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Ïñåâäîã³ïîïàðàòèðåîç – öå ðîäèííå çàõâî-ðþâàííÿ ç àóòîñîìíî-äîì³íàíòíèì òèïîì óñïàä-êóâàííÿ, àëå çð³äêà òðàïëÿþòüñÿ ñïîðàäè÷í³âèïàäêè.Ïñåâäîã³ïîïàðàòèðåîç Ià òèïó îáóìîâëåíîìóòàö³ÿìè ãåíà íà 20-é õðîìîñîì³, ùî êîäóºñòèìóëþþ÷ó α-ñóáîäèíèöþ ðåãóëÿòîðíîãî á³ë-êà, ùî çâ'ÿçóº ãóàí³íîâ³ íóêëåîòèäè (Gsα). Öåéðåãóëÿòîðíèé á³ëîê º ïîñåðåäíèêîì ì³æ ðåöåï-òîðàìè ãîðìîí³â íà ïîâåðõí³ êë³òèí-ì³øåíåé òààäåí³ëàòöèêëàçîþ, ÿêà êàòàë³çóº ñèíòåç öÀÌÔ ³òàêèì ÷èíîì çàïóñêàº ðåàêö³þ êë³òèí íà ä³þ ãîð-ìîí³â. Ìóòàíòí³ Gsα íå àêòèâóþòü àäåí³ëàòöèê-ëàçó, àáî ¿õ àêòèâí³ñòü çíà÷íî çíèæåíî. Ó õâî-ðèõ íà ïñåâäîã³ïîïàðàòèðåîç Ià òèïó àêòèâí³ñòüGsα ó 2 ðàçè íèæ÷à, í³æ ó çäîðîâèõ ëþäåé, òîìóðåàêö³þ êë³òèí-ì³øåíåé íà ïàðàòãîðìîí (ÏÒÃ)îñëàáëåíî [1].Îñíîâíèìè êë³í³÷íèìè ïðîÿâàìè º ñèìïòîìèã³ïîêàëüö³ºì³¿ ç õàðàêòåðíèìè ã³ïîêàëüö³ºì³÷íè-ìè ñóäîìàìè, íèçüêîðîñë³ñòü, áðàõ³äàêòèë³ÿ,ì³ñÿöåïîä³áíå îáëè÷÷ÿ, îæèð³ííÿ, êðèëîïîä³áí³ñêëàäêè íà øè¿, ìíîæèíí³ îñåðåäêè ï³äøê³ðíî-ãî çâàïí³ííÿ àáî îññèô³êàö³¿. Ðîçóìîâà â³äñòà-ë³ñòü íàÿâíà íå çàâæäè. Ïñåâäîã³ïîïàðàòèðåîçIà òèïó âïåðøå îïèñàâ F. Albright, òîìó äëÿ ïîç-íà÷åííÿ ñóêóïíîñò³ éîãî çîâí³øí³õ îçíàê âèêî-ðèñòîâóþòü òåðì³í "ñïàäêîâà îñòåîäèñòðîô³ÿÎëáðàéòà".Ïñåâäîã³ïîïàðàòèðåîç Ib òèïó îáóìîâëåíîäåôåêòîì ðåöåïòîðà ÏÒÃ, àêòèâí³ñòü Gsα â åðèò-ðîöèòàõ íîðìàëüíà, ñïàäêîâî¿ îñòåîäèñòðîô³¿Îëáðàéòà íåìàº.Ïñåâäîã³ïîïàðàòèðåîç Iñ òèïó îáóìîâëåíîäåôåêòîì Gsα òà äåôåêòîì àäåí³ëàòöèêëàçè,ñïîñòåð³ãàþòüñÿ ñèìïòîìè ñïàäêîâî¿ îñòåî-äèñòðîô³¿ Îëáðàéòà òà ðåçèñòåíòí³ñòü äî áà-ãàòüîõ ãîðìîí³â.Ïñåâäîã³ïîïàðàòèðåîç II òèïó îïèñàíî ó õâî-ðèõ íà îñòåîìàëÿö³þ, âèêëèêàíó äåô³öèòîì â³-òàì³íó D. Ó òàêèõ ïàö³ºíò³â íàÿâí³ ã³ïîêàëüö³ºì³ÿòà ã³ïåðôîñôàòåì³ÿ, àëå ñïàäêîâî¿ îñòåîäèñ-òðîô³¿ Îëáðàéòà íåìàº [2].Ïñåâäîã³ïîïàðàòèðåîç òðàïëÿºòüñÿ ð³äêî,íèæ÷å íàâîäèìî êë³í³÷íèé âèïàäîê äàíîãî çà-õâîðþâàííÿ ó äèòèíè.

