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Введение

Печеночные формы болезней накопления гликогена 
(БНГ) представляют собой группу врожденных нару-
шений метаболизма, вызванных аномалиями фермен-
тов, катализирующих синтез или расщепление гликогена. 
Впервые БНГ была описана E. von Gierke в 1929 г. [1], 
и в настоящее время существуют по крайней мере 15 при-
знанных типов, из которых 7 протекают с поражением 
печени (типы 0, I, III, IV, VI, IX, XI).

Важно отметить, что ранее отсутствие широкой воз-
можности проведения молекулярно-генетического об-
следования в Российской Федерации делало в ряде слу-
чаев невозможной верификацию не только типа БНГ, 
но и самого заболевания, в связи с чем оставался не-
ясным прогноз болезни в каждом конкретном случае. 
В наших предыдущих работах по результатам примене-
ния технологии массивного параллельного секвениро-
вания впервые в стране на относительно большой вы-
борке пациентов (n = 74) было показано, что в структуре 
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БНГ среди российских детей наиболее часто встречается 
IX тип (35,1%), второй по частоте оказалась БНГ I типа 
(29,7%). Тип III занимает третью по частоте позицию 
(27,0%). Самыми редкими оказались типы VI (6,8%) 
и IV (1,4%). Высокая частота встречаемости БНГ IX типа 
может указывать как на характерные особенности рос-
сийской популяции, так и на недообследованность детей 
с этой патологией, приводящую к значительному коли-
честву ошибочных диагнозов, устанавливаемых лишь 
на основании клинической картины болезни, без лабо-
раторного подтверждения. Молекулярно-генетическое 
исследование имеет решающее значение для быстрой 
верификации диагноза, своевременного назначения спе-
циализированной диетотерапии, профилактики ослож-
нений, а также увеличения продолжительности и каче-
ства жизни пациентов с БНГ [2].

Гипогликемия характерна для всех печеночных форм 
БНГ из-за аберрантного превращения гликогена в глю-
козу. Лечение, однако, варьирует в зависимости от задей-
ствованного метаболического пути. Различают 3 основ-
ных типа БНГ, протекающих с поражением печени [3, 4]:
1) 	 БНГ с дефектами гликогенолиза и глюконеогенеза 

(типы Ia и Ib);
2) 	 БНГ с дефектным гликогенолизом, но интактным 

глюконеогенезом (типы III, VI и IX);
3) 	 БНГ с измененным запасом гликогена (типы 0, IV и XI).

БНГ I типа вызвана дефицитом глюкозо-6-фосфатазы 
(тип Ia) или переносчика глюкозо-6-фосфата (тип Ib) 
и представляет собой наиболее тяжелую из печеночных 
форм БНГ с точки зрения эугликемии, поскольку превра-
щение глюкозо-6-фосфата в глюкозу — заключительный 
этап как гликогенолиза, так и глюконеогенеза. К основ-
ным проявлениям заболевания относят гипогликемию, 
гиперлактатемию, гипертриглицеридемию, гиперурике-
мию, гепатомегалию и низкорослость. Воспалительные 
заболевания кишечника и иммунодефицитные состояния 
специфичны для БНГ типа Ib [4].

Типы 0, III, VI и IX — это кетотические формы БНГ, 
они проявляются менее тяжелой гипогликемией, по-
скольку лактат, аминокислоты и глицерин, образующие-
ся в результате окисления жирных кислот, могут служить 
предшественниками глюконеогенеза [3, 5].

БНГ III типа представляет собой дефект «деветвяще-
го» фермента и проявляется гепатомегалией, кетотиче-
ской гипогликемией, нарушением роста, миопатией и не-
врологическими нарушениями. При отсутствии строгого 
соблюдения режима питания возникает риск развития 
цирроза печени и гипертрофической кардиомиопатии 
[6, 7]. БНГ VI типа, также известная как болезнь Герса, 
и БНГ IX возникают в результате нарушения активности 
фосфорилазы. Длительное голодание или интеркуррент-
ное заболевание часто приводят к кетозу и легкой гипо-
гликемии, поскольку глюконеогенез не нарушен [8]. БНГ 
типа IX ранее считалась доброкачественным заболевани-
ем ввиду легкого течения, однако в дальнейшем при от-
крытии нескольких подтипов оказалось, что существует 
широкий диапазон клинических проявлений [9]. Обычно 
данная патология проявляется в раннем детстве гепато-
мегалией и задержкой роста, хотя могут формироваться 
фиброз/цирроз печени, которые регрессируют при опти-
мальном лечении [10, 11].

