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Сочетание Синдрома Галлервордена-Шпатца с дефицитом метионинсинтазы редуктазы, гипергомоцистеинемией и митохондриальной дисфункцией
Введение: В практике медико-генетического консультирования в ХСМГЦ наследственные заболевания нервной системы занимают существенный удельный вес, среди 13867 первичных больных, патология нервной системы  встретилась в 1,7%. 
Результаты и обсуждения: Мальчик Н., 15 лет, консультирован в ХСМГЦ  в связи с нарушением акта ходьбы, координации движения, повышенной утомляемостью, гиперактивностью, снижением остроты зрения, задержкой в речевом развитии, когнитивными нарушениями, агрессивным поведением.

С 12 лет отмечено преждевременное половое созревание, постепенно начал хромать, выгибать ступни вовнутрь, ходить на носочках. 

Неврологический статус: дистонический гиперкинез ноги по типу эквино-вальгусной контрактуры.

 В фенотипе: микроангиопатия, стигмы дизэмбриогенеза, преждевременное половое созревание.

Родословная отягощена по мультифакториальной патологии.

Обследован:

- ЭЭГ: Эпилептиформные разряды.

-МРТ головного мозга: Признаки нейродегенеративного заболевания. 

- Биохимический анализ крови: ↑АСТ 35,78 Ед/л(0-28), ↑фосфор 1,53 ммоль/л (0,87-1,45),  ↑креатинкиназа 470,56 Ед/л (0-270).

-Железо крови: 22,9 мкмоль/л (11,6-31,1).

- Цитогенетическое исследование – 46,ХУ, 1% хромосомной нестабильности.

- Полиморфизм MTRR 66GG, AGT I 174TM ,AGT II 235MT.

-Окулист  - Атрофия зрительных нервов.

- ↑Гомоцистеин  – 11,9 мкмоль/л (<5).
Диагноз: Болезнь Галлервордена-Шпатца. Митохондриальная дисфункция. Полиморфизмы генов: MTRR 66GG, AGT I 174TM , AGT II 235MT. Гипергомоцистеинемия.

 Выводы: Выявлено сочетание синдрома Галлервордена-Шпатца с полиморфизмами MTRR 66GG, AGTI 174TM ,AGTII 235MT, гипергомоцистеинемией и митохондриальной дисфункцией, свидетельствуют о клиническом проявлении, не свойственному синдрому  Галлервордена-Шпатца  и по-видимому обусловлено снижением активности фермента MTRR 66GG.
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