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Резюме
Обоснование: многие врожденные метаболические нарушения затрагивают функционирование центральной нервной 

системы, приводя к когнитивному дефициту и задержке психического развития ребенка. Гипофосфатазия (ГФ) — ред-
кое наследственное заболевание, обусловленное мутациями в гене тканенеспецифической щелочной фосфатазы (ТНЩФ). 
Мутации в гене ALPL, который кодирует ТНЩФ, приводят к снижению активности данного фермента. ГФ является прогрес-
сирующим заболеванием, может манифестировать в любом возрасте широким спектром симптомов, основным из которых 
является нарушение минерализации костной ткани. Диагноз может быть установлен пренатально, в младенчестве, детстве 
или зрелом возрасте. Наиболее тяжелые формы заболевания выявляются в более раннем возрасте, в то время как мягкие 
формы диагностируются позже в течение жизни. Многообразие клинических проявлений ГФ затрагивает в том числе и цен-
тральную нервную систему, а тяжесть заболевания может варьироваться от легкой, практически бессимптомной, до тяжелой, 
включая летальные формы. Чем мягче течение заболевания, тем более вариабельными и атипичными могут быть симптомы 
ГФ, что делает сложной своевременную диагностику. Пациент и метод: представлено описание клинического случая ГФ, 
протекающего преимущественно с неврологическими и психопатологическими симптомами, у ребенка 8 лет. Обсуждение: 
клинический случай, охарактеризованный на клиническом, биохимическом и молекулярно-генетическом уровне, интересен 
с точки зрения атипичного течения заболевания с преобладанием психоневрологических нарушений. Среди всех проявлений 
болезни наиболее значимыми и нарушающими адаптацию выступали интеллектуальная недостаточность и циклические при-
ступы немотивированной рвоты. Последний симптом привел к угрожающему соматическому состоянию ребенка и длительной 
госпитализации в гастроэнтерологическое отделение соматического стационара с применением парентерального питания, 
где случайным образом было обнаружено снижение активности ТНЩФ. Заключение: представляется целесообразным по-
вышение уровня информированности и настороженности неврологов и психиатров в отношении врожденных нарушений 
метаболизма, а также проведение лабораторного скрининга концентрации ТНЩФ у детей.

Ключевые слова: гипофосфатазия, клинический случай, детский возраст, задержка развития интеллекта и речи, повтор-
ные приступы немотивированной рвоты
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Summary
Background: many congenital metabolic disorders affect the functioning of the central nervous system, leading to cognitive 

de cits and intellectual disability in the child. Hypophosphatasia (HF), a rare inherited disorder caused by mutations in the 
tissue-nonspeci c alkaline phosphatase (TNSAP) gene, is one of such diseases. Mutations in the TNSAP gene, the ALPL gene, 
result in decreased activity of this enzyme. HF is a progressive disease with onset at any age with a wide range of symptoms. 
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The main symptom is disorder of bone mineralization. The diversity of clinical manifestations of HF affects various organs and 
tissues, and the severity of the disease can range from mild, virtually asymptomatic, to severe, including lethal forms. The 
milder the course of the disease, the more variable and atypical the symptoms of HF can be, making timely diagnosis dif cult. 
Patient and Method: this article describes a clinical case of HF with predominantly neurologic and psychopathologic symptoms 
in a child of 8 years old. Discussion: this clinical case, characterized at the clinical, biochemical and molecular genetic level, 
is interesting from the point of view of the atypical course of the disease with the predominance of neuropsychiatric disorders. 
Among all the manifestations of the disease, intellectual disability and cyclic unmotivated vomiting were the most signi cant 
and impaired adaptation. The vomiting led to a life-threatening somatic condition of the child and prolonged hospitalization in 
the gastroenterology department of a somatic hospital with parenteral nutrition using, where a decrease in the levels of TNSAP 
was randomly detected. Conclusion: it seems advisable to increase the level of awareness and alertness of neurologists and 
psychiatrists regarding congenital metabolic disorders, as well as to conduct laboratory screening of TNSAP levels in children.

Keywords: hypophosphatasia, case report, child, intellectual disability, delay in speech and mental development, cyclic 
unmotivated vomiting
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ВВЕДЕНИЕ

Гипофосфатазия (ГФ) представляет собой врожден-
ное нарушение метаболизма, возникающее вследствие 
снижения активности фермента тканенеспецифиче-
ской щелочной фосфатазы (ТНЩФ) [1]. Впервые это 
заболевание было описано в 1948 г. педиатром Джо-
ном Ретбаном (John C. Rathbun) у пациента с рахитом, 
судорогами и снижением активности щелочной фос-
фатазы (ЩФ) в сыворотке крови и костной ткани [2].

