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Врожденный синдром короткой тонкой кишки (ВСКТК) является редким наследственным заболеванием с высокой 
летальностью. В данной статье впервые в русскоязычной литературе сообщается о лечении новорожд¸нной де-
вочки с генетически подтвержденным врожденным синдромом короткой тонкой кишки, а также приводится обзор 
литературы по этому синдрому. После рождения у ребенка отмечалась частая рвота желчью с прогрессирующим 
снижением массы тела. На операции по поводу врожденного спаечного процесса между петлями тонкой кишки 
с выраженными нарушениями эвакуаторной функции выявлено, что длина тонкой кишки составляла всего около 
50 см. Диагноз подтвержден генетически, путем прямого секвенирования гена CLMP. Положительный результат 
в послеоперационном периоде достигнут с использованием протокола по ведению пациентов с синдромом ко-
роткой кишки. В настоящее время девочке 11 месяцев, масса тела – 9 кг, развитие гармоничное. Долгосрочная 
выживаемость детей с ВСКТК теперь возможна, если парентеральное питание проводится на ранних стадиях 
заболевания, что способствует адаптации кишечника, с последующим прекращением парентерального питания.
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Congenital short bowel syndrome is a rare condition of the newborn, with several reports demonstrating high mortality. 
For the first time in Russia, we report a case of treatment of a newborn girl with genetically confirmed congenital short 
bowel syndrome, and also provide a review of the literature on this syndrome. After birth, the child experienced constant 
vomiting of bile with a progressive decrease in body weight. The laparotomy for congenital adhesions between the loops 
of the small intestine with severe violations of the evacuation function revealed that the small bowel was 50 cm in length, 
confirming the diagnosis of congenital short bowel syndrome. The genetic test, using whole exome sequencing, identified 
a homozygous mutation in the CLMP gene in this patient. A positive result in the postoperative period was achieved using 
the protocol for the management of patients with short bowel syndrome. Currently, the girl is 11 months old, body weight 
is 9 kg, development is harmonious. Long-term survival of children with congenital short bowel syndrome is now possible 
if enteral feeds are introduced early to promote intestinal adaptation, with subsequent weaning off parenteral nutrition.
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В в е д е н и е. Синдром короткой тонкой кишки 
(СКТК) – патологический синдром, обусловленный 
уменьшением всасывательной поверхности тонкой 
кишки, за счет значительного уменьшения ее длины 
в результате обширных резекций, проявляющийся 
мальабсорбцией, мальдигестией, мальнутрицией 
и расстройствами гомеостаза [1]. Гораздо реже 
синд ром короткой кишки бывает врожденным. Эти-
опатогенез врожденного синдрома короткой тонкой 
кишки (ВСКТК) плохо изучен. ВСКТК является 
тяжелым наследственным заболеванием новорож-
дённого с высоким уровнем смертности [2]. Это 
обусловлено мальабсорбцией и диареей в резуль-
тате малой длины тонкой кишки (в среднем 50 см) 
по сравнению с нормальной длиной (190–280 см) 
[3, 4]. В некоторых случаях поражается и толстая 
кишка [5–8]. Нарушение всасывания приводит 
к белково-энергетической (нутритивной) недоста-
точности. Дефект развития обусловлен нарушени-
ем ротации кишечника, всегда присутствующей 
у этих пациентов. Всем больным с ВСКТК необ-
ходимо длительное парентеральное питание, как 
правило, в течение первых 2 лет жизни [9, 10]. Од-
нако, как известно, парентеральное питание может 
приводить к тяжелым и летальным осложнениям, 
включая заболевания печени и сепсис [11]. В насто-
ящее время разрабатывается стимуляция кишечной 
адаптации при короткой тонкой кишке [12]. С тече-
нием времени длина и абсорбционная способность 
тонкой кишки увеличиваются, что приводит к луч-
шему усвоению питательных веществ. Несмотря 
на значительные усилия и успехи в лечении, многие 
дети умирают от нутритивной недостаточности. 
Что касается генетических аспектов заболевания, 
то исследования показали, что ВСКТК часто на-
блюдается при родственных браках. В предыдущих 
работах сообщалось, что CLMP и Filamin A (FLNA) 
участвуют в патогенезе рецессивной и Х-связанной 
формы ВСКТК соответственно [13–15]. В дан-
ной статье мы представляем литературный обзор 
и описание первого случая врожденного синдрома 
короткой кишки в русскоязычной литературе. Си-
стематический обзор литературы проводился в со-
ответствии с международными рекомендациями 
PRISMA (Preferred Reporting Items for Systematic 
Reviews and Meta-Analyses) [16] и включал в себя 
электронные базы данных «Medline» и «Scopus», 
где представлено 43 случая ВСКТК. 

