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Аннотация
Первый задокументированный случай митохондриальной нейрогастроинтестинальной энцефаломиопатии описан в 1962 г. R. Luft и 
соавт. Разнообразие и неоднозначность клинических проявлений заболевания затрудняют его раннюю диагностику и лечение. Первые 
клинические проявления заболевания ассоциируются с патологией желудочно-кишечного тракта. Низкая настороженность и недостаточ-
ная осведомленность врачей отдаляют своевременную диагностику митохондриальной нейрогастроинтестинальной энцефаломиопатии. 
Цель работы – повысить настороженность врачей узких специальностей и представить больше информации для расширенных возмож-
ностей дифференциальной диагностики редко выявляемого заболевания на примере клинического наблюдения.
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Abstract
The first documented case of mitochondrial neurogastrointestinal encephalomyopathy was described in 1962 by R. Luft. The variety and am-
biguity of the clinical manifestations of the disease complicate its early diagnosis and treatment. The first clinical manifestations of the disease 
are associated with the pathology of the gastrointestinal tract. Low alertness and insufficient awareness of doctors delays the timely diagnosis of 
mitochondrial neurogastrointestinal encephalomyopathy. The aim of the work is to increase the alertness and awareness of narrow specialties 
about the possibility of differential diagnosis of an extremely rare detected disease on the base of our clinical observation.
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Во второй половине ХХ в. описана новая группа забо-
леваний, связанных с нарушением функции митохондрий. 
Митохондриальные болезни (МБ) обусловлены генетичес-
кими и структурно-биохимическими дефектами, приводя-
щими к нарушению тканевого дыхания. При МБ поража-
ются в первую очередь наиболее энергозависимые ткани 
и органы-мишени в различной комбинации: центральная 
нервная система, скелетная мускулатура, мышца сердца, 
органы зрения, почки, печень, костный мозг и эндокрин-
ная система [1–3]. 

Одним из вариантов заболеваний, связанных с наруше-
нием функционирования митохондрий, с гастроэнтероло-
гическими симптомами является митохондриальная ней-
рогастроинтестинальная энцефаломиопатия (МНГИЭ). 
Впервые этот термин был использован M. Hirano и соавт. 
в 1994 г. [4]. 

МНГИЭ – это аутосомно-рецессивное заболевание, вы-
званное мутацией в гене фосфорилазы тимидина (TYMP), 
локализованного в 22q13.32 [2, 5, 6]. В гене TYMP описано 
более 200 мутаций, которые приводят к потере активности 
тимидинфосфорилазы. Тимидинфосфорилаза катализиру-
ет превращение тимидина и 2'-дезоксиуридина в их соот-
ветствующие основания и 2-α-d-дезоксирибоза-1-фосфат. 
Без нормальной активности тимидинфосфорилазы нукле-
озиды тимидина накапливаются в клетках. Высокие уров-
ни нуклеозидов токсичны для митохондриальной ДНК и 
вызывают мутации, которые приводят к дисфункции ды-
хательной цепи и, следовательно, к недостаточному произ-
водству энергии в клетках [7]. 

В настоящее время частота встречаемости МНГИЭ 
составляет 0,15 на 1 млн [3]. Средняя продолжительность 
жизни больного – 37,6 года. Первые клинические синдро-
мы МНГИЭ появляются в возрасте от 5 мес до 45 лет. Чаще 
это происходит до 20 лет. Примерно у 1/2 пациентов на-
чальными проявлениями являются симптомы со стороны 
желудочно-кишечного тракта (ЖКТ) [8, 9]. 

Патогномоничных симптомов МНГИЭ нет. Частыми ее 
проявлениями являются [3, 9, 10]:

•  необъяснимая потеря веса, худоба, кахексия, даже при 
нормальном пищевом поведении и потреблении пи-
тательных веществ;

•  симптомы/признаки со стороны ЖКТ: тошнота, рво-
та, преждевременное насыщение, урчание в животе, 

сильная абдоминальный боль, вздутие живота, дис-
фагия, запор и диарея, дивертикулез тонкой кишки, 
дилатация желудка, кишечника;

•  неврологические симптомы/синдромы: прогрессиру-
ющая наружная офтальмоплегия, блефароптоз, поли-
невропатия, снижение слуха;

•  нейрорадиологические признаки: лейкоэнцефалопа-
тия; 

•  метаболические изменения: стеатоз печени с исходом 
в цирроз, панкреатит, ранний сахарный диабет, повы-
шенный уровень триглицеридов, повышение лактата 
плазмы.

