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Фенилкетонурия (OMIM 261600)  – аутосомно-
рецессивное заболевание, обусловленное на-

рушением метаболизма незаменимой аминокислоты 
фенилаланина. При естественном течении фенилке-
тонурии происходит воздействие токсичных метабо-
литов на ЦНС больного, что способствует развитию 
тяжелой умственной отсталости, фoрмированию 
эпилептиформных пароксизмов, атаксии, гиперки-
незов, тремора рук, парезов по  центральному типу. 
Стойкое нарушение функций организма ребенка 
(прежде всего психических) при  этом заболевании 
приводит к ранней детской инвалидности. 

В истории медицины фенилкетонурия также из-
вестна как страдание, для ранней диагностики и ле-
чения которого был внедрен неонатальный скрининг. 
В  настоящее время для  большинства стран мира 

фенилкетонурия является управляемым заболевани-
ем c ранней диагностикой и  экономически обосно-
ванным лечением [1, 2].

Регламентация медицинского вмешательства 
при фенилкетонурии охватывает в целом все состав-
ляющие процесса медицинской помощи, включая 
регулярный контроль уровня фенилаланина и  обес-
печение специализированными безфенилалани-
новыми аминокислотными смесями. Повсеместно 
индикатором качества медицинской помощи обо-
значен факт проведения скрининга у  новорожден-
ных, который начался с  теста Гaтри, внедренного 
в 1962 г. До сих пор это наиболее распространенный 
метод идентификации фенилкетонурии при проведе-
нии неонатального скрининга, хотя в ряде программ 
он  был замещен количественным флуориметриче-
ским исследованием уровня фенилаланина в  крови. 
В  настоящее время представленные методы начина-
ет вытеснять тандемная масс-спектрометрия, даю-
щая меньше всего ложноположительных результатов 
в первые 24 ч жизни новорожденного [3]. 

В нашей стране сроки проведения неонаталь-
ного скрининга установлены приказом Министер-
ства здравоохранения и  социального развития РФ 
от  22.03.2006 №185. Забор крови для  неонатального 
скрининга, согласно порядку оказания медицинской 
помощи по  профилю «неонатология», утвержденно-
му приказом МЗ РФ от 15.11.2012 № 921н, возложен 
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на медицинские организации акушерского, неонато-
логическогo и педиатрического профиля. 

Стандартом амбулаторно-поликлинической по-
мощи (утвержден приказом Министерства здраво-
охранения и социального развития РФ от 22 ноября 
2004  г. №  250) регламентированы лечебно-диагно-
стические мероприятия в  детской поликлиникe. 
Специализированная медицинская помощь в  усло-
виях стационара оказывается в соответствии с прика-
зом Министерства здравоохранения РФ от  9 ноября 
2012 г. № 737н.  В 2017 г. вышла третья редакция Фе-
деральных клиническиx рекомендаций по  фенилке-
тонурии (см. таблицу). 

Вопрос обеспечения детей, начиная с  периода 
новорожденности и  до 18 лет, специализированны-
ми аминокислотными смесями в  настоящее время 
решен. Гарантирующим обстоятельством для  обес-
печения ребенка специализированным питанием яв-
ляется наличие инвалидности. В Распоряжении Пра-
вительства РФ от 8 ноября 2017 г. № 2466-р  указано 
28  вариантов смесей для  пациентов с  фенилкетон-
урией. Действующая медико-социальная модель при-
знания гражданина (в том числе ребенка) инвалидом 
в настоящее время предполагает, что имеется: 
а)	 нарушение здоровья со стойким расстройством 

функций организмa, обусловленное заболевания-
ми, последствиями травм или дефектами;

б)	 ограничение жизнедеятельности;
в)	 необходимость социальной защиты, включая реа-

билитацию.
Успехи менеджмента фенилкетонурии приве-

ли к  тому, что  интеллектуальное развитие ребен-
ка находится в  социально приемлемых диапазонах 
безопасности. В  контексте экологии детства при-
каз Министерства труда и  социальной защиты РФ 
от 17.12.2015 г. № 1024н позволяет принять эксперт-
ное решение о признании ребенка с фенилкетонури-
ей инвалидом путем обоснования необходимости его 
социальной защиты. Количественная оценка степени 
выраженности стойких нарушений функций орга-
низма человека, обусловленных фенилкетонурией, 
основывается на определении степени выраженности 
стойких нарушений психических функций, языковых 
и  речевых функций, эндокринной системы и  мета-
болизма, нейромышечных, скелетных и  связанных 
с  движением (статодинамических) функций. Также 
включены в оценку показатели нервно-психического, 
физического и  речевого развития ребенка. Учиты-
ваются форма и  течение заболевания, возможность 
достижения безопасного уровня фенилаланина 
для  каждого возрастного периода. Решающим явля-
ется учет возрастного периода, в  котором невозмо-
жен самостоятельный контроль и  расчет лечебного 
питания с  систематическим контролем уровня фе-
нилаланина в сыворотке крови. 