К л и н и ч е с к о е  н а б л ю д е н и е. Девочка от 2-й бере-
менности (1-я завершилась самопроизвольным выкидышем 
на 8–9-й неделе) от молодых родителей (у мамы – сахарный 
диабет I типа, на инсулиновой помпе в течение 6 лет, компенси-
рована по уровню глюкозы в течение всей беременности, хро-
нический пиелонефрит (оперирована по поводу гидронефроза 
слева)), от 1-х родов путем кесарева сечения в тазовом пред-
лежании на 38-й неделе. При рождении масса тела – 3600 г, 
длина тела – 52 см, окружность головы – 36 см, грудной клет-
ки – 35 см. Оценка по шкале Апгар – 9 баллов. В роддоме 
физиологическая потеря веса не более 10 %. Выписана из 

родильного дома в стабильном состоянии на 5-е сутки жизни 
с массой тела 3256 г. В течение первых 2 недель жизни состо-
яние оставалось стабильным, прибавляла в весе, срыгиваний 
не отмечалось. С 14-х суток жизни появились эпизодические 
срыгивания желчью в небольшом количестве. С 21-х суток стала 
возникать рвота фонтаном (2–3 раза за сутки), консультирована 
педиатром, назначено симптоматическое лечение. На 22-й день 
участилась рвота, появилась вялость. По скорой медицинской 
помощи доставлена в приемное отделение детской городской 
клинической больницы: проведено ультразвуковое исследова-
ние (УЗИ) брюшной полости – данных за врожденный гипертро-
фический пилоростеноз не выявлено, ход верхнебрыжеечных 
сосудов правильный, видимые петли кишечника не расширены, 
активно перистальтируют. Исключена острая хирургическая 
патология, показания к госпитализации отсутствовали, рекомен-
довано амбулаторное наблюдение педиатром. С 22-го по 28-й 
дни жизни состояние оставалось стабильным, диспептических 
явлений не отмечалось. 