При БНГ 0 типа отмечается аномальный синтез гли-
когена, что проявляется гипогликемией, которая, одна-
ко, имеет тенденцию быть более легкой, чем при других 
типах заболевания. Также наблюдаются низкорослость, 
отставание в развитии и лабораторные отклонения — 

характерными признаками заболевания являются пост-
прандиальный лактоацидоз и кетоз натощак. Печень 
при этой форме заболевания нормальных размеров [12].

БНГ XI типа (синдром Фанкони – Биккеля) возни-
кает в результате дефекта транспорта глюкозы через глю-
козный канал GLUT-2 в печени, поджелудочной железе, 
почках и кишечнике и классически проявляется низким 
ростом, гипогликемией, гепатомегалией, гипофосфате-
мическим рахитом, постпрандиальной гипергликемией 
и дисфункцией проксимальных почечных канальцев [13].

Безусловно, такие тяжелые метаболические наруше-
ния отрицательно влияют на качество жизни пациентов 
с БНГ [14, 15].

Хотя БНГ типа IV также причисляют к печеночной 
форме патологии (нарушение активности «ветвящего» 
фермента), она не будет рассматриваться в настоящей 
публикации ввиду недостатка литературы и отсутствия 
четких рекомендаций по диетотерапии при этом заболе-
вании, исход которого чаще всего неблагоприятен без вы-
полнения трансплантации печени. Ввиду разнообразия 
патофизиологических механизмов при различных типах 
БНГ рекомендации по лечению сильно различаются в за-
висимости от основного ферментного дефекта. Фермен-
тозаместительная терапия БНГ до настоящего времени 
не разработана, поэтому диетотерапия остается основным 
методом лечения этой патологии уже в течение послед-
них 50 лет. Однако, несмотря на значительный про-
гресс в уходе за людьми с БНГ, по-прежнему существуют 
противоречия в вопросах надлежащей диетотерапии. Так, 
клиницистами обсуждаются семь аспектов, вызывающих 
наибольшее количество дискуссий: соответствующие ди-
етические ограничения; дозирование пищевых углеводов; 
ежедневная доза сырого кукурузного крахмала (СКК); ис-
пользование крахмала восковой кукурузы пролонгирован-
ного действия; использование непрерывного кормления; 
кетогенная диета; пищевые добавки [3].

Диетические ограничения

Основными целями лечения всех печеночных форм 
БНГ являются предотвращение гипогликемии и мини-
мизация ацидоза. Гомеостаз глюкозы тонко регулируется 
сложной интеграцией гормонов (например, глюкагона, 
гормона роста, адреналина и кортизола) и метаболиче-
ских путей (например, гликогенолиза, глюконеогенеза 
и окисления жирных кислот). Контррегуляция начинает-
ся, когда концентрация глюкозы составляет < 3,9 ммоль/л. 
При БНГ типа I шунтирование глюкозо-6-фосфата по  
альтернативным путям приводит к накоплению лактата, 
триглицеридов и мочевой кислоты. При кетоформах БНГ 
преобладают кетокислоты (особенно β-гидроксибутират) 
ввиду повышенного окисления жирных кислот [3].

