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Наследственные нарушения митохондриального бета-окисления жирных кислот — гетерогенная группа наследствен-
ных болезней обмена веществ, характеризующаяся нарушением метаболизма жирных кислот в митохондриях, что 
приводит к поражению центральной нервной системы, скелетной мускулатуры, сердечно-сосудистой системы, пече-
ни, развитию некетотической гипогликемии. Возраст манифестации заболевания и тяжесть клинических проявлений 
варьируют от тяжелых, неонатальных, до более легких, миопатических (взрослых), форм. Расширение программы 
массового скрининга в России позволяет выявлять заболевания данной группы в первые недели жизни. Наличие 
эффективной терапии нарушений митохондриального бета-окисления, особенно при ранней диагностике, дает 
возможность своевременно стабилизировать состояние пациента, предотвратить развитие тяжелых осложнений. 
Информированность педиатров, неонатологов, неврологов, кардиологов о заболеваниях данной группы является 
актуальной задачей современной педиатрии.
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Congenital mitochondrial fatty acid beta-oxidation disorders are a heterogeneous group of metabolic disorders characterized by 
impaired fatty acid metabolism in mitochondria. It results in central nervous system, skeletal muscle, cardiovascular system, and liver 
damage, as well as the development of nonketotic hypoglycemia. The age of disease manifestation and its severity range from severe 
(neonatal) to milder myopathic (adult) forms. The extension of the mass screening program in Russian Federation allows to detect these 
diseases during the first weeks of life. The availability of effective therapy for mitochondrial fatty acid beta-oxidation disorders, especially 
during early diagnosis, enables timely stabilization of the patient's condition and prevention of severe complications. Awareness of 
pediatricians, neonatologists, neurologists, and cardiologists about such diseases is the urgent task of modern pediatrics.
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ВВЕДЕНИЕ
Нарушения митохондриального бета-окисления жир-

ных кислот — группа наследственных заболеваний, 
возникающих вследствие недостаточности ферментов, 

осуществляющих митохондриальное бета-окисление 
жирных кислот и транспорт карнитина в митохондри-
ях [1]. Метаболизм жирных кислот происходит в мито-
хондриях с помощью каскада биохимических реакций, 
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включающих в себя транспорт жирных кислот в митохонд-
рии, их поэтапную деградацию до ацетил-КоА, который 
затем включается в процесс окислительного фосфори-
лирования [2]. Основным биохимическим проявлением 
большинства заболеваний данной группы является неке-
тотическая гипогликемия, которая возникает после дли-
тельного голодания [1, 2]. Некетотическая гипогликемия, 
истощение энергетических ресурсов, накопление и ток-
сическое действие жирных кислот вследствие недоста-
точности ферментов приводит к развитию клинической 
симптоматики по типу синдрома Рейе, кардиомиопатии, 
миопатических изменений, поражения печени [2].

В числе нарушений митохондриального бета-окис-
ления жирных кислот выделяют 11 наследственных 
заболеваний (все — с аутосомно-рецессивным типом 
наследования), из них 4 связаны с недостаточностью 
ферментов, приводящих к нарушению обмена карнитина 
и транспорта жирных кислот, 7 — с недостаточностью 
ферментов, приводящих к нарушению митохондриально-
го бета-окисления (табл. 1) [3, 4]. К данной группе забо-
леваний также относят недостаточность ацил-КоА дегид-
рогеназы 9 (недостаточность I комплекса дыхательной 
цепи митохонд рий, тип 20) (ген ACAD9) и недостаточность 
митохонд риальной короткоцепочечной еноил-КоА гидра-
тазы (ген ECHS1) [5]. По тяжести и возрасту манифеста-
ции различают неонатальную, детскую (инфантильную) 
и позднюю (взрослую) формы заболеваний [2, 3].