С 28-х суток жизни вновь появились обильная рвота, 
беспокойства, вялость. Госпитализирована в хирургическое 
отделение другой детской городской клинической больницы. 
При поступлении состояние средней тяжести, гипотрофич-
ная, вес – 3400 г. Живот не вздут, мягкий, доступен пальпа-
ции во всех отделах. Стул при осмотре желто-зеленый, жид-
кий, до 10 раз в сутки. Данные кислотно-основного статуса: 
рН 7,4, ВЕ – 7 ммоль/л, глюкоза – норма, гиперлактатемия 
(2,9 ммоль/л). В общем анализе крови – без воспалительных 
изменений. На рентгенограмме брюшной полости и при УЗИ 
живота патологических изменений не выявлено. На осно-
вании данных анамнеза и обследования поставлен диагноз: 
«Морфофункциональная незрелость желудочно-кишечного 
тракта, постнатальная гипотрофия 1–2 ст.». Принято решение 
об отмене грудного вскармливания, назначена антирефлюкс-
ная смесь. Срыгивания купированы, но продолжался частый 
жидкий стул, сохранялась сонливость, нарастала вялость. 
В динамике кишечный синдром усиливался, нарастала потеря 
в весе, появилась одышка, нарастала интоксикация. По прось-
бе родителей ребенок переведен в соматическое отделение 
Национального медицинского исследовательского центра здо-
ровья детей в возрасте 1 месяца 4 дней в тяжелом состоянии, 
за счет эксикоза, интоксикации и электролитных нарушений, 
гемоколита, неврологической симптоматики. При поступлении 
выполнено УЗИ органов брюшной полости (длина и толщина 
привратника в пределах нормы, ход верхнебрыжеечных сосу-
дов правильный), рентгенография органов брюшной полости 
(признаки частичной кишечной непроходимости). Учитывая 
отсутствие застойного отделяемого и наличие обильного стула, 
острая хирургическая патология исключена. Проводилась кон-
сервативная терапия: энтеральная пауза в течение 3 суток с 
последующим постепенным расширением перорального корм-
ления (разовый объем доведен до 60 мл). Отмечались положи-
тельная динамика, умеренная стабилизация состояния. В весе 
за 10 дней прибавила 850 г, стала спокойнее, активнее. После 
стабилизации состояния и восстановления электролитных 
нарушений продолжено дообследование: фиброэзофагогастро-
скопия – двенадцатиперстная и тощая кишки отечные с выра-
женным «налетом по типу инея» (взята биопсия). Результат 
гистологического исследования: «В собственной пластинке 
слизистой оболочки незначительная лимфоплазмоцитарная 
инфильтрация. Очаговая вакуолизация покровного эпителия 
и эозинофилия». 

На 12-е сутки госпитализации на фоне стабильного состо-
яния и расширения энтерального кормления более 60 мл отме-
чено ухудшение состояния – срыгивания желчью, частый водя-
нистый стул с прожилками крови, беспокойство. Выполнена 
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ирригография – положение толстой кишки правильное, купол 
слепой кишки в правой подвздошной области. Учитывая волно-
образное течение заболевания, проведено Rg-контрастное 
исследование желудочно-кишечного тракта per os – отмечается 
быстрый пассаж контраста в толстую кишку (за 2 ч), перераз-
дутые петли нетипично праворасположенной тонкой кишки 
(рис. 1). С целью уточнения диагноза и в связи с неэффектив-
ностью консервативной терапии принято решение выполнить 
диагностическую лапароскопию. При ревизии кишечника – все 
петли расширены до 2,0–3,0 см на всем протяжении, спав-
шихся петель кишечника не определяется. Илеоцекальный 
угол и червеобразный отросток располагаются под печенью, 
фиксированы эмбриональными тяжами, при ревизии тонкой 
кишки также выявлены эмбриональные спайки, фиксиру ющие 
тонкую кишку. Учитывая перераздутые петли кишечника, 
решено выполнить конверсию. Верхнесрединная лапаротомия. 
Выполнено разделение эмбриональных тяжей, фиксирующих 
толстую и тонкую кишку. Корень общей брыжейки расправлен, 
ширина корня после разделения спаек – более 3 см. Общая 
длина всей тонкой кишки – около 50 см, имеется врожденный 
синдром короткой кишки (рис. 2). После погружения петель 
кишечника в брюшную полость вся тонкая кишка располагает-
ся справа, толстая кишка и илеоцекальный угол располагаются 
слева. Послеоперационный период протекал без особенностей, 
пассаж по кишечнику восстановился на 3-и сутки, энтеральное 
кормление начато с 4-го дня.

Учитывая необходимость продолжения циклического 
парентерального питания по жизненным показаниям (в связи 
с сохранением кишечной и белково-нутритивной недостаточ-
ности, неполной адаптации кишечника к энтеральной нагрузке), 
с целью уменьшения риска инфекции и улучшения качества 
жизни установлен катетер длительного стояния типа Broviac 
4.2 Fr. 