Впервые идея нутритивной поддержки при БНГ воз-
никла в 1939 г., когда было опубликовано исследование, 
по данным которого ребенок с гипогликемией и гепа-
томегалией не продемонстрировал повышения уровня 
глюкозы в крови после перорального или внутривенного 
введения галактозы. Однако концентрация лактата в кро-
ви была достаточно высокой, что вызвало респиратор-
ный дистресс-синдром на фоне метаболического ацидо-
за [16]. В свою очередь, R. Schwartz и соавт. в 1956 г. [17] 
продемонстрировали, что употребление фруктозы также 
влияет на повышение концентрации лактата и усиливает 
связанный с этим ацидоз. В результате была предпринята 
попытка ограничения потребления сахаров, требующих 
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печеночного метаболизма, и предложено лечение сме-
сью сгущенного молока и воды с добавлением мальтозы 
и казеина [14]. Однако единое мнение, в каком объеме 
следует ограничить потребление этих углеводов, до на-
стоящего времени отсутствует [18]. Равно как и не про-
водилось исследований для определения точного порога, 
при котором фруктоза и галактоза вызывают биохимиче-
ские отклонения при БНГ типа I. Тем не менее, по дан-
ным Коннектикутского университета, где имеется опыт 
20-летнего наблюдения за пациентами с БНГ, для опти-
мизации метаболического контроля необходимо ограни-
чение количества упоминаемых сахаров до < 2,5 г/прием 
пищи [3]. В дополнение ко всем фруктам, содержащим 
большое количество фруктозы, пациентам рекоменду-
ется ограничить и другие продукты (овощи, молочные 
продукты), в которых присутствуют высокие концентра-
ции натуральных сахаров. Алкоголь также должен быть 
ограничен в связи с прямым токсическим действием 
на печень и своим аберрантным метаболизмом при БНГ. 
Кроме того, следует избегать всех сладких напитков, 
причем важно отметить, что искусственные подсласти-
тели также могут отрицательно влиять на метаболиче-
ский контроль. В частности, сорбит метаболизируется 
во фруктозу во время переваривания, а также оказывает 
слабительное действие, как и другие сахарные спирты 
(например, мальтит) [3].

Портокавальное шунтирование

В 1960-х гг. были предприняты попытки портока-
вального шунтирования для поддержания концентрации 
глюкозы в крови в большом круге кровообращения у па-
циентов с БНГ [17, 19–21]. Посредством этого оператив-
ного вмешательства выполняли соединение воротной 
вены с нижней полой веной, отводя кровоток от печени. 
В результате шунтирования примерно 75% пищевых угле-
водов могли миновать печень, что, в свою очередь, огра-
ничивало запасы гликогена в гепатоцитах и сохраняло 
углеводы для использования в качестве источника энер-
гии для организма. После этой процедуры рекомендова-
лась высокоуглеводная диета. Хотя данное вмешательство 
и позволило увеличить интервалы между кормлениями, 
ночная гипогликемия по-прежнему сохранялась [22]. Та-
ким образом, БНГ оставались почти повсеместно фаталь-
ными заболеваниями, пока в практику не была внедрена 
непрерывная терапия глюкозой.

Непрерывное питание

В 1972 г. было обнаружено, что декстроза как компо-
нент полного парентерального питания улучшает все ме-
таболические нарушения, связанные с БНГ I типа. В тече-
ние 4 нед после начала полного парентерального питания 
у пациентов наблюдались эугликемия, уменьшение вы-
раженности гепатомегалии и улучшение биохимических 
маркеров метаболического контроля [23]. Последующие 
исследования показали, что высокое потребление глю-
козы, превышающее предполагаемую потребность в ней, 
также приводило к снижению концентрации лактата 
и триглицеридов [24]. В то же время I.M. Burr и соавт. [25] 
пришли к выводу, что непрерывное внутрижелудочное 
питание было столь же эффективным, как парентеральное 
питание и портокавальное шунтирование, но без допол-
нительного риска инвазивного вмешательства. Они так-

же установили, что выведение субстрата и/или гормо-
нов из печени, как при портокавальном шунтировании 
и парентеральном питании, не является существенным 
для устранения аномалий, связанных с БНГ, а непре-
рывное питание само по себе приводит к достижению 
тех же целей [25]. Вместо хирургического вмешательства 
были предложены круглосуточное энтеральное питание 
с высоким содержанием глюкозы или режим ночного ка-
пельного кормления в сочетании с употреблением крах-
малистой пищи каждые 3 ч в течение дня [24]. Несмотря 
на то, что непрерывное кормление и было эффективным, 
такие проблемы, как отказ помпы, смещение и негерме-
тичность зондов, могли привести к значительному сниже-
нию эффективности терапии, тяжелым гипогликемиям, 
судорогам, а в худшем случае — к летальному исходу [3].

Хотя стало очевидно, что для уменьшения выражен-
ности лабораторных отклонений требуются более вы-
сокие дозы углеводов, количественная оценка точных 
потребностей не проводилась до 1976 г., когда D.M. Bier 
и соавт. [26] опубликовали результаты изотопных иссле-
дований, демонстрирующих порог гликогенолиза. Так, 
оказалось, что потребность в глюкозе не зависит от воз-
раста или массы тела, а скорее коррелирует с размером 
головного мозга. Исходя из этого, было создано мате-
матическое уравнение, которое до настоящего времени 
используется для оценки потребности в глюкозе у детей 
в возрасте ≤ 8 лет:

Y = 0,0014Х3 − 0,214Х2 + 10,411Х − 9,084,

где Y — мг глюкозы в минуту, а X — масса тела в кило-
граммах.

