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Основная цель встречи: выработать резолюцию с рекомендациями для врачей общей практики и врачей-

эндокринологов амбулаторного звена по рациональному подбору пациентов и применению канаглифлозина с позиций 
доказательной медицины и обновленного Протокола диагностики и лечения Сахарного диабета  2 типа (СД2). 

Предпосылками для проведения данного Экспертного совета послужила серия значимых событий для лечения СД 
2 типа в Республике Казахстан, а именно - обновление Казахстанского Консенсуса по диагностике и лечению сахар-
ного диабета [1] в 2016 году и внесение изменений в клинический протокол лечения СД 2 типа [2] в августе 2017 года  
(включение класса SGLT-2 ингибиторов на каждом этапе лечения СД) в соответствии с последними международными 
рекомендациями по лечению СД [3, 4].  

Также выступая с приветственным словом, во время Круглого стола «Сахарный диабет и общество», который 
состоялся в г. Астана 14 ноября 2017 года с участием членов партийной комиссии по направлению здравоохранения 
Мажилиса Парламента РК, представителей профильных министерств, ведомств и бизнес-структур, министр здраво-
охранения РК Елжан Биртанов отметил, что в 2017 году в список амбулаторного лекарственного обеспечения (АЛО) в 
рамках ГОБМП среди прочих препаратов включен новый сахароснижающий препарат (ССП)  для лечения СД 2 типа 
канаглифлозин [5].

Вторым значимым фактором для инициации экспертного обсуждения на республиканском уровне послужила публи-
кация результатов большого транснационального исследования канаглифлозина – CANVAS и CANVAS-R [6].
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1) Даньярова Л.Б., к.м.н., зав. кафедрой внутренних болезней с курсом эндокринологии НИИ кардиологии и внутрен-

них болезней МЗ РК «Новые возможности менеджмента сахарного диабета 2 типа в рамках обновленного протокола 
диагностики и лечения СД 2 типа и Приказа МЗ РК №666 от 29 августа 2017 года». 

В своём выступлении Лаура Бахытжановна осветила основные моменты менеджмента СД 2 типа в РК, актуальные 
цифры распространённости и ключевые задачи, стоящие пред врачами поликлинического звена, проводящими лечение 
и диспансерное наблюдение больных СД 2 типа.

РЕЗОЛЮЦИЯ ЭКСПЕРТНОГО СОВЕТА 
РОЛЬ КАНАГЛИФЛОЗИНА В ПРАКТИКЕ СОВРЕМЕННОГО ВРАЧА: 

МУЛЬТИЭФФЕКТЫ И НОВЫЕ ВОЗМОЖНОСТИ ТЕРАПИИ 
ПАЦИЕНТОВ С САХАРНЫМ ДИАБЕТОМ 2 ТИПА

г. Алматы, 2 декабря 2017 г. 
Отель «Рамада»

ЭНДОКРИНОЛОГИЯ ОРИГИНАЛЬНЫЕ ИССЛЕДОВАНИЯ

Дефицит 21-гидроксилазы является причиной одного из наиболее распространенных на-
следственных заболеваний - врожденной дисфункции коры надпочечников (ВДКН). Уровень 
остаточной активности 21-гидроксилазы определяет клиническую форму и тяжесть течения 
заболевания. 

В статье представлена клиническая характеристика двух форм ВДКН-сольтеряющей и про-
стой вирильной. 

Цель исследования. Изучить клинические аспекты ВДКН, обусловленной дефицитом 
21-гидроксилазы у детей.

Материал и методы. Проанализировано 57 архивных историй болезни и 58 выписок из 
историй болезни детей от 0 до 18 лет с установленным диагнозом ВДКН. В целом выборка со-
ставила 75 случаев, из них мальчиков – 36 (48%), девочек – 39 (52%).  

Результаты и обсуждение. Из 75 детей с ВДКН 43 (57,3%) имели сольтеряющую форму, 32 
(42,7%) – простую вирильную. У детей с сольтеряющей формой ведущим клиническим прояв-
лением был синдром потери соли, с простой вирильной – вирильный синдром. 

