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Аннотация. Представлено клиническое наблюдение новорождённого ребенка с чрезвычайно редким заболевани­
ем — синдром PURA. В мировой научной литературе существует ограниченное количество публикаций, посвящённых 
данному заболеванию, что является основной причиной, определяющей сложность диагностики. Данный случай де­
монстрирует необходимость при стойком выраженном миастеническом синдроме у новорождённых помимо исклю­
чения наследственных болезней обмена, проведение полногеномного секвенирования ДНК для выявления синдрома 
PURA. Клинический случай у ребёнка раннего возраста представлен как пример тяжелого заболевания с неблагопри­
ятным течением и вероятностью ухудшения отделенного прогноза.

Целью явилось освещение клинических проявлений, сложности терапии данной патологии неонатологам, педиа­
трам, неврологам с позиций повышения качества диагностики данной патологии.
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Abstract. A clinical observation of a newborn child with an extremely rare disease - PURA syndrome is presented. In the world 
scientific literature, there is a limited number of publications devoted to this pathology, which is the main reason that determines 
the complexity of diagnosis. This case demonstrates the need for persistent severe myasthenic syndrome in newborns, in addition 
to excluding hereditary metabolic diseases, to conduct whole genome DNA sequencing to detect PURA syndrome. A clinical 
case in a young child is presented as an example of a severe illness with an unfavorable course and the likelihood of a worsening 
separated prognosis.

The goal was to highlight the clinical manifestations, the complexity of the treatment of this pathology by neonatologists, 
pediatricians, neurologists from the standpoint of improving the quality of diagnosis of this pathology.
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Введение
Синдром PURA представляет собой крайне редкое но­

вое врождённое генетическое заболевание, поражающее 
нервную систему и характеризующееся задержкой физи­
ческого развития, в частности, двигательных навыков, 
таких как ходьба, умственной отсталостью, задержкой 
развития речи, неонатальной гипотонией, чрезмерной 
сонливостью, эпилепсией и другими аномалиями [1,2]. 
Данный синдром вызывается мутациями в гене PURA, в 
хромосоме 5. Наследуется по аутосомно-доминантному 
типу [3]. Белок Pura особенно важен для нормального 
развития мозга, роста и деления нейронов. Впервые за­
болевание было описано в медицинской литературе в 
2014 г. На сегодняшний день насчитывается 72 ребенка 
с этим диагнозом. Однако ожидается, что всё более ши­
рокое внедрение новейшей технологии «секвенирования 
генов» в течение нескольких лет приведёт к увеличению 
числа диагностированных случаев. По данным литерату­
ры, на его долю приходится менее 1% случаев задержки 
развития. Дети с синдром PURA могут научиться ходить 
позже своих сверстников, однако многие никогда не смо­
гут ходить. Выразительные языковые навыки (словарный 
запас и воспроизведение речи), как правило, страдают 
сильнее, чем рецептивные языковые навыки (способ­
ность понимать речь). Синдром PURA у новорождённых 
и детей первых месяцев жизни проявляется очень сла­
бым мышечным тонусом и трудностями при кормлении 
в виде затруднения глотания (дисфагии), которые могут 
сохраняться на протяжении всей жизни. Кроме того, но­
ворождённые и дети на первом году жизни могут быть 
чрезмерно сонливыми, иметь низкую температуру тела, 
у них могут отмечаться приступы апноэ или эпизоды ги­
повентиляции. Эти проблемы с дыханием обычно прохо­
дят после 1 года [2].

В работах других авторов также указывается на то, что 
у новорождённых и детей первого года жизни синдром 
PURA проявляется нарушением развития нервной систе­
мы, которая проявляется затруднениями при кормлении 
в сочетании с дыхательной недостаточностью, тяжёлой 
гипотонией при рождении, которая и является причиной 
дыхательных расстройств, включая апноэ и гиповенти­
ляцию (NEDRIHF). Многим новорождённым требуется 
искусственная вентиляция лёгких и проведение кормле­
ния через зонд. Пациенты имеют общую задержку разви­
тия, часто не развивая способность ходить или говорить, 
хотя тяжесть заболевания может быть различной. Визу­
ализация головного мозга часто показывает гипомиели- 
низацию и паренхиматозную атрофию.

