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J. Rubinstein ³ H. Taybi 1963 ðîêó âïåðøå îïè-

ñàëè ñèíäðîì, ùî õàðàêòåðèçóºòüñÿ ðîçóìîâîþ

â³äñòàë³ñòþ, ñïåöèô³÷íèìè ðèñàìè îáëè÷÷ÿ, âå-

ëèêèìè øèðîêèìè ïåðøèìè ïàëüöÿìè êèñòåé ³

ñòîï [1]. Çà äàíèìè ð³çíèõ àâòîð³â, ñèíäðîì òðàï-

ëÿºòüñÿ ç ÷àñòîòîþ 1:10000 – 1:30000 æèâèõ íî-

âîíàðîäæåíèõ, ç îäíàêîâèì ñï³ââ³äíîøåííÿì

æ³íîê ³ ÷îëîâ³ê³â. Îïèñàíî íåâåëèêó ê³ëüê³ñòü âè-

ïàäê³â ñèíäðîìó ñåðåä ñèáë³íã³â ³ ëèøå ïîîäè-

íîê³ âèïàäêè óñïàäêóâàííÿ â³ä áàòüê³â, ïðîòå

âèñîêó ÷àñòîòó ñèíäðîìó âèçíà÷åíî ó ìîíîçè-

ãîòíèõ áëèçíþê³â. Ââàæàþòü, ùî õâîðîáà ìàº

ñïîðàäè÷íèé õàðàêòåð âíàñë³äîê ãåíåòè÷íèõ ìó-

òàö³é de novo. Áóëî îïèñàíî àñîö³éîâàí³ ç öèì

ñèíäðîìîì ïåðåáóäîâè 16p13 õðîìîñîìè òà ìó-

òàö³¿ ó ãåí³, ùî êîäóº á³ëîê CREB (cyclic Adenosi-

ne Monophosphate (cAMP) Response Element Bin-

ding). Öåé á³ëîê çàëó÷åíî äî ð³çíèõ ñèãíàëüíèõ

øëÿõ³â, ³ â³í áåðå ó÷àñòü ó ðåàë³çàö³¿ îñíîâíèõ

êë³òèííèõ ôóíêö³é, òàêèõ ÿê â³äíîâëåííÿ ÄÍÊ,

êë³òèííèé ð³ñò, äèôåðåíö³þâàííÿ, àïîïòîç ³ ïðè-

ãí³÷åííÿ ðîñòó ïóõëèí. Êð³ì òîãî, ó 3% õâîðèõ ³ç

ñèíäðîìîì Ðóá³íøòåéíà-Òåéá³ àáî ôåíîòèïîì,

ùî íàãàäóº îçíà÷åíèé ñèíäðîì, âèÿâëÿþòü ìó-

òàö³¿ â ãåí³ EP300, àíàëîã³÷í³ êîàêòèâàòîðó òðàíñ-

êðèïö³¿, ðîçòàøîâàíîìó íà õðîìîñîì³ 22q13, ùî

ï³äêðåñëþº ãåíåòè÷íó ãåòåðîãåíí³ñòü ðîçëàä³â [2].

Õàðàêòåðíîþ îçíàêîþ ñèíäðîìó Ðóá³íøòåé-

íà-Òåéá³ ó íåìîâëÿò º òðóäíîù³ ãîäóâàííÿ, ùî

îäíî÷àñíî ç ïðèòàìàííîþ ñèíäðîìó ãåíåòè÷íî

çóìîâëåíîþ íèçüêîðîñë³ñòþ âèçíà÷àº êë³í³êó çà-

òðèìêè ðîçâèòêó. Ä³òè çíà÷íî â³äñòàþòü íà âñ³õ

åòàïàõ ðîçâèòêó. Îñíîâíèìè ïðè÷èíàìè çàõâî-

ðþâàíîñò³ òà ñìåðò³ ó ïåðø³ ðîêè æèòòÿ º ðåñï³-

ðàòîðí³ ³íôåêö³¿ òà óñêëàäíåííÿ âðîäæåíèõ âàä

ñåðöÿ.