Действие данного способа социальных гаран-
тий заканчивается по достижении пациентом 18 лет. 

С этого возрастного периода жизни мы имеем отста-
вание социальных решений от  потребностей паци-
ента. При  введении диетического лечения фенилке-
тонурии в  1954  г. H.Bickel предполагал, что  строгая 
приверженность питанию с низким содержанием фе-
нилаланина потребуется только на  период развития 
мозга ребенка. Вначале критическим возрастом опре-
делялся период до 3 лет, затем до 6 и 11 лет. Однако 
при  дальнейших наблюденияx за  пациентами более 
старшего возраста появились описания связи между 
когнитивными нарушениями и  высоким содержа-
нием фенилаланина в  сыворотке крови. Также была 
подробно изучена разновидность заболевания, полу-
чившая название «материнская фенилкетонурия» [4]. 
Исследования, проведенные в  последние годы, 
по изучению качества жизни взрослых, имеющих фе-
нилкетонурию, показали необходимость соблюдения 
диеты и контроля уровня фенилаланина на протяже-
нии всей жизни [5, 6]. 

Итак, можно предложить следующие индикаторы 
качества оказания медицинской помощи детям с фе-
нилкетонурией:
1.	 Соответствие возраста проведения неонатальногo 
скрининга: 4-й день у доношенных, 7- й день у недо-
ношенных детей; 
2.	 Начало диетотерапии с низким содержанием фе-
нилаланина (не позднее 14–16-го дня жизни); 
3.	 Оптимальный уровень фенилаланина в сыворотки 
крови (в соответствии с возрастом ребенка). 

Следует подчеркнуть, что  в настоящее время об-
суждается низкая чувствительность показателя об-
щего сывороточного белка как  кандидата на  роль 
индикатора качества диетотерапии, так как  доказа-
на существующая вероятность измененного резуль-
татa при  повышении фракции глобулинов и  гид-
ратации  [7]. Качество проводимой диетотерапии 
выявляется при  мониторировании нутритивного ста-
туса пациентов. Среди пациентов, получавших гипо-
фенилаланиновую диету с использованием несбалан-
сированных продуктов лечебного питания, в  4 раза 
больше детей с  избыточной массой тела и  ожирени-
ем и  в 12 раз больше  – с  недостаточностью питания 
по  сравнению с  больными, находившимися на  лече-
нии, включающем современные специализированные 
продукты на  основe смеси аминокислот без  фенила- 
ланина. При  позднем начале диетотерапии отмечают 
увеличение числа низкорослых детей в  10 раз, детей 
с  недостаточностью питания в  6,5 раза, с  ожирением 
в  7 раз по  сравнению с  группой пациентов, лечение 
которых было начато своевременно [8, 9].

На фоне неадекватной модели диетотерапии опи-
саны дефициты микроэлементов (цинк, селен, же- 
лезо, медь и  магний), карнитина, ω-3-полиненасы-
щенных жирных кислот, витаминов B

6
, B

12
, B

9
 (фо-

лиевая кислота). Многими исследованиями доказана 
высокая частота остеопении у больных фенилкетон-
урией по сравнению с общей популяцией [10].



219

Клетенкова Г.Р. и соавт. Управление качеством медицинской помощи детям с фенилкетонурией

РОССИЙСКИЙ ВЕСТНИК ПЕРИНАТОЛОГИИ И ПЕДИАТРИИ, 2018; 63:(5)
ROSSIYSKIY VESTNIK PERINATOLOGII I PEDIATRII, 2018; 63:(5)

Таблица. Стандарты качества оказания медицинской помощи детям с фенилкетонурией
Table. Quality standards in pediatric assistance to children with phenylketonuria

Обследование
Стандарт 

амбулаторной 
помощи

Стандарт 
стационарной 

помощи

Федеральные клинические 
рекомендации

Антропометрия (рост, масса тела, индекс массы тела, 
окружность головы)

+ + +

Оценка нервно-психического, речевого развития + + +

Консультации специалистов

Невролог * * +

Диетолог – + *

Гастроэнтеролог – * *

Окулист – * *

Психолог + * +

Психиатр * * *

Лабораторные методы

Контроль уровня фенилаланина в крови
До 3 мес жизни – 1 раз в неделю, до 1 года жизни – 1 раз 