При синдроме PURA также распространены повторя­
ющиеся приступы эпилепсии. Приступы обычно начи­
наются в возрасте до 5 лет с неконтролируемых подер­
гиваний мышц. Могут развиться и генерализованные 
тонико-клонические судороги, сопровождающиеся по­
терей сознания, мышечной ригидностью. У людей с син­
дромом PURA судороги часто трудно контролировать. 
Другие особенности у людей с синдромом PURA могут 
включать аномалии сердца, глаз, мочеполового тракта, 
желудочно-кишечного тракта и скелета [4,5].

Цель исследования — диагностика синдрома PURA у 
новорождённого.

Описание клинического случая
Ребенок, Назар С. поступил в НИИАП ФГБОУ ВО 

РостГМУ Минздрава России, (директор, д.м.н. Лебеден­
ко А.А.) в отделение патологии новорождённых и недо­
ношенных детей РНИИАП (заведующая отделением, 
к.м.н. К.И. Лазарева) в возрасте 4 суток для обследования 
и лечения из родильного дома.

Ребенок родился от матери 29 лет, страдающей хро­
ническим пиелонефритом (ремиссия), миопией слабой 
степени OU, сложным миопическим астигматизмом OU, 
хроническим циститом (стадия ремиссия). У матери вы­
явлен пролапс митрального клапана 1 степени. Ребёнок 
родился от второй беременности. Первая закончилась 
родами в 2008 г., протекала без особенностей, ребенок 
здоров.

Данная беременность протекала с трихомониазом в 
12 недель, кандидозным кольпитом в 23 недель, анемией 
средней степени в 30 недель. Первые шевеления плода, со 
слов мамы, отмечались с 20 недель.

Роды вторые, естественные, в головном предлежании, 
в сроке гестации 39 недель 1 день. Отмечалось дородовое 
излитие околоплодных вод. Масса при рождении — 2800 г, 
длина — 50 см, окружность головы — 32 см, окружность 
груди — 31 см, оценка по шкале Апгар — 8-9 баллов. Ре­
бенок родился в удовлетворительном состоянии. С 3-х су­
ток жизни отмечалась субиктеричность кожи.

В детском отделении родильного дома состояние ре­
бенка расценивалось как средней тяжести, обусловлен­
ное манифестацией неврологической симптоматики на 
2-е сутки жизни в виде мышечной гипотонии, положи­
тельного рефлекса Бабинского с двух сторон, снижения 
физиологических рефлексов новорождённого (ползания, 
ходьбы, опоры), симптома «короткой шеи» и «подтяну­
тых плеч», левосторонней кривошеи. Отмечался перио­
дически крупноразмашистый тремор верхних и нижних 
конечностей. На 4-е сутки жизни обращало внимание 
нарастание неврологической симптоматики, появление 
глазодвигательных нарушений (плавающие движения 
глазных яблок, горизонтальный нистагм, симптом Гре­
фе, симптом «заходящего солнца»), усиление тремора ко­
нечностей и подбородка, судорожная готовность. Прово­
дилась пульсоксиметрия, показатели в пределах нормы 
(ЧСС — 132-136 в 1 минуту; SpO2 — 98-99%).

Ребёнок находился на лечебно-охранительном режи­
ме, кормился через рожок сцеженным грудным молоком 
по 35,0 мл через каждые 3,5 часа, сосал вяло, медленно, не 
срыгивал. Ребёнок был осмотрен дежурным реаниматолог 
для решения вопроса о дальнейшей тактике ведения ре­
бёнка и с учётом тяжести состояния и нарастания невро­
логической симптоматики ребенок был переведён в отде­
ление патологии новорождённых и недоношенных детей

