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Наследственные нарушения обмена пуринов и пи-
римидинов относятся к редким заболеваниям, 

однако они встречаются в клинической практике пе-
диатров, генетиков и детских неврологов. До сих пор 
диагностика этих патологических состояний остается 
неудовлетворительной. Многие болезни из данной 
группы нарушений обмена протекают с преимуще-
ственным поражением центральной нервной системы 
и манифестируют в раннем возрасте, некоторые – име-
ют особенный спектр клинических проявлений. Зна-
ние таких симптомокомплексов помогает установить 
точный диагноз в раннем возрасте. К заболеваниям, 

имеющим совокупность характерных симптомов, 
можно отнести синдром Леша–Найхана – наслед-
ственное нарушение обмена пуринов, обусловленное 
отсутствием активности фермента гипоксантин-гуа-
нинфосфорибозилтрансферазы I [1]. Диагностический 
путь к синдрому Леша–Найхана можно проследить 
на примере наблюдавшегося нами больного, диагноз 
которому был установлен в возрасте 8,5 лет. 

Из раннего анамнеза известно, что ребенок ро-
дился от 6-й беременности, протекавшей физиоло-
гично. Мальчик от 1-й беременности умер в возрасте 
1,5 лет во время инфекционного заболевания, раз-
вивался с психомоторной задержкой, причина кото-
рой не была установлена; от 2-й беременности дочь, 
19 лет, здорова; 3–5-я беременность – медицинские 
аборты. Наблюдавшийся нами ребенок – от 3-х родов 
в срок, масса тела при рождении 4800 г, длина – 57 см; 
оценка по шкале Апгар 8/9 баллов. Родители ребенка 
не состоят в кровном родстве.

Задержку двигательного развития родители замети-
ли с 3-го месяца жизни. С этого возраста мальчик на-
блюдался у невролога; после 8 мес жизни появились ги-
перкинезы, расцененные как атетоз. В возрасте 1 года 
1 мес был поставлен диагноз детского церебрального 
паралича в форме спастического тетрапареза. До 8 лет 
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К редким наследственным болезням, встречающимся в практике педиатров, детских неврологов, генетиков, относится син-
дром Леша–Найхана, связанный с нарушением обмена пуринов вследствие мутации в гене HPRT1, кодирующем фермент 
гипоксантин-гуанинфосфорибозилтрансферазу (ГФРТ). Недостаточность ГФРТ приводит к развитию гиперурикемии, мо-
чекислой нефропатии и поражению ЦНС, напоминающему дистоническую или гиперкинетическую форму детского цере-
брального паралича, в сочетании со склонностью к аутоагрессивному поведению. Диагностика основана на совокупности 
анамнестических сведений, характерных неврологических симптомов, выявления высокого уровня мочевой кислоты в крови 
и моче и идентификации патогенных мутаций в гене HPRT1. Раннее установление диагноза способствует своевременному 
назначению терапии и помогает в проведении медико-генетического консультирования. В статье приводится клиническое 
наблюдение мальчика с синдромом Леша—Найхана, освещаются вопросы диагностики и лечения данного заболевания.

Ключевые слова: дети, синдром Леша—Найхана, обмен пуринов, диагностика, лечение, аллопуринол.

The rare hereditary diseases encountered in the practice of pediatricians, pediatric neurologists, and geneticists include Lesch–Nyhan 
syndrome associated with purine metabolic disorders caused by mutations in the HPRT1 gene encoding the enzyme hypoxanthine-
guanine phosphoribosyltransferase (HGPRT). HGPRT deficiency gives rise to hyperuricemia, hyperuricemic nephropathy, and a 
CNS lesion reminiscent of dystonic or hyperkinetic infantile cerebral paralysis concurrent with a propensity to have autoaggressive 
behavior. The diagnosis is based on a range of history data, characteristic neurological symptoms, the detection of high blood and 
urine uric acid levels, and the identification of pathogenic mutagens in the HPRT1 gene. Early diagnosis contributes to timely therapy 
and assists in medical genetic counseling. The paper describes a clinical case of a boy with Lesch–Nyhan syndrome and elucidates the 
problems of diagnosis and treatment of this disease.

