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лен клинический диагноз данного заболевания, который подтвержден моле-
кулярно-генетически: методом прямого секвенирования выявлены две пато-
генные мутации в компаундном состоянии с.3041+2delT и c.2438C>G 
(pSer813Term). 

Многостороннее обследование пациентов с нетипичной клинической 
картиной в рамках психиатрического отделения многопрофильной клиники 
позволяет улучшить диагностику и прогноз, благодаря разработанной тера-
пии, у пациентов с редко встречающимися нейрометаболическими болезня-
ми. 
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Введение: Большое практическое значение на современном этапе разви-

тия молекулярной медицины приобретают исследования полиморфизмов ге-
нов предрасположенности к кардиоваскулярным заболеваниям. Последнее 
десятилетие отмечено значительным ростом числа исследований, посвящен-
ных гипергомоцистеинемии (ГГЦ) как одной из причин, обусловливающих 
развитие тромбофилии [1]. Гомоцистеин (ГЦ) обладает выраженным токси-
ческим действием, проявляющимся прежде всего нарушением эндотелиаль-
ной функции, поэтому повышение уровня ГЦ в крови имеет выраженный 
атерогенный и тромбофилический эффекты. Последние вызваны токсиче-
скими метаболитами ГЦ, которые повреждают эндотелий сосудов, обнажая 
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субэндотелиальный матрикс и гладкомышечные клетки, что стимулирует аг-
регацию тромбоцитов и тромбообразование [3]. Цель работы: Иллюстрация 
возможности подбора персонализированной патогенетической терапии у па-
циента с наследственной тромбофилией и ГГЦ по результатам биохимиче-
ских и молекулярно-генетических исследований.  

Материал и методы: Анализ  клинического наблюдения 40-летнего 
пациента П., находившегося на лечении в ГУ «ИОНХ им. В.Т. Зайцева 
НАМНУ» с диагнозом: острый рецидивный тромбоз глубоких вен (ТГВ) 
правой нижней конечности. 

Результаты: Пациент поступил в клинику с проявленими острого 
рецидивного ТГВ правой нижней конечности, подтвержденного 
результатами ультразвукового дуплексного флебоангиосканирования с 
проведением компрессионных проб. Генеалогический анализ выявил 
отягощенность родословной сердечно-сосудистой патологией по 
материнской линии. Лабораторно клинический анализы крови, мочи и 
общебиохимический анализы особенностей не выявили. При проведении 
дополнительного биохимического обследования крови выявлено повышение 
уровня ГЦ до 40,79 (при норме 5,46-16,2) мкмоль/л. Учитывая рецидив 
острого ТГВ правой нижней конечности у больного с ГГЦ, а также 
отягощенность родословной сердечно-сосудистой патологией, больному 
было рекомендовано молекулярное исследование генов, ассоциированых с 
развитием тромбофилий. В результате ПЦР- исследования образцов крови у 
больного обнаружено наличие гомозиготного компаунда полиформизмов 
G20210A А/А гена F2-протромбина и А222V (677 C/T) гена метилентетра-
гидрофолатредуктазы (MTHFR), а также гетерозиготное носительство лейде-
новской мутации (гена F5 G1691A). 

Заключение: Известно, что в обычном состоянии у носителя лейдено-
вской мутации может и не быть тромбозов. Тромбозы развиваются при нали-
чии факторов риска [2]: ГГЦ, мутации MTHFR и гена протромбина, что име-
ло место у нашего пациента. Вариант А полиформизма G20210A приводит к 
повышенной экспрессии гена и является маркером риска развития тромбозов 
и инфаркта миокарда. Фермент MTHFR катализирует восстановление 5,10-
метилентетрагидрофолата в 5-метилтетрагидрофолат, который является ак-
тивной формой фолиевой кислоты, необходимой для образования метионина 
из ГЦ и далее – S-аденозилметионина, играющего ключевую роль в процессе 
метилирования ДНК. Наличие тромбофилии, свойственной формам, ассо-
циированным с гомозиготностью по полиморфизму  MTHFR, 677 С/Т, требу-
ет индивидуальной коррекции и базовой терапии. 

Помимо стандартной антитромботической терапии, обязательным для 
пациентов с симптомной ГГЦ является назначение специальной диеты, с 
ограничением продуктов, богатых метионином, и включением продуктов, 
обогащенных кофакторами фолатного цикла (фолиевая кислота, витамины 
В6 и В12, бетаин). Учитывая выявленные изменения, больному была назна-
чена вышеуказанная диета, ношение эластического компрессионного 
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трикотажа, антикоагулянтная терапия и венотоники. Проведенная терапия, 
при дальнейшем наблюдении в динамике, привела к нормализации уровня 
ГЦ в крови, что позволяет надеяться на стойкую ремиссию у пациента с ГГЦ 
и наследственной формой тромбофилии. 
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