Ребенок поступил в отделение на 4-е сутки жизни. 
При поступлении общее состояние ребёнка расценива­
лось как тяжёлое, обусловленное выраженными призна­
ками неврологической симптоматики. Переведён на пи­
тание через зонд. Кожные покровы — бледно-розовые, с 
субиктеричностью лица и верхнего плечевого пояса, пе- 
риоральный и акроцианоз в покое, уменьшающиеся при 
подаче увлажнённого кислорода. Склеры светлые. Физи­
ологическое нагрубание молочных желез. Отёков нет. Па- 
стозности нет. Тургор мягких тканей несколько снижен,
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подкожно-жировая клетчатка истончена. Мышечная си­
стема развита слабо. Масса при поступлении — 2565 г, 
длина тела — 50 см, окружность головы — 32 см, окруж­
ность груди — 31 см. Дефицит массы составил 28%. Лим­
фатические узлы не увеличены, безболезненные при 
пальпации. Форма черепа плагиоцефалия с двух сторон, 
большой родничок 2,0х2,0 см, на уровне костей черепа. 
Малый родничок щелевидный. Грудная клетка цилин­
дрической формы, конечности не деформированы. Ча­
стота дыхания — 38 в 1 минуту, ритмичное. Перкуторно­
лёгочной звук над всей поверхностью лёгких. Дыхание 
без участия вспомогательной мускулатуры. При аускуль­
тации выслушивается физиологически ослабленное ды­
хание в обоих лёгких, хрипы не выслушиваются. Частота 
сердечных сокращений — 144 в 1 минуту, пульс удовлет­
ворительного напряжения и наполнения. Верхушеч­
ный толчок в IV межреберье. Тоны сердца ритмичные, 
приглушены, нежный систолический шум на верхушке. 
Живот мягкий, безболезненный при пальпации, 
гипотония мышц передней брюшной стенки. Состояние 
пупочной ранки — в скобе Роговина. Печень на 1 см 
выступает из-под края реберной дуги, край эластичный. 
Селезёнка не увеличена. Стул при осмотре желто­
зеленый, кашицеобразный. Мочеиспускание свободное. 
Мочеполовая система сформирована по мужскому типу, 
яички в мошонке.

Неврологический статус: ребенок в сознании, однако 
вялый. Симптомокомплекс «вялого» ребенка. На осмотр 
реакция снижена, при болевом раздражении громкий 
непродолжительный крик. Диаметр зрачков нормаль­
ный, D=S, реакция на свет «живая». Движения глазных 
яблок плавающие. Горизонтальный нистагм. Менинге­
альных знаков нет. Физиологические рефлексы орально­
спинальных автоматизмов резко снижены, сосательный 
и глотательный рефлексы — вялые. Брюшные рефлексы 
снижены. Двигательная сфера: «поза лягушки». Объём 
активных движений резко снижен. Сопротивление пас­
сивным движениям в конечностях снижено. Сухожиль­
ные рефлексы с нижних конечностей с расширением 
рефлексогенных зон, с верхних конечностей — снижены, 
D=S. Миоклонии стоп. Мышечный тонус — выраженная 
гипотония в проксимальных дистальных отделах конеч­
ностей, «пяточные стопы». При тракции за руки — об­
щая гипотония. Рефлексы опоры и шагового автоматизма 
угнетены, при аксиллярном подвешивании отмечает­
ся выраженное разгибание ног. Тремор мелко размаши­
стый, спонтанные и контактные вздрагивания верхних 
и нижних конечностей. Во сне отмечаются частые глота­
тельные движения и элементы пережевываний и «прич­
мокиваний». Подергивание мимической мускулатуры и 
век (оперкулярные судороги). Левосторонняя кривошея. 
«Вытянутая» шея.

Ребенок находился в отделении 33 дня, с 24.01.21 по 
26.02.22. За время госпитализации была проведена вся 
необходимая лабораторная и инструментальная диагно­
стика, позволившая выставить основной и сопутствую­
щие диагнозы, определить тактику ведения и лечения 
данного ребенка. На момент поступления ребенка (на 4-е 
сутки жизни) в общем анализе крови обращала на себя 
внимание лейкопения (6,8х109/л), нейтропения (29%) 
тромбоцитопения (143х109/л), в общем анализе мочи

патологии не выявлено. На 5-е сутки жизни у ребенка 
появились кратковременные апноэ, а также отмечалось 
проявление геморрагического синдрома в виде кишечно­
го кровотечения, потребовавшего введение одногрупп- 
ной и однорезусной свежезамороженной плазмы с целью 
коррекции плазменно-коагуляционного звена гемостаза. 
При мониторировании кислотно-щелочного состояния 
крови отмечался метаболический ацидоз, гиперлактате- 
мия (2,8 ммоль/л).

