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Введение
Среди онкогенетических синдромов, со-

провождающихся липоматозным поражением, 
выделяют раритетную форму — болезнь Ма-
делунга. Заболевание манифестирует после 30 
лет множественными симметричными липома-
ми в области верхней части спины, шеи и плеч  
с образованием резко деформирующей шею жи-
ровой подушки. В случае сдавления жизненно 
важных органов проводят хирургическое лече-
ние. В проанализированной нами литературе мы 
не встретили указаний на возможные биохими-
ческие нарушения и молекулярно-генетические 
особенности при данной патологии

Целью нашей работы было изучение клини-
ческих особенностей и поиск возможных био-
химических изменений при болезни Маделунга 
для разработки подходов к ранней диагностике 
и профилактике опухолевого роста.

Материалы и методы
Болезнь Маделунга диагностирована у од-

ного пациента в возрасте 44 лет. Использованы 
соматогенетическое исследование с синдромо-
логическим и клинико-генеалогическим анали-
зами, биохимические, цитогенетические, моле-
кулярно-генетические, ультразвуковые методы. 
Проведена оценка соматического, неврологиче-
ского статусов.

Результаты и обсуждение
Пациент Б., 44 года был направлен для уточ-

нения диагноза. Диагноз при направлении: Бо-
лезнь Маделунга? 

Жалобы: на объемное мягкотканное обра-
зование на шее, ограничивающее движение го-
ловы, аналогичные образования меньших раз-
меров в области затылка, передней брюшной 
стенки. Из-за опухолевидного образования рез-
ко ограничены повороты головы, при этом ис-
пытывает чувство напряжения и боли в шейном 
отделе позвоночника; беспокоит повышенная 
утомляемость, боли в локтевых и коленных су-
ставах.

Анамнез заболевания: считает себя больным 
с 2009 года, когда в области затылка появились  
2 мягкотканных образования, которые посте-
пенно увеличились до 5-6 см в диаметре, уста-
новлен диагноз липоматоз. С мая 2012 года от-

мечен быстрый рост подкожных образований 
в области затылка, появление мягкотканного 
образования на шее с прогрессивным ростом, 
охватывающего всю шею, ограничивающего 
движения в шее, повороты головы. В ноябре-де-
кабре 2012 года мягкотканные образования поя-
вились на животе, мелкие – на руках. Обратился 
к врачу, диагностировано опухолевое поражение 
шеи неясной этиологии, пациент был направлен 
на консультацию к онкологу. 11.12.2012 г. кон-
сультирован в НИИ медицинской радиологии.  
В клинике Института проведено УЗИ мягких 
тканей шеи – выявлено диффузное разрастание 
жировой ткани. Заподозрена болезнь Маделун-
га. Для уточнения диагноза пациент был направ-
лен в ХСМГЦ.

Из анамнеза жизни известно, что родился 
вторым ребенком в семье. Рос и развивался со-
ответственно возрасту. Из перенесенных заболе-
ваний отмечает ОРЗ, пневмонию.

В фенотипе обращают внимание: гиперсте-
ническое телосложение, невусы, широкое лицо, 
экзофтальм, голубые склеры, длинный нос, ко-
роткий фильтр, кариес, множественный распро-
страненный липоматоз – наиболее выражен-
ное поражение в области шеи, где расположено 
больших размеров мягкотканное образование, 
охватывающее всю шею в виде жировой подуш-
ки, распространяющееся на область шейного 
утолщения, паравертебрально до уровня Д
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область надплечий, ограничивающее движения 
в шее, повороты головы, мягкотканные образо-
вания в области затылка, живота, конечностей, 
из-за опухолевидного образования в области 
шеи практически не может повернуть голову, го-
лова имеет вынужденное положение, гипертело-
ризм сосков, остеохондроз, акроцианоз ладоней, 
мраморность кожи кистей, стоп.

Клинико-генеалогический анализ выявил отя-
гощенность родословной по сердечно-сосудис-
той (гипертоническая болезнь, вегето-сосудис-
тая дистония), неврологической (отек головного 
мозга, умственная недостаточность, цефалги-
ческий синдром) и мультифакториальной пато-
логии ЖКТ, репродуктивным потерям.

Результаты проведенных в ХСМГЦ исследований
Биохимический анализ крови – повышен 

уровень щелочной фосфатазы – 282 Ед/л (нор-
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ма до 270), лактатдегидрогеназы – 299,39 Ед/л 
(норма до 248), гаммаглутаминтрансферазы –  
93,99 Ед/л (норма 10-71), снижен уровень глюко-
зы – 4,16 ммоль/л (норма 4,22-6,11), остальные 
показатели в пределах референтных значений. 

ТСХ аминокислот крови – (фенилаланин, 
тирозин, триптофан) — 9-10 мг%, умеренное 
повышение уровня валина, аланина, глицина, 
аспарагиновой кислоты. ТСХ углеводов крови –  
нормограмма. Лактат крови – 0,82 ммоль/л. 

Гомоцистеин крови – 13,83 мкмоль/л (нор-
ма 3,7-11).

Кариотип – 46, ХУ, G-, C-окраска, 2% хро-
мосомной нестабильности. 

Исследованы полиморфные варианты  
генов системы фолатного цикла. Обнаружен  
гетерозиготный компаунд MTHFR C677T / MTR 
A2756G.

УЗИ внутренних органов брюшной полос-
ти – признаки ДЖВП, панкреатопатии, уме-
ренный двусторонний гидрокаликоз (чашечки  
7,5 мм), метаболические изменения (включения 
до 2,5 мм).

Пациент консультирован директором 
ХСМГЦ д. мед. н., доцентом Гречаниной Ю. Б., 

заместителем директора по медицинской части, 
к.мед.н., доцентом Молодан Л.В.

На основании жалоб, анамнеза, особеннос-
тей фенотипа, данных клинико-генеалогичес-
кого анализа, соматического, неврологического 
статусов, результатов дополнительных методов 
исследования установлен диагноз: Болезнь Ма-
делунга. Гипергомоцистеинемия. Дефицит фер-
ментов фолатного цикла.

Разработана индивидуальная тактика веде-
ния, направленная на предупреждение опухоле-
вого роста и коррекцию выявленных метаболи-
ческих изменений. 

Выводы
Таким образом, в нашем наблюдении имело 

место сочетание раритетной онкогенетической 
патологии - болезни Маделунга с гипергомоци-
стеинемией и дефицитом ферментов фолатного 
цикла. Выявленные метаболические нарушения 
позволили разработать индивидуальную тактику 
ведения больного, направленную на профилак-
тику опухолевого роста и коррекцию выявлен-
ных метаболических нарушений. 