Иллюстрацией сложности дифференциальной диагнос-
тики и постановки диагноза МНГИЭ является история бо-
лезни пациентки 39 лет, представленная в статье. 

Пациентка Д., 39 лет
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рологии ФГБОУ ВО «СЗГМУ им. И.И. Мечникова» в мар-
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38 лет.

Анамнез заболевания. Впервые боли спастического ха-
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расценено как стеноз чревного ствола, по поводу чего вы-
полнено оперативное лечение – стентирование. Болевой 
синдром купирован. 

В июле 2017 г. развился степпаж левой стопы и судороги 
в икроножных мышцах левой голени при незначительной 
физической нагрузке. Осенью 2017 г. госпитализирована в 
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неврологическое отделение ФГБУ «НМИЦ им. В.А. Алмазо-
ва», где в ходе электронейромиографического исследования 
выявлено аксонально-демиелинизирующее поражение пе-
риферических нервов. Выполнена люмбальная пункция  – 
белок ликвора 0,860 г/л, цитоз 5/3, представленный преи-
мущественно лимфоцитами. На основании полученных 
данных выставлен диагноз – хроническая воспалительная 
демиелинизирующая полиневропатия. Начата комплексная 
терапия, включающая преднизолон 1 мг на 1 кг веса (45 мг), 
витамины группы В, тиоктовую кислоту (600 мг/сут). На 
фоне приема преднизолона отметила появление рвоты и ди-
ареи. Преднизолон не отменен ввиду ожидаемого прогрес-
сирования полиневропатии. В марте 2018 г. преднизолон за-
менен на Метипред в соответствующей дозе. В июне 2018 г. 
иммуносупрессивная терапия дополнена пятью сеансами 
мембранного плазмафереза с положительным эффектом в 
виде уменьшения дистальной мышечной слабости. В пос-
ледующем начато постепенное снижение дозы Метипреда 
до полной отмены. В октябре этого же года (36 лет) после 
физической нагрузки возник рецидив пареза разгибателей 
обеих стоп. В связи с этим вновь начала принимать Мети-
пред в дозе 16 мг/сут. Повторно проведено 5 сеансов плаз-
мафереза без эффекта. С июля 2019 г. боли спастического 
характера в животе, неустойчивый стул до 3–4 раз в сутки, 
выраженный метеоризм, снижение веса. Для уточнения 
характера поражения ЖКТ проведено обследование – ви-
деоэзофагогастродуоденоскопия с биопсией. По данным 
гистологического обследования: в слизистой оболочке ан-
трального отдела желудка картина соответствовала хро-
ническому Helicobacter  рylori-ассоциированному гастриту, 
степень активности 1. В слизистой оболочке двенадцатипер-
стной кишки – поверхностный дуоденит, в пищеводе – гной-
но-фибринозный кандидозный эзофагит. Диагноз кандидо-
за подтвержден обнаружением Candida albicans 105 КОЕ/1 г 
в кале. Проведена терапия флуконазолом. По данным фи-
броколоноскопии кишечника – эндоскопические признаки 
хронического колита с гипотонией толстой кишки. Рент-
генограмма органов живота (пассаж бария) подтвердила 
моторные нарушения кишечника. Назначена симптомати-
ческая терапия. Боль в животе уменьшилась, стул уредился 
до 1–2 раз в сутки.

Нарастает неврологическая симптоматика: в дисталь-
ных отделах верхних конечностей появилось нарушение 
мелкой моторики. Вновь госпитализирована в невроло-
гическое отделение. Для уточнения характера поражения 
центральной нервной системы выполнена магнитно-ре-
зонансная томография (МРТ) головного мозга. Выявлено 
диффузное повышение интенсивности сигнала на Т2-ВИ 
и FLAIR в белом веществе затылочных и теменных до-
лей (лейкоареоз и множественные перивентрикулярные 
очаги глиоза). Данная картина описана как один из диаг-
ностических критериев МНГИЭ [11, 12]. МРТ-картина 
мышц бедер и голеней характеризовалась выраженным 
уменьшением объема скелетных мышц, диффузными 
отечными изменения при отсутствии значимой жировой 
инфильтрации. Проведена терапия – метилпреднизолон  
16 мг/сут, липоевая кислота 600 мг/сут внутривенно, Ну-
трикомп Гепа, Омез, Креон, смесь Модулен, Тримедат. Те-
рапия способствовала уменьшению мышечной слабости в 
ногах, но сохранялась слабость в руках. Боли в животе и 
метеоризм также уменьшились. 