Ребенок консультирован врачом-генетиком. Проведено 
молекулярно-генетическое исследование. Методом прямо-
го автоматического секвенирования исследованы экзоны 
01–07 гена CLMP, а также прилегающие интронные области. 
В экзоне 06 выявлен нуклеотидный вариант c.785_786insC в 
гомозиготном состоянии, приводящий к сдвигу рамки считы-
вания p.E262Dfs*4. Нуклеотидный вариант ранее не описан. 
Согласно базе данных OMIM, мутации в гене CLMP описа-
ны у пациентов с врожденным синдромом короткой кишки 
(OMIM 615237), наследуемым по аутосомно-рецессивному 
типу. У родителей пробанда выявлен нуклеотидный вариант 
g.122945445_122945446insG в гене CLMP в гетерозиготном 
состоянии.

Ребенок выписан в стабильном состоянии в возрасте 3 меся-
цев, на 39-е послеоперационные сутки, с массой тела 5420 г на 
циклическом режиме парентерального питания (инфузионная 
терапия в течение 16 ч), энтеральном разовом кормлении по 
75–90 мл (при увеличении объема отмечается вздутие живо-
та и усиление срыгиваний). В возрасте 6 месяцев ребенок 
усваивал возрастной объем энтерального питания с дотацией 
парентерального питания 3 раза в неделю в домашних услови-
ях. Необходимость в инфузионной терапии отпала в возрасте 
11 месяцев, внутривенный катетер длительного стояния удален. 
Ребенок растет и развивается соответственно возрасту.

О б с у ж д е н и е. Врожденный синдром ко-
роткой тонкой кишки, впервые описанный 
J. R. Hamilton et al. в 1969 г. [17], является редким 
заболеванием, и в англоязычной литературе сооб-
щается только о 43 случаях. Согласно нескольким 
исследованиям, при аутопсии нормальная длина 
тонкой кишки у детей, измеренная от связки Трейца 

до илеоцекального клапана, коррелирует с длиной 
тела. В период роста, когда длина тела увеличива-
ется с 40 до 100 см, тонкая кишка увеличивается 
со (164±54) см ((среднее значение±стандартное 
отклонение)) до (425±90) см [6]. Таким образом, 
средняя длина тонкой кишки у доношенных ново-
рождённых составляет около 240 см, увеличиваясь 
до 430 см в возрасте 15 лет [7]. Сообщается, что 
у взрослых средняя длина тонкой кишки состав-
ляет 600 см, а диапазон – от 260 до 800 см [17]. 
У недоношенных детей ожидаемая длина тонкой 
кишки коррелирует с гестационным возрастом, она 

Рис. 1. Рентгеноконтрастное исследование желудочно-
кишечного тракта per os – отмечается быстрый пассаж 
контраста в толстую кишку (за 2 ч), перераздутые петли 

нетипично праворасположенной тонкой кишки
Fig. 1. X-ray contrast study of the gastrointestinal tract per os – 
rapid passage of contrast into the colon (for 2 hours), sentinel 

loops of atypically right-sided small intestine 

Рис. 2. Интраоперационное фото. Общая длина тонкой 
кишки – 50 см, незавершенный поворот кишечника

Fig. 2. Intraoperative photo. The total length of the small 
 intestine is 50 cm, with malrotation
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удваивается с 28-й до 40-й недели беременности 
[9]. У доношенных новорожденных ВСКТК может 
проявляться, когда длина тонкой кишки составляет 
менее 75 см [18]. 