Key words: children, Lesch-Nyhan syndrome, purine metabolism, diagnosis, treatment, allopurinol.



58

РОССИЙСКИЙ ВЕСТНИК ПЕРИНАТОЛОГИИ И ПЕДИАТРИИ, 4, 2015

ОРИГИНАЛЬНЫЕ СТАТЬИ НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ

мальчик имел задержку моторного развития: не мог 
сидеть без помощи, при поддержке делал шаги, брал 
в руки предметы. Получал курсы ноотропных препа-
ратов, средств, снижающих гипертонус мышц (бакло-
фен, мидокалм, сирдалуд), без выраженного положи-
тельного эффекта. С 8 лет постепенно перестал сидеть 
и ходить с поддержкой, манипуляции с предметами 
стали невозможны. Усилились насильственные движе-
ния, появились приступы резкого выгибания тулови-
ща назад, продолжительных волнообразных движений 
в конечностях, сопровождавшихся выраженным ги-
пертонусом и тремором, что было расценено как эпи-
лептические приступы; назначена терапия антикон-
вульсантами. На ЭЭГ-видиомониторинге в 2011 г. 
была зарегистрирована фокальная эпилептиформная 
активность, что послужило основанием для продолже-
ния лечения антиконвульсантами. Однако описанные 
приступы сохранялись.

Простые фразы ребенок стал произносить к воз-
расту 4 лет, речь была нечеткой, отмечалась выражен-
ная дизартрия. В 5 лет появилась аутоагрессия в виде 
кусания пальцев рук. К 8 годам аутоповреждающее 
поведение усугубилось: стал кусать губы и язык, вну-
треннюю поверхность щек.

Анализ лабораторных данных показал, что у ре-
бенка с 4 лет в анализах мочи обращало на себя вни-
мание большое количество солей мочевой кислоты. 
В 5 лет наблюдалось несколько эпизодов макроге-
матурии. В 8 лет было отмечено повышение уровня 
мочевой кислоты в крови.

В возрасте 8,5 лет неврологом по месту жительства 
(Красноярск) впервые на основании совокупности 
клинической картины заболевания в сочетании с ги-
перурикемией и гиперурикозурией был заподозрен 
синдром Леша–Найхана и рекомендовано проведе-
ние ДНК-диагностики. В лаборатории наследствен-
ных болезней обмена МГНЦ РАМН методом пря-
мого автоматического секвенирования гена HPRT1 
выявлена делеция трех нуклеотидов с.24_26delCGT 
в первом экзоне гена в гемизиготном состоянии. Та-
ким образом, совокупность характерного сочетания 
симптомов позволила заподозрить синдром Леша–
Найхана, который был подтвержден результатами мо-
лекулярно-генетического исследования. У матери ре-
бенка данная мутация обнаружена в гетерозиготном 
состоянии, у сестры пробанда мутации не выявлено. 
Впервые в алгоритм лечения для уменьшения гипер-
урикемии был дополнительно назначен аллопуринол. 

Для углубления обследования мальчик поступил 
в отделение наследственных и врожденных забо-
леваний с нарушением психики НИКИ педиатрии 
в возрасте 9 лет (см. рисунок). Физическое развитие 
ребенка расценивалось как среднее, гармоничное. 
В неврологическом статусе в состоянии покоя опре-
делялась гипотония мышц в руках и в проксимальных 
отделах ног, спастический гипертонус в дистальных 
отделах ног. При попытке активных движений наблю-

дались выраженные генерализованные дистониче-
ские гиперкинезы, в руках также имелся хореоатетоз 
и баллизм; при попытке сидеть – опистотонус, запро-
кидывание головы назад. Ребенок не ходил, не стоял. 
Отмечалось постоянное желание кусать свои руки, 
губы, язык; иногда пытался ударить мать или меди-
цинский персонал. Другие целенаправленные дей-
ствия конечностями невозможны. 

При осмотре психологом достоверно оценить 
уровень психического развития не представлялось 
возможным из-за выраженных нарушений речи и це-
ленаправленных движений. Тест Равена составил 
17 баллов, что соответствовало средней норме для ре-
бенка в возрасте 5–6 лет. Заключение психолога: уме-
ренная задержка психического развития. 