В феврале 2020 г. (38 лет) увеличился в размере живот. 
Начала прием фуросемида (40 мг/сут). В течение 1 нед – 
полная потеря слуха. По данным ультразвукового иссле-
дования и МРТ органов брюшной полости – признаки ас-

цита, портальной гипертензии. Для уточнения характера 
поражения печени выполнена диагностическая лапароско-
пия, биопсия печени в Клинике им. Э.Э. Эйхвальда ФГБОУ 
ВО «СЗГМУ им. И.И. Мечникова». При проведении лапа-
роскопической пункционной гепатобиопсии обращала на 
себя внимание выраженная бледность внутренних орга-
нов, печени и подчеркнутая инъекция сосудов. Гистоло-
гические проявления слабовыраженных неспецифических 
изменений в биоптате печени.

Объективно (осмотр – июнь 2020 г.). Состояние сред-
ней тяжести. Передвигается с помощью трости. Подкож-
но-жировая клетчатка практически отсутствует. Выра-
женная диффузная атрофия мышц конечностей (рис. 1). 
Вес 38,2 кг. Рост 170 см. Индекс массы тела (ИМТ) – 13,22. 
Умеренная гипотония. Перистальтика кишечника видна 
при осмотре передней брюшной стенки. Печень выступает 
из-под края реберной дуги на 1 см. Пальпируется нижний 
полюс селезенки.

Неврологический статус: сонлива, скорость реакций 
снижена. Глухота 4-й степени. Движения глазных яблок 
ограничены (офтальмопарез преимущественно по гори-
зонтали). Двусторонний легкий блефароптоз. Сила в верх-
них и нижних конечностях: 4 балла, симметрично. Дина-
мометрия: 12 кгс справа, 10 кгс слева. Мышечный тонус в 
верхних и нижних конечностях снижен, D=S. Патологичес-
кие пирамидные кистевые знаки: Бехтерева, Жуковского. 
Нарушение поверхностной чувствительности: гипересте-
зия до уровня средней трети голеней и лучезапястных сус-
тавов по полиневритическому типу. 

Данные лабораторного и инструментального об-
следования. С февраля 2020 г. наблюдалась микроцитар-
ная гипохромная анемия с прогрессирующим снижением 
уровня гемоглобина с 108 до 75 г/л. В биохимическом ана-
лизе отмечалась стойкая гипопротеинемия (общий белок 

Рис. 1. Выраженная диффузная атрофия мышц конечностей.
Fig. 1. Severe diffuse atrophy of the muskles of the limbs 
(arms and legs).
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плазмы 56,5–41,0 г/л), преимущественно за счет альбуми-
на (34,2–24,9 г/л). С марта 2020 г. отмечалось увеличение 
уровня аспартатаминотрансферазы до 88,6 Ед/л, аланин-
аминотрансферазы – до 133,3–56,9 Ед/л, лактатдегидроге-
назы – до 730 Ед/л, креатинфосфокиназа – 302 Ед/л, γ-глу-
тамилтранспептидаза – 124 Ед/л, D-димер – 587–1482 нг/мг. 
Кальпротектин – 3402,00 мкг/л. В анализах мочи – следовая 
протеинурия, приходящая лейкоцитурия.

Ультразвуковая допплерография непарных висце-
ральных артерий: брюшной отдел аорты: диаметр 1,60–
1,44 см, контуры ровные, стенки не изменены, локальные 
аневризматические расширения не определяются. Крово-
ток по артериям не изменен.

Молекулярно-генетическое исследование (15.12.2020): 
методом прямого автоматического секвенирования по  
Сэнгеру проведен полный анализ гена TYMP. Выявлена 
неопи  с анная ранее замена c.1301G>T; p.(Gly434Val) в гомо-
зиготном состоянии, согласно предикторам влияет на сплай-
синг и является патогенной (RefSeq: NM_001953.5; OMIM: 
131222; синдром истощения митохондриальной ДНК тип 1; 
аутосомно-рецессивный тип наследования). 

Для исключения онкопатологии в июне 2020 г. выпол-
нена комбинированная позитронно-эмиссионная и рент-
геновская компьютерная томография (КТ). Заключение: 
картина метаболически активного образования в левой 
доле щитовидной железы (ЩЖ). Косвенные КТ-признаки 
портальной гипертензии. Минимальный асцит. 