Синтез ЩФ в организме человека кодируется че-
тырьмя генами: ALPI, ALPP, ALPPL2 и ALPL. ALPI, ALPP, 
ALPPL2 кодируют тканеспецифичные формы ЩФ в ки-
шечнике, плаценте и зародышевых клетках, а ген ALPL 
отвечает за синтез тканенеспецифической ЩФ, присут-
ствующей в различных тканях, включая кости, печень 
и почки [3].

Распространенность ГФ в Европе варьируется от 
1:300000 новорожденных для тяжелых форм заболе-
вания до 1:6000 новорожденных для форм средней 
тяжести [4]. Причиной развития заболевания являются 
мутации в гене ALPL. На сегодняшний день описано бо-
лее 400 мутаций в гене ALPL, большинство из которых 
представляют собой миссенс-мутации (точечная мута-
ция, в результате которой измененный кодон начинает 
кодировать другую аминокислоту) [5].

В классификации наследственных скелетных за-
болеваний, пересмотренной в 2023 г., предлагается 
выделять аутосомно-рецессивную (перинатальную, 
инфантильную, ювенильную) и аутосомно-доминант-
ную (ювенильная, взрослая, одонтогипофосфатазия) 
формы ГФ [6]. Преимущественно распространена ау-
тосомно-рецессивная форма заболевания.

ГФ представляет собой гетерогенное заболевание, 
которое может манифестировать в любом возрасте 
широким спектром симптомов. Диагноз может быть 
установлен пренатально, в младенчестве, детстве или 
зрелом возрасте. Наиболее тяжелые формы заболева-
ния выявляются в более раннем возрасте, в то время 
как мягкие формы диагностируются позже в течение 
жизни.

В клинической практике чаще используется клас-
сификация ГФ, основанная на возрасте манифеста-
ции [7]:

•  перинатальная форма (до рождения ребенка или 
сразу после рождения),

•  инфантильная форма (в первые месяцы жизни),
•  ювенильная (детская) форма (начало заболева-

ния после 6 месяцев до 18 лет),
•  взрослая форма (во взрослом возрасте),
•  одонто-ГФ (если симптомы затрагивают только 

патологию зубов).
Данная классификация очень полезна вследствие 

своей простоты, однако не отражает фенотипическо-
го разнообразия и возрастной динамики заболева-
ния. У пациентов, которые не страдали от симптомов 
заболевания в детстве, во взрослом возрасте могут 
развиться ревматологические, ортопедические и ме-
таболические нарушения, приводящие к серьезным 
ограничениям жизнедеятельности. Для ГФ характер-
на непрерывность течения и эволюция симптоматики 
на протяжении всей жизни, поэтому нередко у одно-
го пациента симптомы заболевания могут сочетаться 
и сменять друг друга в течение времени.

Диагноз ГФ устанавливается на основании клини-
ческих данных, результатов лабораторных и инстру-
ментальных исследований, а также молекулярно-гене-
тического анализа. Основным клиническим симптомом 
ГФ является нарушение формирования костной ткани. 
Клинические проявления ГФ, связанные с гипоминера-
лизацией и деформациями скелета, наиболее ярко вы-
ражены при тяжелых формах — перинатальной и ин-
фантильной. В этих случаях у новорожденных наблю-
даются укорочение конечностей, тяжелые деформации 
ребер, позвоночника, грудной клетки, краниостеноз. 
Летальный исход чаще всего связан с деформацией 
грудной клетки, гипоплазией легких и дыхательной 
недостаточностью. При детской форме рахитические 
деформации скелета развиваются постепенно и зна-
чительно варьируются по степени выраженности. Наи-
более характерными симптомами при детской форме 
являются рахитическое поражение конечностей в виде 
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укорочения и деформаций, повторные переломы, боли 
в костях и мышцах, отставание физического и моторно-
го развития, преждевременное выпадение временных 
и постоянных зубов.

