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Галактоземия – генетически обусловленное забо-
левание, связанное с нарушением обмена углево-

дов, при котором в организме накапливается избы-

ток галактозы и ее метаболитов (галактозо-1-фосфата 
и галактитола). Тип наследования заболевания – 
аутосомно-рецессивный [1]. 
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Галактоземия – наследственное заболевание, характеризующееся нарушением метаболизма галактозы. У новорожденного 
ребенка на фоне вскармливания грудным молоком или адаптированной детской молочной смесью быстро развиваются кли-
нические симптомы болезни, ассоциированные с накоплением галактозы и ее токсичных метаболитов в организме. 
Для ранней диагностики галактоземии и профилактики угрожающих жизни осложнений в настоящее время проводится нео-
натальный скрининг. Однако заболевание может иметь кризовое течение со стремительным развитием, что требует мульти-
дисциплинарного подхода в диагностике и выборе терапии. Необходима настороженность врачей в период ожидания резуль-
татов  скрининга,  особенно  у  недоношенных  детей.  В  статье  представлены  современные  данные  литературы  и  приведено 
клиническое наблюдение недоношенного новорожденного с тяжелым течением классической формы галактоземии.
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Galactosemia is a hereditary disease characterized by impaired galactose metabolism. A newborn fed by breast milk or an adapted infant 
formula quickly develop clinical manifestations of the disease associated with accumulation of galactose and its toxic metabolites in the body. 
Neonatal screening is currently used for early diagnosis of galactosemia and prevention of life-threatening complications. However, 
this disease may have a crisis course with rapid progression of the symptoms, thus requiring a multidisciplinary approach in the diag-
nosis and therapy, as well as doctors’ alertness while expecting for screening results in preterm babies. This article presents up-to-
date literature data and clinical observation of the preterm newborn with a severe course of the classical galactosemia.
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КЛИНИЧЕСКИЕ СЛУЧАИ

В основе галактоземии I типа лежит дефицит 
галактозо-1-фосфатуридилтрансферазы (ГАЛ-1-Ф-
УТФ). Этот фермент принимает участие в превраще-
нии галактозы в глюкозу (рис. 1); его дефицит ведет 
к формированию характерного клинического сим-
птомокомплекса. 

Дефекты других ферментов – галактокиназы 
и уридин-дифосфат-галактозо-4-эпимеразы – лежат 
в основе галактоземии II и III типов соответственно (см. 
рис. 1). При этих заболеваниях, как и при галактоземии 
I типа, повышен уровень галактозы в крови, однако 
спектр клинических проявлений принципиально отли-
чается. Единственным признаком галактокиназной 
недостаточности служит катаракта, тогда как другие 
органы и системы организма не страдают [2]. Безгалак-
тозная диета не влияет на лечение и исход катаракты. 
Для эпимеразной недостаточности характерно бессим-
птомное течение, и ее выявление, как правило, осу-
ществляется при неонатальном скрининге [3].

Распространенность галактоземии по данным 
массового обследования новорожденных в России 
составляет 1:20 тыс., при этом большинство случаев 
обусловлено мутациями в гене GALT [4]. В других 
странах мира заболевание встречается с частой от 1:20 
тыс. до 1:60 тыс. новорожденных, однако популяци-

онные данные могут широко варьировать в конкрет-
ных группах населения [5, 6].

Классическая галактоземия I типа развивается 
у пациентов с «тяжелыми» мутациями гена GALT, 
такими как делеция Q188R, K285N, Δ5,2 L195P и дру-
гими, находящимися в гомозиготном или компа-
унд-гетерозиготном состояниях. При этом активность 
фермента ГАЛ-1-Ф-УТФ в эритроцитах и печени 
у гомозигот составляет от 0 до 1% от нормы [7]. Выде-
ляют также вариант Дуарте, при котором наблюда-
ется невыраженное снижение активности фермента 
в эритроцитах до 25–50% от нормы, что, как правило, 
не имеет клинического значения и не требует лече-
ния. Феномен Дуарте можно считать биохимическим, 
но не клиническим вариантом галактоземии [8]. Этот 
вариант распространен с частотой около 12% среди 
населения в целом.

В основе патогенеза галактоземии выделяют два 
основных механизма. Первый из них связан с умень-
шением синтеза высокоэнергетических соединений 
(аденозинтрифосфата, гуанозинтрифосфата, цити-
динтрифосфата), а также угнетением ферментов глю-
конеогенеза и образования глюкозы из гликогена, 
что приводит к тяжелым метаболическим наруше-
ниям в клетках различных органов [9, 10].