29.06.2020 в Клинике высоких медицинских технологий 
им. Н.И. Пирогова выполнена левосторонняя гемитирео-
идэктомия. По данным гистологического заключения опе-
рационного материала – инкапсулированная папиллярная 
В-клеточная микрокарцинома (0,8 см) солидного и фол-
ликулярного строения в левой доле ЩЖ. В послеопераци-
онном периоде у пациентки развился острый перифери-
ческий тетрапарез с задержкой мочи. Принято решение о 
повышении дозы метилпреднизолона до 1 мг на 1 кг веса. 
В последующем доза препарата была снижена до 16 мг/сут. 

В ноябре 2020 г. состояние пациентки ухудшилось в виде 
понижения уровня сознания до комы 1-й степени (7 баллов 
по шкале FOUR). На 3-и сутки уровень сознания восста-
новлен до ясного. В неврологическом статусе сохранялась 

дизартрия, тетрапарез до 4 баллов в верхних и нижних ко-
нечностях. Несмотря на проводимую симптоматическую 
терапию, состояние пациентки ухудшалось, нарастала гене-
рализованная слабость, прогрессировали явления полиор-
ганной недостаточности; 27.12.2020 пациентка скончалась.

Схематично история заболевания представлена на 
рис. 2.

Заключительный диагноз. Основное заболевание: 
синдром МНГИЭ, патогенная гомозиготная мутация 
c.1301G>T; p.(Gly434Val) в гене TYMP с развитием офталь-
мопареза, двусторонней глухоты, моторно-сенсорной по-
линевропатии (смешанного генеза: митохондриопатия + 
мальабсорбция), тонко-толстокишечной дискинезии. 

Осложнение: дефицит массы тела 3-й степени (ИМТ 
12,1  кг/м2). Белково-энергетическая недостаточность тяже-
лой степени по типу маразматического квашиоркора. Хро-
ническая железодефицитная анемия легкой степени. Дисме-
таболическая миокардиодистрофия. Хроническая сердечная 
недостаточность 0–I функционального класса. 

Сопутствующее заболевание: хронический стеатогепа-
тит с минимальной степенью активности с начальными 
явлениями портальной гипертензии. Хронический гастрит 
вне обострения. Инкапсулированная карцинома левой 
доли ЩЖ, pT1acN0M0, стадия I. Левосторонняя гемитире-
оидэктомия 29.06.2020. Многоузловой нетоксический зоб 
1-й степени. 

Данные аутопсии. Мозговые оболочки полнокровны. 
Гистологически: инфильтрированы полиморфно-ядерными 
лейкоцитами. В веществе головного мозга во всех участках 
выраженный перицеллюлярный и периваскулярный отек.

Сердце уменьшено в размерах, с малым количеством 
субэпикардиального жира. На микропрепаратах отмече-
но некоторое увеличение доли отечной стромы, особенно 
периваскулярно. Кардиомиоциты с признаками зернис-
той дистрофии, дискомплексации и мозаичной утраты 
поперечной исчерченности. Макроскопически выявлена 
различная воздушность отделов легких. Гистологически в 
них выявлена бронхопневмония с отеком перибронхиаль-
ной соединительной ткани и десквамацией мерцательного 
эпителия, умеренным количеством слабоэозинофильного 
экссудата в некоторых альвеолах.

С
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Т
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Хроническая 
воспалительная 

демиелинизирующая 
полинейропатия

26 лет              IV 2017            IV 2018         X 2018          IV 2019              II 2020                VI 2020        XII 2020      18.12.2020

Судороги, мышечная слабость
Слабость обеих ног, 

атрофия мышц

Асцит, начала прием 
фуросемида. 

Полная потеря слуха

Резкая слабость, 
одышка, анорексия. 

ИМТ – 12,1 кг/м2

2007 г.         Преднизолон � Метипред 
45 мг/сут � 16 мг/сут 1 мг/кг/сут � 16 мг/сут

Спастические 
боли, метеоризм, 

тошнота, рвота

плазмаферез N5

Боли в животе, 
рвота, диарея, 

похудение

Кандидозный эзофагит, 
НР-гастрит, гипотония 
кишечника + слабость 

в руках + белково-
энергетическая 

недостаточность 
(ИМТ – 13,6)

Стеноз 
чревного 

ствола

Папиллярная карцинома ЩЖ

26.06.2020 – 
гемитиреоидэктомия. 