Патогенез нарушений при ГФ
Щелочная фосфатаза (ЩФ) участвует в процессах 

дефосфорилирования многих молекул. Снижение ак-
тивности этого фермента приводит к накоплению трех 
основных метаболитов: пиридоксаль-5-фосфата, не-
органического пирофосфата и фосфоэтаноламина [3]. 
Нарушение дефосфорилирования пиридоксаль-5-фос-
фата приводит к возникновению неврологических 
симптомов, а накопление неорганического пирофос-
фата — к нарушению минерализации костной ткани, 
нефрокальцинозу и артриту [1]. Последствия избытка 
фосфоэтаноламина на сегодняшний день не ясны. Кро-
ме описанных выше, для ГФ характерно и множество 
других симптомов, таких как мышечная слабость, боли 
в мышцах, отставание в моторном развитии, нарушения 
походки, рвота, точный патогенез которых не ясен.

Большинство исследований ГФ сфокусированы 
на костных проявлениях заболевания, однако к се-
годняшнему дню очевидно, что ГФ не ограничивается 
влиянием на костную систему, что делает достаточно 
трудной диагностику атипично протекающих форм.

Цель — представить описание случая ГФ, протека-
ющей преимущественно с неврологическими и психо-
патологическими симптомами, у ребенка.

Этические аспекты
Исследование было проведено в соответствии 

с принципами Хельсинкской декларации Всемирной 
медицинской ассоциации 1964 г., пересмотренной 
в 1975 и 2024 г., протокол исследования одобрен ло-
кальным этическим комитетом ФГБУ «НМИЦ ПН им. 
В.М. Бехтерева» (протокол № 9 от 21.12.2023). Родите-
ли подписали добровольное информированное согла-
сие на участие ребенка в исследовании и анонимную 
публикацию клинического случая.

Ethic aspects
This study complies with the Principles of the 

WMA Helsinki Declaration 1964, amended 1975, 2024; 
The research protocol was approved by Local Ethical 
Committee of V.M. Bekhterev National Medical Research 
Center for Psychiatry and Neurology (protocol No. 9 of 
21.12.2023). Parents signed the informed consent for 
patient's participation in the study and anonymous 
publication of the clinical case.

КЛИНИЧЕСКОЕ ОПИСАНИЕ

Девочка А. 8 лет приведена на консультацию к пси-
хиатру родителями. Причиной обращения послужили 
жалобы родителей на отставание ребенка в психи-
ческом и речевом развитии, нарушения артикуляции, 
замкнутость, стеснительность, негативизм при по-
пытках вовлечь девочку в беседу, отказы от выпол-
нения тестовых заданий, избирательность общения 
(разговаривала только дома с родителями, остальных 

игнорировала), периодические приступы немотивиро-
ванной рвоты.

Анамнез
Ребенок из бихориальной, биамниотической двой-

ни. Беременность и роды протекали без осложнений. 
Брат-близнец здоров. Старшая сестра здорова.

Моторное развитие в течение первого года жиз-
ни пациентки соответствовало возрасту. В возрасте 
12 месяцев родители обратили внимание, что девочка 
стала отставать в росте и моторном развитии от бра-
та-близнеца. К возрасту 2 лет стало заметным отстава-
ние и в психоречевом развитии. В возрасте 2,5 лет де-
вочка была проконсультирована неврологом, выстав-
лен диагноз: задержка развития речи. Ребенку была 
проведена электроэнцефалография (ЭЭГ), выявлена 
задержка развития коркового электрогенеза. Получа-
ла курсами ноотропную терапию без существенного 
эффекта. Девочка посещала плановые осмотры педиа-
тра, параметры роста и моторного развития находились 
на нижней границе нормы. Специальных обследований 
в отношении задержки роста и моторного развития не 
проводилось, терапия не назначалась. Консультации 
ортопеда и генетика также не назначались. Смена мо-
лочных зубов на постоянные происходила без откло-
нения от возрастных нормативов, переломов костей 
не отмечалось. Ребенок впервые был проконсульти-
рован психиатром в феврале 2021 г. в возрасте 6 лет 
10 месяцев для определения образовательного марш-
рута. Психиатром был выставлен диагноз: задержка 
психического развития. В сентябре 2021 г. пациентка 
начала обучение в 1-м классе по программе 7.2 для 
детей с задержкой психического развития. В первый 
год обучения очень сложно адаптировалась, так как 
была разлучена с братом, много болела и пропускала 
занятия, программу первого класса не освоила.