Рис. 1. Метаболизм галактозы при снижении активности галактозо-1-фосфатуридилтрансфе-
разы (ГАЛ-1-Ф-УТФ), галактокиназы (ГАЛК) и галактоэпимеразы (ГАЛЭ).
УДФ – уридиндифосфат.
Fig. 1. Galactose metabolism with a decrease in the activity of galactose-1-phosphaturidyl transfer-
ase, galactokinase and galactoepimerase.
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Второй повреждающий фактор – синтез токсич-
ных соединений, таких как галактитол, галактонат 
и галактонолактон. Галактитол обладает способно-
стью проникать в хрусталик глаза, приводя к повы-
шению осмотического давления, электролитным 
нарушениям, денатурации белка с формированием 
катаракты [11]. Кроме того, постепенно нарастающая 
концентрация галактитола в сыворотке крови в тече-
ние длительного времени может приводить к обра-
зованию глюкозы и способствовать развитию сахар-
ного диабета. Другие метаболиты, синтезируемые 
из галактозо-1-фосфата, оказывают непосредствен-
ное гепато-, нейро- и нефротоксическое действие, 
а также вызывают гемолиз эритроцитов.

Основными органами-мишенями при галакто-
земии служат печень, ЦНС, почки, глаза и органы 
репродуктивной системы, в которых запускается 
каскад патологических реакций. Первые клиниче-
ские проявления заболевания – срыгивания, диа-
рея, плохая прибавка массы тела, гипогликемия 
и другие общие симптомы, принимающие стойкий 
характер и появляющиеся спустя несколько часов 
или дней после начала кормления ребенка молоком 
или молочной смесью, содержащей галактозу [12]. 
Характерны также желтуха, смешанная гипербили-
рубинемия, увеличение размеров печени, темное 
окрашивание мочи и периодически возникающий 
ахоличный стул, появление биохимических маркеров 
холестаза, синдрома цитолиза и развитие печеноч-
но-клеточной недостаточности. В большинстве слу-
чаев нарушение общего состояния больного ребенка 
и стойкая гипогликемия предшествуют появлению 
клинического симптомокомплекса, включающего 
поражение печени, ЦНС, органов зрения и мочевы-
делительной системы [13].

В печени галактоза и ее метаболиты накапли-
ваются в гепатоцитах, повреждая их, что приводит 
к развитию печеночно-клеточной недостаточности. 
В первую очередь отмечается снижение факторов 
свертывания крови – I, II, V, VII, VIII, IX, X, XI, XII, 
результатом чего могут быть кожный геморрагиче-
ский синдром, гемартрозы [14]. Степень опасности 
возникновения кровотечений возрастает по мере 
снижения абсолютных значений факторов сверты-
вания: многократно повышается риск кровотечений 
из желудочно-кишечного тракта, внутрижелудочко-
вых и паренхиматозных кровоизлияний. В резуль-
тате  нарушения синтеза альбумина формируется 
асцит. Характерно также снижение других маркеров, 
характеризующих синтетическую функцию печени: 
фибриногена, холинэстеразы, холестерина и других 
показателей. Снижается скорость утилизации ток-
сичных веществ, в том числе детоксикации аммиака, 
что сопровождается гипераммониемией. 

Галактоза и ее метаболиты легко проникают 
через гематоэнцефалический барьер и накаплива-
ются в веществе головного мозга, вызывая развитие 

отека мозга, внутричерепной гипертензии, образова-
ние зон перивентрикулярной лейкомаляции и атро-
фических изменений в мозжечке и коре головного 
мозга. При молниеносном течении заболевание, 
как правило, осложняется печеночной энцефало-
патией [15]. Клинические проявления при галакто-
земии могут включать синдром угнетения функций 
ЦНС, повышение возбудимости, тремор, менинге-
альные симптомы [16]. Накопление галактозы и ее 
метаболитов вызывает цитотоксический эффект 
в клетках клубочкового и тубулярного эпителия 
почек, который усугубляется системным аномальным 
галактозилированием многочисленных клеточных 
гликопротеинов. Это приводит к нарушению функ-
ции почек: нарушаются процессы фильтрации, реаб-
сорбции, развивается протеинурия и гематурия [17].