Острый вялый периферический 
тетрапарез

Инсультоподобный эпизод, 
понижение уровня сознания 

до 1-й степени.

Рис. 2. Последовательность развития клинической картины заболевания.
Fig. 2. Continuity of development of clinical signs of the disease.
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Печень с признаками цирроза (рис. 3): в субкапсуляр-
ных участках обнаружены ложные дольки, центролобуляр-
ные некрозы, порто-портальные соединительнотканные 
септы, выраженная жировая дистрофия гепатоцитов. 

Во всех отделах кишечника, преимущественно в тол-
стой кишке, выявлен отек подслизистой основы, увеличе-
ние по сравнению с обычным количеством волокнистого 
матрикса и ангиоматоз по типу формирования «грануля-
ционной ткани»; лейомиоциты мышечного слоя с призна-
ками «зернистой дистрофии», характерен межклеточный 
отек; клетки внутреннего (циркулярного) слоя несколько 
гипертрофированы, наружный (продольный) слой мышеч-
ной оболочки некротизирован (см. рис. 3, b), а в тонкой 
кишке – фиброзирован.

При исследовании периферических нервов отмечено 
расслоение миелиновых оболочек и отек эндо- и перинев-
рия. Для поперечно-полосатой скелетной мышечной ткани 
характерно формирование так называемого миопатичес-
кого паттерна патогистологических изменений: разнораз-
мерность и полиморфность мышечных волокон на попе-
речных срезах, зоны некроза и замещения соединительной 
тканью; однако лимфо-макрофагальная инфильтрация от-
сутствует (рис. 4). В некоторых участках имеются «зернис-
тая дистрофия» волокон и ангиоматоз эндомизия.

Во всех тканях и органах выявлен тромбоваскулит. Об-
наружено большое число дискретных базофильных коло-
ний микроорганизмов, в некоторых случаях – микроабс-
цессов; лейкоцитарная реакция в тканях минимальна. 

Выявленные патоморфологические изменения пред-
ставляют собой сочетание признаков, описанных ранее 
для данного синдрома, и неспецифических изменений, свя-
занных с нарастанием иммунодефицита и полиорганной 
недостаточности. К первым следует отнести вовлечение в 
дистрофический и некротический процесс скелетной мы-
шечной ткани, гипертрофию лейомиоцитов внутреннего 
мышечного слоя мышечной оболочки тонкой и толстой 

кишки, селективный некроз наружного слоя мышечной 
оболочки кишечника, демиелинизацию периферических 
нервов [4, 12, 13].

Обнаружение генерализованного тромбоваскулита, 
гнойной бронхопневмонии, многочисленных микроабс-
цессов и колоний микроорганизмов во внутренних органах 
дает основание рассматривать сепсис в форме септикопи-
емии как промежуточное состояние, приведшее к смерти. 

Обсуждение
Авторы сочли необходимым привести детальное опи-

сание клинико-лабораторно-инструментальных про-
явлений редкого заболевания, для того чтобы дать воз-
можность всестороннего осмысления данной патологии, 
проиллюстрировать сложный диагностический поиск, 
увенчавшийся постановкой диагноза МНГИЭ. В 26 лет у 
пациентки отмечались признаки нарушения моторики ки-
шечника, однако они объяснялись ишемией кишечника, 
связанной со стенозом чревного ствола. Лишь через 10 лет 
появились первые неврологические признаки заболевания. 

Как и описано в литературе, МНГИЭ маскируется под 
большое число заболеваний различных органов и систем. 
МНГИЭ чаще всего ошибочно диагностируется как [11, 12]:

• нервная анорексия;
•  заболевания ЖКТ: болезнь Крона, целиакия, эзофагит, 

гастрит, синдром раздраженного кишечника, верхний 

a b

Рис. 3. Патологические изменения в ЖКТ:  
а – субкапсулярный (*) участок печени с некрозом и 
формирующимися соединительнотканными септами, 
ложной долькой (**), жировой дистрофией гепатоцитов и 
полнокровными синусоидами; b – некроз (*) наружного 
(продольного) слоя мышечной оболочки толстой кишки, 
гипертрофия лейомиоцитов внутреннего (циркулярного) 
слоя толстой кишки (**). Окраска: а – гематоксилин и 
эозин, b – по Маллори; а ×250; b ×100.

