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Наследственные болезни обмена (НБО) - одна из самых сложных проблем, как для невролога, так и для педиатра. Трудности их диагностики связаны с одной стороны с клиническим полиморфизмом заболеваний, по-разному протекающих у детей различного возраста, с другой - с тем, что разные нарушения обмена в одной и той же возрастной группе могут иметь сходные клинические проявления. Часто в педиатрической практике неврологическая патология рассматривается как результат гипоксически-ишемического поражения (ГИП) ЦНС без оценки состояния метаболических процессов.
Целью нашего исследования было определение дифференциальных критериев диагностики метаболических и гипоксически-ишемических поражений головного мозга у детей раннего возраста. Исследование проводилось на базе Областного дома ребенка №3 г.Харькова.
Было обследовано 39 детей в возрасте от 10 месяцев до 3-х лет, из них 18 детей (46,15%) с различными НБО и 21 (53,85%) - с ГИП ЦНС в анамнезе. Среди НБО преобладали нарушения серосодержащих аминокислот (44,4%), гипергомоцистеинемия (33,3%), нарушение обмена жирных кислот (22,3%). 
Результаты и их обсуждение. Обобщение клинико-анамнестических данных выявило, что в группе детей с НБО достоверно чаще наблюдался отягощенный семейный анамнез по сердечнососудистым и цереброваскуляр​ным заболеваниям (88,8%) и превалировали в клинической картине черепно-лицевая дисморфия (61,1%), гепатомегалия (50%), кардиомиопатия (77,7%), поликистоз почек (27,7%).

Ведущую роль в возникновении ГИП ЦНС у детей раннего возраста играли: отягощенное течение беременности и родов (71,4%), заболевания матери, вызывающие нарушение плацентарного кровообращения (44,4%), низкие баллы по шкале Апгар (85,7%). Следует отметить, что неврологическая симптоматика у детей с ГИП ЦНС возникала преимущественно с момента рождения, а у детей с НБО она развивалась с 5-6 месячного возраста.
 Нейросонографические изменения, у детей с ГИП ЦНС (перивентирикулярная ишемия, лейкомаляция, глиоз, субэпиндемальные кисты) регистрировались в 90,5% случаев, тогда как у детей с НБО только у 16,6 %. 

Данные проведенного исследования можно использовать для ранней дифференциальной диагностики НБО и ГИП ЦНС у детей раннего возраста.
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