Ââàæàþòü, ùî çíà÷íà ê³ëüê³ñòü äîðîñëèõ ³ç

ðîçóìîâîþ â³äñòàë³ñòþ ìîæóòü áóòè õâîðèìè íà

ñèíäðîì Ðóá³íøòåéíà-Òåéá³. Êð³ì òîãî, ùîíàé-

ìåíøå 5% õâîðèõ ³ç ñèíäðîìîì Ðóá³íøòåéíà-

Òåéá³ ìàþòü ï³äâèùåíèé ðèçèê ïóõëèí, ó òîìó

÷èñë³ ìåäóëîáëàñòîìè, íåéðîáëàñòîìè, ìåí³í-

ã³îìè, ðàáäîì³îñàðêîìè òà ëåéêîç³â. Çà ëåãøèõ

âàð³àíò³â ñèíäðîì ìàº ìåíø âèðàæåí³ êë³í³÷í³

îçíàêè òà ñïðè÷èíþº ìåíøó çàòðèìêó ðîçâèò-

êó. Òàêèì ïàö³ºíòàì ä³àãíîñòóþòü òàê çâàíèé "íå-

ïîâíèé ñèíäðîì Ðóá³íøòåéíà-Òåéá³".

Ì³í³ìàëüíèìè ä³àãíîñòè÷íèìè îçíàêàìè ñèí-

äðîìó ââàæàþòü íàÿâí³ñòü ïðîãðåñóþ÷î¿ ðîçó-

ìîâî¿ â³äñòàëîñò³, øèðîêèõ òåðì³íàëüíèõ ôàëàíã

ïåðøèõ ïàëüö³â êèñòåé ³ ñòîï, õàðàêòåðíèõ ðèñ

îáëè÷÷ÿ, â³äñòàâàííÿ çðîñòó òà ê³ñòêîâîãî â³êó,

ì³êðîöåôàë³¿, êðèïòîðõ³çìó [1].

Îñíîâí³ òà äîäàòêîâ³ êîìïîíåíòè ñèíäðîìó

Ðóá³íøòåéíà-Òåéá³ òðàïëÿþòüñÿ ç ð³çíîþ ÷àñ-

òîòîþ [1, 3, 6]:

– ×åðåïíî-ëèöåâ³ äèñìîðô³¿ (ìîæóòü áóòè â³ä-

ñóòí³ìè íà ÷àñ íàðîäæåííÿ òà ç'ÿâëÿòèñÿ ç

÷àñîì): ã³ïîïëàç³ÿ âåðõíüî¿ ùåëåïè ç âèñî-

êèì àðêîïîä³áíèì ï³äíåá³ííÿì (93-100%),

çàãíóòèé äîíèçó ê³í÷èê íîñà (ðîñòðàëüíèé

í³ñ, 90%), àíòèìîíãîëî¿äíèé ðîçð³ç î÷åé (88-

93%), íèçüêî ðîçòàøîâàí³ òà/àáî äåôîðìî-

âàí³, çìåíøåí³ ÷è çá³ëüøåí³ âóøí³ ðàêîâèíè

(74-84%), êîñîîê³ñòü (69-79%), ã³ïîïëàç³ÿ

êðèë íîñà (72%), äîâã³ â³¿, ïòîç, øèðîêà ñïèí-

êà íîñà (71%), åï³êàíò (62%), àíîìàë³ÿ ðåô-

ðàêö³¿ (58%), âåëèêå ïåðåäíº äæåðåëüöå, ùî

ï³çíî çàêðèâàºòüñÿ (41%), ì³êðîöåôàë³ÿ

(35%), à òàêîæ âèñòóïàþ÷èé ëîá ³ç íèçüêèì

ðîñòîì âîëîññÿ, ïîðóøåííÿ ðîñòó çóá³â, êî-

ðîòêà âåðõíÿ òà âèñòóïàþ÷à íèæíÿ ãóáà.

– Àíîìàë³¿ ïàëüö³â: ðîçøèðåííÿ, âêîðî÷åííÿ

òà ñïëîùåííÿ í³ãòüîâèõ ôàëàíã ïåðøèõ ïàëü-

ö³â êèñòåé ³ ñòîï (100%), ³íîä³ òåðì³íàëüíèõ

ôàëàíã ³íøèõ ïàëüö³â êèñò³ (60-87%), âàëü-

ãóñíà äåôîðìàö³ÿ ì³æôàëàíãîâèõ ñóãëîá³â

(87%), ïîäâîºííÿ í³ãòüîâèõ ôàëàíã ïåðøèõ

ïàëüö³â ñòîï (30%), ð³äøå – ïðîêñèìàëüíèõ

ôàëàíã, à òàêîæ ïîë³äàêòèë³ÿ ñòîï, ÷àñòêîâà

ñèíäàêòèë³ÿ êèñòåé ³ ñòîï.
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– Çàòðèìêà ðîçóìîâîãî ðîçâèòêó: ðîçóìîâà

â³äñòàë³ñòü (100%) ³ç êîåô³ö³ºíòîì ³íòåëåêòó

(IQ) â ìåæàõ 30-79 áàë³â (ïîíàä 50% õâîðèõ

ìàþòü IQ ìåíøå â³ä 50 áàë³â), ó á³ëüøîñò³

âèïàäê³â – ãëèáîêà îë³ãîôðåí³ÿ, ìîâí³ òðóä-

íîù³ (90%), àíîìàë³¿ åëåêòðîåíöåôàëîãðà-

ô³¿ (30%).

