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Резюме
Введение: синдром врожденной центральной альвеолярной гиповентиляции (CВЦАГВ) характеризует-
ся нарушением автономной регуляции дыхания, чаще всего во сне, в структуре общей дисфункции авто-
номной нервной системы. СВЦАГВ относится к орфанным заболеваниям. В России на 2018 год с этим 
диагнозом наблюдаются 29 детей (по информации ассоциации родителей детей с СВЦАГВ). Цель: кли-
нический интерес представляет успешный опыт применения неинвазивной вентиляции легких (НИВЛ) 
в качестве способа протезирования центральной функции дыхания у ребенка с СВЦАГВ. Материалы 
и методы: представлен клинический случай ведения ребенка с генетически подтвержденным CВЦАГВ 
в отделении анестезиологии и реанимации для детей Федерального государственного бюджетного уч-
реждения «Национальный медицинский исследовательский центр имени В. А. Алмазова» Министерства 
здравоохранения  Российской Федерации  до  выписки  домой.  Заключение:  в  представленном  случае 
у пациента с СВЦАГВ удалось добиться стабильного газообмена на фоне этапной адаптации в тече-
ние 18 дней к неинвазивной вентиляции легких только во время сна, которая и была выбрана методом 
хронической респираторной поддержки. Ребенок в возрасте 4 месяцев 14 дней в стабильном состоянии 
был выписан домой с оборудованием для респираторной поддержки и мониторинга. В каждом случае 
СВЦАГВ выбор метода вспомогательной вентиляции должен осуществляться индивидуально.

Ключевые слова: синдром врожденной центральной альвеолярной гиповентиляции, синдром «Унди-
ны», неинвазивная вентиляция
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Abstract
Introduction: the syndrome of congenital central alveolar hypoventilation (SCCAH) is characterized by dis-
turbed  autonomic  control  of  breathing  (most  frequently, while  sleeping)  in  the  structure  of  the  autonomic 
nervous  system general dysfunction. SCCAH is an orphan disease.  In Russia, 29 children were diagnosed 
the same in 2018 (based on data provided by the Association of parents who have children with SCCAH). 
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Введение
Синдром  врожденной  центральной  альвеоляр-

ной  гиповентиляции  (СВЦАГВ,  congenital  central 
hypoventilation  syndrome,  CCHS,  синдром  «про-
клятия  Ундины»)  характеризуется  альвеолярной 
гиповентиляцией  в  структуре  общей  дисфунк-
ции  автономной  нервной  системы.  Заподозрить 
СВЦАГВ с первых дней жизни возможно у детей 
с  эпизодической  или  постоянной  гиповентиляци-
ей  (гипоксемией  и  гиперкапнией)  при  отсутствии 
у них метаболических, кардио- респираторных или 
нейромышечных заболеваний.

При СВЦАГВ значительно снижены или отсут-
ствуют [1]:
 – вентиляционный ответ на гиперкапнию;
 – реакция пробуждения;
 – ощущение диспноэ при гиперкапнии и гипок-

семии.
Частота  встречаемости  СВЦАГВ  по  данным 

французского  Регистра  составляет  1:200000  [2]. 
В России на 2018 год с этим диагнозом наблюдают-
ся 29 детей, по информации Ассоциации родителей 
детей  с  СВЦАГВ.  В  русскоязычной  медицинской 
литературе описаны семь клинических случаев это-
го синдрома [3–9].

Впервые «синдром проклятия Ундины» упоми-
нается в работе Severinghaus и Mitchell в 1962 году, 
авторы описали 3 случая центрального апноэ у па-
циентов  после  нейрохирургических  операций 
на  стволе  мозга  при  засыпании  [10].  В  1970  году 

Mellins  и  соавторы  представили  первый  клиниче-
ский случай СВЦАГВ у младенца [11].

