Наименование дисциплины: Детская эндокринология.
Оценочная часть.
Уважаемые ординаторы. Вам необходимо:
1. Решить 6 ситуационных клинических задач.

Задача 1.

Мальчик 12 лет направлен детским кардиологом для исключения эндокринной патологии. При осмотре: рост 155 см (97 перцентиль), масса тела 48 кг (90 перцентиль). АД 140/90 мм рт.ст. (выше 95 перцентиля для возраста, пола и роста). При ЭхоКГ: гипертрофия миокарда ЛЖ (ММЛЖ 120 г/м²). Лицо лунообразное, имеются стрии на животе. Какое заболевание гипоталамо-гипофизарной системы следует заподозрить в первую очередь? Какое исследование является "золотым стандартом" для его подтверждения?


Задача 2.

Мальчик 8 лет наблюдается у кардиолога с диагнозом "Дилатационная кардиомиопатия". Фракция выброса ЛЖ по ЭхоКГ – 35%. При сборе анамнеза выяснено, что 2 года назад он перенес краниофарингиому, по поводу которой была проведена операция и лучевая терапия. Какое вторичное поражение сердца следует заподозрить? Обоснуйте свой ответ.

Задача 3.
Девочка 16 лет с ожирением (ИМТ 32 кг/м²) жалуется на головные боли, нарушение зрения, а также на редкие менструации. При осмотре кардиологом выявлена артериальная гипертензия (АД 150/95 мм рт.ст.). При МРТ головного мозга обнаружено объемное образование в области турецкого седла размером 2,5 см, сдавливающее хиазму зрительных нервов. Уровень пролактина в крови > 4000 мЕд/л. С каким заболеванием гипоталамо-гипофизарной системы мы столкнулись? Какова возможная связь между этим заболеванием, ожирением и артериальной гипертензией?
Задача 4.
Новорожденный с пренатально диагностированной коарктацией аорты. При осмотре: наружные половые органы выглядят женскими, однако пальпируются паховые грыжи. При УЗИ матка не визуализируется, в паховых каналах определяются структуры, похожие на яички. Какое наиболее вероятное заболевание следует заподозрить? Какое исследование необходимо провести для подтверждения диагноза?
Задача 5.
Девочка 8 лет с преждевременным половым развитием (телархе, адренархе, ускорением роста). При УЗИ: матка и яичники увеличены соответственно пубертатному возрасту, в яичниках выявлены множественные кисты. Кариотип – 46,XX. Какая форма патологии пола исключена данными кариотипирования? Каков наиболее вероятный диагноз?
Задача 6.
Мальчик 12 лет с отставанием в росте и умственном развитии. При осмотре: крипторхизм, микропения, гипоспадия. Из анамнеза известно, что у матери пациента были повторные выкидыши на ранних сроках. При обследовании выявлена гиперхолестеринемия. Какое генетическое заболевание следует заподозрить? Какой кариотип и какой специфический тип наследования характерен для этого синдрома?