Этиопатогенез врожденного синдрома короткой 
тонкой кишки плохо изучен. Во время нормального 
эмбриогенеза удлинение средней кишки начинает-
ся на 5-й неделе беременности за счет образования 
петли, распространяющейся в пупочный канатик. 
После серии вращений по часовой стрелке и против 
часовой стрелки для приспособления к дальней-
шему удлинению и росту кишечник возвращается 
из физиологической пупочной грыжи в брюшную 
полость примерно на 10–11-й неделе беременно-
сти, когда основание брыжейки затем фиксируется 
вдоль диагонали от связки Трейца до илеоцекаль-
ного угла. J. R. Hamilton et al. [17] предположили, 
что нормальное удлинение и вращение средней 
кишки прерываются или задерживаются из-за недо-
статка пространства между развивающейся пище-
варительной трубкой и пупочным канатиком. Ряд 
авторов [19] постулировали ишемическое повреж-
дение развивающейся кишки; однако проходимость 
просвета кишечника и наличие неповрежденной 
брыжейки в этих случаях будут противоречить 
внутриутробному инфаркту кишечника. Третьи 
[20] сфокусировались на возможности дефекта 
нейроэнтерологического развития, особенно пото-
му, что дисфункция кишечника признана важным 
компонентом ВСКТК. В то время как M. S. Tanner 
et al. [21] обнаружили нарушения в межмышечном 
нервном сплетении (Ауэрбаахово) в исследовани-
ях на вскрытии, другие не смогли подтвердить эти 
результаты [20]. Это может указывать на вариации 
в спектре дисмобильности в случаях врожденного 
синдрома короткой кишки. У нашего пациента на-
рушение моторики не было преобладающим при-
знаком. 

Долгое время исследователи наблюдали семей-
ные случаи данного синдрома [17, 22]. Также сооб-
щалось о случаях врожденного синдрома короткой 
тонкой кишки в сочетании с другими врожденными 
аномалиями, включая гипертрофический пилоросте-
ноз, агенезию аппендикса, декстракардию, добавоч-
ный полупозвонок и открытый артериальный проток 
[19, 22]. Однако недавно были идентифицированы 
гены CLMP и FLNA, кодиру ющие белки, нарушение 
функции которых является причиной возникнове-
ния ВСКТК. Ген CLMP экспрессируется в эпите-
лиальных клетках различных тканей, в том числе 
кишечника, и, следовательно, потеря функции этого 
гена может вызвать дефекты пролиферации в тонкой 
кишке [15, 23, 24]. Ген CLMP кодирован на длинном 
плече 11 хромосомы в хромосомной области 11q24.1. 
В 2016 г. провели молекулярно-генетический скри-
нинг пациентов с врожденным синдромом короткой 
тонкой кишки, в результате которого было выявлено, 
что ген CLMP является  основным геном, мутации 

в котором в гомозиготном и комппаунд-гетерози-
готном состоянии приводят к развитию синдрома 
короткой кишки с аутосомно-рецессивным типом 
наследования. Ген FLNA кодирует филамин-А-
актин-связывающий белок. Ген картирован на длин-
ном плече хромосомы Х, в хромосомной области 
Xq28. Мутации в гене FLNA приводят к развитию 
различных синдромов множественных врожденных 
пороков развития, включая фронтометафизарную 
дисплазию, синдром Мельника – Нидлса, врожден-
ные пороки сердца, врожденный синдром короткой 
кишки с Х-сцепленным рецессивным типом насле-
дования. Роль FLNA в развитии поражения кишечни-
ка до сих пор до конца не установлена. У пациентов 
с ВСКТК с мутациями в гене FLNA описаны также 
множественные врожденные пороки развития, в то 
время как у пациентов с ВСКТК, обусловленным 
мутациями в гене CLMP, выявлено изолированное 
поражение кишечника [25]. Описаны случаи, когда 
у пациентов с мутациями в гене CLMP клиническая 
картина заболевания проявлялась в более раннем 
возрасте по сравнению с пациентами с мутация-
ми FLNA [25, 26]. Оба генных продукта участвуют 
в одной и той же сети взаимодействующих белков 
с актиновыми филаментами, которые участвуют 
в пролиферации клеток. Это взаимодействие  имеет 
решающее значение для развития кишечника  
[26, 27].