Однако формула имеет ряд ограничений — она ма-
лоинформативна при массе тела пациента > 30 кг, также 
с ее помощью нельзя оценить потребность в глюкозе 
в период полового созревания. Кроме того, установле-
но, что взрослым требуется меньше глюкозы на кило-
грамм массы тела в минуту, чем детям в периоды интен-
сивного роста [27].

Несмотря на многолетние дискуссии, так и не было до-
стигнуто консенсуса относительно преимуществ исполь-
зования непрерывного энтерального питания по сравне-
нию с прерывистым круглосуточным поступлением СКК 
[28, 29]. Некоторые клиницисты рекомендуют оставить 
это решение на усмотрение пациента [28], в то время 
как другие отмечают, что ввиду высокого уровня инсули-
на на фоне непрерывного кормления предпочтительнее 
использовать СКК [30].

Потребность в углеводах

Исторически сложилось так, что при БНГ количе-
ство углеводов в рационе не ограничивалось с целью 
поддержания эугликемии. В настоящее время известно: 
если общая энергия углеводов из СКК и пищи превыша-
ет используемую, гликоген будет продолжать накапли-
ваться, что еще больше усугубит гепатомегалию. Важно 
отметить, что чрезмерное потребление углеводов также 
приводит к гиперинсулинемии, которая может вызвать 
рикошетную гипогликемию. Пациенты с БНГ, которые 
расходуют меньше энергии, чем потребляют, будут иметь 
избыточную массу тела, у них могут отмечаться резкие 
скачки уровня глюкозы в крови (т.н. «американские 
горки»), что способствует нарастанию гиперлипидемии, 
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повышению уровня печеночных трансаминаз и разви-
тию общей метаболической нестабильности. Таким об-
разом, пациентам рекомендуется употреблять сложные 
углеводы вместо простых. Хотя никаких официальных 
исследований опубликовано не было, согласно дан-
ным Коннектикутского университета, рекомендуется 
употреблять не более 15 г общего количества углеводов 
за каждый основной прием пищи и только 5 г углеводов 
на каждый перекус [3].

A.I. Dagli и D.A. Weinstein [8] признали возможность 
избыточного употребления углеводов при кетотических 
формах БНГ. Согласно клиническим рекомендациям 
по БНГ III типа Американской коллегии медицинской 
генетики [7], для устранения гипогликемии таким па-
циентам необходима меньшая доза СКК в сравнении  
с БНГ I типа [31]. Для типов VI и IX углеводы должны со-
ставлять ∼45–50% от суточной нормы. Следует помнить, 
что основные метаболические потребности меняются 
с возрастом, поэтому поступление как углеводов, так 
и белков должно регулярно корректироваться [26]. Мо-
ниторинг уровня глюкозы и кетонов в крови необходим 
для определения оптимального баланса белка и СКК 
на любой стадии заболевания. Что касается БНГ типов 0 
и XI, то литературные данные, рекомендующие конкрет-
ное количество углеводов, отсутствуют.

Сырой кукурузный крахмал

В 1970-х гг. исследования были сосредоточены на по-
иске источников углеводов с медленным высвобождени-
ем, которые могли бы поддерживать нормальную кон-
центрацию глюкозы у пациентов с БНГ более 3 ч. Были 
протестированы многочисленные крахмалы и углеводы, 
но наиболее эффективным оказался СКК [31], поскольку 
он имел ряд преимуществ перед другими видами крахмала 
и компонентами непрерывного питания. Так, применение 
СКК приводило к снижению концентрации инсулина — 
в отличие от непрерывного кормления [32]. В результате 
оказалось возможным использовать меньшие количества 
СКК, а дозы глюкозы, эквивалентные 5,3–7,6 мг/кг/мин, 
могли поддерживать эугликемию, в то время как непре-
рывное кормление требовало 8–10  мг/кг/мин для под-
держания нормальных концентраций глюкозы. При этом 
было обнаружено, что прерывистый прием СКК снижает 
запасы гликогена [32].