На магнитно-резонансных томограммах головно-
го мозга визуализировались мелкие лакунарные ки-
сты в глубинных отделах лобных долей. 

На основании описания характера двигательных 
пароксизмов, наблюдавшихся у больного, в отделе-

Рисунок. Больной с синдромом Леша—Найхана в возрасте 9 лет. 
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нии психоневрологии и эпилептологии института 
был проведен анализ представленной матерью ре-
бенка кривой ЭЭГ-видиомониторинга, подробного 
анамнеза заболевания и клинических проявлений. 
Убедительных данных, свидетельствующих об эпи-
лепсии, не выявлено. Рекомендована постепенная 
медленная отмена антиконвульсантов, которые полу-
чал больной – депакина и тебантина (габапентина).

При ультразвуковом исследовании (УЗИ) почек 
обнаружена неоднородность всех пирамидок по струк-
туре за счет гиперэхогенных включений до 2 мм, не-
которые из них с акустической тенью. В центральном 
эхокомплексе также визуализировались гиперэхоген-
ные включения до 2 мм. 

В биохимическом анализе крови: мочевая кислота 
0,27 ммоль/л (норма 0,11–0,32), на фоне приема ал-
лопуринола. В биохимическом анализе мочи: повы-
шен коэффициент отношения уратов к креатинину 
до 0,8–0,95 (возрастная норма 0,2–0,44). Заключение 
нефролога: нефрокальциноз, гиперурикозурия. 

Исследование экскреции производных пуринов 
и пиримидинов с мочой (методом тандемной масс-
спектрометрии) выявило умеренное снижение уров-
ня аденина до 5,8 ммоль на 1 моль креатинина (норма 
8–9), умеренное повышение уровня мочевой кислоты 
до 958 ммоль на 1 моль креатинина (норма 87–695). 
Экскреция гипоксантина и ксантина с мочой не пре-
вышала нормальных значений – 1,1 ммоль на 1 моль 
креатинина (норма 2,0–10,0) и 10,9 ммоль на 1 моль 
креатинина (норма 10,0–14,0) соответственно.

Таким образом, на основании характерных кли-
нико-лабораторных данных, включавших выражен-
ную задержку двигательного развития, гипотонию 
мышц в состоянии покоя, спастический гипертонус 
в дистальных отделах нижних конечностей и гене-
рализованную дистонию при активных движениях, 
агрессивное и аутоагрессивное поведение, задерж-
ку психоречевого развития и тяжелую дизартрию 
в сочетании с мочекислой нефропатией, а также 
результатов молекулярно-генетического исследо-
вания, выявившего патогенную мутацию в гене 
HPRT1, мальчику был подтвержден диагноз синдро-
ма Леша–Найхана. 

Рекомендовано патогенетически обоснованное 
лечение:
1) соблюдение питьевого режима – до 1,5 л жидкости 

в сутки;
2) соблюдение диеты с ограничением пуринов;
3) аллопуринол по 50 мг в сутки в два приема, дли-

тельно, под контролем общего анализа мочи 1 раз 
в месяц, УЗИ почек 1 раз в 6 месяцев и биохимиче-
ский анализ крови и мочи 1 раз в 3 месяца;

4) продолжить прием нейролептика риссета (риспо-
лепта) на ночь, длительно, с целью снижения воз-
буждения и улучшения сна;

5) постепенная, по схеме, отмена антиконвульсантов;
6) продолжить индивидуальное обучение на дому;

7) курсы общего лечебного массажа;
8) использовать приспособления, препятствующие 

аутоповреждающим действиям и травматизации 
вследствие непроизвольных движений больного.
Приводим данные анализа литературы, посвя-

щенной синдрому Леша–Найхана (МКБ-10 Е79.1; 
OMIM 300322). Заболевание относится к редким на-
следственным нарушениям обмена пуринов и харак-
теризуется тяжелым поражением нервной системы 
в сочетании с гиперпродукцией мочевой кислоты [2]. 
Заболевание впервые было описано в 1964 г. William 
Nyhan и Michael Lesсh [3]. Частота синдрома Леша–
Найхана в популяции: приблизительно 1: 380–1: 
235 00 живорожденных [1].