Средний возраст установления диагноза при сольтеряющей форме составил 1,5 мес. (от 1 
до 2,6 мес.), при простой вирильной – 3 года (от 1,4 до 4,4 года).

Выводы. По нашим данным в Казахстане сольтеряющая форма ВДКН диагностируется 
чаще простой вирильной формы (57,3%/42,7%). Выявлены проблемы своевременной диагно-
стики ВДКН и в выборе целесообразного паспортного пола ребенка.

Ключевые слова: врожденная дисфункция коры надпочечников, дефицит 21-гидроксила-
зы, сольтеряющая форма, простая вирильная форма.
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21-гидроксилазаның тапшылығы - кең тараған тұкымқуалаушылық аурудын, яғни бүйрек үсті 
безінің туа біткен дисфункциясының (ББТБД) себебі болып табылады. 21-гидроксилазаның 
қалдық белсенділігінің мөлшері клиникалық формасы мен аурудың ауырлық ағымын 
анықтықтайды. 

Мақалада ББТБД екі клиникалық формасына сипаттама берілген: тұз жоғалту және жай 
вирильді. 

Зерттеу мақсаты. Балалардағы 21-гидроксилазының тапшылығымен негізделген ББТБД 
клиникалық аспектілерін зерттеу.

Материал және әдістері. ББТБД дигнозы қойылған 0-18 жастағы  балалардың мұрағаттан 
алынған 57 ауру тарихы мен 58 ауру тарихынан мәлімдемелер талданған. Барлық іріктелгені 75 
жағдай, оның ішінде ер балалар – 36 (48%), қыздар – 39 (52%).  

Нәтижелері және талқылауы. ББТБД-мен 75 баланың ішінде 43 (57,3%) тұз жоғалту фор-
масы, 32 (42,7%) – жай вирильді. Балаларда тұз жоғалту формасының басты клиникалық көрінісі 
ол тұз жоғалту синдромы, ал жай вирильдіде – вирильді синдром. 

Тұз жоғалту формасында орта диагноз қойылған жасы 1,5 ай (1 ден 2,6 ай), жай вирильдіде 
– 3 жас (1,4 тен 4,4 жас).

Қорытынды. Қазақстанда біздің бақылау бойынша ББТБД тұз жоғалту формасы жай ви-
рильді формасына қарағанда жиі анықталады (57,3%/42,7%). ББТБД диагнозын уақытылы қою 
мен балаларға қолайлы паспорттық жыныс беруінде қателіктер анықталды. 

Негізгі сөздер: бүйрек үсті безінің туа біткен дисфункциясы, 21-гидроксилаза тапшылығы, 
тұз жоғалту формасы, жай вирильді формасы.
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21-hydroxylase deficiency is the cause of one of the most common hereditary diseases - congenital 
adrenal hyperplasia (CAH). The level of residual activity of 21-hydroxylase determines the clinical form 
and severity of the course of the disease.

The article presents the clinical characteristics of two forms of CAH – salt-wasting and simple 
virilizing.

Objective. To study the clinical aspects of CAH due to 21-hydroxylase deficiency in children.
Material and methods. We analyzed 57 archived case histories and 58 extracts from case histories 

of children from 0 to 18 years old with an established diagnosis of CAH. In general, the sample 
comprised cases, of which 36 were boys (48%) and 39 (52%) girls.

Results and discussion. Of the 75 children with CAH, 43 (57.3%) had a salt-wasting form, 32 
(42.7%) had a simple virilizing form. In children with salt-wasting form, the leading clinical manifestation 
was salt loss syndrome, with simple virilizing - viril syndrome. 

The average age of diagnosis with salt-wasting form was 1.5 months (from 1 to 2.6 months), with 
simple virilizing - 3 years (from 1.4 to 4.4 years).

Conclusions. According to our data, in Kazakhstan, the salt- wasting form of СAH is diagnosed 
more often than a simple virilizing form (57.3% / 42.7%). The problems of timely diagnosis of CAH and 
in the selection of the appropriate passport gender of the child were identified.

Keywords: congenital adrenal hyperplasia, 21-hydroxylase deficiency, salt-wasting form, simple 
virilizing form.