Äî íåâðîëîã³÷íîãî â³ää³ëåííÿ Ïîëòàâñüêî¿îáëàñíî¿ äèòÿ÷î¿ êë³í³÷íî¿ ë³êàðí³ 19.03.10 ð. ïî-ñòóïèâ õëîï÷èê Ì., 4 ðîêè, ç³ ñêàðãàìè íà òîí³êî-êëîí³÷í³ ñóäîìè, ìëÿâ³ñòü, çíèæåííÿ àïåòèòó,äèôóçí³ íàáðÿêè, çìåíøåííÿ ê³ëüêîñò³ ñå÷³. Ïî-ã³ðøåííÿ ñòàíó ìàòè â³äçíà÷àëà áëèçüêî äâîõ òèæ-í³â, êîëè ç'ÿâèëèñÿ ñóäîìè ó âèãëÿä³ ï³äâåäåííÿî÷åé ï³ä ÷îëî. Êîíñóëüòîâàíèé íåâðîëîãîì18.03.10 ð. Ä³àãíîç: åï³ñèíäðîì. Ðåêîìåíäîâàíîãîñï³òàë³çàö³þ äî äèòÿ÷îãî íåâðîëîã³÷íîãî â³ää³-ëåííÿ äëÿ óòî÷íåííÿ ä³àãíîçó, ïðèéìàííÿ âàëü-ïðîêîìó ïî 1/3 òàáëåòêè 3 ðàçè íà äîáó.Ç àíàìíåçó â³äîìî, ùî äèòèíà â³ä II âàã³ò-íîñò³, ïåðåá³ã âàã³òíîñò³ íà òë³ ôåòîïëàöåíòàð-íî¿ íåäîñòàòíîñò³, âíóòð³øíüîóòðîáíî¿ ã³ïîêñ³¿ïëîäà. Ïîëîãè øëÿõîì êåñàðåâà ðîçòèíó, ìàñàíà ÷àñ íàðîäæåííÿ – 3860 ã, çð³ñò – 52 ñì, îö³íêàçà Àáãàð – 2 áàëè.Ó íåîíàòàëüíèé ïåð³îä ïðîâåäåíî òðè îïå-ðàö³¿ ç ïðèâîäó âðîäæåíî¿ íåïðîõ³äíîñò³ êèøå÷-íèêà, çàâîðîòó òîíêîãî êèøå÷íèêà ç íåêðîçîì.²íâàë³äí³ñòü ç äèòèíñòâà ç ïðèâîäó ñèíäðîìóêîðîòêî¿ êèøêè. Ïåðåáóâàº íà "Ä" îáë³êó ó íå-ôðîëîãà ç ä³àãíîçîì: ï³ºëîåêòàç³ÿ îáîõ íèðîê.Îá'ºêòèâíîÍåâðîëîã³÷íèé ñòàòóñ – íàáðÿê ê³íö³âîê, çà-ïàõ àöåòîíó ç ðîòà, ì'ÿçîâèé òîíóñ çíèæåíèé,ñóõîæèëüíî-ïåð³îñòàëüí³ ðåôëåêñè D=S æâàâ³ çðóê, êîë³íí³ íå âèêëèêàþòüñÿ, ìåí³íã³àëüí³ îçíà-êè íåãàòèâí³. Ïñèõîìîòîðíèé ðîçâèòîê â³äïîâ³ä-íèé â³êó, äèòèíà äîñòóïíà êîíòàêòó, àëå øâèäêîâèñíàæóºòüñÿ, ïîñò³éíî ñïèòü.Ãåìîãëîá³í 101 ã/ë, åðèòðîöèòè 3,13 × 1012,òðîìáîöèòè 207 Ã/ë, ëåéêîöèòè 4,2 Ã/ë, ØÇÅ7 ìì/ãîä., ï/ÿ 14%, ñ/ÿ 41%, åîçèíîô³ëè 0%,ë³ìôîöèòè 40%, ìîíîöèòè 5%; çàãàëüíèé á³ëîê59,5 ã/ë, êðåàòèí³í 45,7 ìêìîëü/ë, ñå÷îâèíà4,5 ììîëü/ë, á³ë³ðóá³í çàãàëüíèé 10,6 ìêìîëü/ë,ïðÿìèé 2,8 ìêìîëü/ë, íåïðÿìèé 7,8 ìêìîëü/ë,õëîð 115 ììîëü/ë, êàë³é 4,2 ììîëü/ë, êàëüö³é1,2 ììîëü/ë (íîðìà 2,2-2,6 ììîëü/ë), ôîñôîð1,2 ììîëü/ë, ÀËÒ 53 Îä/ë (íîðìà äî 42 Îä/ë),ÀÑÒ 97 Îä/ë (íîðìà äî 37 Îä/ë), ëóæíà ôîñôà-òàçà 66 Îä/ë, ãëþêîçà 7,8 ììîëü/ë.