– Ïîðóøåííÿ ðîñòó òà ðîçâèòêó: ã³ïîòîí³ÿ

(67%), çàòðèìêà ðîñòó ïî÷èíàþ÷è ç ïîñòíà-

òàëüíîãî ïåð³îäó (ó 94% âèïàäê³â çð³ñò íèæ-

÷èé â³ä ñåðåäíüîãî, ³ç ñåðåäí³ì îñòàòî÷íèì

çðîñòîì ÷îëîâ³ê³â 153 ñì ³ æ³íîê 147 ñì),

ïðîáëåìè, ïîâ'ÿçàí³ ç õàð÷óâàííÿì.

– Ñêåëåòí³ àíîìàë³¿: â³äñòàâàííÿ ê³ñòêîâîãî

äîçð³âàííÿ (49%), àíîìàë³¿ õðåáòà ³ ãðóäíè-

íè, ëîðäîç, ê³ôîç, ñêîë³îç, ñïëîùåííÿ êðèë

òàçîâèõ ê³ñòîê, âèâèõ íàäêîë³íêà.

– Àíîìàë³¿ ðîçâèòêó âíóòð³øí³õ îðãàí³â:

• ñåðöÿ (33%) – íàéá³ëüø ïîøèðåíèìè

âàäàìè º äåôåêò ì³æøëóíî÷êîâî¿ ïåðå-

òèíêè òà â³äêðèòà àðòåð³àëüíà ïðîòîêà, à

òàêîæ äåôåêò ì³æïåðåäñåðäíî¿ ïåðåòèí-

êè, êîàðêòàö³ÿ àîðòè, ñòåíîç ëåãåíåâî¿

àðòåð³¿, äâîñòóëêîâèé àîðòàëüíèé êëàïàí;

• íèðîê (79%) – îäíîá³÷íà àïëàç³ÿ íèðîê,

¿õ ïîäâîºííÿ, ã³äðîíåôðîç, ðîçøèðåííÿ

ñå÷îâîä³â àáî ¿õ ñòåíîç, äèâåðòèêóë ñå-

÷îâîãî ì³õóðà;

• àãåíåç³ÿ àáî àïëàç³ÿ ìîçîëèñòîãî ò³ëà,

ïîðóøåííÿ ëîáóëÿö³¿ ëåãåí³â (çìåíøåí-

íÿ àáî çá³ëüøåííÿ ¿õ ÷àñòîê), ùî âèÿâëÿ-

þòü íà ïíåâìîåíöåôàëîãðàô³¿ àáî ï³ä ÷àñ

ðîçòèíó.

– ²íø³ êîìïîíåíòè: êðèïòîðõ³çì (ó 78% õëîï-

÷èê³â), ã³ðñóòèçì (75%), ÿñêðàâî-÷åðâîíèé

íåâóñ íà øê³ð³ ÷îëà, ïîòèëèö³, á³÷í³é ïîâåð-

õí³ øè¿.

ÂÈÏÀÄÎÊ Ç ÂËÀÑÍÎÃÎ ÄÎÑÂ²ÄÓ

Õâîðà Õ.Ä., â³êîì 4 ðîêè 3 ì³ñ., ãîñï³òàë³çîâà-

íà äî åíäîêðèíîëîã³÷íîãî â³ää³ëåííÿ ÍÄÑË "ÎÕ-

ÌÀÒÄÈÒ" ç³ ñêàðãàìè áàòüê³â íà ìàëèé çð³ñò äè-

òèíè, çàòðèìêó ïñèõ³÷íîãî òà ìîâíîãî ðîçâèòêó.