СКК также обладает нейропротекторным действием 
в случае эпизодов гипогликемии. Отказ помпы или про-
блемы с зондом, особенно возникающие в момент вы-
сокого уровня инсулина, вызывают быстрое снижение 
концентрации глюкозы в крови. Кроме того, инсулин 
подавляет образование альтернативных видов энергии  
(т.е. кетонов и лактата) и таким образом создает пред-
посылки к возникновению судорог. Напротив, при при-
менении СКК отмечается более медленная скорость сни-
жения уровня глюкозы, а более низкие концентрации 
инсулина способствуют накоплению лактата при БНГ 
типа I, что позволяет избежать судорог и, соответственно, 
повреждения центральной нервной системы. При типах 
БНГ 0, III, VI, IX и XI, когда снижается уровень глюкозы, 
в результате окисления жирных кислот образуются ке-
тоны, которые могут служить альтернативным источни-
ком энергии. Хотя другие формы крахмала усваиваются 
быстрее или медленнее, чем кукурузный, преимущество 
последнего состоит в том, что он наиболее точно соот-
ветствует основным метаболическим потребностям, и это 

позволяет избежать избыточного накопления гликогена 
и возникновения гипогликемии [3].

СКК остается основой для поддержания эугликемии 
при БНГ, но режим его дозирования с годами изменил-
ся. Изначально предлагалось 2 варианта введения СКК: 
большие дозы 2 раза в день или 1,75 г/кг каждые 6 ч. 
Несмотря на то, что потребление СКК снижало риск 
летального исхода, улучшения метаболического контроля 
у пациентов не происходило [33]. В связи с этим была 
предпринята попытка добавления декстрозы к СКК, 
однако это только усилило выработку инсулина и при-
вело к большей нестабильности состояния больных [34]. 
Также существовали опасения относительно способности 
пациентов и/или членов их семей придерживаться этого 
строгого режима ввиду специфических вкусовых качеств 
и недостаточной пищевой ценности СКК [35]. Ряд авто-
ров считали дисбактериоз, низкий pH кишечника, а также 
кишечное воспаление непосредственными осложнения-
ми диетотерапии с применением СКК [36]. Более позд-
ние исследования продемонстрировали улучшение ме-
таболического контроля при употреблении СКК каждые 
3–5 ч [37]. При этом установлено, что увеличение дозы 
не продлевает продолжительность его действия на > 5 ч, 
а при интервальном дозировании СКК сверх этого порога 
происходит усиление контррегуляции, что приводит к по-
вышению концентрации триглицеридов и лактата.

Несмотря на опасения по поводу возможного развития 
нутритивной недостаточности, вызванной серьезными 
диетическими ограничениями и зависимостью от крах-
мала [35], с 1990-х гг. стало широко применяться частое 
дневное введение СКК у детей с БНГ начиная с возрас-
та 6–12 мес, поскольку у детей более младшего возраста 
отмечается недостаточная выработка панкреатической 
амилазы для переваривания СКК. Пероральное введение 
глюкозы младенцам в возрасте до 6 мес рекомендовалось 
каждые 1,5–2,5 ч [38, 39], в то время как пероральное 
введение СКК детям старшего возраста было показано 
5–6 раз в сутки [40].

Нужно отметить, что чаще всего на практике СКК 
дозируют по объему (т.е. столовыми или мерными лож-
ками), а не по весу, что приводит к отсутствию точности 
измерений, и в рекомендациях последних лет предпочте-
ние отдается взвешиванию СКК на граммовых весах [41]. 
При БНГ крахмал смешивают с водой или другим на-
питком, не содержащим сахара, до полного растворения, 
а затем сразу же используют. Хранение разведенного СКК 
не допускается. Важно, что крахмал следует хранить в гер-
метичном контейнере при комнатной температуре и упо-
требить в течение 1 мес после открытия упаковки [3].

Регулярное титрование дозы СКК и оценка метаболи-
ческого контроля необходимы как детям, так и взрослым 
в целях приспособления к изменяющимся метаболиче-
ским потребностям (половое созревание, физическая 
активность, интеркуррентные заболевания и др.). Также 
в будущем предстоит понять, влияет ли старение орга-
низма на дозировку СКК и метаболический контроль [3].