Çàãàëüíèé àíàë³ç ñå÷³: ïèòîìà âàãà 1008 ó.î.,ðåàêö³ÿ íåéòðàëüíà, á³ëîê 0,045 ã/ë, îäèíè÷í³
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åðèòðîöèòè, ëåéêîöèòè 1-2, åï³òåë³é ð³äêî, ïî-çèòèâíà ðåàêö³ÿ íà àöåòîí, ïîçèòèâíà ïðîáà çàÑóëêîâè÷åì.

Íà ÅÊÃ ðèòì ñèíóñîâèé, íîðìàëüíå ïîëîæåí-íÿ ÅÂÑ, çíèæåíî ìåòàáîë³çì ïî ïåðåòèíö³ ì³î-êàðäà ë³âîãî øëóíî÷êà.Íà ÓÇÄ ÷åðåâíî¿ ïîðîæíèíè äåùî çá³ëüøåí³ðîçì³ðè ïå÷³íêè, ïàíêðåàòîïàò³ÿ, ÓÇÄ ùèòîïî-ä³áíî¿ çàëîçè – çá³ëüøåííÿ íå âèÿâëåíî.ÅÅÃ: âèðàæåí³ äèôóçí³ çì³íè ç ïîðóøåííÿìîðãàí³çàö³¿ áàçîâî¿ ðèòì³êè òà çíèæåííÿì òåì-ï³â êîðêîâîãî åëåêòðîãåíåçó. Çíèæåíî ïîð³ãåï³ãîòîâíîñò³ êîðè ãîëîâíîãî ìîçêó.Ïðîâåäåíî òåðàï³þ: ñ³áàçîí, ³íôóç³ÿ 10%ðîç÷èíó ãëþêîíàòó êàëüö³þ, 5% ðîç÷èíó ãëþêî-çè, ðåîñîðá³ëàêòó.Ï³ä ÷àñ êîíñóëüòàö³¿ åíäîêðèíîëîãà, êð³ì ã³-ïîêàëüö³ºì³¿, âèÿâëåíî â³äñòàâàííÿ ó ô³çè÷íîìóðîçâèòêó (çð³ñò 85 ñì, -3δ), ïîì³ðíà ñòèãìîâà-í³ñòü (êîðîòêà øèÿ, øèðîêà ãðóäíà êë³òêà), ê³ñò-êîâèé â³ê íà 2 ðîêè â³äñòàâàâ â³ä ïàñïîðòíîãîâ³êó, ð³âåíü ïàðàòãîðìîíó 172 ïã/ìë (íîðìà 11-67 ïã/ìë).Àíàë³ç ñå÷³ ó ñêðèí³íã-òåñò³ – ïðîáè íåãàòèâ-í³. Ïðèçíà÷åíî òåðàï³þ ôîðêàëîì ïëþñ ïî 1êàïñóë³ íà í³÷ ïîñò³éíî.Ó ïîäàëüøîìó ð³âåíü êàëüö³þ ó êðîâ³ êîëè-âàâñÿ â ìåæàõ 1,43-1,8-1,9 ììîëü/ë.Äèòèíó îãëÿíóòî ãàñòðîåíòåðîëîãîì, ä³àãíîç:ñòàí ï³ñëÿ îïåðàòèâíîãî ë³êóâàííÿ âðîäæåíî¿íåïðîõ³äíîñò³ êèøå÷íèêà. Ñèíäðîì êîðîòêîãîêèøå÷íèêà. Âòîðèííèé ñèíäðîì ìàëüàáñîðáö³¿.Âòîðèííèé äèçá³îç III ñòóïåíÿ. Ïàíêðåàòîïàò³ÿ.Àöåòîíåì³÷íèé ñèíäðîì. Ðåàêòèâíèé ãåïàòèò.Ïðèçíà÷åíî êðåîí, á³ô³ôîðì, åñïóì³çàí.