Этиология. Причиной заболевания является прак-
тически полное отсутствие активности фермента ги-
поксантин-гуанинфосфорибозилтрансферазы (ГФРТ) 
вследствие мутаций в гене HPRT1. Синдром Леша–
Найхана наследуется по Х-сцепленному типу, подав-
ляющее большинство описанных в литературе больных 
были мужского пола. Ген HPRT1 локализован на длин-
ном плече хромосомы Х в регионе Xq26.2-q26.3. К на-
стоящему времени известно около 400 мутаций в гене 
HPRT1, приводящих к снижению активности фермента 
ГФРТ [4, 5]. Данный фермент экспрессируется во всех 
тканях организма. Он участвует в реутилизации пури-
нов и катализирует реакцию превращения гипоксан-
тина в инозинмонофосфат и гуанина в гуанозинмоно-
фосфат в присутствии фосфорибозилпирофосфата [6].

Клинические проявления. Синдром Леша–Найха-
на, как правило, манифестирует не с рождения. Пер-
вые признаки болезни (гипотония и задержка разви-
тия) неспецифичны и становятся заметными обычно 
в возрасте 3–6 мес. Отчетливые непроизвольные дви-
жения обращают на себя внимание к 6–12 мес жиз-
ни. После 1 года формируется значительная задержка 
моторного и речевого развития ребенка с наличием 
мышечной гипотонии, генерализованных дистониче-
ских и атетоидных гиперкинезов и иногда спастиче-
ского гипретонуса, который чаще всего наблюдается 
в мышцах нижних конечностей. В течение первых 
нескольких лет жизни двигательные расстройства 
могут медленно прогрессировать. При попытке си-
деть или стоять у больных часто возникает аркообраз-
ное выгибание шеи и туловища; сильные продолжи-
тельные выгибания туловища могут сопровождаться 
дистоническим тремором, и это может напоминать 
эпилептический приступ. Тяжесть синдрома Леша–
Найхана определяется степенью выраженности дви-
гательных расстройств, которые напоминают дис-
тонический церебральный паралич. При наиболее 
тяжелом варианте заболевания, вызванном полным 
отсутствием активности фермента ГФРТ, больные 
не могут самостоятельно сидеть, передвигаться и про-
изводить целенаправленные движения руками [7]. 

Для больных характерно аутоагрессивное поведе-
ние – повторяющиеся попытки нанести вред самим 
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себе. Наиболее часто наблюдается кусание губ и языка, 
может быть кусание пальцев рук, а также других частей 
тела, бывают попытки ударить себя или травмировать 
свои глаза. Иногда больные кусают и пытаются уда-
рить окружающих или употребляют в речи бранные 
слова. Аутоагрессивное поведение появляется в сред-
нем в возрасте между 1-м и 8-м годом жизни [8].

У всех детей с синдромом Леша–Найхана имеют-
ся когнитивные нарушения. В среднем уровень IQ 
при этом заболевании соответствует легкой или уме-
ренной степени интеллектуального недоразвития. 
У них относительно хорошая память и речевое раз-
витие. Особенностью является выраженный дефицит 
активного внимания. Они не способны планировать 
и предвидеть последствия предстоящих событий [8]. 

Еще одной особенностью синдрома Леша–Найха-
на является мочекислая нефропатия, обусловленная 
гиперпродукцией мочевой кислоты. Уратная нефро-
патия обычно выявляется в первые годы жизни, часто 
бывают эпизоды микро- и макрогематурии [9]. 

Другие клинические проявления встречаются от-
носительно редко. Описаны гастроэзофагеальный 
рефлюкс, частая рвота, периодически возникающее 
«шумное дыхание», иногда – апноэ с цианозом лица, 
что может привести к синдрому внезапной смерти. 
У отдельных больных наблюдались эпилептические 
приступы, описаны макроцитарная и мегалобластная 
анемия или микроцитарная и гипохромная анемия 
[7], отсутствие яичек, крипторхизм, деформации уш-
ных раковин, неперфорированный анус [10].