Кукурузный крахмал пролонгированного действия

Лечение традиционным СКК улучшило маркеры ме-
таболического контроля у пациентов с БНГ всех типов, 
однако средняя продолжительность между приемами 
СКК составляла 4,25 ч, что требовало как минимум од-
ного кормления в течение ночи [37]. В связи с этим акту-
альным являлся поиск крахмала с более медленной ско-
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ростью всасывания, введение которого в рацион могло 
бы продлить период сна у людей с БНГ. Так, эффектив-
ность нового крахмала восковой (восковидной) кукурузы 
была продемонстрирована у пациентов с БНГ I типа [42]. 
Этот продукт значительно удлинял время эугликемии 
между ночными кормлениями, что снижало риск леталь-
ного исхода, улучшало сон и качество жизни [43]. Крах-
мал восковой кукурузы пролонгированного действия 
одобрен к применению с 2009 г., однако нет единого 
мнения относительно возраста, с которого его следует на-
значать. Во многих странах он разрешен у детей с ≥ 2 лет, 
но в США — только с ≥  5 лет [30, 44]. На сегодняшний 
день отсутствуют данные, демонстрирующие безопас-
ность и эффективность пролонгированной формы СКК 
в когорте пациентов более раннего возраста. Единствен-
ное краткосрочное пилотное исследование показало от-
сутствие различий между обычным и восковидным СКК 
в отношении продолжительности поддержания эуглике-
мии у детей в возрасте 3 и 4 лет [45]. Все пациенты с БНГ 
типов 0, III, VI и IX хорошо переносили крахмал восковой 
кукурузы, однако большинство субъектов с Ib типом, 
склонных к воспалительным заболеваниям кишечника, 
прекратили его прием в связи с усилением абдоминально-
го болевого синдрома, метеоризма и диареи. Кроме того, 
выраженный вкус кукурузы и зернистая текстура также 
стали причинами прекращения использования восковид-
ного СКК пациентами с разными типами БНГ [30,  44]. 
В Российской Федерации крахмал восковой кукурузы 
не входит в клинические рекомендации по ведению детей 
с БНГ, поэтому опыта применения его у российских па-
циентов не имеется [5].

Несмотря на то, что СКК с пролонгированным дей-
ствием используется в клинической практике уже более 
8 лет, рекомендации по его дозировке не опубликованы. 
Некоторые пациенты не могут переносить объем, необ-
ходимый для поддержания эугликемии в течение ночи, 
а вкус, консистенция, относительно высокая стоимость 
и сложности с приобретением этой формы крахмала про-
должают вызывать проблемы. В связи с риском развития 
воспалительных заболеваний кишечника и возможной 
пищевой непереносимостью рекомендуется соблюдать 
осторожность при использовании крахмала восковой ку-
курузы при БНГ типа Ib [30]. На сегодняшний день 
имеется мало данных, демонстрирующих эффективность 
формы пролонгированного действия в дневное время 
[30, 46]. Поскольку потребность в энергии в течение 
дня выше, чем ночью, медленно высвобождаемый крах-
мал восковой кукурузы может усваиваться недостаточно  
быстро, чтобы удовлетворить дневные потребности.

Кетогенная диета

Кетогенные диеты в настоящее время широко ис-
пользуются при многих нарушениях обмена веществ [47]. 
Питание, содержащее низкое или нулевое количество 
углеводов, приводит к расщеплению жира с образовани-
ем кетонов как энергетической альтернативы недостатка 
глюкозы в энергетических циклах. Хотя при БНГ типа I 
рекомендуется ограниченное потребление углеводов, ке-
тогенные диеты в данном случае демонстрируют неудов-
летворительные результаты. Важно отметить, что БНГ I 
является гипокетотическим расстройством, предполо-
жительно, из-за подавления липолиза, индуцированного 
малонил-КоА [48, 49]. Использование кетогенных диет 
в популяции пациентов с БНГ типа Ia было связано с тя-

желой гипогликемией, неврологическими повреждения-
ми и инсультами [3].

С другой стороны, в нескольких публикациях подчер-
киваются положительные результаты применения как вы-
сокобелковых, так и кетогенных диет при лечении кето-
тических типов БНГ — 0, III, IV, VI, IX и XI [10, 50, 51].  
Так, например, сообщалось о купировании кардиомио-
патии и уменьшении выраженности гепатомегалии и ми-
опатии [50]. Однако на сегодняшний день ни в одной 
публикации не определена оптимальная концентрация 
β-гидроксибутирата при использовании кетогенной ди-
еты. Кроме того, высокие концентрации кетонов также 
могут усугублять повышение концентраций печеночных 
трансаминаз в крови, задерживать рост и способствовать 
остеопорозу [3].

