пациентов [15].

Как показали представленные случаи, наслед-

ственный гемохроматоз может проявляться раз-

личными коморбидными состояниями и генетиче-

скими перекрёстами. И у отца, и у сына был также 

выявлен синдром Жильбера. При этом отсутствуют 

крупные исследования, доказывающие ассоциа-

цию данных генетических заболеваний, а в опи-

сании отдельных клинических случаев авторы 

не приходят к единому мнению: одни говорят о со-

четании рассматриваемых состояний [16], другие 

делают выводы о перекрёсте данных заболеваний 

[17]. Однако все указанные гипотезы требуют до-

казательств в широкомасштабных исследованиях.

Генетическая предрасположенность к расстрой-

ствам аутистического спектра на сегодняшний день 

не вызывает сомнений. Продемонстрированное 

наблюдение семейного гемохроматоза является 

интересным с точки зрения возможного генетиче-
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ского перекрёста между данным состоянием и рас-

стройствами аутистического спектра. К выводам 

о возможности такого перекрёста пришли в своём 

исследовании O. H. Gebril и N. A. Meguid [10].

Американский гайдлайн [15] содержит рекомен-

дации по обязательной диагностике гемохромато-

за у родственников первой линии для своевремен-

ной профилактики развития осложнений, а также 

проведению генетического консультирования при 

планировании деторождения.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Представленные клинические случаи с учетом 

родства пациентов имеют общие механизмы раз-

вития, но различные клинические проявления. 

В случае отца гемохроматоз осложнился вторич-

ной гипертензией и сочетался с синдромом Жиль-

бера, у сына — сочетался с расстройством аутисти-

ческого спектра и также с синдромом Жильбера. 

Для минимизации проявлений гемохроматоза 

и его осложнений необходима своевременная 

диагностика заболевания с последующей коррек-

цией обмена железа в течение всей жизни. Парам, 

планирующим беременность, при подтверждении 

диагноза гемохроматоза у одного из супругов не-

обходимо пройти предварительное генетическое 

консультирование для уменьшения рисков раз-

вития наследственной патологии у детей.
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