Частота заболеваний данной группы варьирует от 
1 : 20 000 (недостаточность среднецепочечной ацил-КоА 
дегидрогеназы) до 1 : 500 000 (недостаточность карнитин 
пальмитоилтрансферазы I) живых новорожденных [3]. 
В разных популяциях частота различных нарушений мито-
хондриального бета-окисления также может значительно 
варьировать. Например, в Северной Европе частота 
недостаточности среднецепочечной ацил-КоА дегидро-
геназы составляет 1: 20 000 живых новорожденных [3].

КЛИНИЧЕСКАЯ КАРТИНА
Клинические проявления нарушений митохондриаль-

ного бета-окисления жирных кислот часто развиваются 
и усиливаются при продолжительной и/или интенсивной 
физической нагрузке, интеркуррентных инфекциях и голо-
дании, приводящих к усилению катаболизма длинноцепо-

чечных жирных кислот [1, 6]. Наиболее частыми клиничес-
кими проявлениями при неонатальных и инфантильных 
формах заболеваний данной группы являются [1–3]:
• метаболические кризы, проявляющиеся приступами 

вялости, слабости, сонливости, дыхательной недоста-
точности, вплоть до развития комы, рвота, судорож-
ный синдром (проявления энцефалопатии);

• гепатомегалия;
• диффузная мышечная гипотония, мышечная слабость.

Миалгия и рабдомиолиз характерны для недостаточ-
ности карнитин пальмитоилтрансферазы II, карнитин-
ацил карнитин транслоказы, очень длинноцепочечной 
ацил-КоА дегидрогеназы, митохондриального трифункцио-
нального белка, длинноцепочечной 3-гидроксиацил-КоА 
дегидрогеназы, глутаровой ацидемии, тип II [7].

Периферическая полинейропатия диагностируется 
при недостаточности митохондриального трифункцио-
нального белка и недостаточности длинноцепочечной 
3-гидро ксиацил-КоА дегидрогеназы [1, 8].

Кардиомиопатия выявляется у пациентов с первич-
ной недостаточностью карнитина, недостаточностью 
карнитин пальмитоилтрансферазы II, недостаточностью 
карнитин-ацилкарнитин транслоказы, недостаточностью 
очень длинноцепочечной ацил-КоА дегидрогеназы, недо-
статочностью митохондриального трифункционального 
белка, длинноцепочечной 3-гидроксиацил-КоА дегидро-
геназы, карнитин пальмитоилтрансферазы I, глутаровой 
ацидемии, тип II [9, 10].

Нарушения ритма сердца наиболее часто диагности-
руют при недостаточности карнитин пальмитоилтранс-
феразы II, недостаточности карнитин-ацилкарнитин 
транс локазы, недостаточности очень длинноцепочечной 
ацил-КоА дегидрогеназы, недостаточности митохондри-
ального трифункционального белка, недостаточности 
длинноцепочечной 3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы, 
недостаточности среднецепочечной ацил-КоА дегидроге-
назы, глутаровой ацидемии, тип II [9, 11].

Лицевые дисморфии выявляются у детей с недоста-
точностью карнитин пальмитоилтрансферазы II и глутаро-
вой ацидемией, тип II [12].

Нефромегалия и поражение почек характерны для недо-
статочности карнитин пальмитоилтрансферазы I, недоста-
точности карнитин пальмитоилтрансферазы II, глутаровой 

Таблица 1. Заболевания группы нарушений митохондриального бета-окисления жирных кислот [3–5]
Table 1. Diseases from the group of mitochondrial fatty acid beta-oxidation disorders [3–5]

Заболевание Код OMIM Ген

Нарушения обмена карнитина

Первичная недостаточность карнитина 212140 SLC22A5

Недостаточность карнитин пальмитоилтрансферазы I 255120 CPT1A

Недостаточность карнитин-ацилкарнитин транслоказы 212138 SLC25A20

Недостаточность карнитин пальмитоилтрансферазы II 255110, 608836, 600649 СРТ2

Нарушения митохондриального бета-окисления жирных кислот

Недостаточность короткоцепочечной ацил-КоА дегидрогеназы 201470 ACADS

Недостаточность среднецепочечной ацил-КоА дегидрогеназы 201450 ACADM

Недостаточность очень длинноцепочечной ацил-КоА дегидрогеназы 201475 ACADVL

Недостаточность короткоцепочечной 3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы 231530 SCHAD

