Пример ситуационых задач часть 1

Задача 1: Новорожденный мальчик, 3 недели от роду, поступил в педиатрическое отделение с жалобами на рвоту, диарею, желтушность кожных покровов и вялость. При осмотре выявлена гепатомегалия и признаки кровотечения (экхимозы). Анализы крови показали повышенный уровень трансаминаз (АЛТ и АСТ), билирубина и нарушение свертываемости крови. В анамнезе беременности матери – нормальное течение, роды в срок. Вопросы: Какие наследственные метаболические заболевания следует заподозрить в первую очередь? Какие дополнительные биохимические исследования необходимо провести для подтверждения диагноза? Какой тип тирозинемии наиболее вероятен в данном случае, исходя из клинической картины? Какие терапевтические мероприятия следует предпринять немедленно?

Решение: 
Задача 1: Тирозинемия I типа, другие наследственные метаболические заболевания печени. Определение уровня сукцинилацетона в моче, активность FAH в биоптате печени, генетическое тестирование. Наиболее вероятна тирозинемия I типа (острая форма). Госпитализация, назначение нитизинона, диетотерапия, коррекция нарушений свертываемости крови.