В общем анализе крови сохранялась тромбоцитопения 
(112х109/л), в формуле крови появился сдвиг до палочко­
ядерных нейтрофилов (5%). Биохимическое исследова­
ние крови выявило гипербилирубинемию (171 мкмоль/л) 
за счёт непрямой фракции (149 мкмоль/л), гипопротеи- 
немию (42,3 г/л), гипоальбуминемию (31,4 г/л), норма­
тивный уровень трансаминаз (АСТ и АЛТ). Исследо­
вание коагулограммы не выявило снижение синтеза 
факторов свёртывания крови. Обращало на себя внима­
ние, что в динамике заболевания в биохимическом ана­
лизе крови на фоне снижения уровня общего билиру­
бина (171 мкмоль/л > 85,3 мкмоль/л), нарастал уровень 
прямой фракции, процент которой от общего билируби­
на составил (12,9% >19,2% ->27%), при этом отмечалось 
и нарастание уровня АСТ в 4 раза (22,4 U/l > 90,7 U/l на 
13-е сутки жизни. Уровень креатинфософкиназы на 6-е 
сутки жизни имел нормативное значение (59 U/l), однако 
в динамике заболевания на 13-е сутки жизни отмечалось 
его повышение в 3 раза (187 U/l). Уровень ГГТ был 
повышен и составил 391,7 U/l.

Исследование крови на гормоны выявило сниже­
ние уровня тиреотропного гормона до 0,43 мкМЕ/мл и 
трийодтиронина (1,1 Pg/ml), снижение уровня кортизо­
ла (11 нмоль/л) при повышенном уровне адренокортико- 
тропного гормона (92,7 пг/мл).

В лаборатории молекулярной патологии «Геномед», 
г. Москва, было проведена тандемная масс-спектрометрия 
(ТМС) в возрасте 16 суток жизни. Было выявлено повыше­
ние концентрации глицина до 1613,217 мкМ/л, которое мо­
жет наблюдаться при некетотической гиперглицинемии.

Ребенку были проведены следующие инструменталь­
ные обследование.

Нейросонограмма показала, что боковые желудоч­
ки — 1,0х1,0 мм, щелевидные, III желудочек — 4,0 мм, 
полость прозрачной перегородки — 6,7 мм. Диффуз­
ное повышение эхогенности перивентрикулярной об­
ласти, области подкорковых ядер и таламуса. Неодно­
родность сосудистых сплетений. Выраженные признаки 
незрелости головного мозга. Диффузные гипоксически- 
ишемические изменения паренхимы головного мозга, от­
ёчность перивентрикулярных зон. Умеренная дилатация 
третьего желудочка. Слева в области переднего рога бо­
кового желудочка лоцируется субэпендимальное уплот­
нение в стадии лизиса 2,0х5,4 мм.

Транскраниальная допплерография показала вы­
раженную церебральную артериовенозную недоста­
точность. Косвенные признаки транзиторной внутри­
черепной гипертензии с гемоликвородинамическими 
расстройствами.

При проведении МРТ головного мозга пороков не 
выявлено. Выявлена МР-картина мелкой кисты про­
зрачной перегородки, незначительной дилатации
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ликворосодержащих пространств, ишемического по­
ражения кортикоспинальных трактов головного мозга. 
МР-признаков патологии интракраниальных артерий и 
вен не определяется.

Ультразвуковое исследование органов брюшной поло­
сти выявило нерезкую дилатацию чашечно-лоханочного 
комплекса обеих почек. Размер надпочечников — в пре­
делах возрастной нормы. эхоКС — функционирующие 
фетальные протоки (открытое овальное окно), при этом 
сократительная способность левого желудочка была 
сохранена.