Патогенез синдрома Леша–Найхана складывается 
из патогенеза гиперурикемии и неврологических на-
рушений. Считается, что к гиперпродукции мочевой 
кислоты при дефиците ГФРТ приводят несколько 
механизмов: 1. ГФРТ катализирует синтез инозинмо-
нофосфата (ИМФ) и гуанозинмонофосфата (ГМФ) 
путем salvage, т.е. из имеющихся в наличии азотистых 
оснований гипоксантина и гуанина, в присутствии 
5’-фосфорибозил-1-пирофосфата (ФРПФ) в каче-
стве косубстрата. Дефект фермента ГФРТ приводит 
к накоплению в клетках его субстратов – гипоксан-
тина и гуанина, которые превращаются в мочевую 
кислоту при участии ксантиноксидазы. 2. Наблюда-
ется бòльшая доступность ФРПФ для ФРПФ-амидо-
трансферазы – скорость-ограничивающего фермента 
синтеза пуриновых нуклеотидов de novo, что приводит 
к повышению синтеза пуринов. 3. Снижается образо-
вание ИМФ и ГМФ, ингибирующих активность фер-
мента ФРПФ-амидотрансферазы по типу обратной 
связи. Этот двойственный механизм приводит к усиле-
нию синтеза пуриновых нуклеотидов de novo. Дефицит 
реутилизации пуриновых оснований в сочетании с по-
вышенным синтезом пуриновых нуклеотидов de novo 
объясняет гиперпродукцию мочевой кислоты при де-
фиците ГФРТ. Повышенная активность фермента аде-
нинфосфорибозилтрансферазы также может вносить 
вклад в гиперпродукцию пуринов [10, 12]. 

Патогенез неврологических и поведенческих рас-
стройств до сих пор остается не вполне понятным. 
Клинические проявления болезни, результаты пато-
логоанатомических исследований головного мозга 
пациентов, многочисленные исследования, прове-
денные на культурах клеток больных, изучение жи-
вотных моделей этого заболевания указывают на пре-
имущественное нарушение функционирования 
дофаминергических нейронов головного мозга и осо-
бенно базальных ганглиев [1, 13–15]. Однако до сих 
пор остается невыясненной взаимосвязь дефицита 
дофамина и нарушения обмена пуринов [1]. Недав-
ними исследованиями было показано наличие дис-
баланса аденозиновых, дофаминовых и серотонино-
вых рецепторов в лимфоцитах больных с синдромом 
Леша–Найхана [16]. Полученные результаты позво-
ляют предполагать, что патогенез неврологических 
нарушений при данном синдроме, возможно, связан 
с дисбалансом трех нейротрансмиттеров – дофамина, 
серотонина и аденозина.

Диагностика. Для установления правильного диа-
гноза важно своевременно заподозрить заболевание, 
в первую очередь провести тщательное неврологическое 
обследование больного и правильно оценить имеющие-
ся нарушения мышечного тонуса и движений. Следует 
обратить внимание на наличие характерного анамнеза 
заболевания, свидетельствующего о медленном про-
гредиентном течении после первого полугодия жизни, 
совокупности перечисленных выше неврологических 
нарушений и мочекислой нефропатии [7].

При биохимическом исследовании в крови боль-
ных выявляется высокое содержание мочевой кис-
лоты и повышение экскреции уратов с мочой. Коэф-
фициент отношения уратов к креатинину в анализах 
мочи выше 2 у детей до 10 лет указывает на гиперпро-
дукцию мочевой кислоты.

Результаты методов нейровизуализации, таких 
как компьютерная и магнитно-резонансная томогра-
фия головного мозга, неспецифичны. У некоторых 
больных выявляли негрубо выраженные атрофиче-
ские изменения в полушариях мозга, уменьшение об-
щего объема больших полушарий и объема структур 
базальных ядер [17]. При позитронно-эмиссионной 
томографии головного мозга у всех больных опреде-
ляется снижение уровня дофамина, активности фер-
ментов биосинтеза дофамина и потребления дофами-
на клетками базальных ядер [18]. 