Çà äàíèìè àíàìíåçó äèòèíà íàðîäèëàñÿ â³ä äðó-

ãî¿ íîðìàëüíî¿ âàã³òíîñò³, ùî çàâåðøèëàñÿ ô³ç³î-

ëîã³÷íèìè ïîëîãàìè. Ìàñà ò³ëà íà ÷àñ íàðîäæåí-

íÿ – 2,8 êã, çð³ñò – 50 ñì. Â³ä íàðîäæåííÿ ñïîñòå-

ð³ãàëàñü ó íåâðîëîãà ç ïðèâîäó ã³äðîöåôàëüíîãî

ñèíäðîìó, ïåðèíàòàëüíîãî óðàæåííÿ ÖÍÑ, à òà-

êîæ ó êàðä³îëîãà ç ïðèâîäó ñòåíîçó ëåãåíåâî¿

àðòåð³¿. Çàòðèìêó ðîñòó â³äçíà÷åíî ç 1 ðîêó æèò-

òÿ. Äèíàì³êà ðîñòó çà îñòàíí³é ð³ê – 2 ñì. Çð³ñò

ìàòåð³ – 164 ñì, áàòüêà – 175 ñì, ó ðîäèííîìó

àíàìíåç³ íèçüêèé çð³ñò ó áàáóñ³ – 150 ñì.

Îá'ºêòèâíî: çð³ñò – 86,3 ñì (-3,6 SD), ìàñà

ò³ëà – 10,6 êã, ²ÌÒ – 14,3 êã/ì2 (ùî â³äïîâ³äàº

15-é ïåðöåíòèë³ äëÿ ñòàò³ òà â³êó). Áóäîâà ò³ëà

ïðîïîðö³éíà. Ïîì³òí³ ÷åðåïíî-ëèöåâ³ äèñìîðô³¿:

ã³ïîïëàç³ÿ âåðõíüî¿ ùåëåïè, çàãíóòèé äîíèçó ê³í-

÷èê íîñà, àíòèìîíãîëî¿äíèé ðîçð³ç î÷åé, äîâã³

â³¿. Àíîìàë³¿ ïàëüö³â – ðîçøèðåííÿ, âêîðî÷åííÿ

òà ñïëîùåííÿ í³ãòüîâèõ ôàëàíã ïåðøèõ ïàëüö³â

êèñòåé ³ ñòîï.

Ðåçóëüòàòè îáñòåæåííÿ: çàãàëüíèé àíàë³ç

êðîâ³: ãåìîãëîá³í – 112 ã/ë, åðèòðîöèòè –

3,79⋅1012/ë, ëåéêîöèòè – 6,9⋅109/ë, òðîìáîöèòè –

310 ã/ë, ëåéêîöèòàðíà ôîðìóëà: åîçèíîô³ëè –

9%, ïàëè÷êîÿäåðí³ – 1%, ñåãìåíòîÿäåðí³ – 32%,

ë³ìôîöèòè – 54%, ìîíîöèòè – 4%, ØÎÅ – 8 ìì/ãîä.

Á³îõ³ì³÷í³ ïîêàçíèêè êðîâ³ – áåç ïàòîëîã³÷íèõ

â³äõèëåíü. Ãîðìîíàëüí³ äîñë³äæåííÿ: ÒÒÃ –

0,4 ìÌÎ/ë (íîðìà 0,3-6,2 ìÌÎ/ë), â³ëüíèé Ò
4
 –

0,81 íã/äë (íîðìà 0,8-2,0 íã/äë), ²×Ð-1 –

14,5 íã/ìë, (â³êîâà íîðìà 49-171 íã/ìë), ÑÒÃ:

áàçàëüíèé ð³âåíü – 0,17 ìÌÎ/ë, í³÷íèé ï³ê –

0,29 ìÌÎ/ë, ï³ñëÿ ïðîáè ç êëîôåë³íîì –

0,91 ìÌÎ/ë. Ðåíòãåíîëîã³÷íèé (ê³ñòêîâèé) â³ê

çã³äíî ç àòëàñîì Greulich-Pyle â³äïîâ³äàº 1 ðîêó

6 ì³ñÿöÿì. Ñòàòåâèé õðîìàòèí – 16%, êàð³îòèï

46 ÕÕ. Êîìï'þòåðíà òîìîãðàô³ÿ ãîëîâíîãî ìîç-

êó – áåç ïàòîëîã³÷íèõ çì³í, ÓÇÄ îðãàí³â ÷åðåâ-

íî¿ ïîðîæíèíè – áåç ïàòîëîã³¿.