На э э Г  регистрировались умеренные общемозговые 
изменения. Снижение функциональной лабильности 
корковых процессов. Усиление восходящих активирую­
щих влияний ретикулярной формации ствола головного 
мозга. Типичных эпикомплексов и пароксизмальной ак­
тивности зарегистрировано не было.

На рентгенограмме органов грудной и брюшной по­
лости было выявлено двустороннее снижение пневма- 
тизации легочной ткани, гиперпневматизация петель 
кишечника.

Также были проведены консультации узких специ­
алистов. эндокринолог: низкий уровень кортизола (11 
нмоль/л) и повышение адренокортикотропного гормона 
(92,7 пг/мл) в крови расценивается как транзиторный ги- 
покортицизм. Окулист: ангиопатия сетчатки первой сте­
пени обоих глаз. Детский невролог: последствие церебро­
спинальной родовой травмы на фоне внутриутробной 
гипоксии, церебральной ишемии. Перивентрикулярное 
кровоизлияние I степени слева, синдром гемоликвороди­
намических расстройств, симптоматическая эпилепсия; 
синдром мышечной дистонии. Учитывая наличие судо­
рожного синдрома, миоклонических судорог, необходи­
мо исключать наследственные болезни обмена. Генетик: 
результат кариотипа норма — 46 xY.

На основании клинико-лабораторных и инструмен­
тальных данных ребенку поставлен основной клиниче­
ский диагноз «Р05.2 Недостаточность питания плода без 
упоминания о «маловесном» или маленьком для гестаци­
онного возраста: ребенок, рождённый при сроке геста­
ции 39 недель 1 день с массой тела при рождении 2800 г, 
соответствующей сроку гестации.Р52.0 Внутрижелудоч­
ковое нетравматическое кровоизлияние у новорождён­
ного I степени слева. Ишемия мозга средней степени тя­
жести, острый период, синдром угнетения ЦНС, синдром 
пароксизмальных состояний, синдром псевдобульбар­
ных нарушений, синдром вегето-висцеральной дисфунк­
ции, установочная левосторонняя кривошея».

Сопутствующие клинические диагнозы: «Е72.5 На­
следственное генетическое заболевание обмена веществ: 
некетотическая гиперглицинемия? Митохондриальная 
болезнь неуточненная? Транзиторный гипокортицизм. 
Р39.8 Инфекция специфичная для перинатального перио­
да неуточнённой вирусной/бактериальной (Staphylococcus 
aureus, Streptococcus agalactiae) этиологии с развитием пе­
ринатального поражения ЦНС, геморрагического син­
дрома, анемии легкой степени тяжести, транзиторной 
тромбоцитопении. Q21.1 Функционирующая фетальная 
коммуникация: открытое овальное окно».

Ребенку были проведены следующее лечебные 
мероприятия:

- инфузионная терапия — 10% глюкоза с компонента­
ми, 10% аминовен-инфант, 20% липофундин:

- антигеморрагическая терапия — викасол, 12,5% 
этамзилат;

- антибактериальная терапия — сультасин, цефотак- 
сим, амикацин;

- с целью профилактики апноэ — 20% кофеина-бензоат;
- метаболическая терапия — цитофлавин, аскорбино­

вая кислота, 30% элькар;
- ноотропная терапия — кортексин;
- витаминотерапия — пиридоксин, чередуя с тиамина 

хлоридом;
- коррекция гемостаза — свежезамороженная плазма 

B(III) Rh (+) №1;
- биопрепараты — баксет бэби;
- гепатопротекторная терапия — урсофальк;
- селективная деконтаминация — колипротейный 

бактериофаг;
- профилактика остеопении — аквадетрим;
- Интерферонотерапия — свечи генферон-Лайт;
- гормонотерапия — кортеф;
- кислородотерапия;
- ортопедический воротник Шанца.