For reference: Bazarbekova RB, Ermakhanova TU, Onlassynova OY, Alpan AM, Satybaldina AN, 
Orazbay AA, Akhmerova MB, Slamova AI, Mussakhanova ZZh. Clinical aspects of congenital adrenal 
hyperplasia due to 21-hydroxylase deficiency. Meditsina (Almaty) = Medicine (Almaty). 2020;3-4(213-
214):26-32 (In Russ.). DOI: 10.31082/1728-452X-2020-213-214-3-4-26-32
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Мажилиса Парламента РК, представителей профильных министерств, ведомств и бизнес-структур, министр здраво-
охранения РК Елжан Биртанов отметил, что в 2017 году в список амбулаторного лекарственного обеспечения (АЛО) в 
рамках ГОБМП среди прочих препаратов включен новый сахароснижающий препарат (ССП)  для лечения СД 2 типа 
канаглифлозин [5].

Вторым значимым фактором для инициации экспертного обсуждения на республиканском уровне послужила публи-
кация результатов большого транснационального исследования канаглифлозина – CANVAS и CANVAS-R [6].

В рамках дискуссии заслушаны следующие доклады:
1) Даньярова Л.Б., к.м.н., зав. кафедрой внутренних болезней с курсом эндокринологии НИИ кардиологии и внутрен-

них болезней МЗ РК «Новые возможности менеджмента сахарного диабета 2 типа в рамках обновленного протокола 
диагностики и лечения СД 2 типа и Приказа МЗ РК №666 от 29 августа 2017 года». 

В своём выступлении Лаура Бахытжановна осветила основные моменты менеджмента СД 2 типа в РК, актуальные 
цифры распространённости и ключевые задачи, стоящие пред врачами поликлинического звена, проводящими лечение 
и диспансерное наблюдение больных СД 2 типа.
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г. Алматы, 2 декабря 2017 г. 
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рожденная дисфункция коры надпочечников (адре-
ногенитальный синдром, врожденная надпочечнико-
вая гиперплазия) – группа заболеваний с аутосом-

но-рецессивным типом наследования, в основе которых 
лежит дефект одного из ферментов или транспортных бел-
ков, принимающих участие в биосинтезе кортизола в коре 
надпочечников. На сегодняшний день известно 7 форм 
ВДКН [1, 2].

Частота данного заболевания в мировой популяции, 
рассчитанная по данным неонатального скрининга, состав-
ляет 1 случай на 14 000-18 000 живых новорожденных [3]. 
В России по данным скрининга частота ВДКН составляет 
1:8 000 [1, 4]. В РК неонатальный скрининг на ВДКН не 
проводится. 

По данным литературы самой частой причиной (90-
95%) ВДКН является дефицит 21-гидроксилазы [3, 4, 5, 6]. 

В зависимости от клинической картины ВДКН, обу-
словленной недостаточностью 21-гидроксилазы, класси-
фицируют на классическую и неклассическую формы. 

Классическая форма, в свою очередь, подразделяется на 
простую вирильную и сольтеряющую, что зависит от вы-
раженности дефицита 21-гидроксилазы. 

Неглубокий дефицит 21-гидроксилазы приводит к ро-
ждению девочек с вирилизацией наружных гениталий, 
мальчиков – с макрогенитосомией. В последующем – в 
возрасте 2-3 лет у детей обоего пола появляются симптомы 
преждевременного полового развития с ускорением, а поз-
же – с ранней остановкой роста [7, 8, 9, 10]. Это форма и 
носит название простой вирильной. 

При значительном дефиците фермента, помимо патоло-
гии наружных гениталий, наблюдается сольтеряющий син-
дром, который при отсутствии своевременной диагностики 
заболевания и адекватных лечебных мероприятий может 
привести к гибели ребенка в раннем возрасте [3, 8, 11]. 

В то же время раннее выявление заболевания, во-пер-
вых, позволяет своевременно назначить патогенетическую 
терапию (часто по жизненным показаниям), во-вторых, 
уже при рождении решить вопрос о выборе наиболее целе-
сообразного паспортного пола ребенка [3, 12]. 

