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Врожденный зоб — редкое заболевание; частота 

встречаемости — 1:40 000 новорожденных [1]. Наи-

более частой причиной врожденного зоба является 

антитиреоидная терапия тиреотоксикоза матери 

(10—15% случаев врожденного гипотиреоза с зобом) 

[2]. В остальных случаях причиной врожденного 

зоба является дисгормоногенез, приводящий к ги-

перстимуляции ТТГ и гиперплазии ткани щитовид-

ной железы во время эмбриогенеза.

Дисгормоногенез обусловлен мутациями в ге-

нах, участвующих в синтезе гормонов щитовидной 

железы, их секреции или утилизации. Наиболее ча-

сто встречаются мутации гена тиреопероксидазы 

(TPO) и гена тиреоглобулина (TG), приводящие к 

нарушению органификации йода. Кроме этого, в 

развитии врожденного зоба большую роль играют 

дефекты натрий-йодного симпортера (мутации гена 

NIS), дефекты синтеза перекиси водорода (мутации 

генов DUOX2, DUOXA2), дефекты дейодиназы йод-

тирозинов (мутации гена DHEAL1), а также дефекты 

пендрина (мутация гена PDS). В большинстве своем 

эти мутации наследуются по аутосомно-рецессив-

ному типу [3—5].

Внутриутробная диагностика зоба имеет важное 

практическое значение, так как гиперэкстензия го-

ловки плода при данном заболевании является од-

ной из причин родового травматизма, а сдавление 

трахеи — асфиксии и летального исхода после рож-

дения [6].

Описание случая
Доношенный мальчик родился от здоровых мо-

лодых родителей, в семье случаев заболеваний щи-

товидной железы отмечено не было, брак не близко-

родственный. В гормональном профиле матери — 

эутиреоз. На с роке беременности 33 нед, по данным 

УЗИ у плода было выявлено объемное образование 

шеи больших размеров, в связи с чем было принято 
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решение о плановом оперативном родоразрешении. 

На сроке гестации 39 нед было произведено кесаре-

во сечение, в результате которого был извлечен жи-

вой мальчик с массой тела 3722 г и длиной 53 см. 

Ребенок родился с признаками асфиксии (оценка 

по шкале Апгар 4/6/7 баллов) в результате компрес-

сии трахеи объемным образованием шеи, что требо-

вало экстренной интубации и проведения ИВЛ. Од-

нако большой размер образования и компрессия 

трахеи привели к сложности интубации. На 1-й ми-

нуте она была безуспешна, в результате ИВЛ осу-

ществлялась с помощью ларингеальной маски. Ин-

тубацию удалось выполнить со 2-й попытки на 4-й 

минуте с последующим проведением ИВЛ (рис. 1, 
см. на цв. вклейке).

Результаты физикального, лабораторного 
и инструментального исследования
В первые сутки жизни мальчику было проведено 

УЗИ шеи. В области передней поверхности шеи 

определялось объемное образование подковообраз-

ной формы с вогнутостью, обращенной кзади. Кон-

туры образования — четкие, ровные, пониженной 

эхогенности с единичными гиперэхогенными тяжа-

ми. Заднебоковая поверхность каждой доли сопри-

касалась с передней полуокружностью общей сон-

ной артерии.

Учитывая анатомическое строение и топогра-

фические особенности, образование было расцене-

но как резко увеличенная и измененная щитовид-

ная железа объемом 55 мл. При гормональном ис-

следовании обнаружена высокая концентрация ТТГ 

и сниженная концентрация свТ4 (таблица). Ребенку 

был установлен диагноз: Врожденный гипотиреоз. 

Зоб 3-й степени.

Заместительная гормональная терапия левоти-

роксином в дозе 50 мкг/сут (15 мкг/кг/сут) была на-

значена сразу после установления диагноза — 

с первых суток жизни (см. таблицу). Кроме этого, у 

пациента отмечалась врожденная пневмония 

(в связи с чем проводилась антибактериальная тера-

пия), а также выраженная дилатационная кардио-

миопатия, возникшая внутриутробно на фоне гипо-

тиреоза с недостаточностью трикуспидального кла-

пана 3-й степени и дефектом межпредсердной пере-

городки (до 8 мм). Выявленные изменения со сторо-

ны сердца имитировали врожденный порок сердца.

В раннем неонатальном периоде для стабилиза-

ции состояния ребенку потребовалась респиратор-

ная терапия: ИВЛ в течение 4 сут, затем СРАР (до 

7-х суток жизни), а также кардиотоническая под-

держка с 1-х по 4-е сутки жизни.

На 4-е сутки жизни на фоне терапии левотирок-

сином объем щитовидной железы уменьшился поч-

ти в 2 раза (до 26,8 мл), и ребенок был экстубирован. 

В дальнейшем отмечалось прогрессивное уменьше-

ние объема щитовидной железы, паренхима стала 

средней эхогенности, однородная. Достичь эутире-

оза удалось на 29-е сутки жизни (см. таблицу, рис. 2, 
3 на цв. вклейке).

Пациенту было проведено генетическое иссле-

дование (панель «Врожденный гипотиреоз»). Мута-

ций обнаружено не было.

К моменту выписки из стационара (35-е сутки) у 

ребенка по данным ЭхоКГ признаков дилатацион-

ной кардиомиопатии с недостаточностью трикуспи-

дального клапана и дефектом межпредсердной пе-

регородки выявлено не было, визуализировалось 

открытое овальное окно (2,5 мм) с минимальным 

сбросом и умеренная гипертрофия миокарда левого 

желудочка (НК 0—1).