Недостаточность длинноцепочечной 3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы 609016 HADHA

Недостаточность митохондриального трифункционального белка 609015 HADHA

Глутаровая ацидемия, тип II (множественная недостаточность ацил-КоА дегидрогеназ) 231680 ETFB, ETFA, ETFDH
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ацидемии, тип II [13]. Кроме того, при недостаточности кар-
нитин пальмитоилтрансферазы II и глутаровой ацидемии, 
тип II, могут быть обнаружены кисты в почках [10].

Пигментный ретинит диагностируется у пациентов 
с недостаточностью митохондриального трифункциональ-
ного белка и длинноцепочечной 3-гидроксиацил-КоА 
дегидрогеназы [3, 10].

При глутаровой ацидемии, тип II, возможно появле-
ние неприятного запаха от мочи пациента (запах потных 
ног) [3, 10].

При сборе семейного анамнеза необходимо учитывать, 
что у матерей детей с недостаточностью митохондриаль-
ного трифункционального белка, недостаточностью длин-
ноцепочечной 3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы, недо-
статочностью карнитин пальмитоилтрансферазы I часто 
развивается HELLP-синдром — осложнение беременно-
сти, протекающее с рвотой, нарушением функции печени, 
гепатомегалией, цитолизом, гипербилирубинемией [14].

Миопатические (взрослые) формы нарушения мито-
хондриального бета-окисления жирных кислот обычно 
манифестируют на 2–3-м десятилетии жизни (в подрост-
ковом и взрослом возрасте) непереносимостью физиче-
ских нагрузок, приступами мышечной слабости, миалгии, 
рабдомиолиза, миоглобинурии (появление мочи темно-
го цвета) на фоне выраженных физических нагрузок, 
интеркуррентных инфекций или голодания [15, 16]. Во 
время приступов происходит значительное увеличение 
активности креатинфосфокиназы (КФК), лактатдегидро-
геназы (ЛДГ), аспартатаминотрансферазы (АСТ), ала-
нинаминотрансферазы (АЛТ) в крови [15, 16]. У части 
пациентов описаны нарушения ритма сердца, кардиомио-
патия. У 25% больных описано развитие почечной недо-
статочности вследствие миоглобинурии [16].

При сборе семейного анамнеза при подозрении на 
заболевания из группы нарушений митохондриально-
го бета-окисления жирных кислот необходимо обратить 
внимание на наличие в семье случаев внезапной смерти 
младенца, родственников со сходными клиническими 
проявлениями, наличие в семье кровнородственного, 
отягощенного акушерского анамнеза — HELLP-синдром 
у матери пробанда [1].

ДИАГНОСТИКА
При подозрении на заболевание из группы наруше-

ний митохондриального бета-окисления жирных кислот 
необходимо в кратчайшие сроки провести определение 
концентрации содержания глюкозы, аммония, лакта-
та, КФК, общего белка, белковых фракций, альбумина, 
С-реактивного белка, общего билирубина и его фрак-
ций, холестерина, триглицеридов, липопротеидов низкой 
и высокой плотности, щелочной фосфатазы, креатини-
на, мочевины, мочевой кислоты, АЛТ, АСТ, гаммаглюта-
милтрансферазы (ГГТ), ЛДГ, кальция общего и ионизи-
рованного, натрия, калия, неорганического фосфора, 
железа, ферритина, магния, хлора, инсулина, показате-
лей кислотно-основного равновесия для оценки риска 
метаболической декомпенсации, функции печени, почек, 
кальциево-фосфорного обмена [17, 18]. На нарушение 
митохондриального бета-окисления жирных кислот ука-
зывает обнаружение некетотической гипогликемии, 
гипераммониемии, лактатацидоза, повышение активнос-
ти АЛТ, АСТ, ЛДГ, КФК; особенно выраженные изменения 
выявляются при метаболическом кризе [8, 17].

