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нородная, толщина ее соответствует возрастной норме. В пра­
вой почке (в паренхиме, на дорсальной поверхности) определя­
ется жидкостное образование диаметром 4,3 см с ровными стен­
ками, однородным содержимым, в лоханке определяется кон­
кремент размером 4,2 см. Лоханка расширена до 1,4 см. В левой 
почке в чашечках определяются конкременты размером до 
1,3 см, в лоханке — конкремент размером 2,7 см.

МРТ головного мозга: положительная динамика в виде 
уменьшения размеров аденомы гипофиза по сравнению с ис­
следованием от 02.10.02 (после протонотерапии).

Рентгеновская двухфотонная денситометрия (на аппарате 
"Prodigy" костной денситометрии): остеопения поясничного от­
дела позвоночника, умеренная остеопения проксимального от­
дела бедренной кости.

Клинический диагноз: болезнь Иценко—Кушинга, стадия 
ремиссии. Состояние после левосторонней адреналэктомии. 
Грыжа послеоперационного рубца. Состояние после протоно­
терапии в суммарной дозе 70 Гр. Гиперплазия правого надпо­
чечника. Стероидная кардиопатия. Остеопения поясничного 
отдела позвоночника, проксимального отдела бедренной кости. 
Синдром тестикулярной феминизации, полная форма. МКБ. 
Киста правой почки. Состояние после оперативного лечения по 
поводу МКБ. Онихомикоз стоп. Пациентке предстоит опера­
тивное вмешательство (гонадэктомия).
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Синдром Оллгрова (триплет А, ААА8) — на­
следственное заболевание с аутосомно-рецессив­
ным типом наследования, характеризующееся се­
мейной глюкокортикоидной недостаточностью 
вследствие резистентности рецепторов к АКТГ, 
алакрией и ахалазией [2]. Помимо перечисленных 
симптомов, с различной частотой встречаются цен­
тральная и/или автономная нейропатия, задержка 
нервно-психического развития, гиперкератоз, низ­
корослость. Вследствие глюкокортикоидной не­
достаточности могут развиваться гипогликемиче­
ские состояния, являющиеся иногда фатальными 
для ребенка. В ряде случаев развивается минерало­
кортикоидная недостаточность. Симптомы заболе­
вания вариабельны, появляются и прогрессируют с 
возрастом [2, 3].

'Доложено на Всероссийской конференции по детской эн­
докринологии "Достижения науки в практику детской эндок­
ринологии".

В 1978 г. J. Allgrove и соавт. описали две пары 
сиблингов в разных семьях, у которых отмечалось 
сочетание изолированной глюкокортикоидной не­
достаточности с ахалазией, нарушением продукции 
слезной жидкости (у 3 пациентов) и автономной 
нейропатией (у 1 пациента). Авторы впервые пред­
положили, что описанная необычная ассоциация 
указанных симптомов может представлять собой 
наследственное заболевание неизвестной этиоло­
гии [1]. Лишь в 1996 г. A. Weber и соавт. установили 
локализацию гена AAAS на коротком плече хромо­
сомы 12 (12ql3) [5]. Структура гена была описана в 
2003 г. A. Tullio-Pelet и соавт. [4], которые устано­
вили и его роль в секреции специфического белка, 
получившего сокращенное название ALADIN 
(alacrima-achalasia-adrenal insufficiency neurologic 
disorder). Известно, что это белок с мол. массой 60 
кД, состоящий из 547 аминокислот и относящийся 
к семейству WD-repeat protein. Последний входит в 
состав nuclear pore complexes (NPCs), являющего 
единственным каналом ядерно-цитоплазматиче- 
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ского транспорта [2]. Установлена экспрессия гена 
в ЦНС, нейроэндокринных тканях, надпочечни­
ках, что в определенной степени объясняет пора­
жение данных органов при синдроме Оллгрова.

В отечественной литературе отсутствуют описа­
ния детей с данным синдромом, в связи с чем мы 
приводим собственные наблюдения.

Больной А., 1991 года рождения. Перинатальный анамнез 
без особенностей. С рождения срыгивает, периодически отме­
чается беспричинная рвота. С 7-летнего возраста появился ка­
шель, усиливающийся во время и сразу после еды, в связи с чем 
в сентябре 2002 г. (в возрасте 11 лет) был госпитализирован в 
пульмонологическое отделение РДКБ для обследования. Обна­
ружены явления склеротической деформации бронхов средней 
и нижней долей, диффузный атрофический слизисто-гнойный 
бронхит. Гемограмма и биохимический анализ крови, в том 
числе уровень электролитов, были в пределах нормы. Учитывая 
клинико-инструментальные данные, диагностировано хрониче­
ское неспецифическое заболевание легких, вероятно, аспира­
ционного генеза. Для уточнения причины срыгиваний и рвоты 
проведены фиброэзофагогастродуоденоскопия и рентгеноско­
пия пищевода с бариевой взвесью, которые позволили выявить 
ахалазию пищевода.