Потребность в белке

Понимание роли высокобелковой диеты при БНГ 
развивалось с годами. Так, J. Fernandes и F. Huijing [52] 
еще в 1968 г. выступали за частое кормление неболь-
шими порциями пищи с высоким содержанием белка 
при БНГ типа III. Десять лет спустя J.V. Leonard и соавт. 
[53] описали диету с двойной возрастной нормой белка 
для предотвращения вторичных метаболических нару-
шений. Высказывалось мнение о возможности непре-
рывного энтерального питания с высоким содержанием 
белка [7, 54]. По данным клинических рекомендаций 
по ведению пациентов с БНГ III типа, необходимое 
количество белка составляет 3–4 г/кг массы тела [3]. 
Дотацию белка титруют, чтобы повлиять на мышечную 
симптоматику, снизить концентрацию креатинкиназы 
и нормализовать общие показатели состояния питания 
(общий белок и преальбумин). Критики высокого по-
требления белка выразили обеспокоенность по поводу 
влияния белка на функцию почек, но G.O. Okechuku 
и соавт. [55] показали отсутствие значительных почеч-
ных осложнений, связанных с высоким потреблением 
белка при кетотических формах БНГ. Рекомендован-
ное количество белка для типов 0, VI и IX составляет  
2–3 г белка/кг массы тела/сут [56], а для БНГ типа XI — 
2–2,5 г белка/кг/сут [57]. Белок служит альтернативным 
источником энергии, который уменьшает запасы гли-
когена и увеличивает концентрацию преальбумина [57].

Пищевые добавки

Ввиду дефицита важных нутриентов и витаминов, 
вызванного диетическими ограничениями, пациентам 
с БНГ показан регулярный прием поливитаминов и пре-
паратов кальция, не содержащих сахара. При БНГ Ib 
рекомендована дотация витамина D для предотвращения 
остеопороза, витамина Е — для поддержки образования 
и функционирования нейтрофилов [10, 58, 59]. При БНГ 
XI типа, помимо витамина D, часто требуется добавка 
фосфата и бикарбоната [13, 57].

Заключение

Специализированная диетотерапия способствовала 
тому, что БНГ, ранее считавшиеся смертельными забо-
леваниями, преобразовались в состояния с относительно 
положительным прогнозом [60]. Именно диетотерапия, 
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а не лекарственные средства остается основным методом 
лечения этой патологии. Ввиду редкости БНГ чрезвычай-
но актуальным является многоцентровое сотрудничество 
для наблюдения большей группы пациентов разных эт-
нических принадлежностей. Обмен схемами лечения, 
дающими эффективные результаты, улучшит качество 
жизни и расширит объем знаний детей и взрослых, жи-
вущих с этими редкими заболеваниями. Кроме того, в со-
временной России остро стоит проблема переживания 
людьми тяжелых хронических заболеваний как ситуаций, 
в которых они сталкиваются с необходимостью осознать 
себя в новом социальном и личностном качестве — «хро-
нических больных» и «пациентов» внутри отечественной 
системы здравоохранения. Весьма важной составляющей 
благополучия пациента с тяжелой хронической патоло-
гией и членов его семьи является формирование право-
сознания в процессе социализации. Особенно это каса-
ется тех случаев, когда заболевание возникло в детстве. 
Нарушения соматического статуса существенно влияют 
на взаимоотношения между индивидуумом и обществом, 
формируя особую социальную ситуацию развития. Со-
ответственно, создаются предпосылки для появления 
пациентских организаций, основная цель которых — за-
щита прав пациентов, что очень актуально и для людей, 
страдающих БНГ. Не менее важную роль в обеспечении 
пациента квалифицированной медицинской помощью 
играет профессиональная компетентность медицинского 
работника, которая, в частности, должна предусматри-

вать стратегию партисипативности. Все вышесказанное 
позволит добиться лучших результатов лечения пациен-
тов с БНГ, и поэтому дальнейшие работы должны идти 
в указанных направлениях.
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