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Молотилина Виктория Петровна
Возраст: 11 лет [ата рождения: 19.03.2011
Адрес: Россия,2480зз, обл КалужскаlI, г Калуга, ул Фомушина, д.26,кв.2\
Номер карты: 36902122
24.||.2022 11:20- Прием (осмотр, консультация) врача-эндокринолога, н.с.
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АНАМНЕЗ ЖИЗНИ (летский эндокринолог)

Жалобы
на задержку психоречевого р€ввития, низкий рост
Анамнез жизни
Беременность протекала: на фоне хронической гипоксии, токсикоза, анемии
Роды: 2, самостоятельные, в срок
Масса при рождении: 4050 г
Рост при рождении: 52 см
Асфиксия при рождении, до 4 суток находилась в реанимационном отделении
Развитие на l году жизни: с задержкой моторного развития, с задержкой психомоторного разви,гия
Перенесенные состояния
Детские инфекции ветрянЕш оспа: ?
Респираторные заболевания
травмы, операции отрицают
фебрильные судороги, апноэ в 7 лет
Аллергологический анамнез
без особенностей
лекарственную и пищевую чrллергию отрицает
Наследственный анамнез
Не отягощен
Ростматери: |67 см
Рост отца: 165 см _! . ,

Щелевой рост: 158.5 см е - l' |,l- l

I_{елевой рост SDS: -0.746 SD
Пациент наблюдается у
гастроэнтеролога: СРК смешанный вариант
неВропатолога: .ЩI]П, атактическая форма GMFCS 2 уровень, последствия внутриутробной и пери-
натальноЙ гипоксии, перивентрикулярнtш энцефалопатия с поражение височно-теменных отделов,
СмешанныЙ тетрапарез, грубая задержка психоречевого рzввития, дистонические атаки, апноэ во
сне,
окУлиста: частичная аторофия зрительного нерва, миопия высокоЙ степени, астигматизм, расходя-
щиеся косогл€}зие
ортопеда: сколиотическаJI осанка, врожденный подвывих правого бедра, приводящая контрактура
левого т/б сустава, дмспластическaUI двусторонняя соча valga, плоско-вЕ}льгуснЕuI стопа

АНАМНЕЗ ЗАБОЛЕВАНИЯ И РЕЗУЛЬТАТ ОБСЛЕДОВАНИЯ (летский эндокринолог)

Анамнез заболевания:



С рождения наблюдается у невролога: ДЦП, атактическая форма GMFCS 2 уровень, последствия
внутриутробной и перинатальной гипоксии, перивентрикулярная энцефалопатия с поражение ви-

сочно-теменньж отделов, смешанный тетрапарез, грубая задержка психоречевого развития, дисто-
нические атаки, апноэ во сне, нарушение дыхания. ээГ от 09.2022 - отрицательная динамика в

виде регистрации эпилептиморфной активности во сне. МРТ головного мозга (20|2): признаки

умеренной внутричерепной гипернтензии. Неоднократно консультирована генетикоМ.
Кариотип: 46,ХХ. Хромосомный микроматничныЙ анализ - патологии не вьuIвлено.

Полногеномное секвенирование: обнаружен ранее не описанныЙ в литературе вариант в гетерози-
готном состоянии в экзоне |2 и 20 гена ТСF4, приводящий к приобретению стоп-кодона и прежде-
временной терминации трансляции p.Gln3l9Ter. Патогенный вариант в гене ТСF4 могу приводить
к развитию нескольких заболеваний, в том числе: аутосомно-доминантного синдрома Питта-Хоп-
кинса (OMIM 610954). Рекомендовано проведение секвенированию по Сэнгеру, результаты в ра-
боте.
Обследована летом 2022 года, со слов в гормональном анаJIизе крови эутиреоз, пролактин в норме,
костlIый возраст на 7-8 лет (данные не представлены).
IJ настоящее время получает топиромат.,

ОСМОТР (детский эндокринолог)

Рост: 119 см
SDS'pocTa : -З.982 'i'''

Вес : 25.0 кг
SDS веса : -2.87|
Иllдекс массы тела : |'7.7 кr/м2
SDS индекса массы тела : -0.073
Состояние : удовлетворительное
ТелосложеIIие : нормостеническое
Кожные покровы : умеренной влажности, местами элементы атопии,
Слизистые : нормальной окраски, чистые
IIодкожлlо-жировая клетчатка : рЕlзвита умеренно
II{итовидная железа : расположена типично, подвижна при глотании
Т'апнер(Вl,Р1-2)
Сердечltо-сосудистая система пульс: 105 ул.\мин; артериальное давление : |0'l165 мм.рт.ст.,
,tоtlы сердца ясные, ритмичные; дыхание : везикулярное; хрипов нет ; Мочеполовая система :

свободное, бlб, в памперс.; Стул: через два-три дня, в памперс

РЕКОМЕНДАЦИИ (детский эндокринолог)

I{аблюдение и назначения педиатра, невролога, психиатра, окулиста, ортопеда, гастроэнтеролога
Сбалансированное белково-энергетическое питание
Контроль весоростовых параметров 1 раз в 3-6 месяцев
Рентген кистей рук (принести снимок) } ll ,r.;1 =
[Iриrrести результата гормонального обследQвания (ТТГ, свТ4, пролактин, кортизол,_ИФР-_1)..- ,. .
Контроль чсс' при сохранении тахикардии, консулЬтация кардиолога 
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Хо;tекальциферол (профилактические дозы до 1000-1500МЕ/сут) в осенне-весенний период под
контролем 25(ОН)Д (лето, поездки на море возможна- отмена препарата)
Повторная консультация с результатами обследования

диАгноз 
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КJIИНИЧЕСКИЙ ДИАГНОЗ:
Основной: Залержка роста. Синдрома Питта-Хопкинса
основноЙ УТоЧНЕНныЙ : Код по МКБ10:
Научный сотрудник, Врач-детский эндокрин

ноября 2022 г.