На фоне проводимой терапии за время нахождения 
в стационаре (33 суток) у мальчика улучшился аппетит, 
отмечалась положительная динамика в массе тела (при­
бавил 893 г), при пассивных движениях отмечалось мы­
шечное сопротивление в конечностях, активные дви­
жения в полном объёме. Диаметр зрачков нормальный, 
S=D. Реакция на свет сохранена. За игрушкой кратковре­
менно пытается прослеживать, взгляд кратковременно 
пытается фиксировать. Сохраняются плавающие движе­
ния глазных яблок, однако в динамике менее выражены. 
Судорог, судорожной готовности не отмечается. Сухо­
жильные рефлексы оживлены с нижних и верхних ко­
нечностей, D=S. Мышечный тонус дистоничен с тенден­
цией к гипотонии мышц верхних и нижних конечностей, 
«пяточные» стопы. При тракции за руки хватательный 
рефлекс более выражен, пытается кратковременно под­
тягиваться. Разведение бедер полное. Физиологические 
рефлексы орально-спинальных автоматизмов снижены, 
брюшные рефлексы вызываются, глотательный рефлекс 
и сосательный рефлекс восстановились. На болевой раз­
дражитель реакция криком. Просыпается перед кормле­
ниями, время бодрствования между кормлениями увели­
чилось. Срыгиваний, рвоты нет. энтеральное кормление 
(сцеженное грудное молоко), высасывает 90 мл каждые 
3 часа, сосёт активно. Во время кормлений (1-2 раза за 
сутки) отмечаются поперхивания.

Ребёнок был выписан в удовлетворительном состоя­
нии по месту жительства под наблюдение участкового 
педиатра с рекомендациями.

Повторное исследование тандемная масс-спектромет­
рия в лаборатории молекулярной патологии было про­
ведено в возрасте 2 месяцев жизни. По результатам ис­
следования данных за наследственные аминоацидопатии, 
органические ацидурии и дефекты митохондриального 
бета-окисления не выявлено.

В течение первого года жизни у ребенка отмечалась за­
держка психомоторного развития. Ребенок два раза был 
госпитализирован в детские отделения для проведения
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реабилитационного лечения. В 5 месяцев ребенок нахо­
дился на стационарном лечении по поводу латентной ци- 
томегаловирусной инфекции, правосторонней верхне­
долевой пневмонии. В возрасте 10 месяцев физическое 
развитие дисгармоничное за счет избытка массы. Мас­
са 11 кг (перцентиль — 90-97%). Индекс массы тела — 
19,04. Рост — 76 см (перцентиль — 75-90%). Патологии 
слуха, зрения не выявлено. В неврологическом статусе 
общемозговых и менингеальных симптомов нет. Фикси­
рует взгляд, следит за предметами. Сосание и глотание в 
норме. Язык в полости рта несколько дистоничен. Мы­
шечный тонус в конечностях гипотоничен. Сухожиль­
ные рефлексы вызываются, снижены. Патологических 
рефлексов не выявлено. Голову держит с 7 месяцев, пе­
реворачивается со спины на живот с 9 месяцев, в речи 
скудность звукового запаса, в основном гуление. Рас­
сматривает свои руки, удерживает вложенные игрушки. 
Психомоторное развитие соответствует 4-4,5 месяцам.

На ЭЭГ корковая ритмика сформирована. Эпилеп­
тиформной и очаговой патологической активности не 
зарегистрировано.

На электромиограмме отмечается снижение ам­
плитуд М-ответов, снижение амплитуд и длительно­
сти ПДЕ, ускорение рекрутирования ПДЕ, показатели 
турно-амплитудного анализа ниже нормативных гра­
ниц. Ребенку был выставлен основной клинический 
диагноз: «G71.1 Миотонический синдром у ребенка с 
синдромальной патологией. Задержка психомотрного 
развития». Сопутствующий клинический диагноз — 
«К26.8 Нарушение самостоятельной вертикализации, 
сидения. Z99.8 Зависимость от кресла-коляски, опоры 
для сидения, опоры для стояния».

