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KJIMHUYECKHUE CJIYYAU IPEHATAJIBHOM IMATHOCTUKHA
IHOJIUKUCTO3A ITOYEK

Beeoenue

[TonukucTo3 movek — reneTudeckoe 3a001eBaHKe, CBSI3aHHOE C 00pa30BaHUEM U IIpOrpec-
CHpOBaHMEM KHCT B napeHxume nouek [1]. Pasznuuator ayrocomuo-peueccusnbii (APIIK, nn-
(baHTUIIBHBIN) U ayTOcOMHO-ToMUHAHTHBIN (AJIITK, B3pociiblii) TUITBI TOTMKKHCTO3a MOYeK [ 1, 2].

AyTOCOMHO-PELIECCUBHBIN ITOJINKKCTO3 ITOYEK SBIIAETCS PEAKON BPOXKIACHHON aHOMAJIMEN ¢
HebOnaronpusaTHeIM poruo3oM [3]. Yactora APIIK cocraBnsiet B cpennem 1 cimyuait Ha 20000—
40000 pomos. CymectByeT 25% puUCK MOBTOpEHHs 3a00J€BaHUS HE 3aBHCHUMO OT moja [4].
[Iporuo3 kpaiine HeOIATONPHUATHBIMH, JIETATBHOCTH JocTUraetr noutu 100%.

Yacrora AIIK cocrasmnsier okono 1:1000 [4]. AIIK yvaie nposiBiisieTcst B J€TCKOM BO3-
pacre. Oxorpadpuueckue npusznaku AJ[I1IK B npenaranbHOM nepuoze nposiBIsSIOTCS PEIKo, TO-
sToMy OonbimnHCTBO ciyyaeB AJIIIK nmpenaranbHo He nuarHoctupyercs. Puck moBropeHHs
3aboneBanus 50% He 3aBUCUMO OT I0JIa.

Kpaiine BaxHO, IPOBOAS IPEHATANIBHYIO YABTPa3BYKOBYIO TUArHOCTUKY, Auddeperunpo-
BaTh JJaHHbIEC 3200JI€BaHUSI.

Ifens

H3qu/ITB 0COOEHHOCTH dHaMHC34a, TMarHOCTUKH, TCUCHUEC N UCXO/ 6epeMCHHOCTI/I Yy manu-
CHTOK IIPU BBISIBJICHHOM ITOJIMKUCTO3C MOYCK Yy IJIOAA.

Mamepuan u memoowl uccinedosanus
[IpencraBieHbl KIMHUYECKUE CIy4Yad MOJUKUCTO3HON Oosie3HH MoYeK y mioAoB. Ouene-
Hbl aHAMHECTUYECKHUE JIaHHbIE MMAallMEHTOK, TEUEHHE U UCXO/ OEpEMEHHOCTH.

Pe3ynomamul uccnedosanus u ux oocyryncoenue

Knunuuecxuii cnyyau Ne 1. TloBroprobepemennasi, 30 net. Jlannast 6epeMeHHOCTh BTOpasi.
[lepBast OepeMEeHHOCTh 3aKOHUMIIACH CPOYHBIMU pojiaMu Manburka 3380 rpaMm.

[Tanimentka Obuta HampapieHa B Y3 «loMenbCkuil 00NACTHONW NMUAarHOCTUYECKUN MEIu-
KO-T€HETUYECKUN LIEHTp ¢ KoHcynbrauuei «bpak u cembs» (nanee — Y3 «I'OAMI'L] ¢ xoH-
cynbranueil «bpak M ceMbs») K Bpauy-T€HETUKY JUIsl MPOBEIEHUS MEIUKO-T€HETHYECKOro
KOHCYJIBTUPOBaHUs. Y peOeHKa, Cylpyra U €ro MaTepu — MOJUKHUCTO3 MTOYEK B3POCIOrO THIIA.
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br110 ycTaHOBIEHO, YTO OJUKUCTO3 — Ay TOCOMHO-JAOMUHAHTHOTO TUTIA HACJIETIOBAHUS U PUCK
pokaeHus pedeHka ¢ JaHHo# nmaTtonoruei cocrasiseT 50% He3aBucumo OT nona. [1o JaHHBIM
KOMOWHUPOBAHHOTO CKPUHHHTA MAIIMEHTKA B TPYIITY PUCKA 10 XPOMOCOMHOM MATOJIOTH TUIO/IA
He Bonwia. B 17,4 Henmenu recranuu 1Mo pe3ysibraTaM yiIbTPa3BYKOBOTO MCCIICIOBAHUS (J1aee
Y3U) ycTaHOBIEHO yBEIMYECHUE 00eUX 1mouek B pazmepax (33x19x14 mm), HATM4HE THIIEPIXO-
TEHHOM CTPYKTYPbI IAPEHXUMBI [TOYEK Y TUI0/1a, BBICTABJICH IIPEBAPUTEIbHBIN IUArHO3: IBYCTO-
POHHUI MMOJUKUCTO3 TOYEK y MioAa (C yueToM ceMelHoro anamHesa). [lamuenTka ocMoTpeHa
KOHCUJIMYMOM Bpaueil, HalmpaBlieHa Ha KOHCYJBTAIUIO0 K BPauy-T€HETHKY, YBEJOMJIEHa O BO3-
MOKHOM TIPOTHO3€E IS TJI0Aa/HOBOpOoKAeHHOTO. [IpoBenen amuuonente3 (kapuorun 46 XVY).
Ha Y31 B 19,1 Henento recranyy 11arHo3 NOATBEPAWICA. BbIIo IPUHATO pellIeHNE IPEPHIBATH
OepeMEHHOCTD 110 METUKO-TEeHETUIECKUM TTOKAa3aHHUIM.