С декабря 2021 г., в возрасте 7 лет 8 месяцев, 
по данным амбулаторной карты у девочки отмеча-
лись периодические приступы рвоты, которые купи-
ровались оральной регидратацией. Первая госпита-
лизация в связи с повторяющейся рвотой произошла 
в марте 2022 г., в 7 лет 11 месяцев, девочка получала 
инфузионную терапию, была выписана с диагнозом: 
острый гастрит, ацетонемическая рвота. С сентября 
2022 г. снова пошла в 1-й класс, однако справиться 
с программой не смогла. В декабре 2022 г. на фоне 
ОРВИ с температурой возникла рвота, которая в даль-
нейшем сохранялась после выздоровления от ОРВИ. 
В связи с продолжающейся немотивированной рвотой 
в тяжелом состоянии девочка была госпитализирована 
в гастроэнтерологическое отделение. С целью улуч-
шения трофологического статуса была выполнена по-
становка центрального венозного катетера, пациентка 
находилась на полном парентеральном питании. В ходе 
стационарного обследования были полностью исклю-
чены патология желудочно-кишечного тракта, объем-
ные образования, почечно-канальцевый ацидоз, сахар-
ный диабет. Состояние было расценено как нейроген-
ные рвоты. В отделении проводился подбор терапии, 
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получала дроперидол. На фоне терапии дроперидолом 
было отмечено снижение частоты приступов рвоты, од-
нако в связи с возникшими нежелательными явлениями 
препарат был отменен. Рвота купировалась самосто-
ятельно приблизительно через месяц, энтеральное 
питание было постепенно доведено до необходимого 
объема, и девочка была выписана из стационара под 
наблюдение невролога и психиатра.

К моменту повторного обращения к психиатру диаг-
ноз ГФ установлен не был. Девочка прошла обследова-
ние у невролога. В неврологическом статусе выявлено 
симметричное снижение коленных и ахилловых реф-
лексов. Ребенку был проведен видео-ЭЭГ-мониторинг 
дневного сна, во время записи бодрствования после 
пробуждения и при проведении функциональных 
проб зарегистрирована эпилептиформная активность 
в виде диффузных разрядов острых волн, комплексов 
«острая-медленная волна» с редуцированной морфо-
логией, акцентом над центрально-теменно-височными 
отделами с обеих сторон, незначительным распростра-
нением на соседние отведения. Эпилептических при-
ступов во время исследования зарегистрировано не 
было. Девочке был выставлен диагноз: резидуальная 
энцефалопатия, задержка психического развития.

Психическое состояние: на осмотре у психиатра 
девочка в контакт с врачом вступила не сразу, ребен-
ку потребовалось более длительное время для адап-
тации в незнакомой обстановке. В беседе вела себя 
скованно, говорила тихо, на вопросы отвечала одно-
сложно, но по существу. Если девочка не понимала, 
о чем ее спрашивают или не знала ответ — умолкала, 
быстро замыкалась в себе при неуспешности, появля-
лись элементы негативизма. Мама пациентки отметила, 
что нарушения общения и негативизм усугубились по-
сле госпитализации в соматический стационар, после 
выписки некоторое время наблюдался элективный 
мутизм. В процессе осмотра и опроса выявились за-
труднения в понимании сложных речевых инструкций, 
выраженная медлительность при выполнении заданий, 
истощаемость при умственных нагрузках, отставание 
в развитии речи и речевого мышления, сниженный 
уровень представлений об окружающем, низкая моти-
вация к обучению, эмоционально-волевая незрелость. 
Интеллектуальное развитие ребенка соответствовало 
легкой интеллектуальной недостаточности. При рас-
ширенном психодиагностическом обследовании также 
была диагностирована интеллектуальная недостаточ-
ность легкой степени (по тесту Векслера ОИП = 59, 
ВИП = 61, НИП = 65), выраженные речевые нарушения, 
выраженные расстройства отдельных когнитивных 
процессов (память и внимание) по органическому типу.