Всем пациентам проводится определение спектра 
аминокислот и ацилкарнитинов в высушенных пятнах 

крови методом тандемной масс-спектрометрии (ТМС) 
и спектра органических кислот мочи методом газовой 
хроматографии [18]. В моче пациентов, особенно с мио-
патическими формами, выявляется миоглобинурия [7]. 
Изменения профиля ацилкарнитинов крови и органиче-
ских кислот мочи при различных нарушениях митохон-
дриального бета-окисления представлены в табл. 2 [18].

Для точной верификации диагноза пациентам про-
водится молекулярно-генетическое исследование для 
обнаружения патогенных нуклеотидных вариантов, струк-
турных перестроек и вариаций числа копий соответствую-
щих генов (см. табл. 1) [18].

Изменения спектра ацилкарнитинов органических 
кислот крови и органических кислот мочи, приведенные 
выше, помогут провести дифференциальную диагностику 
в данной группе заболеваний, предположить наличие 
у пациента определенного заболевания, провести диаг-
ностику и назначить необходимую терапию, отправив 
пациента на молекулярно-генетическое обследование. 
Резкое снижение уровня свободного карнитина (С0) 
может говорить о том, что у ребенка первичная недо-
статочность карнитина. Повышение уровней среднеце-
почечных ацилкарнитинов выявляется у пациентов при 
недостаточности среднецепочечной ацил-КоА дегидроге-
назы (С8, С10, C10:1), длинноцепочечных ацилкарнити-
нов и ненасыщенных длинноцепочечных ацилкарнитинов 
(С14, С14:1,С16:1) — при недостаточности очень длин-
ноцепочечной ацил-КоА дегидрогеназы, длинноцепочеч-
ных ацилкарнитинов, содержащих гидроксильную группу 
(С16:1-ОН, С16-ОН, С18:1-ОН, С18-OH), — при недоста-
точности длинноцепочечной 3-гидроксиацил-КоА деги-
дрогеназы. При глутаровой ацидемии, тип II, наблюдается 
повышение ацилкарнитинов С4–С18 в крови, глутаровой 
кислоты и дикарбоновых кислот (С5–С10) — в моче. 
Следует помнить, что при выявлении спектра ацилкар-
нитинов, характерного для глутаровой ацидемии, тип II, 
необходимо провести дифференциальную диагностику 
с нарушениями метаболизма рибофлавина [18].

ДИФФЕРЕНЦИАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА
Дифференциальная диагностика для неонатальных 

и инфантильных форм нарушений митохондриального 
бета-окисления жирных кислот и обмена карнитина про-
водится с заболеваниями из группы аминоацидопатий, 
органических ацидурий, болезней дыхательной цепи 
митохондрий, врожденными нарушениями гликозили-
рования, пероксисомными заболеваниями, болезнями 
накопления гликогена, наследственными нарушениями 
обмена галактозы и фруктозы, кардиомиопатиями, вну-
триутробными инфекциями, гепатитами различной этио-
логии, гипоксическим поражением центральной нервной 
системы [1, 3, 11].

При миопатических (взрослых) формах дифференци-
альная диагностика проводится с мышечными формами 
болезней накопления гликогена, болезнью Помпе, струк-
турными миопатиями, мышечными дистрофиями, болез-
нями дыхательной цепи митохондрий [15, 16].

Отдельную группу заболеваний, с которыми прово-
дится дифференциальная диагностика, составляют вто-
ричные нарушения митохондриального бета-окисления 
жирных кислот, которые сходны по клиническим проявле-
ниям и биохимическим изменениям с глутаровой ациде-
мией, тип II: недостаточность переносчика рибофлавина 
(синдром Брауна – Виалетто – Ван Лаэра) [19], недо-
статочность флавинадениндинуклеотидсинтетазы и недо-
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статочность митохондриального переносчика фолиевой 
кислоты [8, 10].