При наличии характерного симптомокомплекса 
диагноз подтверждается выявлением мутации в гене 
HPRT1 с помощью прямого автоматического секве-
нирования кодирующей области гена. Диагноз также 
может быть подтвержден исследованием активности 
фермента ГФРТ в эритроцитах, культурах фибробла-
стов или лимфобластов.

ДНК-диагностика проводится женщинам из груп-
пы риска для выявления носительства мутации. 
Пренатальная ДНК-диагностика показана в случае 
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установленного в семье диагноза синдрома Леша–
Найхана при последующих беременностях матери.

Дифференциальный диагноз проводится в основном 
с дистоническими или гиперкинетическими форма-
ми детского церебрального паралича. Для больных 
детским церебральным параличом характерно нали-
чие отягощенного перинатального анамнеза, свиде-
тельствующего о перенесенном гипоксически-ише-
мическом или травматическом поражении нервной 
системы, гемолитической болезни новорожденных 
или внутриутробной инфекции с поражением цен-
тральной нервной системы; в дальнейшем отсутствует 
прогрессирование неврологических расстройств, яркие 
проявления аутоагрессии, стойкая уратная нефропатия. 

Основные принципы терапии синдрома Леша–
Найхана включают нормализацию уровня мочевой 
кислоты в крови, профилактику и лечение мочека-
менной болезни и подагры (у взрослых) и коррекцию 
неврологических расстройств. 

Для лечения мочекислой нефропатии назнача-
ется диета с ограничением продуктов, содержащих 
большое количество пуринов, и увеличением коли-
чества ощелачивающих продуктов (молоко, овощи, 
плоды) и свободной жидкости. Из рациона питания 
исключаются следующие продукты и блюда: мясные, 
рыбные и грибные бульоны; копчености, консервы; 
соленые и маринованные овощи; соленые сыры; бо-
бовые; субпродукты; шоколад, какао, крепкий чай 
и кофе; кондитерские изделия, приготовленные с со-
лью и сахарной пудрой. Режим питания дробный, 
4–6 раз в день, в промежутках и натощак обязательно 
дополнительно принимать жидкость. Мясные и рыб-
ные блюда в рацион включают 2–3 раза в неделю, по-
сле предварительного отваривания. Количество мяса 
разрешается до 150 г в день, рыбы – до 170 г в день. 
Цель диетического лечения: нормализация обмена 
пуринов, снижение образования в организме мочевой 
кислоты и ее солей, сдвиг реакции мочи в щелочную 
сторону, а также нормализация функций кишечника. 
Диетическое лечение назначается пожизненно. 

Важное значение для профилактики нефро- 
и уролитиаза у пациентов с синдромом Леша–Най-
хана имеет соблюдение питьевого режима. Боль-
ные должны употреблять от 1 до 1,5–2 л жидкости 
в сутки, в зависимости от возраста (питьевую воду, 
отвар сухофруктов и щелочные минеральные воды 
без газа). Назначают курсы препаратов для ощелачи-
вания мочи (магурлит, блемарен), так как в кислой 
среде снижается растворимость ксантина и солей 
мочевой кислоты. Осуществляют контроль за уров-
нем рН мочи, который не должен превышать 6,5–
6,8. В амбулаторных условиях определение рН мочи 
рекомендуется проводить несколько раз в неделю 
с помощью индикаторных полосок. 

С целью снижения гиперпродукции мочевой кис-
лоты, наряду с диетой, больным с синдромом Леша–
Найхана назначают медикаментозный препарат 

аллопуринол, который является ингибитором ксан-
тиноксидазы и предотвращает переход гипоксантина 
в ксантин и образование из него мочевой кислоты. 
Препарат способствует уменьшению концентрации 
мочевой кислоты и ее солей в жидких средах организ-
ма, предупреждает образование уратных отложений 
в почках и других тканях; при хорошей переноси-
мости назначается пожизненно. Рекомендуемая до-
зировка аллопуринола составляет от 3,7 до 9,7 мг кг 
в сутки [1]. При необходимости проводят индивиду-
альную коррекцию дозы, в зависимости от наличия 
побочных действий препарата и формирования ксан-
тиновых камней в почках [1]. 