Çà ðåçóëüòàòàìè îáñòåæåíü âèñòàâëåíîä³àãíîç: ïñåâäîã³ïîïàðàòèðåîç. Âòîðèííà ðåòàð-äàö³ÿ ô³çè÷íîãî ðîçâèòêó. Ðåêîíâàëåñöåíòìåòàáîë³÷íî¿ åíöåôàëîïàò³¿, êàðä³îì³îïàò³¿. Ñèí-äðîì êîðîòêîãî êèøå÷íèêà, âòîðèííèé ñèíäðîììàëüàáñîðáö³¿. Âòîðèííèé äèçá³îç êèøå÷íèêà IIIñòóïåíÿ, ïàíêðåàòîïàò³ÿ, äåô³öèòíà àíåì³ÿ I ñòó-ïåíÿ, ï³ºëîåêòàç³ÿ îáîõ íèðîê.Ïîäàëüøå ñïîñòåðåæåííÿ äèòèíè âèÿâèëî:ð³âåíü ÒÒÃ 4,63 ìêÌÎ/ìë (â³êîâà íîðìà 0,23-3,4 ìêÌÎ/ìë), ðåêîìåíäîâàíî êîíñóëüòàö³þåíäîêðèíîëîãà äëÿ ïðèçíà÷åííÿ â³äïîâ³äíî¿ òå-ðàï³¿. Ð³âåíü êàëüö³þ íà òë³ òåðàï³¿ ôîðêàëîìïëþñ çá³ëüøèâñÿ äî 2,24 ììîëü/ë.Êàð³îòèï 46, ÕY.Ñïîñòåðåæåííÿ õëîï÷èêà òðèâàº, ñòàí äèòè-íè çàäîâ³ëüíèé, ñóäîì íå ñïîñòåð³ãàëîñü.
ÂÈÑÍÎÂÎÊÇà íàÿâíîñò³ ñóäîì ó äèòèíè ë³êàðÿì ñóì³æ-íèõ ñïåö³àëüíîñòåé, çîêðåìà íåâðîëîãàì, íå-îáõ³äíî çâåðòàòè óâàãó íà ð³âåíü êàëüö³þ ó êðî-â³. Çà ïîºäíàííÿ ñèìïòîì³â ã³ïîêàëüö³ºì³÷íèõñóäîì, íèçüêîðîñëîñò³, øèðîêî¿ ãðóäíî¿ êë³òêèìîæëèâî çàï³äîçðèòè ïîðóøåííÿ ôóíêö³¿ ïðè-ùèòîïîä³áíèõ çàëîç.
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ÐÅÇÞÌÅÊëèíè÷åñêèé ñëó÷àéïñåâäîãèïîïàðàòèðåîçàÑ.Ã. ÏèñàðåíêîÂ ñòàòüå îïèñàí êëèíè÷åñêèé ñëó÷àé ïñåâäîãè-ïîïàðàòèðåîçà ó ðåáåíêà 4 ëåò. Èìåëèñü ñèìïòîìûãèïîêàëüöèåìèè, íèçêîðîñëîñòü, øèðîêàÿ ãðóäíàÿêëåòêà, ïîâûøåííûé óðîâåíü ïàðàòãîðìîíà â êðîâè.Êëþ÷åâûå ñëîâà: ãèïîêàëüöèåìèÿ, íèçêîðîñ-ëîñòü, ïñåâäîãèïîïàðàòèðåîç.
SUMMARYA clinical case of pseudohypoparathyroidismS. PysarenkoIn this article the clinical case of pseudohypoparat-hyroidism at the child is described. There were sym-ptoms low lever of calcium in blood, stunting, the widethorax, the raised lever of parathhormon in blood.Key words: low lever of calcium in blood, stunting,pseudohypoparathyroidism.
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