[TaTonoroanaromuueckoe 3akiitoueHue: BpoxaeHnblil nopok paszsurus (nanee BIIP) mo-
YEeBOM CUCTEMBI: IBYCTOPOHHUN MOTUKUCTO3 MOYEK B3POCIOrO TUTA (HEOHATATbHBINA THII).

JlaHHBIN KJIMHUYECKUN Cllydald MIHTEPECEH TE€M, UTO NPEACTABIICHA peKasi, HEOHATaJIbHAas
¢dopma AZITIK.

Knunuuecxuii cnyyau Ne 2. TloBroprobepemennas, 31 roj. /lanHas 6epeMEHHOCTh CEllb-
Masi. AKyIIepCKO-THHEKOJIIOTMUeCKU aHaMHe3 oTsaroiieH. [lepBast 6epeMeHHOCTh — Hepa3BUBa-
ro1asics (MaToJoroaHaTOMUYECKOe 3aKII0UEHUE: IBYCTOPOHH S KUCTO3HAS IUCIUIa3Us MTOYEK).
Btopast — mpepbpiBaHNE 110 MEIUKO-TEHETUUECKUM TIOKa3aHUSIM, TPEThs — POJUIIACH 370pOBast
nesouka 3200 r myTem kecapeBa cedeHus. YeTBepTas OepeMEeHHOCTh 3aKOHYHIIIACH POJAMH 3710-
poBoro mainpunka 3210 r myTtem kecapeBa cedeHus. [lstas 6epeMeHHOCTh — MPEpBhIBAaHUE TIO
MEIMKO-TEHETHYECKUM TIOKa3aHUAM (TIOJMKUCTO3 MOYeK HHPAHTUILHOTO TUIIA), IIeCTast — 3a-
Mepiras 6epeMeHHOCTh Ha 12 Henene.

[Tanmentka obparunacek B Y3 «['OAMI'T] ¢ xoncynwsramueit «bpak u cembsi» 1isl IpoBe-
neHus ckpuHuHTa. [1o JaHHBIM KOMOMHUPOBAHHOTO CKPUHMHTA TIEPBOTO TpUMECTpa OepeMeH-
HOCTH TIATOJIOTHHU HE BBISIBICHO, B TPYIITY PHUCKA IO XPOMOCOMHOM MaTOJIOTH IUI0/1a HE BOIILIA.
B 21 nenpento recrauuu no pesyiabraram Y3W BbIsIBI€HBI HOYKU MOBBIIIEHHOW 3XOT€HHOCTH,
OTCYTCTBYET KOPTHUKO-MEIYyJUIsipHas AUQPQPEpeHIrnpoBKa, MpU TUHAMHUYECKOM HaOIIOEeHUN
MOYEBOM IMy3bIPb TUI0JA HE BU3YAIM3UPOBAJICA. BbICTaBieH npeaBapuTebHblid auarao3: BITP
I10/a: TOJMKKUCTO3HAs AMCIUIAa3Usl NIOYEK, TUIOIUIAa3usl rpyaHoi kineTku. Manosoaue. [lanu-
€HTKa OCMOTpPEHAa KOHCWJIMYMOM Bpadeil, HallpaBjeHa Ha KOHCYJIBTAIMIO K Bpauyy-T€HETHUKY,
YBEIOMIIEHA O BO3MOYKHOM TIPOTHO3€ IS TIJI0/1a/HOBOPOKIECHHOTO, OT MPOBEICHUST NHBA3UB-
HOM IIpeHaTaJIbHOW JUArHOCTUKHU OTKa3ajachk. bBUIO pelIeHo mpephiBaTh OEPEMEHHOCTbD.

