Клинический случай туберозного склероза у ребенка.
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Туберозный склероз – аутосомно-доминантное заболевание, вызванное мутациями в генах TSC1 (#OMIM 605284) на хромосоме 9q34, кодирующем белок гамартин, и TSC2 (#OMIM 191092) на хромосоме 16р13.3, кодирующем туберин. Около 70% случаев ТС связаны с мутациями в гене TSC2 и 30% – TSC1. Две трети случаев ТС можно отнести к спорадическим. Частота встречаемости ТС в мире оценивается от 1:6000 до 1:10000. Расчетное число больных в России около 7000 человек. В Якутии больны 20 человек, из них 15 это дети. Актуальность обусловлена высоким риском неврологических осложнений: эпилепсия развивается у 85-90% пациентов, аутизм и когнитивные нарушения – у половины, что приводит к значительной инвалидности и смертности [1].
Результаты. Представлен клинический случай мальчика 12 лет с ТС. 
Семейный анамнез диагноз ТС подтвержден у мамы и младшего брата.                          С первого месяца жизни у мальчика появились эпилептические приступы в форме инфантильных спазмов (многократно в день), что, в последствии привело к грубой задержке психомоторного развития. Состояние тяжелое по заболеванию, отмечается горизонтальный нистагм, дистония, тетрапарез, сила в конечностях до 3,5 баллов, спастико-паретическая походка, высокие сухожильные рефлексы (D=S), грубая задержка интеллекта, речь не понимает, крики, продуктивный контакт отсутствует, двигательное беспокойство. Гипопигментированные пятна кожи с рождения, имеются внутриутробные рабдомиомы сердца. Генетическое исследование крови выявило делецию трех нуклеотидов в гене TSC2 (NM_000548: exon 15: c.1595_1597del: p.F532fs) в гетерозиготном состоянии. Эта мутация ассоциирована с развитием TС и объясняет мультисистемные проявления. Инструментальные данные подтверждают TС: по МРТ признаки туберозного склероза; при УЗИ сердца — открытое овальное окно (0,2–0,3 см), дополнительные трабекулы в левом желудочке (возможно, гипертрофированная трабекула или рабдомиома), выявлена частичная атрофия зрительного нерва обоих глаз.
Заключение: представлен клинический случай туберозного склероза у ребенка, рожденного от матери с ТС, который был диагностирован внутриутробно. 
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