Весьма грозным осложнением галактоземии  
I типа может стать сепсис, частота развития кото-
рого у пациентов составляет от 10 до 50%. Наиболее 
частым возбудителем септического процесса служат 
Escherichia  coli, однако в роли «причинных» могут 
выступать и другие микроорганизмы (Klebsiella  spp., 
Enterobacter  spp.,  Staphylococcus  spp.). Данное ослож-
нение связывают с двумя факторами: 1) галактоза 
служит питательной средой для роста патогенной 
флоры; 2) в ходе заболевания происходит ингиби-
рование галактозой бактерицидной и фагоцитарной 
активности полиморфноядерных лейкоцитов кишеч-
ной стенки вследствие нарушения клеточного высво-
бождения супероксид-ионов [18–20].

У пациентов с галактоземией в 38–66% случаев 
формируется катаракта [19], возникающая в резуль-
тате неферментативного гликозилирования белка 
кристаллина, входящего в состав кортикальных воло-
кон хрусталика. Это ведет к нарушению осмотиче-
ского давления внутри хрусталика и проявляется его 
гидропической дегенерацией. Катаракта при галакто-
земии имеет форму «масляного пятна» [21], что явля-
ется отличительным признаком.

Ориентировочным тестом при подозрении 
на галактоземию служит повышение уровня галактозы 
в сыворотке крови и редуцирующих веществ в моче. 
Диагностика основывается на определении низкого 
уровня фермента ГАЛ-1-Ф-УТФ в крови и результатах 
тестирования гена GALT. Так как активность фермента 
определяют в эритроцитах, нецелесообразно выполне-
ние исследования в течение как минимум 1 мес после 
переливания эритроцитарной массы [22]. 

Основной патогенетический метод лечения галак-
тоземии – диета с полным исключением галактозы 
и лактозы. Из рациона пациента исключают все 
виды молока, молочные продукты, а также продукты, 
в которые оно может добавляться. Исключаются про-
дукты растительного происхождения, содержащие 
галактозиды и продукты животного происхождения, 
содержащие нуклеопротеины, так как они могут 
служить потенциальными источниками галактозы. 
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КЛИНИЧЕСКИЕ СЛУЧАИ

Для кормления используют специализированные 
смеси на основе изолята соевого белка, гидролизатов 
казеина [23].

Своевременное начало диетотерапии приводит 
к полному клиническому выздоровлению. Контроль 
за эффективностью лечебного питания целесоо-
бразно проводить путем периодического определе-
ния уровня галактозы в крови. Примерные сроки 
введения прикорма у детей с галактоземией практи-
чески не отличаются от таковых у здоровых детей. 
Рекомендуется ежегодная оценка получения кальция 
и витамина D путем измерения уровня 25-гидрокси-
холекальциферола в крови. Дотация кальция и вита-
мина D должны производиться в соответствии с воз-
растными потребностями [23]. Детям школьного 
возраста рекомендуется проведение рентгенденси-
тометрии скелета 1 раз в 2 года с целью выявления 
признаков остеопороза. На амбулаторно-поликли-
ническом этапе целесообразно регулярное наблю-
дение ребенка у педиатра, невропатолога, окулиста, 
генетика, психолога, логопеда. На первом году жизни 
необходимо определение уровня галактозы не реже 1 
раза в 3 мес, затем – не реже 1 раза в год. Этот пока-
затель не должен превышать 4 мг/дл, однако незна-
чительное его повышение в течение первых месяцев 
жизни считается допустимым. Ежегодно детям сле-
дует проходить углубленную диспансеризацию в рам-
ках дневного стационара с осуществлением контроля 
функции печени (биохимический анализ крови, 
ультразвуковое исследование – УЗИ органов брюш-
ной полости), показателей фосфорно-кальциевого 
обмена, осмотром офтальмолога; при необходимости 
проводят дополнительные исследования (компью-
терная томография/магнитно-резонансная томогра-
фия), реабилитационные мероприятия. 

Каждый ребенок с галактоземией должен быть 
консультирован неврологом для выявления задержки 
психомоторного и речевого развития в возрасте 
7–12 мес, 2, 3 и 5 лет. Девочкам с 12-летнего возраста 
рекомендуется УЗИ органов малого таза один раз 
в год для оценки состояния яичников и соответствия 
их размеров возрастным нормам. При выявлении 
первичной аменореи необходимо наблюдение гине-
колога и эндокринолога с целью решения вопроса 
о назначении заместительной гормональной терапии 
с 15-летнего возраста [24].

В соответствии с приказом Минздравсоцразви-
тия РФ от 22.03.2006 №185 неонатальный скрининг 
на галактоземию был введен в Москве в 2006 г. (и в 
дальнейшем внедрен в практику по всей России) [25]. 
Решение вопроса о разработке раннего массового 
скрининга на это заболевание у новорожденных 
остро стояло перед медицинским сообществом ввиду 
того, что задержка диагностики и несвоевременный 
старт терапии приводили либо к летальному исходу, 
либо к необратимым последствиям для роста и разви-
тия ребенка.