В процессе лечения аллопуринолом у больных не-
обходимо контролировать артериальное давление, ча-
стоту сердечных сокращений, клинические анализы 
крови и мочи, уровень билирубина, мочевины, глю-
козы, липидов, активность трансаминаз и щелочной 
фосфатазы в биохимическом анализе крови, уровень 
мочевой кислоты в плазме крови и уратов в суточном 
анализе мочи, при возможности определять содержа-
ние гипоксантина и ксантина в анализах мочи, сле-
дить за общим состоянием и самочувствием пациен-
та. Так, у наблюдавшегося нами больного начальная 
дозировка аллопуринола составляла 3 мг/кг в сутки; 
при этом отмечались эпизоды гематурии, умеренное 
повышение активности трансаминаз печени. Ука-
занные изменения были расценены как побочный 
эффект от аллопуринола, что явилось основанием 
для уменьшения суточной дозировки. В настоящее 
время доза аллопуринола у пациента составляет 1,6 
мг/кг в сутки; эпизодов гематурии не наблюдается, 
активность трансаминаз в сыворотке крови нормали-
зовалась; уровень мочевой кислоты в крови поддер-
живается в пределах 0,27–0,28 ммоль/л, что соответ-
ствует возрастной норме. Уровень экскреции уратов 
с мочой остается повышенным – коэффициент отно-
шения уратов к креатинину в суточной моче состав-
ляет 1,1 (норма 0,26–0,56), что наблюдается у боль-
шинства больных с этим заболеванием даже на фоне 
приема аллопуринола. 

Специфическая медикаментозная терапия нев-
рологических нарушений до настоящего времени 
не разработана и носит симптоматический характер. 
Лечение включает назначение препаратов, умень-
шающих мышечный гипертонус, – баклофена, бен-
зодиазепинов (диазепам, клоназепам). С целью 
уменьшения проявлений аутоагрессии, других пове-
денческих расстройств, депрессии иногда показано 
назначение нейролептиков и антидепрессантов. Од-
нако на основе длительных катамнестических наблю-
дений не было получено доказательств эффективно-
сти ни одного из этих лекарственных средств [7].

В последнее время с целью уменьшения прояв-
лений аутоагрессии отдельным больным назнача-
ли S-аденозил-L-метионин (гептрал). Полученные 
результаты терапии различались у разных больных, 



62

РОССИЙСКИЙ ВЕСТНИК ПЕРИНАТОЛОГИИ И ПЕДИАТРИИ, 4, 2015

ОРИГИНАЛЬНЫЕ СТАТЬИ НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ

что диктует необходимость поиска критериев предпо-
лагаемой эффективности этого препарата [19, 20]. 

Очень важна немедикаментозная коррекция двига-
тельных нарушений у детей с синдромом Леша–Най-
хана. В домашних условиях все острые углы или пред-
меты на расстоянии вытянутой руки больного должны 
быть покрыты мягким материалом. Требуется комфор-
табельное инвалидное кресло с мягким, но прочным 
подголовником. В инвалидном кресле необходимо 
при помощи широких ремней фиксировать предпле-
чья, бедра и грудную клетку больного во избежание 
травматизации во время непроизвольных движений 
или при попытке нанести себе вред. Для предотвра-
щения аутоповреждения губ и языка на зубы надева-
ют специальные пластинки. При правильном подходе 
к педагогическим занятиям с учетом выраженного де-

фицита внимания удается добиться усвоения больны-
ми достаточно большого объема знаний.

Таким образом, синдром Леша–Найхана име-
ет характерный симптомокомплекс в виде тяжелого 
поражения центральной нервной системы, напоми-
нающего детский церебральный паралич, в сочета-
нии с уратной нефропатией, что помогает выделить 
его среди многих болезней нервной системы и запо-
дозрить в раннем возрасте. Подтверждение диагноза 
синдрома Леша–Найхана при помощи молекулярно-
генетического исследования способствует правиль-
ному медико-генетическому консультированию се-
мьи и возможно более раннему назначению терапии, 
направленной на снижение гиперпродукции мочевой 
кислоты, что позволяет снизить риск формирования 
хронической почечной недостаточности у пациентов.
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