Максимально ранняя диагностика ВДКН возможна при 
проведении у новорожденных специального неонатального 
скрининга. Неонатальный скрининг на ВДКН проводится 
более чем в 50 штатах Америки и 35 других странах. Скри-
нинг заметно сокращает время, затрачиваемое на процесс 
диагностики заболевания [6, 12, 13], благодаря чему снижа-
ется смертность по причине тяжелого солевого дефицита.

Мальчики с ВДКН чаще, чем девочки, страдают от 
поздней или неправильной диагностики заболевания. Это, 
видимо, связано с некоторыми различиями клинической 
картины ВДКН у больных разного пола. У девочек обе 
формы ВДКН всегда сопровождаются интерсексуальным 
строением наружных гениталий, у мальчиков же наружные 

В гениталии при этом заболевании всегда соответствуют ге-
нетическому полу. Этим можно объяснить тот факт, что в 
некоторых, хотя и не во всех ретроспективных исследова-
ниях, в которых ВДКН была диагностирована клинически, 
преобладают девочки [14-19]. Можно предположить, что 
относительно невысокий процент сольтеряющих пациен-
тов в мужской популяции в этих исследованиях обусловлен 
случаями смерти от невыявленной острой надпочечнико-
вой недостаточности. Примечательно, что этот дисбаланс 
отсутствует в странах, в которых действует обязательный 
неонатальный скрининг на ВДКН [19]. Имеются сообще-
ния о том, что при отсутствии скрининга смертность среди 
младенцев с потерей соли достигает 4 – 10% [20, 21].

Диагностика ВДКН на 1 этапе включает: определение 
кариотипа, исследование электролитов, тестостерона, 
17-гидроксипрогестерона (17-ОНП) в плазме крови, УЗИ 
органов малого таза и паховых областей. Далее в зависи-
мости от результатов исследования первой линии проводят 
другие диагностические тесты: пробы с синактеном и/или 
с хорионическим гонадотропином, компьютерную или 
магнитно-резонансную томографию органов малого таза, 
надпочечников, паховых областей [1, 3].

Цель исследования – изучить клинические аспекты 
ВДКН, обусловленной дефицитом 21-гидроксилазы у детей.

МАТЕРИАЛ И МЕТОДЫ
Сплошным методом проанализированы истории болез-

ни 17 детей, неоднократно находившихся на госпитализа-
ции в эндокринологическом отделении ДГКБ №2 г. Алматы 
(всего 57 историй), и выписки из историй болезни 58 детей  
из 7 регионов Казахстана. На всех них были заполнены 
регистрационные карты, в которые вносились следующие 
данные: дата рождения, паспортный пол, национальность, 
наследственность, наличие кровного родства родителей, 
возраст, в котором был установлен диагноз, клинико-лабо-
раторные данные в момент постановки диагноза ВДКН. 

В целом выборка составила 75 случаев, возраст детей 
– от 0 до 18 лет. Мальчиков было 36 (48%), девочек – 39 
(52%).

РЕЗУЛЬТАТЫ
Распределение детей по паспортному полу и форме за-

болевания представлено в таблице 1. Как следует из табли-
цы, в нашем исследовании из 75 детей с диагнозом ВДКН 43 
(57,3%) имели сольтеряющую форму, 32 (42,7%) – простую 
вирильную. У 36 мальчиков на сольтеряющую форму при-
ходилось 26 (72,2%), на простую вирильную – 10 (27,8%) 
случаев. У 39 девочек сольтеряющая форма имела место в 
17 (43,6%), простая вирильная – в 22 (56,4%) случаях.

Средний возраст установления диагноза при сольтеря-
ющей форме составил 1,5 мес. (от 1 до 2,6 мес.), при про-
стой вирильной – 3 года (от 1,4 до 4,4 года) (табл. 2).

Таблица 1 - Распределение детей с ВДКН по паспортному полу и формам заболевания, абс/% 

Клиническая форма Всего пациентов 
Мальчики  

(внутри данной формы)
Девочки  

(внутри данной формы) 

Сольтеряющая 43 (57,3%) 26 (60,5%) 17 (39,5%) 

Простая вирильная 32 (42,7%) 10 (31,2%) 22 (68,8) 
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Клиническая картина заболе-
вания в момент диагностики во 
многом зависела от возраста, в 
котором был установлен диагноз. 