ОСНОВНЫЕ ПРИНЦИПЫ ТЕРАПИИ
Подходы к терапии пациентов с нарушениями мито-

хондриального бета-окисления жирных кислот имеют ряд 
общих моментов, а также варьируют в зависимости от 
нозологической формы. Далее представлены лечебные 
принципы в целом и некоторые особенности, обуслов-
ленные конкретным метаболическим дефектом.

Лечение пациентов с нарушениями митохондриаль-
ного бета-окисления жирных кислот и обмена карнитина 
основывается на коррекции питания, предупреждении 
гипогликемических состояний и нормализации обмена 
жирных кислот в клетках в зависимости от диагности-
рованного заболевания [18, 20]. В частности, следует 
избегать длительного голодания (у новорожденных мак-
симальный перерыв между кормлениями должен состав-
лять в течение суток 3 ч, у детей первого года жизни — 
4 ч (как днем, так и ночью), у детей старше 1 года — 4 ч 
в дневное время и 10–12 ч в ночное время при стабиль-
ном состоянии ребенка, вне периода криза) [18]. Кроме 
того, следует обеспечить высокое содержание углеводов 
в пище при первых признаках любого метаболическо-
го стресса (интеркуррентные заболевания, длительное 
голодание, поднаркозные исследования, оперативные 
вмешательства): при зондовом питании — непрерывное 
энтеральное питание или повторное введение питатель-

ного раствора, напитки с 20–25% раствором декстрозы 
или кукурузного крахмала (дети старше 2 лет), а затем их 
равномерное распределение в течение суток; в случае 
ухудшения состояния показана госпитализация паци-
ента [18, 20]. В зависимости от заболевания во время 
кризов требуется исключить потребление жиров на пери-
од 24–36 ч [18, 20], особенности терапии для каждой 
нозологической единицы представлены в клинических 
рекомендациях. При недостаточности очень длинноце-
почечной ацил-КоА дегидрогеназы и недостаточности 
длинноцепочечной 3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы 
полностью исключается потребление жиров на период 
на 24–48 ч с последующим введением минимального 
количества среднецепочечных жиров при сохранении 
калорийности не менее 100–115 ккал/кг. Назначение 
карнитина показано при первичной недостаточности 
карнитина [18]. Препараты карнитина не рекомендует-
ся назначать при недостаточности длинноцепочечной 
3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы и недостаточности 
митохондриального трифункционального белка [20].

При миоглобинурии показаны исследование функции 
почек и консультация нефролога для определения такти-
ки назначения терапии, при необходимости — интенсив-
ная терапия [21].

При возникновении у взрослого пациента с недоста-
точностью карнитин пальмитоилтрансферазы I и карни-
тин пальмитоилтрансферазы II приступа, сопровождаю-
щегося миоглобинурией, рекомендуется внутривенное 

Таблица 2. Профиль ацилкарнитинов крови и органических кислот мочи при различных нарушениях митохондриального 
бета-окисления жирных кислот
Table 2. Blood acylcarnitines and urine organic acids profile at various mitochondrial fatty acid beta-oxidation disorders

Заболевание
Лабораторные исследования

Кровь Моча

Нарушения обмена карнитина

Первичная недостаточность карнитина
Резкое снижение концентрации 
С0, снижение С0 < 10, суммарные 
ацилкарнитины < 5 

Умеренное повышение концентрации 
дикарбоновых кислот

Недостаточность карнитин 
пальмитоилтрансферазы I

Повышение концентрации С0 
и соотношения С0 / (С16 + С18)

Концентрация дикарбоновых кислот 
в пределах референсных значений

Недостаточность карнитин-ацилкарнитин 
транслоказы

Снижение концентрации С0, 
повышение — С16, С16:1, С18, С18:1 
и соотношения (С16 + С18:1) / С2

Повышение концентрации дикарбоновых 
кислот (редко)