Ребенок был переведен в хирургическое отделение для опе­
ративного лечения по поводу ахалазии пищевода. Во время пре­
бывания в хирургическом отделении РДКБ состояние больного 
ухудшилось. Ребенок стал малоактивным, заторможенным, 
появились слабость, сонливость, замедленная реакция. Сухо­
жильные рефлексы повышены. Состояние больного прогрес­
сивно ухудшалось, появились сопорозное сознание, отсутствие 
реакции на манипуляции, тонико-клонические судороги в ко­
нечностях. Тоны сердца резко приглушены, ритмичные, ЧСС 
100 в 1 мин, АД 50/18 мм рт. ст. В крови обнаружены гиперка­
лиемия (7,2 ммоль/л), гипонатриемия (123,5 ммоль/л), гипог­
ликемия (1,4 ммоль/л). Выявленные клинико-лабораторные из­
менения были расценены как острая надпочечниковая недоста­
точность.

Больной госпитализирован в отделение интенсивной тера­
пии. На фоне внутривенного введения гидрокортизона, 40% 
раствора глюкозы, инфузии дофамина гемодинамика стабили­
зировалась. АД 90/50 мм рт. ст., отмечался подъем глюкозы в 
крови до 4,2 ммоль/л.

В беседе с мамой было установлено, что влечение последних 
месяцев у больного появились гиперпигментация кожных по­
кровов, пристрастие к соленой пище, ребенок стал сам досали­
вать еду. Периодически отмечались судороги, купирующиеся 
внутривенным введением растворов глюкозы (гипогликемиче­
ские?). Полученные анамнестические данные позволили сде­
лать заключение о наличии у ребенка хронической надпочеч­
никовой недостаточности, осложнившейся аддисоническим 
кризом.

С 7-летнего возраста у ребенка отмечается ухудшение зре­
ния, прищуривание глаз. При осмотре окулистом выявлена час­
тичная атрофия диска зрительного нерва. Было обращено вни­
мание на отсутствие слезной жидкости при плаче. При оценке 
неврологического статуса выявлены умеренная мышечная ги­
потония, девиация языка влево, невыразительность мимики, 
маломодулированная речь.

При электромиографии обнаружены снижение амплитуды 
М-ответов при стимуляции в дистальной и проксимальной точ­
ках пп. tibiales, nn. peroneus, повышение порога раздражения, 
что может свидетельствовать о мышечном процессе. На элек­
троэнцефалограмме: выраженные диффузные изменения с па­
тологической активностью (в виде множественных высокоам­

плитудных острых дельта-волн, преимущественно в теменно­
затылочных и височных отведениях), усиливающейся после 
пробы с гипервентиляцией.

Учитывая наличие хронической надпочечниковой недоста­
точности, ахалазии пищевода, алакрии, частичной атрофии дис­
ка зрительного нерва, был диагностирован синдром Оллгрова.

Проведена ДНК-диагностика в генетической лаборатории 
детской клиники медицинского факультета Дрезденского тех­
нического университета (проф. А. Хебнер), в результате которой 
обнаружены 2 новые мутации гена ЛЛЛУ. Одна из них (Q49X) 
была представлена заменой цитозина на тимин в экзоне 2 в ре­
зультате изменения аминокислотной последовательности глута­
мина в положении 49 с образованием стоп-кодона, вторая (IVS8 
+ 2Т > G) — мутацией сайта сплайсинга в интроне 8. Обе му­
тации описаны впервые.

После стабилизации состояния больной был переведен на 
прием гидрокортизона ("Кортефа") по 5 мг 2 раза в день и флуд- 
рокортизона ("Кортинефа") по 1/4 таблетки 2 раза в день. По 
поводу эписиндрома ребенок получает финлепсин — 1/2 таб­
летки утром и I таблетка вечером. В ноябре 2002 г. проведена 
операция по Геллеру. Кардиальный отдел пищевода сужен на 
протяжении 2 см, несколько уплотнен. По толстому зонду про­
ведено продольное иссечение мышц кардии на суженном отделе 
с переходом на расширенный отдел пищевода и желудок. При 
динамическом эндоскопическом контроле кардия открывается.

Синдром Оллгрова выявлен также у сибса К., 7 лет. Роди­
тели не предъявляли каких-либо жалоб на здоровье ребенка, и 
ахалазия пищевода и алакримия были выявлены лишь при про­
ведении фиброгастроскопии и теста Ширмера. Надпочечнико­
вой недостаточности у ребенка по данным теста с "Синактен- 
Депо" не было, хотя незначительное повышение базального 
уровня АКТГ можно было трактовать как начинающуюся не­
чувствительность к АКТГ. Вместе с тем у данного ребенка от­
сутствовали неврологические отклонения.

Данный клинический случай представляет оп­
ределенный интерес, поскольку у одного ребенка 
обнаружены практически все клинические симпто­
мы, а у его сибса — лишь ахалазия, не сопровож­
дающаяся выраженными дисфагическими симпто­
мами, и алакрия. Это согласуется с мнением 
F. Sandrini и соавт. [3], которые сообщают о значи­
тельной вариабельности клинических симптомов у 
пациентов с одинаковыми мутациями гена. По на­
шему мнению, требуется целенаправленное обсле­
дование ближайших родственников пациентов с 
синдромом Оллгрова с целью исключения у них 
данного заболевания.
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