Так, у детей с сольтеряющей 
формой ВДКН в возрасте 0-3 мес. 
преобладала клиническая картина 
синдрома потери соли: с рожде-
ния частые срыгивания, плохая 
прибавка массы тела. У девочек, 
помимо синдрома потери соли, 
также были явления вирилизации 
наружных гениталий. 

У детей, у которых диагноз 
был установлен в возрасте 3-6 
мес., отмечались частая повторная рвота, выраженный дефи-
цит массы тела с развитием острого надпочечникого криза, у 
двух из них 3 и 6 мес. наблюдалось острое нарушение мозго-
вого кровообращения. Определялись гипонатриемия (в сред-
нем 111,6 (109-120) ммоль/л), гиперкалиемия (в среднем 7,7 
(±1,7) ммоль/л в обеих возрастных категориях (рис. 1). 

При простой вирильной форме в момент диагностики у 
девочек в возрасте до 3-х лет отмечались признаки вирили-
зации наружных гениталий, у мальчиков - макрогенитосо-
мия, гиперпигментация мошонки. 

В возрасте 3-7 лет у девочек, помимо патологии полово-
го аппарата, появлялись вторичные половые признаки по 
гетеросексуальному типу. У мальчиков при мужском типе 
строения наружных гениталий наблюдались признаки преж-
девременного полового развития по изосексуальному типу. 

Кроме того, у детей обоего пола всех возрастов выявле-
ны ускорение роста в среднем на 2SDS и опережение кост-
ного возраста в среднем на 4,4 (±2,0) года. 

В тех случаях, когда диагноз был впервые установлен 
в 7-10 и 10-15 лет, у детей обоих полов наблюдалось бур-
ное прогрессирование вторичных половых признаков (у 
девочек по гетеросексульному типу). У всех отмечалось 
замедление роста, зоны роста были либо закрыты (у 3 
детей), либо приближены (у 1 ребенка) к полному закры-
тию. 

Кроме того, у двух девочек и одного мальчика на описан-
ную клиническую картину наслаивались проявления изосек-
сульного полового созревания. У девочек появился рост 
грудных желез, у мальчиков начали увеличиваться testis. 

В нашем исследовании у девочек с ВДКН вирилизация 
наружных половых органов чаще всего (24/62%) соответ-
ствовала 3 и 4 степеням по Прадер. Вторая степень встреча-
лась в 3 раза реже (8/20%). Еще реже отмечались случаи с 
первой (2/5%) и пятой степенью (4/10%). Пятая степень 
вирилизации была отмечена  у 3 детей с простой вирильной 
формой и 1 ребенка с сольтеряюшей формой. У одной девоч-
ки с сольтеряющей формой патологии в строении наружно-
го полового аппарата не было (рис. 2). Выраженных разли-
чий по степени вирилизации между клиническими формами 
выявлено не было. 

Таблица 2 - Распределение детей с ВДКН в зависимости от возраста установления диагноза 

Возраст
Сольтеряющая форма Простая вирильная

мальчики девочки мальчики девочки

0-3 мес. 20 14 1 3

3-6 мес. 6 3

6-12 - - - 1

1-3 года (12-36 мес.) - - 3 10

3-7 лет (36-84) - - 5 5

7-10 лет (84-120) - - 1

10-15 лет (120-180) - - 1 2

15-18 лет (180-216) - - - -

Д

Рисунок 1 - Клинические проявления при сольтеряющей форме ВДКН

Рисунок 2 - Распределение девочек по степени вирилизации 
наружных половых органов
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рамках ГОБМП среди прочих препаратов включен новый сахароснижающий препарат (ССП)  для лечения СД 2 типа 
канаглифлозин [5].
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кация результатов большого транснационального исследования канаглифлозина – CANVAS и CANVAS-R [6].
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них болезней МЗ РК «Новые возможности менеджмента сахарного диабета 2 типа в рамках обновленного протокола 
диагностики и лечения СД 2 типа и Приказа МЗ РК №666 от 29 августа 2017 года». 