Модели животных со снижением экспрессии ге-
нов CLMP и FLNA могут пролить свет на основную 
патофизиологию ВСКТК. Нокдаун гена ортолога 
(CLMPa) у рыбок Данио вызывает значительное 
уменьшение длины кишечника и подтверждает 
важность CLMP в кишечном эмбриогенезе [15]. 
У мышей с нарушением нормального функциони-
рования гена CLMP наблюдаются задержка роста 
тела и неспособность усваивать питательные веще-
ства, что проявляется обезвоживанием и является 
голоданием. Однако длина кишечника у мышей-
мутантов не уменьшается по сравнению с мышами 
дикого типа, в отличие от гена CLMP человека [28]. 
Эти данные диктуют необходимость дальнейше-
го изучения генетического аспекта данного забо-
левания.

У большинства детей врожденный синдром 
короткой тонкой кишки манифестируется рво-
той и диареей, приводящими к тяжелой белко-
во-энергетической недостаточности. В то время 
как мальротация является почти универсальным 
признаком (присутствует в 96 % случаев), ассо-
циированный заворот с некрозом кишечника яв-
ляется редким осложнением. Связано это с тем, 
что короткая длина тонкой кишки предотвра-
щает возникновение заворота. Типичные про-
явления в виде срыгиваний с примесью желчи, 
 хронической диареи, нутритивной недостаточно-
сти, как у нашей пациентки, являются следстви-
ем  короткой длины кишечника, мальабсорбции 
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и нарушения моторики, которые характерны для 
ВСКТК. 

Важнейшим компонентом в лечении этих паци-
ентов является парентеральное питание с ранним 
расширением энтерального кормления [19]. Одна-
ко длительное парентеральное питание сопрово-
ждается риском развития осложнений: печеночная 
недостаточность, катетер-ассоциированный сепсис 
и катетер-индуцированной венозный тромбоз с по-
терей сосудистого доступа [29]. 

Из случаев врожденного синдрома короткой 
тонкой кишки, о которых сообщалось в литературе, 
1/3 пациентов дожили в среднем до 5,8 года (диа-
пазон – от 1 года до 18 лет). 2/3 детей умерли в воз-
расте от нескольких дней до 7 месяцев. Следует 
отметить, что большинство сообщений о летальных 
исходах опубликовано до 1980 г., когда возможно-
сти интенсивной терапии, парентерального и ис-
кусственного энтерального питания новорождён-
ных были несравнимо меньше, чем в последние 
10–15 лет [26]. Ранняя хирургическая коррекция 
мальротации и длительное сбалансированное па-
рентеральное питание являются ведущими компо-
нентами успешного лечения детей с ВСКТК.

З а к л ю ч е н и е. Врожденный синдром ко-
роткой тонкой кишки – это редкое генетически 
детерминированное заболевание, проявляющееся 
хронической диареей, рвотой, водно-электролит-
ными нарушениями и прогрессирующей гипо-
трофией в первые недели жизни. При проведении 
рентгенологических исследований желудочно-ки-
шечного тракта можно заподозрить наличие врож-
денного порока и предположить длину кишечника, 
однако диагноз врожденного синдрома короткой 
тонкой кишки верифицируется при лапароскопии 
или лапаротомии. У нашей пациентки обнаружена 
мутация в гене CLMP: в экзоне 06 выявлен нукле-
отидный вариант c.785_786insC в гомозиготном 
состоянии, и мы сообщаем об этом впервые в рус-
скоязычной литературе. Наш дальнейший анализ 
показал наследственную картину мутации в семье. 
Долгосрочная выживаемость детей с врожденным 
синдромом короткой тонкой кишки в настоящее 
время возможна при условии своевременной диа-
гностики, раннего оперативного лечения, проведе-
ния длительной инфузионной поддержки с полно-
ценным парентеральным питанием. 
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