С учётом данных анамнеза, сохраняющейся в возрасте 
1 года 5 месяцев выраженной задержки психомоторного 
развития, отсутствия положительного эффекта от прово­
димых курсов реабилитационной терапии, а также того, 
что широкий метаболический скрининг, который вклю­
чал аминокислоты, медь, церулоплазмин, мочевые орга­
нические кислоты и мукоплисахариы, дал нормальные 
результаты, ребёнку в Медико-генетической лаборато­
рии «Evogen» (г. Москва) было проведено полногеномное 
секвенирование ДНК с целью поиска генетических вари­
антов, являющихся вероятной причиной заболевания.

Был проведён поиск патогенных мутаций, ассоци­
ированных с клиническим диагнозом и прочими на­
следственными заболеваниями со сходными феноти­
пическими проявлениями, по результатам которого 
врачом-генетиком было сделано следующее заключение.

Обнаружен ранее не описанный в литературе ва­
риант в гетерозиготном состоянии в экзоне 1 из 1 
гена PURA, приводящий к сдвигу рамки считывания 
p.Thr101LeufsTer124. Патогенные варианты в гене PURA 
приводят к развитию аутосомно-доминантного наруше­
ния развития нервной системы с неонатальной дыхатель­
ной недостаточностью, гипотонией и трудностями при 
кормлении (OMIM 616158).

Вариант не встречается в базе данных популяцион­
ных частот gnomAD v.3.1.10., с большой вероятностью

приводит к потере функции соответствующей копии 
гена. Других значимых изменений, соответствующих 
критериям поиска, не обнаружено.

Обсуждение
Особенностью данного случая является трудность 

раннего выявления такого редкого заболевания как син­
дром PURA, относящегося к наследственным нервно­
мышечным заболеваниям, сопровождающихся диффуз­
ной мышечной гипотонией. Описано более 80 различных 
заболеваний, сопровождающихся в раннем возрасте та­
ким симптомокомплексом. Для обозначения диффузной 
мышечной гипотонии вне зависимости от её происхо­
ждения используется термин «вялый ребенок», не имею­
щий нозологической самостоятельности [6].

В описываемо клиническом случае алгоритм диф­
ференциальной диагностики начался именно с обнару­
жения у ребенка симптомокомплекса «вялый ребенок». 
Учитывая, что причинами диффузной мышечной гипо­
тонии могут быть помимо перинатальных гипоксически 
- ишемических и травматических поражении нервной 
системы и наследственные болезни обмена веществ диф­
ференциальная диагностика проводилась между вну­
трижелудочковым нетравматическим кровоизлиянием 
у новорожденного I степени слева, ишемией мозга сред­
ней степени тяжести и наследственным генетическим за­
болеванием обмена веществ. Последнее было исключе­
но. И лишь в возрасте 1 года и 5 месяцев ребенку было 
проведено полногеномное секвенирование ДНК, выявле­
на мутация в гене PURA и выставлен диагноз «Синдром 
PURA». Данные случай продемонстировал, что из-за об­
ширной клинической гетерогенности синдрома PURA 
процесс диагностики может быть очень сложным даже 
для опытный клиницистов.

Проблемы диагностики наследственных нервно­
мышечных заболеваний у новорождённых связано с не­
специфичностью симптомов, маскировкой под другие 
заболевания (эпилепсия, нейроинфекция, перинаталь­
ная патология), низкой частотой встречаемости данной 
патологии.

Заключение
Таким образом, необходимо учитывать в диагности­

ческом поиске, что наследственные заболевания, сопро­
вождающиеся мышечной гипотонией, включают дефек­
ты на генном или хромосомном уровне. Несмотря на то, 
что синдром PURA является редким генетически забо­
леванием, клиническая симптоматика которого носит 
неспецифический характер, необходимо помнить, что 
данный синдром имеет общие черты, соответствующие 
врождённому миастеническому синдрому. Неонатоло- 
ги должны иметь настороженность в отношении данной 
патологии и возможность при своевременном направле­
нии ребенка на консультацию к врачу-генетику проведе­
ния полногеномного секвенирования ДНК. Ранняя диа­
гностика синдрома PURA необходима для определения 
объёма комплекса терапевтических воздействий, прогно­
зирования течения заболевания и профилактики повтор­
ных случаев рождения детей с данной патологией.
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