В своём выступлении Лаура Бахытжановна осветила основные моменты менеджмента СД 2 типа в РК, актуальные 
цифры распространённости и ключевые задачи, стоящие пред врачами поликлинического звена, проводящими лечение 
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Кариотип исследован у 38 из 39 девочек. У 36 (92,3) из 
них выявлен кариотип – 46ХХ, у 1 – 47ХХХ, у 1 – 46ХХ/
46ХУ в соотношении 87,5/12,5%. Таким образом, хромосо-
мные аберрации были выявлены у 2 девочек (5,1%).

Описанные клинические проявления сопровождались 
характерными для ВДКН лабораторными сдвигами. 

Уровень 17-ОНП в сыворотке крови, исследованный у 
35 (46,6%) детей, был повышен и составлял в среднем 58,9 
(с колебаниями от 25 до 125) нмоль/л. Показатель тестосте-
рона в сыворотке крови 18 (24%) обследованниых также 
был повышенным и достигал 1,5 (с колебаниями от 0,9 до 
2,2) нмоль/л. Определение содержания кортизола у 4 детей 
выявило у всех его снижение в среднем до 66,2 пмоль/л. 
Уровень прямого ренина определен при сольтеряющей 
форме у 5 детей (11,6%), и у всех он оказался повышенным, 
достигнув в среднем 208,1 (с колебаниями от 95,1 до 500) 
мкмМЕ/мл. Более чем у 1/3 детей ( 28/37,3%) диагноз уста-
новлен без исследования гормонального профиля - на ос-
новании данных клиники и результатов определения уров-
ня электролитов в крови (табл. 3).

ОБСУЖДЕНИЕ
В представленном материале приведены результаты 

изучения клинических аспектов ВДКН, обусловленной 
дефицитом 21-гидроксилазы, у 75 детей в возрасте от 0 до 
18 лет. Причем, девочек среди них было 52% (39), мальчи-
ков – 48% (36). 

В нашем исследовании преобладали дети с сольтеряю-
щей формой. На их долю пришлось 57,3% (43 случая), соот-
ветственно на вирильную – 42,7% (32 случая). В то же вре-
мя, по мировым данным, в странах с налаженным 
скринингом ВДКН у новорожденных соотношение этих 
клинических форм составляет 75% и 25% [3, 6, 7, 8], что 
указывает на лучшую выявляемость сольтеряющих форм 
заболевания при наличии в стране скрининга. 

Это преобладание детей с сольтеряющим вариантом 
заболевания имело место не только среди обследованных в 
целом, но и среди мальчиков. В нашем наблюдении на эту 
форму у мальчиков пришлость 26 случаев (60,5%). У дево-
чек, наоборот, большее количество случаев приходилось на 
вирильную форму. 

Обращают на себя внимание недопустимо поздние 
сроки установления диагноза. Диагноз сольтеряющей фор-
мы в среднем устанавливался в 1,5-месячном возрасте (от 
1 мес. до 2,6 мес.), простой вирильной – в 3 года, в то время 

Таблица 3 - Клинико-биохимическая характеристка детей с ВДКН

Фенотип
Сольтеряющая форма, n=43 Простая вирильная форма, n=32

мальчики, n=26 девочки, n=17 мальчики, n=10 девочки, n=22

Возраст установления диагноза до 6 мес. до 3 мес. до 5 лет до 3 лет

Половой аппарат в норме двусмысленный в норме двусмысленный

Ренин ↑ 208,1 (от 95,1 до 500) не определен

Кортизол ↓ ↓
17-ОН-прогестерон ↑51,3 (от 25 до 91) ↑60,2 (от 47,1-162,5)

Тестостерон ↑1,5 (от 0,9 до 2,2) ↑2,0 (от 1,0 до 6,0)

Рост соответствует возрасту +2SDS

Вес -2SDS 0-0,5SDS

как во многих странах [3, 15, 16, 17] диагноз ВДКН уста-
навливается при рождении ребенка. Без сомнения это стало 
возможным благодаря внедрению в практику этих стран 
неонатального скрининга. 