За время пребывания ребенка в стационаре кон-
сультация генетика не проводилась, однако среди про-
веденных в период госпитализации лабораторных ис-
следований был выполнен анализ крови на ТНЩФ, по-
казатели активности которой были стабильно снижены 
(34,9 — 29,4 — 47,6 — 53,5 при норме от 69 до 325 
Ед/л), тенденция к повышению активности ТНЩФ 

прослеживалась после прекращения приступов рвот. 
Полученные результаты позволили включить девочку 
в программу скрининга ГФ, проводимого в Медико-ге-
нетическом научном центре им. академика Н.П. Бочко-
ва (Москва). Методом прямого автоматического секве-
нирования по Сэнгеру был проведен полный анализ 
гена ALPL (RefSec: NM_00478, OMIM: 171760, гипофос-
фатазия). Проанализированы все кодирующие экзоны 
гена и прилежащие интронные участки. В экзоне 7 
обнаружен вариант с.667С > T (p.Arg223Trp) в гетеро-
зиготном состоянии, описанный в международной базе 
мутаций человека HGMD как патогенный (CM980070). 
Второй патогенный вариант не выявлен.

После получения результатов девочка была осмо-
трена ревматологом. По совокупности клинических 
данных — задержка линейного роста (-2SDS), ум-
ственная отсталость, мышечная слабость, неловкость 
и неуклюжесть моторики, кифотические изменения 
осанки — был выставлен диагноз: гипофосфатазия, 
детская форма, аутосомно-доминантный тип насле-
дования. Была назначена заместительная терапия 
асфотазой альфа (Стрензик). Уже после уточнения 
диагноза ребенок был осмотрен ортопедом, выявлен 
кифоз грудного отдела позвоночника 1 степени, ре-
комендовано наблюдение. Родителям, брату и стар-
шей сестре пациентки было выполнено исследование 
уровня ТНЩФ, показатели находились в пределах нор-
мативных значений, что позволяет предположить, что 
обнаруженный у пациентки патогенный вариант носит 
de-novo характер, однако секвенирование гена ALPL 
у родителей не проводилось.

ОБСУЖДЕНИЕ

Несмотря на растущий объем клинической и на-
учной информации о ГФ следует констатировать, что 
в большей части случаев имеет место запоздалая диаг-
ностика детских и взрослых форм заболевания. Объ-
яснить это можно недостаточной осведомленностью 
врачей о данном заболевании и большой вариабель-
ностью проявлений мягких форм ГФ.

Среди основных клинических критериев детской 
формы ГФ в литературе выделяют следующие: отста-
вание в росте и моторном развитии, нарушения по-
ходки (т.н. «утиная походка»), мышечная слабость, 
ограничение физической активности, боли в мышцах, 
преждевременное выпадение молочных зубов, частые 
переломы костей [4]. В некоторых работах также име-
ются указания на немотивированную рвоту 1–3 раза 
в месяц [4, 8, 9], и задержку психического и речевого 
развития у пациентов [10, 11]. По данным В.П. Иванова 
и соавт. [12] различная неврологическая симптоматика 
выявляется приблизительно у 25% детей с ГФ.

Один из механизмов развития неврологических 
симптомов при ГФ связан с невозможностью перено-
са витамина В6 через мембраны клеток, так как для 
транспорта необходим процесс дефосфорилирования 
пиридоксальфосфата до пиридоксаля, осуществляемый 



79

П
с
и
х
о
п
а
т
о
л
о
г
и
я
, 
к
л
и
н
и
ч
е
с
к
а
я
 
и
 
б
и
о
л
о
г
и
ч
е
с
к
а
я
 
п
с
и
х
и
а
т
р
и
я

П
с
и
х
и
а
т
р
и
я
 
2
3
(3

)'
2
0
2
5
'7

5
-
8
1

МИА • ISSN 1683-8319 (print) • journalpsychiatry.com • DOI 10.30629/2618-6667-2025-23-3-75-81

ТНЩФ. Внутри клетки пиридоксаль снова фосфорили-
руется до пиридоксальфосфата и участвует в качестве 
кофермента в процессе синтеза различных нейромеди-
аторов и биогенных аминов. В нервной ткани пиридок-
сальфосфат регулирует работу декарбоксилазы аро-
матических аминокислот, ароматической аминотранс-
феразы, трансаминазы гамма-аминомасляной кислоты, 
глутаматдекарбоксилазы, фермента расщеп ления гли-
цина, кинурениназы, кинуренинаминотрансферазы 
и L-серинрацемазы, влияя на метаболизм дофамина, 
серотонина, глутамата, глицина, гамма-аминомасляной 
кислоты (ГАМК), D-серина и таурина [13].

Другой механизм связан с влиянием ТНЩФ на про-
лиферацию и дифференцировку стволовых клеток 
в нервной ткани, а также на процессы миелинизации, 
роста аксонов и созревания синапсов [14].