В дальнейшем ребенок наблюдался амбулатор-

но. В возрасте 16 мес объем щитовидной железы со-

ставил 9,1 см3, в гормональном профиле — эутиреоз 

(доза левотироксина 62,5 мкг/сут), физическое раз-

витие соответствовало возрасту (рост 85 см, SDS ро-

ста =1,92, масса тела 11 кг, SDS ИМТ= –1,7), за-

держки психомоторного развития не отмечалось. 

По данным ЭхоКГ патологии не выявлено, ребенок 

был снят с учета кардиолога (рис. 4 см. на цв. вклейке).

Обсуждение
Чаще всего врожденный зоб можно заподозрить 

при сочетании отягощенного материнского анамне-

за и характерной ультразвуковой картины плода 

(симметричное объемное образование шеи, фикси-

рованное переразгибание головки плода, многово-

дие (как следствие невозможности глотательных 

движений) [7].

Однако для дифференциальной диагностики 

врожденного зоба с другими редкими патологиями 

(тератомы, кистозные гигромы, гемангиомы, цер-

викальные нейробластомы, бранхиогенные расще-

лины, цисты и шейные менингоцеле) этих критери-

ев недостаточно [8—10].

Было показано, что непрямое определение кон-

центрации ТТГ в околоплодных водах не может ис-

Клинико-лабораторные показатели

Сутки жизни 1-е 4-е 7-е 15-е 22-е 29-е 35-е

ТТГ, мЕд/л >75,0 — >75,0 >75,0 11,5 3,9 3,9

свT4, пмоль/л <4,5 — <4,5 <4,5 — 17,6 24,7

Объем щитовидной железы, мл 55 26,8 23 23 — 13 13

Доза L-тироксина, мкг/сут 50 50 75 75 75 75 50
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К статье Я.М. Станишевского и соавт. «Оценка биосовместимости экспериментальной 
мембраны для сенсоров глюкозы: результаты проспективного экспериментального 
контролируемого доклинического исследования»

Рис. 5. Микрофотографии извлеченных образцов.
Линия А: 1А — продольный срез извлеченного образца А; 2А — увеличение участка 2А рис. 5.1А; 3А — увеличение участка 3А рис. 5.1А. 

Линия В: 1В — продольный срез извлеченного образца В; 2В — увеличение участка 2В рис. 5.1В, 3В — увеличение участка 3В рис. 5.1В. 

Линия С: 1С — продольный срез извлеченного образца С; 2С — увеличение участка 2С рис. 5.1С; 3С — увеличение участка 3С рис. 5.1С. 

Увеличение: столбец 1 — ×40; столбец 2 — ×160; столбец 3 — ×160 (кроме 3А, где ×400).
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Рис. 1. Первые сутки жизни. Рис. 2. Четвертые сутки жизни.

Рис. 3. Тридцатые сутки жизни. Рис. 4. Пациент в возрасте 16 месяцев.
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пользоваться как диагностический критерий, по-

скольку не установлено нормативного соотношения 

материнского и плодового гормонов [11].

В настоящее время «золотым стандартом» вну-

триутробной оценки функции щитовидной железы 

плода является прямое определение концентрации 

гормонов щитовидной железы в пуповинной крови 

[2, 12—15].

При подтверждении гипотиреоидного зоба одним 

из современных методов терапии является интраам-

ниотическое введение препаратов левотироксина.

В литературе описано 33 случая внутриутробно-

го лечения гипотиреоидного зоба, при этом в 28 из 

них отмечалось уменьшение размеров зоба, что пре-

дотвращало сдавление трахеи.

Несмотря на эффективность данного лечения, в 

настоящий момент отсутствует стандартный прото-

кол. Разовая доза левотироксина варьирует от 150 до 

800 мкг, а число инъекций от 1 до 11. Кроме этого, 

не определен интервал между инъекциями. Также 

отсутствуют данные о фармакокинетике левотирок-

сина у плода, его поглощении и степени абсорбции 

из амниотической жидкости, что может объяснять 

изменчивость фетального ответа на различные ре-

жимы и дозы. При больших размерах зоба могут 

полностью отсутствовать глотательные движения, 

что также затрудняет попадание препарата в крово-

ток плода [16].

В Российской Федерации данный метод лече-

ния не используется, поскольку  парентеральные 

формы левотироксина на территории страны не за-

регистрированы.

В нашем случае диагноз врожденный зоб был 

установлен уже после рождения. Необходимы даль-

нейшие исследования для обеспечения эффектив-

ной пренатальной диагностики и терапии этого за-

болевания.

Заключение
В данном случае размеры зоба были настолько 

велики, что зоб вызвал компрессию трахеи и асфик-

сию при рождении, а выраженный гипотиреоз стал 

причиной развития дилатационной кардиомиопа-

тии с недостаточностью трикуспидального клапана 

3-й степени. Эти изменения при рождении имити-

ровали признаки врожденного порока сердца: дис-

плазию трикуспидального клапана и ДМПП. Важно 

отметить, что на фоне заместительной терапии раз-

меры зоба быстро уменьшились, как и признаки 

структурных нарушений со стороны сердца.

В описанном случае мы не нашли наиболее ча-

стых мутаций, приводящих к нарушению синтеза 

тиреоидных гормонов, однако именно дисгормоно-

генез является наиболее вероятной причиной раз-

вития зоба. Необходимы дальнейшие генетические 

исследования для обнаружения других возможных 

механизмов развития врожденного гипотиреоза, а 

также исследования в области пренатальной диа-

гностики и терапии данного заболевания.
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