Недостаточность карнитин 
пальмитоилтрансферазы II

Снижение концентрации С0, 
повышение — С16, С16:1, С18, С18:1 
и соотношения (С16 + С18:1) / С2

Повышение концентрации дикарбоновых 
кислот (редко)

Нарушения митохондриального бета-окисления жирных кислот

Недостаточность короткоцепочечной 
ацил-КоА дегидрогеназы

Повышение концентрации С4
Повышение концентрации этилмалоновой 
кислоты

Недостаточность среднецепочечной 
ацил-КоА дегидрогеназы

Повышение концентрации С8, С10, 
C10:1

Повышение концентрации С6–С10 
дикарбоновых кислот, суберилглицина, 
гексаноилглицина

Недостаточность очень длинноцепочечной 
ацил-КоА дегидрогеназы

Повышение концентрации С12:1, С14, 
С14:1, С16, С16:1

Повышение концентрации С6–С14 
дикарбоновых кислот

Недостаточность короткоцепочечной 
3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы

Повышение концентрации С4-ОН
Повышение концентрации 
3-гидроксиглутаровой кислоты

Недостаточность длинноцепочечной 
3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы

Повышение концентрации С16:1-ОН, 
С16-ОН, С18:1-ОН, С18-OH

Повышение концентрации С6–С14 
дикарбоновых кислот

Недостаточность митохондриального 
трифункционального белка

Повышение концентрации С16:1-ОН, 
С16-ОН, С18:1-ОН, С18-OH

Повышение концентрации С6–С14 
дикарбоновых кислот

Глутаровая ацидемия, тип II 
(множественная недостаточность 
ацил-КоА дегидрогеназ)

Повышение концентрации С4–С18
Повышение концентрации С5–С10 
дикарбоновых кислот, молочной кислоты, 
глутаровой кислоты, этилмалоновой кислоты
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введение гипотонического раствора натрия хлорида 
и натрия в 5% растворе декстрозы, с добавлением ман-
нитола. Если данное лечение оказывается неэффектив-
ным, применяется гемодиализ.

Для пациентов с нарушениями бета-окисления жир-
ных кислот в зависимости от заболевания применяется 
специализированное питание, которое различается по 
составу [18, 21]. Пациентам c недостаточностью очень 
длинноцепочечной ацил-КоА дегидрогеназы, недостаточ-
ностью длинноцепочечной 3-гидроксиацил-КоА дегид-
рогеназы, недостаточностью митохондриального три-
функционального белка рекомендуется использовать 
50% эмульсию среднецепочечных триглицеридов [18]. 
Использование эмульсий с высоким содержанием сред-
нецепочечных триглицеридов не рекомендовано при 
недостаточности среднецепочечной ацил-КоА дегидроге-
назы, глутаровой ацидемии, тип II [18]. Пациентам с недо-
статочностью среднецепочечной ацил-КоА дегидрогена-
зы рекомендовано строгое соблюдение указанных выше 

интервалов между кормлениями для предотвращения 
развития гипогликемических состояний [18].

В России зарегистрированы смеси для диетического 
питания с пониженным содержанием длинноцепочечных 
триглицеридов и высоким содержанием среднецепочеч-
ных триглицеридов [18]: «Моноген» (Monogen, Milupa GmbH, 
Германия) — специализированный продукт диетического 
лечебного питания для детей с рождения и взрослых при 
дефектах окисления длинноцепочечных жирных кислот, 
хилотораксе и лимфангиэктазии, а также «Ликвиджен» 
(SHS lnternational Ltd., Великобритания) — специализи-
рованный продукт детского диетического (лечебного) 
питания, высококалорийная эмульсия среднецепочечных 
триглицеридов, которая применяется у детей в возрасте 
старше 1 года. Среднецепочечные триглицериды также 
содержатся в ряде специализированных смесей (табл. 3).