[TaTonoroanaroMuyeCcKkoe 3aKIIOUYCHUE: ayTOCOMHO-PEIECCUBHAS MTOJMKUCTO3HAS O0JIe3Hb
nouek (ITorrep 1).

Knunuuecxuii cnyuari Ne 3. TlopropnoOepemenHasi, 29 net. /lannas 6epeMeHHOCTD IsITasl.
AKYIIepCKO-THHEKOIOTUYECKUI aHaMHe3 oTArolieH. [lepBas OepeMEeHHOCTh 3aKOHYHMIIACH PO-
JlaMU 37I0pOBOM JOHOIIEHHOU AeBoukH Maccoit 3110 1. Bropas u mocnenyromme 6epeMeHHOCTH
B MOBTOPHOM Opake. Bropast 6epeMeHHOCTh — METUIIMHCKUIN a00PT, TPEThSI — HEPA3BUBAOIIIA-
scst OepeMeHHOCTh Ha 11 Hexene recranuu, YeTBepTas OEPEMEHHOCTh — BHEMATOUHas, Obliia
MIPOBEJICHA CAJILIIMHTIKTOMUS CIIpaBa.

[TarmenTka obpatunacek B Y3 «I'OAMI'L] ¢ xoncynbranueit «bpak u ceMbs» U1 IpoBe-
neHus: ckpuHuHTa. [10 JaHHBIM KOMOMHUPOBAHHOTO CKPUHMHTA TIEPBOTO TpUMECTpa OepeMeH-
HOCTH B TPYyIITy pUCKa [0 XPOMOCOMHOM MaToJIory mioja He Bouwia. B 21,1 Henento recrtanuu
1o pesyasraram Y3 ycTaHOBIEHA FMIEPIXOreHHass CTPYKTypa IOYeK Y IUI0/a, MaJIOBOJUE,
BBICTABJICH MPEABAPUTENBbHBIN AUArHO3 JIByCTOPOHHEH AMCIUIa3uu moyek y mioaa. [larmenTka
OCMOTpPEHA KOHCUIIMYMOM Bpayell, HalpaBJieHa Ha KOHCYJIBTALMIO K Bpayy-reHETHKY, YBEIOM-
JIeHa 0 BO3MOXKHOM IIPOTHO3€ IS IJI0]a/HOBOPOXKIEHHOTO, OT TIPOBEACHUS MHBA3UBHOM TIpe-
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HaTaJIbHON TUarHOCTUKU U IpephIBaHUs OEpEeMEHHOCTH KaTeropuuecku otkasanach. Ha Y3U
B ['Y PHIII[ «Matb u nuts» B . MHHCKE, COOTBETCTBYIOLIEM YETBEPTOMY TEXHOJIOTHYECKOMY
ypOBHI0, tuarHo3 noarsepauics. Ha Y3U nnoaa 6butn BbISBIIEHB! YBEIWYEHHBIE pa3Mephl JIEBOH
(36x21 mm) u npaBoii (37x20 MM) mouek, JioxaHku (4,4 mm). ['unepaxoreHHas CTpyKTypa ¢ IIIbl-
0Y4aThIMU THIIEPIXOTEHHBIMU BKIIOUCHUSIMU M MEITKOKHCTO3HBIMU M3MEHEeHUsMHU oT 1,1-1,3 mm
u 3,7 mm B nuametpe. [lanpeHTKa MOBTOPHO OTKa3ajach OT MPEepbIBaHUsS OEPEMEHHOCTH IO
MEANKO-T€HETUUYECKUM MOKa3aHUsIM. BbU10o pemeHo mpoioHrupoBaTh 6epeMeHHOCTb.

B nunamuke 6epemMeHHOCTH 110 AaHHbIM Y3 HapacTano maioBoaue, MOsIBUICS THAPOIIe-
pUKap, MMOYKH IUIOA B pa3Mepax 3HAUYMWTEIbHO YBEIWYEHBbl, B 35 Henenb 93x48x60 mwm, na-
peHXHMMa MOBBIIIEHHONW 3XOT€HHOCTH, KOPTUKO-MENYIsipHas AU GepeHInpOBKa OTCYTCTBYET.
MoueBoii Iy3bIpb OTCYTCTBYET (HE HAmOJIHEH). TeHb xkKenmyaKka He BU3yaIu3upyeTcs. 3akioue-
Hue Y3U na 35 nenene recrauuu: BIIP miona: moankucTos nouek (BeposiTHO HH(DAHTUIHLHOTO
TUMa). 3amepkKa pocta miona, mo3aHss hopma. OKONOIIIOHBIE BOIABI OTCYTCTBYIOT.