в 10 дней, с 1 года до 6 лет – 1–2 раза в месяц, с 7–12 лет – 
1 раз в месяц, старше 12 лет – 1 раз в 2 мес

Исследование уровня аминокислот в крови + + +

Общий анализ крови + + +

Биохимический анализ крови общетерапевтический 

В том числе:
– + +

общий белок + + +

альбумин/глобулин * + +

железо сыворотки * + +

Кальций общий и ионизированный, фосфор – +
+

(с 1 года жизни)

Остеокальцин в крови – –
+

(с 1 года жизни)

Паратгормон в крови – –
+

(с 1 года жизни)

Общий анализ мочи + + +

Суточная экскреция кальция, фосфора с мочой – + –

Инструментальные методы

Электроэнцефалография * * +

Электрокардиография – + –

Эхокардиография – * –

Ультразвуковое исследование внутренних органов 
комплексное

– + +

Магнитно-резонансная томография головного мозга – * +

Рентген кисти – * –

Рентген большеберцовой и малоберцовой костей – * –

Денситометрия – –
+

(Детям старше 13 лет ежегодно)

Примечание. + всем пациентам; * по показаниям; – не включено в стандарт.
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Важно отметить, что  в Российской Федерации 
расчеты потребности в  белке проводятся в  соответ-
ствии с принятыми возрастными нормами потребле-
ния основных ингредиентов питания в  РФ (Нормы 
физиологических потребностей в энергии и пищевых 
веществах для  различных групп населения Россий-
ской Федерации, МР-2.3.1.2432-08, утвержденные 
главным санитарным врачом РФ в  феврале 2008  г.). 
В ряде исследований показано, что в развитых стра-
нах младенцы, находящиеся на  искусственном 
вскармливании, потребляли избыточное количество 
белка. Исследованием, проведенным во  Франции, 
выявлена взаимосвязь между количественной харак-
теристикой прибавки массы в возрасте от 3 до 6 мес 
жизни и прогностическим фактором увеличения жи-
ровой массы в подростковом периоде [11]. 

Ретроспективные обсуждения с  родителями, 
имеющими детей с  фенилкетонурией, выявляют 
трудности переходного периода от  естественно-
го вскармливания к  низкофенилаланиновой диете. 
Наиболее часто встречается увеличение разовых 
объемов пищи ребенка, так как имеются субъектив-
ные трудности контроля объема молока, полученного 
непосредственно из  груди матери. Другой крайно-
стью родительской приверженности диете были еди-
ничные случаи гипотрофии у детей [9].  

В работах отечественных психологов изучено со-
владающее поведение (или  «поведение по  преодо-
лению», которое используется для  характеристики 
способов поведения человека в различных трудных си-
туациях) матерей, воспитывающих ребенка с диагнозом 
«фенилкетонурия». Особенности материнского отно-
шения следует рассматривать как  компонент, влияю-
щий на развитие личности больного ребенка [12]. 

Заключение

В связи с  жизненной необходимостью контро-
лирующих расчетов рационов питания у пациентов 
модель медицинского вмешательства при  данной 
патологии является практическим фрагментом ме-
дицинской науки, способствующим научному пони-
манию механизмов долговременного влияния ран-
ней диетотерапии на развитие органной патологии 
и  психических особенностей взрослого человека. 
Для  успешного управления качеством оказания 
медицинской помощи детям с  фенилкетонури-
ей необходимо соблюдение сроков неонатального 
скрининга и  контроль лечебного питания. Нача-
ло диетотерапии не  позднее первых 14–16 дней 
жизни, адекватная информированность родителей 
вкупе с  обеспеченностью пациента аминокислот-
ными смесями без фенилаланина и низкобелковы-
ми продуктами, сбалансированными по  основным 
макро- и  микронутриентам в  соответствии с  воз-
растом, являются вторым условием качественной 
медицинской помощи. Регулярный расчет рациона 
с  учетом уровня фенилаланина в  крови и  индиви-
дуальной чувствительности к  этой аминокислоте 
можно назвать определяющим фактором качества 
физического и  психического здоровья в  дальней-
шей жизни пациента с фенилкетонурией. По пока-
заниям необходимо проведение пробы на чувстви-
тельность к сапроптерину. Крайне важным является 
применение общепринятых тестов контроля функ-
ционального состояния органов и систем ребенка, 
в том числе психологического состояния, междис-
циплинарной командой специалистов педиатриче-
ской сети.
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