Общеизвестно, что несвоевременная диагностика соль-
теряющего варианта заболевания чревата рядом неблаго-
приятных последствий: необоснованной госпитализацией 
в инфекционные стационары, проведением без показаний 
антибактериальной, несбалансированной инфузионной 
терапией. В то же время при этом не назначается крайне 
необходимая, часто пожизненным показаниям терапия  
глюкокортикоидными препаратами. 

Поздняя же диагностика вирильной формы ВДКН со-
пряжена с риском неправильного выбора паспортного 
пола, ранним появлением у ребенка вторичных половых 
признаков (у девочек по гетеросексуальному типу) и преж-
девременным закрытием зон роста, что приводит к форми-
рованию низкорослости и высокого индекса массы тела. Не 
следует забывать и о сильном психотравмирующем воздей-
ствии интерсексульного строения наружных гениталий как 
на самого ребенка, так и на членов семьи. 

В нашем исследовании ошибки в выборе целесообразного 
паспортного пола составили 10,6%. В результате у 7 пациен-
тов проведена смена паспортного пола: у 5 с сольтеряющей 
формой в возрасте 1-3 мес. и у 2 детей с вирильной формой в 
годовалом и 3-летнем возрасте. У одного ребенка, зарегистри-
рованного при рождении как мальчик и погибшего в 1,5 мес. 
от острой надпочечниковой недостаточности, на вскрытии 
были найдены яичники, матка и маточные трубы.

Вследствие поздно начатого обследования у двух детей 
пол был дифференцирован лишь в месячном возрасте.

Из-за поздней диагностики заболевания и отсутствия 
патогенетической терапии при сольтеряющей форме ча-
стые кризовые состояния приводили к формированию ги-
потрофии, задержке психомоторного развития, у двух де-
тей 3 и 6 мес. в период до установления диагноза произошло 
острое нарушение мозгового кровообращения. 

У девочек с простой вирильной формой ВДКН к имевше-
му место при рождении гермафродитному строению наруж-
ных гениталий в возрасте 3-7 лет присоединялось появление 
вторичных половых признаков, присущих мужскому полу. 

У мальчиков, которые обычно при рождении имели 
большого размера половой член и складчатую гиперпиг-
ментированную мошонку, также рано появлялись признаки 
полового созревания (по изосексаульному типу). 
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У всех детей с этой формой с началом полового созре-
вания наблюдалось ускорение темпов роста, и они опере-
жали сверстников в росте, однако вскоре рост их прекра-
щался из-за преждевременного закрытия зон роста. 

По причине поздней диагностики заболевания и поздно 
начатого лечения в нашем исследовании у большинства 
девочек (24) вирилизация наружных гениталий соответ-
ствовала 3 и 4 степеням по Прадер. Лишь 8 детей имели 
вторую, 2 - первую степень.

Настораживает, что более чем у 1/3 детей (28/37,3%)  
диагноз был установлен без исследования гормонального 
профиля. В 35 случаях (46,6%) клинический диагноз был 
подтвержден обнаружением повышенного уровня 17-ОН-П 
в крови, у 18 (24%) – тестостерона. Показатель прямого 
ренина, исследованный у 5 детей (11,6%), также намного 
превышал норму.

Приведенные данные свидетельствуют о настоятельной 
необходимости незамедлительного внедрения в РК скри-
нинга новорожденных на ВДКН. Наличие у врачей инфор-
мации о типе генетической поломки, характерной конкрет-
но для данной семьи, позволило бы назначать детям 
целенаправленную патогенетическую терапию с момента 
рождения и тем самым предупреждать равитие тяжелых 
медицинских и социальных последствий. 

ВЫВОДЫ
1. В наших наблюдениях преобладающим клиническим 

вариантом ВДКН была сольтеряющая форма - 57,3%, 
42,7% приходилась на простую вирильную форму.

2. Сольтеряющая форма чаще встречалась у мальчиков, 
простая вирильная - у девочек.

3. У 97,4% было выявлено позднее установление диа-
гноза. При рождении диагноз был установлен только у 2-х 
детей (2,6%). 

4. Ошибки в выборе целесообразного пола составили 
10,6%.
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