
В течение последних 20 лет в медицине интен�
сивно развивается так называемое «метаболичес�
кое» направление, ставящее своей целью теорети�
ческий и прикладной анализ наследственных болез�
ней обмена веществ. Считается, что в структуре этих
болезней доля митохондриальных заболеваний 
составляет около 20% (дефекты дыхательной цепи
митохондрий – 12%, дефекты митохондриального 
β�окисления – 8%) [1]. 

Митохондриальные болезни (МБ) – гетероген�
ная группа наследственных заболеваний, обуслов�
ленных генетическими, биохимическими и структур�
но�функциональными дефектами митохондрий с на�
рушением тканевого дыхания [1, 2]. Число описаний
МБ растет с каждым годом. По последним данным,
совокупная частота наследственных болезней, 
связанных с мутациями митохондриальной ДНК 
(мтДНК), достаточно широко варьирует и может
составлять от 1:5000–10000 до 4:100000 новорожден�
ных [2]. Поздняя диагностика МБ обусловлена 

гетерогенностью и неспецифичностью клинических 
проявлений. Нарушения со стороны эндокринной
системы при МБ могут быть представлены дефици�
том гормона роста, гипогонадизмом, сахарным 
диабетом, гипопаратиреозом, нарушениями адрена�
лового обмена. Нет точных данных о распространен�
ности сахарного диабета при МБ, а частота выявляе�
мости зависит от конкретного синдрома. Трудность
диагностики митохондриального диабета заключает�
ся в несоответствии клинических проявлений 
и лабораторных данных [3]. 

Учитывая вышесказанное, нам показалось инте�
ресным представить случай синдрома Кернса–Сейра,
диагностированный у ребенка в 17�летнем возрасте.

Описание случая
Ребенок впервые консультирован эндокриноло�

гом по поводу отставания в росте в возрасте 3 лет. 
С 6 лет отмечали прогрессирующее отставание 
в физическом развитии (SDS роста – 2,9). Взят на
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учет эндокринологом с диагнозом: соматогенная за�
держка физического развития, гипохромная анемия,
миотонический синдром, задержка психомоторного
развития. 

В 10 лет у ребенка была обнаружена нейросен�
сорная тугоухость I степени. Появились жалобы на
непереносимость физических нагрузок. В 11 лет от�
мечено прогрессирующее ухудшение зрения и слуха.
К 12 годам ребенок значительно отставал в физичес�
ком развитии (SDS роста – 3,5). Консультирован ге�
нетиком: синдром Нунан; данных за митохондриаль�
ную патологию нет. В 13 лет, по данным ЭКГ, опреде�
лялась блокада передней ветви левой ножки пучка
Гиса. В 14 лет обнаружена атрофия зрительного нер�
ва и птоз II степени обоих глаз. При неврологичес�
ком исследовании установлена кортикальная атро�
фия I степени и задержка психо�речевого развития,
миопатический синдром. В 15 лет неврологическая
симптоматика сохраняется, отмечается прогресси�
рующее течение нейросенсорной тугоухости (III сте�
пень).

При диспансерном наблюдении у кардиолога в
динамике появились жалобы на обморочные состоя�
ния. На ЭКГ были выявлены прогрессирующие изме�
нения со стороны проводящей системы сердца с раз�
витием полной атриовентрикулярной блокады. 
В этом же году произошла остановка сердца, в неот�
ложном порядке установлен кардиостимулятор. В 16
лет был госпитализирован в эндокринологическое
отделение для исключения дефицита гормона роста.
По результатам стимуляционной пробы с Клофели�
ном (0,39 – 1,52 – 0,98 – 0,41 – 0,38 нг/мл) установле�
на соматотропная недостаточность. Назначен гор�
мон роста в суточной дозе 0,03 мг/кг. Учитывая прог�
рессирование неврологической симптоматики и на�
рушений со стороны проводящей системы сердца,
высказано предположение о митохондриальной бо�
лезни, однако диагноз не был подтвержден. 

В 17 лет при плановом обследовании обнаружена
гипергликемия от 7 до 11 ммоль/л. При этом каких�
либо диабетических жалоб не было. Госпитализиро�
ван в эндокринологическое отделение с диагнозом:
сахарный диабет лекарственного происхождения?
Соматотропная недостаточность. При поступлении
проведено обследование: гликемия в течение суток –
от 7,9 до 10,6 ммоль/л; С�пептид – 0,91 нг/мл (норма
0,5–3,2 нг/мл);, ИРИ – 4,11 мМЕ/л (норма 2,0–25,0
мМЕ/л). Принято решение о назначении метформи�
на в суточной дозе 1000 мг на фоне диетотерапии. На
3�и сутки проводимой терапии у ребенка наступило
ухудшение состояния (шумное, учащенное дыхание,
головокружение, обморочные состояния, артериаль�
ная гипотония). На основании клинических прояв�
лений был заподозрен и подтвержден лактатацидоз.
Показатели pH – 7,12; ВЕ – 26 ммоль/л; лактат – 12,6