Взятие образца крови для исследования (капил-
лярная кровь из пятки новорожденного на тест-
бланк) производится через 3 ч после кормления 
на 4-е сутки жизни доношенным и на 7-е сутки недо-
ношенным детям. Тест-бланк высушивают в течение 
2 ч и в специальной упаковке в соответствии с тем-
пературным режимом отправляют в скрининговую 
лабораторию. Уровень галактозы определяют флу-
орометрическим методом. Сроки выполнения ана-
лиза составляют, как правило, 48 ч. Если ребенок 
был выписан из родильного дома ранее 4 сут жизни, 
кровь берут на дому или в поликлинике по месту 
жительства. 

Однако, несмотря на быстрое получение результа-
тов неонатального скрининга, течение галактоземии 
может иметь раннюю манифестацию или приобре-
тать злокачественный характер; кроме того, у недоно-
шенных новорожденных клиническая симптоматика 
на начальном этапе весьма неспецифична. Следова-
тельно, в части клинических случаев своевременная 
диагностика заболевания может представлять значи-
тельные трудности [26].

Клинический  случай. Недоношенный мальчик 
родился у женщины 38 лет, имеющей отягощенный 
соматический (хронический гастрит, ретикулярный 
варикоз, мультигенная тромбофилия низкого риска) 
и акушерско-гинекологический анамнез (коагуляция 
очагов эндометриоза, миома матки малых размеров, 
децидуальный полип; вторичное бесплодие в течение 
2 лет). Данная беременность вторая, первая закон-
чилась преждевременными оперативными родами 
на 33-й неделе гестации – дихориальная диамнио-
тическая двойня в результате экстракорпорального 
оплодотворения, дети в настоящий момент здоровы. 
Данная беременность наступила самопроизвольно 
и протекала осложненно на всем протяжении. В I 
и II триместре беременности женщина дважды нахо-
дилась на стационарном лечении по поводу угрозы 
прерывания. Получала гемостатическую, гормональ-
ную, магнезиальную терапию. 

Роды преждевременные на 33-й неделе геста-
ции. Ребенок родился массой тела 2270 г, длиной 
43 см. Оценка по шкале Апгар составила 7/8 баллов. 
В родильном блоке проведение реанимационных 
мероприятий не потребовалось. 

Тяжесть состояния ребенка после рождения была 
обусловлена развитием дыхательных нарушений 
и недоношенностью, в связи с чем ребенок был госпи-
тализирован в отделение реанимации и интенсивной 
терапии (ОРИТН), где проводилась респираторная 
терапия в режиме постоянного положительного дав-
ление в дыхательных путях (NCPAP – nasal conti- 
nuous positive airway pressure) в течение 10 ч. Вскарм-
ливание начато с 6-го часа жизни нативным молоком 
в сочетании с молочной смесью для недоношенных 
«Пренан» с постепенным расширением до полного 
объема (160 мл/кг/сут) к 5-м суткам жизни. Симпто-
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мов непереносимости энтеральной нагрузки выявлено 
не было. Проведение частичного парентерального 
питания потребовалось только в первые сутки жизни. 
По результатам первичного клинико-лабораторного 
обследования данных, подтверждающих инфекци-
онную патологию, получено не было. Плановое био-
химическое исследование крови на 3-и сутки жизни 
(определение уровня билирубина, глюкозы, электро-
литов) не выявило отклонений от возрастной нормы. 
Ребенку был выставлен диагноз: транзиторное тахип-
ноэ новорожденного. Недоношенность 33 нед. Отме-
чался однократный эпизод неглубокого апноэ с само-
стоятельным быстрым восстановлением. С целью 
профилактики апноэ в течение 6 ч проводилась респи-
раторная терапия через высокопоточные назальные 
канюли потоком 4 л/мин без дополнительной дотации 
кислорода. По данным УЗИ головного мозга, внутрен-
них органов, сердца патологии не выявлено. 