Примером успешной терапии служит клинический слу-
чай российской пациентки, описанный нами ранее [22]. 
Диагноз «недостаточность длинноцепочечной 3-гидрокси-
ацил-КоА дегидрогеназы» был установлен на основании 
данных анамнеза беременности матери (с 37-й нед — 
слабость, озноб, ахоличный разжиженный стул, желтуш-
ность кожных покровов), клинической картины пациентки 
(мышечная гипотония, гепатомегалия, гипертрофическая 
кардиомиопатия, выраженный жировой гепатоз, гипо-
гликемия, синдром цитолиза и холестаза, гипертлигри-
церидемия, лактатацидоз), данных ТМС ацилкарнитинов 
органических кислот крови (выраженное увеличение кон-
центраций длинноцепочечных жирных кислот С12, С14:1, 
С14-ОН, С16:1, С16-ОН, С16:1-ОН, С18-ОН, С18:1-ОН) 
и молекулярно-генетического исследования (патогенный 
нуклеотидный вариант c.1528G>C (p.E510Q) в гомози-
готном состоянии в гене HADHA) [22]. Сразу после уста-
новления диагноза ребенку была начата диетотерапия 
с резким ограничением длинноцепочечных жирных кис-
лот, дотацией среднецепочечных триглицеридов. Состав 
рациона: белок — 2,9 г/кг, энергия — 115 ккал/кг. 
Расчет рацио на ребенка: потребность в белке — 
17,4 г/сут; смесь «Моноген» — 8 кормлений по 120 мл = 
473 ккал; высокоэнергетическая эмульсия среднецепо-
чечных триглицеридов — по 3–4 мл в кормление; каша — 
15 г сухого порошка на 100 мл воды, овощное пюре (без 
масла) — до 120 г, фруктовое пюре — до 40 мл 2 раза, 
мясное пюре (из мяса курицы или индейки) — до 50–70 г, 
творог обез жиренный — до 50–70 г. Кормление осущест-
вляли каждые 3 ч [22]. Помимо диетотерапии, пациентка 
получала гепатопротекторную терапию, кардиотропную 
терапию. Выписана на 12-е сут в стабильном состоянии 
с рекомендациями продолжить вышеуказанную терапию.

При повторной госпитализации пациентки через 6 мес 
отмечена положительная динамика: ребенок вырос на 
11 см, прибавил в весе 3,5 кг, мышечный тонус физио-
логический. По данным эхокардиографического иссле-
дования — повышенная эхогенность миокарда левого 
желудочка, миокард незначительно утолщен. По данным 
компьютерной томографии органов брюшной полости — 
выраженная положительная динамика с уменьшением 
размеров печени и нормализацией ее денситометрических 
показателей (от +60 до +73 HU (единицы Хаунсфилда)).

ИСХОДЫ
Неблагоприятным исходом нарушений митохонд-

риального бета-окисления жирных кислот является 
синдром внезапной смерти младенца. Синдром раз-
вивается в результате метаболической декомпенсации 

Таблица 3. Специализированные смеси, содержащие среднеце-
почечные триглицериды
Table 3. Specialized formulas with medium chain triglycerides

Название смеси

Смеси для недоношенных детей

Similac Special Care

Similac Neosure

Нутрилон Пре 0

Нутрилон Пре 1

Полуэлементные смеси на основе глубокого гидролиза 

белка коровьего молока

Симилак Алиментум

Нутрилон Пепти Гастро

Альфаре

Нутрилак Премиум Пептиди МСТ

Пептамен Джуниор

Элементные смеси на основе аминокислот

Неокейт LCP

Неокейт Джуниор (1–10 лет)

Нутрилон аминокислоты Syneo

Альфаре Амино

Симилак EleCare

MCT-содержащие метаболические смеси при нарушениях 

обмена длинноцепочечных жирных кислот

Моноген (детский)

Portagen (детский)

Enfaport (детский)

MCT Procal (педиатрический)

Модульные продукты

MCT oil 100%

MCT oil 77%

Ликвиджен эмульсия МСТ oil

Примечание. МСТ (medium chain triglycerides) — среднецепочеч-
ные триглицериды.

