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СОЧЕТАНИЕ НАСЛЕДСТВЕННОЙ МОТОСЕНСОРНОЙ НЕВРОПАТИИ С ГИПЕРГОМОЦИСТЕИНЕМИЕЙ И ДЕФИЦИТОМ ФОЛИЕВОЙ КИСЛОТЫ
Введение. Наследственные мотосенсорные невропатии – группа генетически гетерогенных, клинически полиморфных заболеваний, имеющих прогредиентный характер течения, приводящих к инвалидизации. Обнаружение некоторых метаболических нарушений у данной группы больных позволяет скоррегировать тактику ведения пациентов, тем самым замедлить прогрессирование процесса.
Описание случая. Пациент Г., 17 лет, обратился с жалобами на утомляемость при физической нагрузке, судороги в икроножных мышцах, исхудание нижних конечностей, деформацию стоп, затруднение при ходьбе, шаткость. 

В фенотипе: розовая окраска ладоней, тонкие волосы, длинное лицо, короткий нос, длинная шея, сколиоз, стопы Фридрейха, амиотрофии.

-Кариотип – 46, XY.

-УЗИ внутренних органов: Неоднородная структура pancreas. Почки: умеренный двусторонний гидрокаликоз. Метаболические изменения (включения до 1,7 мм). 

-Гомоцистеин ↑ – 10,6 ммоль/л, фолиевая кислота ↓ – 5,1 нг/мл. 

-ГХ-МС мочи. Выявлены изменения метаболитов: окисления жирных кислот; грибов и дрожжей, бактерий; кетоза; недостаточности В2, В5, Mg.

-Биохимический анализ крови – норма.

В неврологическом статусе: амиотрофии, нижний перефирический парапарез,  полинейропатия, деформация стоп по типу Фридрейха, характерные для мотосенсорной невропатии.
Выводы. Выявленное сочетание наследственной мотосенсорной невропатии с гипергомоцистеинемией и дефицитом фолиевой кислоты позволило выработать индивидуальную тактику реабилитации и улучшить состояние пациента, в частности, микроциркуляцию конечностей.
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