В клинической и научной литературе среди невро-
логических симптомов ГФ основное внимание уделя-
ется пиридоксин-зависимым судорогам, часто встре-
чающимся при тяжелом течении инфантильной формы 
ГФ, патогенез которых связывают с дефицитом ГАМК. 
У описанной нами пациентки судороги не регистри-
ровались, но имела место бессимптомная эпилепти-
формная активность, регистрируемая при проведении 
видео-ЭЭГ-мониторинга. Другие часто встречающие-
ся неврологические проявления у детей — задержка 
психического и речевого развития, интеллектуальная 
недостаточность, синдром дефицита внимания и ги-
перактивности, нарушения слуха, внутричерепная 
гипертензия [11]. У взрослых неврологические и пси-
хопатологические симптомы могут быть стертыми 
и проявляться в виде утомляемости, головных болей, 
депрессии и тревоги [14].

В описанном нами случае среди всех проявлений 
болезни интеллектуальная недостаточность стала 
наиболее значимым симптомом, снижающим качество 
жизни и нарушающим адаптацию ребенка. Отклоне-
ния, связанные с нарушением минерализации костей, 
носили стертый характер — смена зубов происходила 
по возрасту, не было переломов. Имели место задержка 
роста и моторного развития, мышечная слабость и ги-
потония, однако выраженность данных проявлений не 
позволила специалистам заподозрить метаболические 
нарушения у ребенка, а в назначенных педиатром ана-
лизах не было исследования уровня ЩФ. В анамнезе 
не было данных о перинатальных факторах, которые 
могли бы привести к когнитивным нарушениям вслед-
ствие органического повреждения головного мозга. 
Беременность протекала без осложнений, девочка ро-
дилась первой из бихориальной двойни, путем опера-
ции планового кесарева сечения, с оценкой по шкале 
Апгар 8/9 баллов. Брат-близнец здоров, рост, моторное 
и психическое развитие в пределах нормы. Также нет 
никаких указаний на отягощенную наследственность 
психоневрологическими расстройствами в семье. 
С другой стороны, исследования показали, что ТНЩФ 
принимает непосредственное участие в метаболизме 
нервной ткани, влияя на обмен нейромедиаторов [13], 

а среди сопутствующих неврологических нарушений 
описаны задержка психического и речевого разви-
тия [10, 11].

Кроме интеллектуальных нарушений достаточно 
грозным, хоть и купируемым симптомом выступили 
циклические рвоты, приведя к серьезным соматиче-
ским проблемам и госпитализации. Патогенез немо-
тивированных рвот при ГФ остается неясным. В одном 
из источников указывается, что возбудимость, сниже-
ние аппетита, рвоту, полидипсию, полиурию, обезво-
живание и запоры при ГФ частично можно объяснить 
гиперкальциемией [9], однако в описанном нами слу-
чае у ребенка основные показатели фосфорно-каль-
циевого обмена были в пределах нормы. После начала 
заместительной ферментной терапии немотивирован-
ных рвот у девочки более не наблюдалось (катамнез 
12 месяцев).

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Описанный клинический случай ГФ интересен с точ-
ки зрения атипичного течения заболевания с преоб-
ладанием психоневрологических нарушений. В то же 
время накопленная информация свидетельствует, что 
более половины известных наследственных наруше-
ний метаболизма затрагивают функционирование ЦНС 
и вызывают различной степени выраженности когни-
тивный дефицит. При этом более мягкие, стертые фор-
мы заболевания обычно сопровождаются хроническим, 
интермиттирующим течением и неспецифической не-
врологической симптоматикой с преобладанием ког-
нитивного дефицита без выраженной метаболической 
декомпенсации.

Для правильной постановки диагноза представ-
ляется целесообразным повышение уровня информи-
рованности и настороженности неврологов и психи-
атров в отношении врожденных нарушений метабо-
лизма, особенно у пациентов детского возраста, так 
как при правильном и своевременном лечении удается 
остановить или частично компенсировать развитие 
когнитивных нарушений.

В описанном случае диагноз был заподозрен вслед-
ствие случайного выявления сниженных показателей 
ТНЩФ среди результатов обширного лабораторного 
обследования в соматическом стационаре, что также 
свидетельствует о необходимости лабораторного скри-
нинга уровней ТНЩФ у детей.
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