Note. MCT (МСТ) — medium chain triglycerides.
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в неонатальном периоде или на первом году жизни. 
Он описан при первичной недостаточности карнитина, 
недостаточности карнитин пальмитоилтрансферазы II, 
недостаточности карнитин-ацилкарнитин транслоказы, 
недостаточностью очень длинноцепочечной ацил-КоА 
дегидрогеназы, недостаточности митохондриального три-
функционального белка, недостаточности длинноцепо-
чечной 3-гидроксиацил-КоА дегидрогеназы, глутаровой 
ацидемии, тип II, недостаточности среднецепочечной 
ацил-КоА дегидрогеназы [10].

Одно из самых часто встречающихся заболеваний 
группы нарушений митохондриального бета-окисления 
жирных кислот, при котором описан синдром внезапной 
смерти младенца, — недостаточность среднецепочечной 
ацил-КоА дегидрогеназы. Тяжелая форма заболевания 
манифестирует в неонатальном возрасте и заканчива-
ется летально примерно в 5% случаев [10, 11]. В иссле-
довании, проведенном в Университетской клинике горо-
да Гейдельберга (Германия), синдром внезапной смерти 
зафиксирован у 6 пациентов с недостаточностью средне-
цепочечной ацил-КоА дегидрогеназы, у одного из кото-
рых (девочка) диагноз был предположен через 3 года 
после летального исхода в связи с рождением сибса 
(мальчик). У последнего по результатам скрининга был 
установлен диагноз «недостаточность среднецепочечной 
ацил-КоА дегидрогеназы» [11]. Все 6 пациентов родились 
на 39–41-й нед гестации с массой тела при рождении 
2520–3820 г. В 4 случаях отмечалось вялое сосание, 
в 2 из которых была выявлена метаболическая деком-
пенсация и внезапная смерть в родильных домах, состоя-
ние 2 других ухудшилось дома. У всех пациентов были 
обнаружены выраженная гипогликемия и значительно 
повышенная концентрация октаноилкарнитина (С8). При 
молекулярно-генетическом исследовании выявлен пато-
генный нуклеотидный вариант c.985A>G в гомозиготном 
состоянии в гене ACADM [11]. Определение концентра-
ции глюкозы крови у новорожденных, у которых имеются 
трудности с кормлением (вялое сосание, потеря массы 
тела), поможет выявить гипогликемию и предотвратить 
развитие метаболической декомпенсации до получения 
результатов скрининга на наследственные болезни обме-
на веществ [11].

ПРОФИЛАКТИКА
Пациентам с установленным диагнозом наследствен-

ного заболевания из группы нарушений митохондриаль-
ного бета-окисления жирных кислот и нарушений обмена 
карнитина и их семьям необходимо медико-генетиче-
ское консультирование с целью планирования последую-
щих деторождений [3, 18]. Также следует отметить, что 
с 2023 г. в России будет проводиться программа рас-
ширенного неонатального скрининга на наличие наслед-
ственных и врожденных заболеваний у новорожденных 
детей [23]. Данная программа направлена на раннее 
выявление и своевременное назначение терапии детям 
с редкими наследственными заболеваниями [23]. В пере-
чень заболеваний включены нарушения митохондриаль-
ного бета-окисления жирных кислот [23].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Расширение программы неонатального скрининга 

позволяет выявлять наследственные нарушения мито-

хондриального бета-окисления жирных кислот и нару-
шения обмена карнитина уже в первые недели жиз-
ни. Своевременно назначенная терапия, включающая 
в себя предотвращение развития гипогликемических 
состояний, сокращение периодов голодания, назначе-
ние необходимой диетотерапии и специализированного 
питания, коррекцию гипераммониемии и лактатацидоза, 
оказание необходимой помощи во время метаболиче-
ских кризов поможет предотвратить развитие жизнеугро-
жающих состояний, и в частности синдрома внезапной 
смерти младенца.
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