Êîíñóëüòàö³¿: ËÎÐ – àäåíî¿äí³ âåãåòàö³¿ 1 ñò.,

ùî íå âèìàãàþòü õ³ðóðã³÷íîãî ë³êóâàííÿ; îôòàëü-

Ðèñ. 1. Õâîðà Õ.Ä., 4 ð. 3 ì³ñ. Ñèíäðîì

Ðóá³íøòåéíà-Òåéá³.
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ìîëîã – áåç ïàòîëîã³¿; íåâðîëîã – çàòðèìêà ïñè-

õ³÷íîãî òà ìîâíîãî ðîçâèòêó; ãåíåòèê – ñèíä-

ðîì Ðóá³íøòåéíà-Òåéá³.

Çà ðåçóëüòàòàìè îáñòåæåííÿ äèòèí³ âèñòàâ-

ëåíî ä³àãíîç: ñèíäðîì Ðóá³íøòåéíà-Òåéá³. Çà-

òðèìêà ïñèõ³÷íîãî òà ìîâíîãî ðîçâèòêó. Âðîä-

æåíà âàäà ñåðöÿ – ñòåíîç ëåãåíåâî¿ àðòåð³¿.

Íàí³çì ãåíåòè÷íî çóìîâëåíèé ³ âíàñë³äîê ñîìà-

òîòðîïíî¿ íåäîñòàòíîñò³.

Äèòèí³ áóëî ïðèçíà÷åíî ë³êóâàííÿ ïðåïàðà-

òàìè ñîìàòîòðîï³íó ç ðîçðàõóíêó 0,03 ìã/êã íà

äîáó, ÿê³ âîíà îòðèìóâàëà ïðîòÿãîì ÷îòèðüîõ

ðîê³â. Ë³êóâàííÿ ïåðåíîñèëà äîáðå, ï³ä êîíòðî-

ëåì ãîðìîíàëüíèõ ïîêàçíèê³â, çà âåñü ïåð³îä

ë³êóâàííÿ ï³äðîñëà çàãàëîì íà 41 ñì, ³ ó â³ö³

8 ðîê³â 6 ì³ñÿö³â ¿¿ çð³ñò ñòàíîâèâ 127 ñì, ùî º

íîðìàëüíèì äëÿ â³êó òà ñòàò³, ìàñà ò³ëà – 22 êã,

²ÌÒ – 13,7 êã/ì2 (ùî â³äïîâ³äàº 3-é ïåðöåíòèë³

òà ñâ³ä÷èòü ïðî äåô³öèò ìàñè ò³ëà).

Ïðîòÿãîì îñòàííüîãî ðîêó ó ä³â÷èíêè ðîçïî-

÷àëèñÿ íàïàäè åï³ëåïñ³¿ ç ÷àñòîòîþ äî 2 ðàç³â

íà ì³ñÿöü ó âèãëÿä³ ïðàâîá³÷íèõ ãåì³êîíâóëüñ³é

³ç íåïðèòîìí³ñòþ, âåãåòàòèâíèõ ïàðîêñèçì³â ³ç

áëþâàííÿì, ïî÷åðâîí³ííÿì îáëè÷÷ÿ, ñïëóòàí³ñ-

òþ ñâ³äîìîñò³. Ï³ä ÷àñ îáñòåæåííÿ â ÍÄ² íåéðî-

õ³ðóðã³¿ áóëî âèÿâëåíî àòðîô³þ òêàíèíè ìîçêó,

íà ÅÅÃ – îñåðåäîê åï³ëåïòèôîðìíî¿ àêòèâíîñò³

ó ë³âèõ â³ää³ëàõ, âèñîêó ïàðîêñèçìàëüíó àêòèâ-

í³ñòü ïðàâîðó÷, íà î÷íîìó äí³ – îçíàêè àíã³îïà-

ò³¿ ðåòèíàëüíèõ ñóäèí, çì³øàíèé àñòèãìàòèçì

îáîõ î÷åé. Ï³ñëÿ òîãî, ÿê ó äèòèíè ðîçâèíóëîñÿ

ãîñòðå ïîðóøåííÿ ìîçêîâîãî êðîâîîá³ãó çà ³øå-

ì³÷íèì òèïîì, ¿é áóëî ä³àãíîñòîâàíî õâîðîáó

ìîéàìîéà (â³ä ÿïîíñüêîãî – êëóá äèìó, òóìàí)

³ç ñèìïòîìàòè÷íîþ åï³ëåïñ³ºþ.