В возрасте 6 сут жизни, учитывая положительную 
динамику в клиническом состоянии ребенка, регресс 
дыхательных нарушений, стабильную гемодинамику, 
для дальнейшего лечения и выхаживания ребенок 
был переведен на второй этап выхаживания в отде-
ление патологии новорожденных. На 11-е сутки 
жизни была отмечена отрицательная динамика кли-
нического состояния ребенка за счет нарастания 
синдрома угнетения ЦНС, возникновения мелены, 
повышения температуры тела до 38°С. Ребенок 
был переведен в ОРИТН. Застойное содержимое 
в желудке, снижение перистальтики кишечника было 
отмечено через несколько часов после появления 
мелены. При лабораторно-инструментальном иссле-
довании выявлено течение некротизирующего энте-
роколита стадии 2А. В посевах отделяемого из зева 
и ануса отмечался рост Enterococcus  faecalis 106. Бак-
териологическое исследование крови для оценки сте-
рильности роста микрофлоры не выявило.

При осмотре обращали внимание иктеричность 
кожных покровов, умеренное увеличение печени. 
В связи с кишечным кровотечением и признаками 
некротизирующего энтероколита начата энтераль-
ная пауза, антибактериальная терапия двумя препа-
ратами (ванкомицин + цефоперазон/сульбактам), 
антигеморрагическая терапия (трансфузия свежеза-
мороженной плазмы, менадион натрия бисульфит 
1% 0,1 мг/кг, этамзилат 40 мг/кг/сут). Диференциаль-
ный диагноз проводился с поздней формой гемор-
рагической болезни новорожденных, неонатальной 
пневмонией, поздним неонатальным сепсисом. 

В этот же день были получены результаты неона-
тального скрининга, который зарегистрировал подъем 
уровня галактозы до 123 мг/дл (при норме до 7 мг/дл), 
что позволило предположить галактоземию. 

По данным биохимического анализа крови 
и гемостазиограммы выявлены признаки печеноч-
но-клеточной недостаточности: снижение уровня 
альбумина, холинэстеразы, фибриногена, протром-

бинового индекса, удлинение международного 
нормализованного отношения (МНО) и активиро-
ванного частичного тромбопластинового времени 
(АЧТВ), снижение уровней протеина С и антитром-
бина III, повышение уровня щелочной фосфатазы, 
прямой фракции билирубина. В клиническом ана-
лизе крови данных в пользу воспалительного про-
цесса получено не было. На рентгенограмме органов 
грудной клетки без патологических изменений. Уста-
новлено повышение показателей прокальцитонино-
вого теста, уровень С-реактивного белка оставался 
в пределах нормы. 

На 12-е сутки жизни состояние ребенка продол-
жило ухудшаться, участились эпизоды гипертермии 
до 38 °C, прогрессировал геморрагический синдром 
(манифестировало желудочное кровотечение, под-
кожные кровоизлияния на бедре и мошонке. Разви-
лась анемия смешанного характера за счет гемолиза 
вследствие токсического действия галактозы и ее 
метаболитов в сочетании с постгеморрагической 
анемией. Появились симптомы полиорганной недо-
статочности, в связи с развитием дыхательной недо-
статочности на фоне прогрессирующей гемической 
гипоксии ребенок был переведен на искусственную 
вентиляцию легких (ИВЛ) с дополнительной подачей 
кислорода, FiO

2
=0,25. Развилась артериальная гипо-

тония, что потребовало назначения массивной кар-
диотонической терапии. Вследствие острого повреж-
дения почек критически снизился диурез, появились 
макрогематурия и признаки общего отечного син-
дрома. С целью коррекции анемии была начата 
трансфузия эритроцитарной массы, однако в полном 
объеме провести ее не удалось из-за развития острого 
повреждения почек. 

В неврологическом статусе также отмечалась 
отрицательная динамика: появились эпизоды воз-
буждения, болезненная реакция на осмотр, сомни-
тельные менингеальные знаки, слабоположительный 
симптом ригидности затылочных мышц – нельзя 
было исключить развитие менингита. По результатам 
мониторинга функций мозга данных в пользу судо-
рожного синдрома получено не было.

В гемостазиограмме отмечалось прогрессиро-
вание признаков синдрома диссеминированного 
внутрисосудистого свертывания (ДВС) – прогрес-
сивное увеличение уровня D-димеров, нулевые 
уровни активности протеина С и антитромбина III. 
При офтальмологическом исследовании у ребенка 
была выявлена катаракта. 