JlanHast 6epeMeHHOCTb 3aBEPIINIIACh CAMOIIPOU3BOIBHBIMU MPEXKIEBPEMEHHBIMU POIaMU
4yepe3 eCTECTBEHHBIE POAOBBIC IMyTH Ha 36 Hemerne 6epeMeHHOCTH. Ponuiics KWBOW HETOHO-
MIEHHBIN Manbuuk Maccoi 2730 T ¢ oneHnkoi no mkane Anrap 6/6 6amnos. [Touku 3annManu
Bcio OpromHyto nonocts (100x48, 106x42; napenxuma 2,4 MM), MEJIKUE KUCTHI 1—2 MM B 1U-
ametpe, nuddepeHITMpoBKa TKAaHU TTOYKH OTCYTCTBYET. YcTaHoBieH auaruo3 Q61.1 — Ilomu-
KHCTO3 TIOYEK ayTOCOMHO-perieccuBHbIN. Ha Bropble cyTku peOeHOK NepeBeieH B OTIENIECHNE
AQHECTE3UOJIOTHH PEaHNMAITIH HOBOPOXKIEHHBIX O0JACTHON JIeTCKOM OonmpHUIIBI. Haxomumcs B
KpaiiHe TspKenoM cocTosiHuM. Habmonamuch BeIpakeHHbIE OTEKH, onuroanypus. CMepTh Ha-
CTyNWJIa Ha 22 CyTKHU B PE3yJbTaTe MOJIUOPraHHOW HETOCTaTOYHOCTH.

[TaronoroaHaTOMHYECKHI1 TUArHO3 MOATBEPANI BPOKICHHBIN IBYCTOPOHHHI MOJUKUCTO3
noyeK MH(aHTUIBHOTO THUIA C TAPEHXUMATO3HON JUCTpOodueil BHYyTPEHHUX OPTaHOB.

Bwieoown

B3pociiblit momMKucTo3 mouek nposiBIsieTCs MOCTHATAIBHO, B IETCKOM Bo3pacTe. Onucan
penxuii ciayuyai panHero nposisaenust A/IIK B neonaransnom nepuone. [IpenaranbHas aua-
THOCTHKA OCHOBaHAa Ha OOHAPYXCHHH JIBYCTOPOHHEH YMEPEHHO BBIPAXKCHHOU HedpoMeraimu
C TUTIEPIXOTEHHOW KOPOM, KUCT HEOOIBIINX Pa3MEpPOB, YCTKO PA3TUIUMBIMHU JIOXaHKAMH, KO-
JIMYECTBO OKOJIOIJIOIHBIX BOJI HOPMAJIBHOE MIIM HECKOJIBKO CHUYKEHO, MOYEBOMU ITy3bIPb BU3Y-
ammsupyercs. [Iporno3 B cinydasx oonapyxenust AJIIIK y mioga st sku3HE O1aronpusTHBIM,
JUISL 3I0POBbSI HEOJTHO3HAYHBIN.

WHubaHTUIBHBIN TOJMKUCTO3 IMOYCK Y TUIONA SIBIISIETCS TSOKEJIBIM HACIICICTBEHHBIM 3200-
JIEBaHWEM, HECOBMECTUMBIM C KH3HbIO peOeHKa. BaxxHbie 1MarHoCTUYECKUE MPU3HAKH — YBE-
JIMYEHHbIE TUIEPIXOTCHHBIE TTOYKHU, OTCYTCTBUE 3XO-TEHU MOYEBOIO IY3bIPS M BBIPAXKEHHOE
MaJIOBOJIUE, BIsIBIIsIEMbIe 1pu Y 3.

B Hacrosimiee BpeMs CylIECTBYET MOJEKYJISPHO-TEHETHYECKas JTHMArHOCTUKA MaTOJIOTH-
YECKHUX MYTalUl, KOTOPhIE MOTYT OBITh IPUYUHOW Pa3BUTHS JAHHBIX 3a00JCBAHHNA y TUIONA
C BO3MOYKHOCTBIO HX NMPEHATAIBHON JUAarHOCTUKH.
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