Îçíà÷åíà õâîðîáà º ð³äê³ñíèì õðîí³÷íèì

íåóõèëüíî ïðîãðåñóþ÷èì çàõâîðþâàííÿì ñóäèí

ãîëîâíîãî ìîçêó, ùî ïðîÿâëÿºòüñÿ ó áóäü-ÿêî-

ìó â³ö³ òà ñóïðîâîäæóºòüñÿ ïîâ³ëüíèì (ïðîòÿ-

ãîì ì³ñÿö³â ³ ðîê³â) çâóæåííÿì ïðîñâ³òó (àæ äî

ñòóïåíÿ îêëþç³¿) âíóòð³øíüî÷åðåïíèõ ñåãìåíò³â

âíóòð³øí³õ ñîííèõ àðòåð³é ³ ïî÷àòêîâèõ â³ää³ë³â

ïåðåäí³õ ìîçêîâèõ ³ ñåðåäí³õ ìîçêîâèõ àðòåð³é

[7]. Áåç ë³êóâàííÿ ó ïàö³ºíò³â âèíèêàþòü ïîâ-

òîðí³ ïîðóøåííÿ ìîçêîâîãî êðîâîîá³ãó (òðàí-

çèòîðí³ ³øåì³÷í³ àòàêè, ³øåì³÷í³ ³íñóëüòè), íàðî-

ñòàº íåçâîðîòíèé íåâðîëîã³÷íèé äåô³öèò,

ôîðìóºòüñÿ äèñöèðêóëÿòîðíà åíöåôàëîïàò³ÿ.

Îäíî÷àñíî ôîðìóºòüñÿ ìåðåæà êîëàòåðàëüíèõ

ñóäèí íà îñíîâ³ ìîçêó, ùî íà àíã³îãðàìàõ ñòâî-

ðþº âðàæåííÿ ëåãêî¿ äèìêè òà º õàðàêòåðíîþ

ðèñîþ çàõâîðþâàííÿ. Ñèñòåìíèé õàðàêòåð õâî-

ðîáè ï³äòâåðäæóºòüñÿ íàÿâí³ñòþ ó ä³òåé ïîä³á-

íèõ çì³í ó ñóäèíàõ íèðîê, ëåãåíü, ñåðöÿ òà

ï³äøëóíêîâî¿ çàëîçè. Ïðî ñïàäêîâèé õàðàêòåð

õâîðîáè ìîéàìîéà ñâ³ä÷èòü òàêîæ ¿¿ àñîö³àö³ÿ ³ç

ñèíäðîìîì Äàóíà, íåéðîô³áðîìàòîçîì I òèïó,

ãîìîöèñòèíóð³ºþ, ³íøèìè âàäàìè ðîçâèòêó [8].

Ç îãëÿäó íà íåâðîëîã³÷í³ çì³íè ó äèòèíè ¿¿

ë³êóâàííÿ ïðåïàðàòàìè ñîìàòîòðîï³íó áóëî ïðè-

ïèíåíî.
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ÐÅÇÞÌÅ

Ñèíäðîì Ðóáèíøòåéíà-Òåéáè â ñî÷åòàíèè ñ

áîëåçíüþ ìîéàìîéà

Í.Á. Çåëèíñêàÿ, Î.À. Õîðîøàÿ

Â ñòàòüå îïèñàíî êëèíè÷åñêîå íàáëþäåíèå ðå-

áåíêà ñ íàíèçìîì âñëåäñòâèå ñèíäðîìà Ðóáèíøòåé-

íà-Òåéáè â ñî÷åòàíèè ñ äåôèöèòîì ãîðìîíà ðîñòà.

Ðåáåíîê ïîëó÷àë ëå÷åíèå ïðåïàðàòàìè ñîìàòîòðî-

ïèíà íà ïðîòÿæåíèè ÷åòûðåõ ëåò, ÷òî ïðèâåëî ê íîð-

ìàëèçàöèè åãî ðîñòà. ×åðåç 4 ãîäà ó ðåáåíêà áûëà

äèàãíîñòèðîâàíà áîëåçíü ìîéàìîéà.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: ñèíäðîì Ðóáèíøòåéíà-Òåé-

áè, áîëåçíü ìîéàìîéà.
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SUMMARY

Rubinstein-Teybi syndrome in combination with

Moyamoya disease

N. Zelinska, O. Choroshaya

The article describes a clinical case of the girl with

dwarfism as a result of the Rubinstein-Teybi syndrome

in combination with growth hormone deficiency. The

patient was treated with growth hormone therapy du-

ring four years, which led to normalization of her growth.

After 4 years was diagnosed the Moyamoya disease.

Key words: Rubinstein-Teybi syndrome, Moyamoya

disease.