ммоль/л (норма 1,0–1,7 ммоль/л). Развитие лактата�
цидоза позволило переоценить комплекс имевшихся
у больного разнообразных клинических проявлений
и заподозрить митохондриальное заболевание:
MELAS�синдром? Cиндром Кернса–Сейра? После
проведения интенсивной терапии и назначения ме�
таболической терапии (L�карнитина гидрохлорид)
состояние ребенка стабилизировалось. В результате
молекулярно�генетического исследования установ�
лена делеция мтДНК размером 4977 пар
нуклеотидов, которая характерна для синдрома
Кернса–Сейра. 

ОБСУЖДЕНИЕ РЕЗУЛЬТАТОВ ИССЛЕДОВАНИЯ

В доступной литературе нам удалось найти описа�
ние лишь одного случая сочетания синдрома Керн�
са–Сейра (КСС) и сахарного диабета (СД), причем
СД стал первым проявлением заболевания, а наруше�
ния со стороны проводящей системы сердца были
минимальны [3]. Вместе с тем, по литературным дан�
ным, частота развития сахарного диабета при КСС
достигает 10%, а в половине случаев имеется инсули�
нопотребность [4]. Интересен и тот факт, что СД
при КСС чаще всего протекает бессимптомно. Опи�
саны случаи развития сахарного диабета и при дру�
гих формах МБ. Считается, что достаточно часто СД
встречается при синдромах MELAS и Пирсона (ПС). 

По мнению зарубежных авторов, развитие сахар�
ного диабета при МБ носит вторичный характер [5],
а в его патогенезе основную роль играют нарушения
процессов окислительного фосфорилирования и
внутриклеточного производства АТФ [6]. Митохонд�
риальная дисфункция приводит к снижению выра�
ботки инсулина β�клетками, так как этот процесс
обусловлен работой К+АТФ�каналов. Нормальные
значения С�пептида и ИРИ в нашем случае свиде�
тельствуют о сохранении остаточной секреторной
функции поджелудочной железы, а наличие гипер�
гликемии – о β�клеточной дисфункции.

Учитывая схожесть клинических проявлений
при различных вариантах МБ, основное место в диф�
ференциальной диагностике отводят молекулярно�
генетическому исследованию. В нашем случае была
обнаружена крупная делеция мтДНК, характерная
для КСС. Отсутствие мутации участка A3243G исклю�
чает синдром MELAS. Существует предположение,
что КСС и ПС – различные фенотипические прояв�
ления одного и того же дефекта мтДНК [7, 8]. 
Основной дифференциально�клинический признак
при КСС, в отличие от синдрома MELAS, – полное
поражение сетчатки, включая периферию [3]. Сте�
пень выраженности и вариабельность клинических
проявлений зависят от содержания мутантной
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мтДНК в тканях (гетероплазии) [1, 2, 7, 8]. Кроме то�
го, прогноз и тяжесть КСС зависят от возраста мани�
фестации первых признаков болезни: чем раньше
возникает болезнь, тем неблагоприятней прогноз.  

Клинические проявления со стороны органов и
систем у нашего пациента включали все типичные
для КСС симптомы [4, 7]. Поражения проводящей
системы сердца носили непрерывно прогрессирую�
щий характер – начиная с дистальной блокады но�
жек пучка Гиса с распространением на АВ�узел и раз�
витием полной АВ�блокады. Возникновение полной 
АВ�блокады привело к выраженному снижению сок�
ратимости миокарда с развитием брадикардии и син�
копальных состояний. У данного пациента полная
АВ�блокада сформировалась в течение трех лет. Со
стороны глаз были отмечены нарушения в виде пто�
за, офтальмоплегии и дегенерации сетчатки, кото�
рые также непрерывно прогрессировали. Невроло�
гическая симптоматика проявлялась в виде миопати�
ческого синдрома и нарушений когнитивной функ�
ции. Все это подтверждает предположение о взаимо�
зависимости тяжести проявлений и возраста паци�
ента.  

Кроме СД, при КСС встречаются другие эндок�
ринные нарушения: соматотропная недостаточ�
ность (37%), гипогонадизм (20%), гипопаратиреоз
(7–8%), заболевания щитовидной железы (3%) [9].
Описан один случай сочетания КСС и хронической
надпочечниковой недостаточности [10]. У нашего
пациента в результате проведения стимуляционных
проб была верифицирована соматотропная недоста�
точность (SDS роста –5,5; отставание костного воз�
раста на 4 года; темпы роста менее 4 см в год). 

ВЫВОДЫ

Развитие лактатацидоза как недостающего «диаг�
ностического звена» позволило объединить имею�
щиеся у ребенка клинические проявления со сторо�
ны различных органов в единую нозологическую
форму – синдром Кернса–Сейра.
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