Учитывая крайнюю нестабильность состояния 
пациента и характерный симптомокомплекс галакто-
земии (некротический энтероколит, печеночно-кле-
точная недостаточность, нарушение канальцевой 
функции почек, гемодинамические расстройства, 
угнетение функции нервной системы, гемолитическая 
анемия, катаракта), при которой симптомы менин-
гизма могут быть проявлением токсической энцефа-
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лопатии, от проведения люмбальной пункции было 
решено воздержаться, были назначены антибакте-
риальные препараты, проникающие через гематоэн-
цефалический барьер (карбапенем + гликопептид). 
С целью дотации факторов свертывания крови в тера-
пию были включен криопреципитат (содержит фактор 
свертывания VIII и фибориноген), коррекцию дефи-
цита противосвертывающих факторов было решено 
проводить препаратом октаплекс (содержит II, VII,  
IX, X факторы свертываемости крови, протеин С, 
протеин S) на фоне трансфузии свежезамороженной 
плазмы (также содержит протеин С), при недостаточ-
ном эффекте добавить антитромбин III. 

На 13-е сутки жизни у ребенка продолжалось 
прогрессирование геморрагического синдрома: уве-
личилось количество и площадь кровоизлияний 
в кожу, при проведении нейросонографии (НСГ) 
обнаружено двустороннее внутрижелудочковое кро-
воизлияние I степени. Появились участки наруше-
ния микроциркуляции на внутренней поверхности 
голеностопного сустава, на мошонке и внутренней 
поверхности левого голеностопного сустава (рис. 2). 

В клиническом анализе крови выявлена тромбо-
цитопения (59·109/л), начата трансфузия тромбокон-
центрата с положительным клинико-лабораторным 
эффектом (уровень тромбоцитов через 48 ч соста-
вил 108·109/л, внутрижелудочковое кровоизлияние 
без прогрессирования). Контроль гемостазиограммы 
в динамике (рис. 3) показал прогрессирование 
ДВС-синдрома (прогрессивное увеличение уровня 
D-димеров на фоне тенденции к повышению кон-
центрации фибриногена и восстановлению уровней 
протеина С и антитромбина III. С целью коррекции 
II, VII, IX и X факторов свертывания крови, а также 
дотации протеин С и протеина S был повторно вве-
ден октаплекс. 

Одновременно с посиндромной терапией было 
продолжено обследование пациента: выявлена кри-
тически низкая активность фермента ГАЛ-1-Ф-УТФ 
в крови – менее 1% от нормы (0,23 ед. на 1 г Hb). 

Активность фермента у матери новорожденного 
также определялась сниженной до 31% от нормы 
и составляла 2,76 ед. на 1 г Hb. При молекулярно-ге-
нетическом исследовании у пациента выявлена мута-
ция в гене GALT в гомозиготном состоянии. Диагноз 
галактоземии I типа полностью подтвержден.

На 14-е сутки жизни была отмечена тенденция 
к стабилизации состояния ребенка, нормализо-
вались гемодинамические показатели, при кон-
трольной НСГ внутрижелудочковое кровоизлияние 
без признаков прогрессирования, новых очагов 
нарушения микроциркуляции выявлено не было. 
Однако сохранялось значительное повышение 
уровня прокальцитонина с максимальным подъ-
емом до 5,14 нг/мл. На 16-е сутки жизни на фоне 
микрогематурии по данным гемостазиограммы 
сохранялись выраженные явления ДВС-синдрома 
(снижение уровня фибриногена, повышение уровня 
D-димеров до 17 600 нг/мл, при восстановившемся 
уровне протеина С и антитромбина III), ребенку 
была проведена трансфузия пятой дозы свежеза-
мороженной плазмы. В дальнейшем проявления 
геморрагического синдрома купировались.

В возрасте 17 сут жизни состояние значительно 
улучшилось. Геморрагический синдром начал 
регрессировать, с целью коррекции микротром-
ботических нарушений начата терапия гепарином 
натрия в дозе 240 ед/кг/сут под контролем анти-Xa 
активности с постепенным переходом на лечение 
низкомолекулярным гепарином (клексан) из рас-
чета 2 мг/кг/сут, который ребенок получал в течение 
16 дней. Артериальное давление, суточный диурез 
и температура тела нормализовались. По данным 
допплерометрии, восстановился кровоток в сосудах 
головного мозга. Тем не менее на фоне положитель-
ной клинической динамики стали более выражен-
ными явления общего отечного синдрома: отмеча-
лись плотные отеки подкожной жировой клетчатки, 
асцит. Механизм развития отеков обусловлен угне-
тением синтетической функции печени в сочетании 

Рис. 2. Подкожные кровоизлияния и участки нарушения микроциркуляции на поверхности мо-
шонки (а) и левого голеностопного сустава (б) у новорожденного с галактоземией.
Fig. 2. Subcutaneous hemorrhage and areas of microcirculation disorder on the surface of the scrotum 
(а) and on the surface of the left ankle joint (б) in the newborn with galactosemia.