Fig. 3. Pathological changes in the gastrointestinal tract:  
a – subcapsular (*) area of the liver with necrosis and forming 
septas connective tissue, false lobule (**), fatty degeneration 
of hepatocytes and full-blooded sinusoids; b – necrosis (*) of 
the outer (longitudinal) layer of the muscular membrane of the 
colon, hypertrophy of leiomyocytes of the colon (**). Staining: 
a – hematoxylin and eosin, b – by Mallory; a ×250; b ×100.

a

c

b

Рис. 4. Поперечно-полосатая скелетная мышечная 
ткань: а – «зернистая дистрофия» и некроз волокон, 
поперечный срез; b – замещение некротизированных 
волокон соединительной тканью, продольный срез; c – 
полиморфизм и разноразмерность мышечных волокон, 
отек и гипертрофия соединительнотканной стромы 
мышцы (эндо- и перимизия), поперечный срез. Окраска: 
гематоксилин и эозин; a ×400; b, c ×250.

Fig. 4. Striated skeletal muscle tissue: a – granular dystrophy 
and fibers necrosis, transverse section; b – replacement of 
necrotic fibers with connective tissue, longitudinal section; 
c – polymorphism and different sizes of muscle fibers, 
edema and hypertrophy of the connective tissue sling of the 
muscle (endo- and perimysium), transverse section. Staining: 
hematoxylin and eosin; a ×400; b, c ×250.
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синдром брыжеечной артерии, болезнь Уиппла, хро-
ническая кишечная псевдообструкция;

•  неврологические заболевания: хроническая демиели-
низирующая полинейропатия, наследственная мотор-
но-сенсорная полинейропатия 1-го типа.

Однако уже в 2017 г. у пациентки было очевидным 
сформировавшееся ядро нозологии (трофический статус и 
офтальмопарез). В дальнейшем добавлялись характерные 
для заболевания синдромы. На основании двустороннего 
птоза, офтальмопареза, тугоухости, полиневритического 
синдрома, инсультоподобных эпизодов, диспептического 
синдрома с гипермоторикой, цирроза печени, синдрома 
портальной гипертензии предложен диагноз митохон-
дриальной патологии в рамках нозологии МНГИЭ. МРТ 
головного мозга: лейкоэнцефалопатия без каких-либо дру-
гих нейрорадиологических аномалий (почти всегда при-
сутствует). Данные изменения отмечались у описываемой 
нами пациентки.

Кроме того, дополнительным критерием для постанов-
ки диагноза [13] явилось проведенное исследование уров-
ня лактата (12 902 мкмоль/л, норма – до 2100) и соотноше-
ния лактата/пирувата (28; норма – до 20), что позволило 
подтвердить наличие митохондриопатии. Своевременная 
постановка диагноза позволила бы избежать назначения 
гормональной терапии. Длительный прием глюкокортико-
идов, имеющих митохондритоксическое действие, также, 
возможно, повлиял на неблагоприятный исход тяжелой 
нозокомиальной инфекции, с развитием септицемии и 
септикопиемии, вследствие чего возникли микробные эм-
болии в различных органах. 

И хотя в настоящее время отсутствуют данные об 
успешном лечении МНГИЭ, однако симптоматическое 
облегчение может быть достигнуто [3, 11, 12, 14]. Исполь-
зуются препараты, повышающие активность дыхательной 
цепи (переносчики электронов), разнообразные кофакто-
ры энзимных реакций энергетического обмена, антиокси-

данты, средства, снижающие уровень лактатацидоза, и др. 
Терапия стволовыми клетками в настоящее время изучает-
ся как потенциальное лекарство для некоторых пациентов 
с этим заболеванием, однако успех их применения зависит 
от того, насколько рано будет установлен диагноз.

Очевидно, что расширение терапевтического арсенала 
при МБ диктует настоятельную необходимость того, что-
бы практические врачи различных специальностей были 
хорошо знакомы с алгоритмом диагностики этих заболе-
ваний.

Информированное согласие на публикацию. Авторы 
получили письменное согласие законных представителей 
пациента на анализ и публикацию медицинских данных и 
фотографий.
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ЖКТ – желудочно-кишечный тракт
ИМТ – индекс массы тела
КТ – компьютерная томография
МБ – митохондриальные болезни
МНГИЭ – митохондриальная нейрогастроинтестинальная энцефало-
миопатия

МРТ – магнитно-резонансная томография
ЩЖ – щитовидная железа
FOUR (Full Outline of UnResponsiveness) – оценка уровня комы
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