а б



79

РОССИЙСКИЙ ВЕСТНИК ПЕРИНАТОЛОГИИ И ПЕДИАТРИИ, 2020; 65:(5)
ROSSIYSKIY VESTNIK PERINATOLOGII I PEDIATRII, 2020; 65:(5)

Никитина И.В. и соавт. Тяжелая форма галактоземии I типа у недоношенного ребенка:  трудности дифференциальной диагностики

с острым повреждением почек и олигурией. Форми-
рование гипоальбуминемии привело к снижению 
онкотического давления крови и сопровождалось 
переходом жидкости в межклеточное пространство 
через поврежденный метаболитами галактозы гли-
кокаликс мембран капилляров (рис. 4). 

На 18-е сутки жизни на фоне комплексной тера-
пии и энтеральной паузы состояние ребенка с отчет-
ливой положительной динамикой в виде стаби-
лизации клинического состояния и постепенного 
купирования проявлений печеночно-клеточной 
недостаточности. В биохимическом анализе крови 
значительно снизились уровень билирубина, щелоч-
ной фосфатазы, лактатдегидрогеназы, восстанови-
лись уровни холестеринэстеразы, триглицеридов, 
холестерина. На 18-е сутки жизни, по прошествии 8 
дней с момента начала энтеральной паузы, в отсут-
ствие вздутия живота, патологического отделяемого 
из желудка, признаков активного воспаления кишеч-
ной стенки по  данным УЗИ было возобновлено энте-
ральное питание через зонд смесью без галактозы 
и лактозы, на основе соевого белка «Нутрилак Соя» 
в трофическом объеме (10 мл/кг/сут) с последую-
щим его постепенным расширением. По завершении 
энтеральной паузы был произведен контроль уровня 
общей галактозы, который составил 22,8 мг/дл.

На 20-е сутки у мальчика было отмечено повыше-
ние уровня церебральной и двигательной активности, 

восстановилось регулярное самостоятельное дыха-
ние, были снижены параметры проводимой ИВЛ, 
в дальнейшем ребенок был экстубирован и переве-
ден на неинвазивную ИВЛ. С 23-х суток жизни при-
знаки дыхательной недостаточности регрессировали, 
респираторная терапия была прекращена. При УЗИ 
головного мозга отмечена положительная динамика 
в виде восстановления уровня эхогенности перивен-

Рис. 3. Динамика показателей системы гемостаза у новорожденного с галактоземией на фоне 
комплексной терапии.
АЧТВ – активированное частичное тромбопластиновое время.
Fig. 3. Dynamics of indices of the hemostatic system against the background of the complex therapy 
in the newborn with galactosemia.

Рис.  4.  Проявления  общего  отечного  синдрома  у  новоро-
жденного с галактоземией на 17-е сутки жизни. 
Fig.  4.  Manifestations  of  the  general  edematous  syndrome  
in the newborn 17 days of life with galactosemia.
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трикулярных зон и частичного регресса внутриже-
лудочкового кровоизлияния. Повторный контроль 
уровня общей галактозы на 24-е сутки жизни пока-
зал нормализацию ее уровня до 2,41 нг/дл. Динамика 
клинических симптомов у недоношенного ребенка 
с течением галактоземии I типа на фоне лечения при-
ведена на рис. 5.

На 41-е сутки жизни ребенок выписан из стацио-
нара в удовлетворительном состоянии. В настоящее 
время продолжено катамнестическое наблюдение: 
отмечается регресс внутрижелудочкового кровоиз-
лияния, нормативные показатели кровотока по арте-
риям головного мозга, нервно-психическое развитие 
и прибавка в массе тела согласно возрастным нор-
мам. Явления печеночно-клеточной недостаточности 
купировались. Продолжено вскармливание смесью 
на основе изолята соевого белка.

К моменту написания статьи катамнез составил 
5 мес, общее состояние ребенка удовлетворительное, 
функциональное состояние печени, почек, желу-
дочно-кишечного тракта в пределах нормы, физиче-
ское развитие среднее, гармоничное, соответствует 
паспортному возрасту, в неврологическом статусе 
отмечается синдром мышечной дистонии. Продолжа-
ется наблюдение офтальмологом по поводу катаракты.

Обсуждение

Галактоземия – редкое наследственное заболе-
вание, при котором сроки появления и выражен-
ность первых клинических признаков могут значи-
тельно варьировать (от первых дней после рождения 
до нескольких месяцев) [1, 27]. С внедрением скри-
нинга в Российской Федерации появилась возмож-
ность постановки диагноза еще до момента появ-
ления первых признаков заболевания. Вместе с тем 

у недоношенных детей скрининг проводится в более 
поздние сроки, что в совокупности с неспецифи-
ческим характером начальных проявлений может 
привести к поздней диагностике заболевания [28]. 
В рассмотренном нами клиническом случае ребе-
нок родился недоношенным и получал энтеральное 
питание, преимущественно смесью для недоно-
шенных детей с пониженным содержанием лактозы 
и галактозы. Доля материнского молока в первые 
несколько суток жизни была сравнительно невелика 
ввиду оперативного родоразрешения и нахождения 
ребенка в ОРИТН. Проведение энтерального пита-
ния субстратом с пониженным содержанием лак-
тозы, вероятно, могло стать причиной более позд-
него дебюта болезни. Ухудшение состояния ребенка 
было отмечено на 11-е сутки жизни с манифестации 
неспецифических симптомов. При этом обращала 
внимание диссоциация ультразвуковой и рентгено-
логической картины с клиническими проявлениями 
некротизирующего энтероколита: вздутие живота, 
патологическое остаточное содержимое в желудке, 
ослабление перистальтики появились только 
через несколько часов после развития кишечного 
кровотечения. Одновременно был получен резуль-
тат неонатального скрининга, что позволило пред-
положить галактоземию. Анализируя особенности 
течения болезни у данного ребенка, следует также 
отметить появление менингеальных знаков в начале 
заболевания, что на фоне гипертермии не позво-
ляло исключить тяжелое инфекционное поражение 
ЦНС. Однако данная симптоматика достаточно 
характерна и для кризового течения галактоземии I 
типа [23, 28].

Заключение

Рис. 5. Динамика клинических симптомов у недоношенного ребенка с галактоземией на фоне комплексной терапии.
NCPAP – Nasal continuous positive airway pressure (постоянное положительное давление в дыхательных путях через назаль-
ные канюли); ИВЛ – искусственная вентиляция легких; ВПК – высокопоточные канюли.
Fig. 5. Dynamics of clinical symptoms in the premature baby with galactosemia against the background of complex therapy.
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Рассмотренный нами клинический случай галак-
тоземии I типа у недоношенного ребенка демонстри-
рует неспецифические проявления в дебюте заболе-
вания, которые могут скрываться под маской других 
патологических состояний, весьма часто встречаю-
щихся в неонатальном периоде, таких как поздний 
неонатальный сепсис или геморрагическая болезнь 
новорожденных. Однако диссоциация клинических 
симптомов и тщательный хронологический анализ их 
возникновения, наряду с характерными изменени-
ями биохимических показателей крови и получением 
результатов неонатального скрининга, позволили 
быстро поставить пациенту правильный диагноз. 
В дальнейшем диагноз галактоземии I типа был под-
твержден результатами молекулярно-генетического 
исследования.

Своевременный перевод в ОРИТН, отмена энте-
рального питания, содержащего галактозу и лактозу, 
а также назначение комплексной посиндромной 
терапии, направленной на коррекцию гемодина-
мических, респираторных нарушений, проявлений 
ДВС-синдрома, дали возможность стабилизиро-
вать состояние недоношенного ребенка и избежать 
необратимого повреждения органов и систем. Под-

бор энтерального питания был проведен в соответ-
ствии с общепринятой стратегией диетотерапии 
пациентов, страдающих галактоземией. В настоя-
щее время продолжается дальнейшее амбулаторное 
наблюдение ребенка в отделе педиатрии нашего цен-
тра с участием педиатра, невролога и офтальмолога. 

Таким образом, проведение комплекса скринин-
говых мероприятий позволяет врачу своевременно 
поставить диагноз галактоземии и назначить соот-
ветствующее лечение. Отсроченное начало терапии 
повышает вероятность летального исхода у детей 
с тяжелой формой заболевания вследствие стре-
мительно нарастающих проявлений полиорганной 
недостаточности. Своевременно начатая диетотера-
пия улучшает качество жизни пациентов и их отда-
ленный прогноз. Необходим мультидисциплинар-
ный подход в решении вопроса о подборе терапии, 
так как при стремительном течении галактоземии 
затрагиваются все органы и системы с возможностью 
развития тяжелых осложнений. Своевременная диаг- 
ностика и комплексное лечение позволяют избежать 
инвалидизирующих осложнений и обеспечить благо-
приятный прогноз в плане физического и психомо-
торного развития ребенка. 
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