В  2003  году  удалось  установить  генетическую 
природу  данного  заболевания,  что  существенно 
улучшило  возможности  диагностики  и  верифи-
кации  диагноза  [12].  У  большинства  пациентов 
с СВЦАГВ в гене PHOX2B была выявлена мутация 
с  аутосомно- доминантным  типом  наследования, 
возникающая в 95% случаев de novo, у оставшихся 
5% больных родители имели  гетерозиготный бес-
симптомный мозаицизм [13]. Этот ген отвечает за 
развитие автономной нервной системы [12,13]. Бо-
лее 90% пациентов являются гетерозиготными но-
сителями так называемой PARM (polyalanin repeat 
mutation) мутации, характеризующейся экспансией 
GCN-повторов и увеличением количества аланино-
вых повторов  –   от  24  до  33,  с  генотипами  20/24–
20/33  (нормальный  генотип  –   20/20).  Остальные 
10% пациентов имеют NPARM (non- PARM) мута-
ции в гене PHOX2B [13]. Таким образом, с 2003 года 
«золотым стандартом» диагностики СВЦАГВ при-
нято считать молекулярно- генетическое исследова-
ние. Весь спектр методов молекулярной диагности-
ки  доступен  в  России,  возможно  выделение ДНК 
как из цельной, так и из образцов сухой крови.

Клиническое значение имеет прямая корреляция 
между количеством полиаланиновых повторов и тя-
жестью дисфункции автономной регуляции дыхания:
 – для  пациентов  с  генотипом  20/24  и  20/25  ха-

рактерна поздняя манифестация  гиповентиля-
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Purpose:  successful  experience  of  using  non-invasive  pulmonary  ventilation  as  a method of  restoring  the 
central respiratory function in a child with SCCAH is of clinical interest. Materials and methods: we present 
a clinical case of managing a child with genetically confirmed SCCAH from the pediatric department of anes-
thesiology and resuscitation at Almazov National Medical Research Center prior to discharge. Conclusion: in 
the presented case, stable gas exchange was achieved against the background of 18-day staged adaptation to 
non-invasive pulmonary ventilation while sleeping only. The adaptation was selected as a method of chronic 
respiratory support. The child was discharged from the hospital at the age of 4 months and 14 days in a stable 
condition having equipment for  respiratory support and monitoring.  In every case of SCCAH, selection of 
additional ventilation method must be individually tailored.

Key words: the syndrome of congenital central alveolar hypoventilation, Ondine’s curse, noninvasive ventilation
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ции, которая проявляется после использования 
препаратов, угнетающих дыхание, наркоза или 
респираторных инфекций и редко требует кру-
глосуточной вентиляции;

 – у пациентов  с  генотипом 20/26–20/27  степень 
гиповентиляции  варьирует  в  зависимости  от 
уровня сознания и активности пациента;

 – а пациенты с генотипом 20/28–20/33 и NPARM 
чаще всего нуждаются в постоянной вспомога-
тельной вентиляции легких [14].
Помимо нарушений дыхания, СВЦАГВ может 

включать  и  проявления  дисрегуляции  других  ав-
тономных систем: болезнь Гиршпрунга  (синдром 
Haddad, у 20% больных), опухоли нервного греб-
ня  (нейробластома,  ганглионеврома  –   чаще  все-
го  при  NPARM  мутации),  офтальмологические 
симптомы (аномалия зрачков, аномалия радужки, 
страбизм),  аритмии,  нарушения  обмена  глюкозы 
(гиперинсулинизм, гипергликемии), термолабиль-
ность,  внезапные  эпизоды  мышечной  гипотонии 
(«обмякания»),  колебания  артериального  давле-
ния [15].

СВЦАГВ  –   заболевание,  которое  будет  сопро-
вождать пациента всю его жизнь вместе с потреб-
ностью в респираторной поддержке. Эффективной 
медикаментозной  терапии  гиповентиляции  при 
данном синдроме не существует.

В настоящее время в мировой литературе пред-
лагаются  три  стратегии  обеспечения  адекватной 
респираторной терапии детям с СВЦАГВ:
1.  Традиционная  вентиляция  легких  в  первые 
6–7 лет жизни, подразумевающая под собой обя-
зательную постановку трахеостомической труб-
ки (ТТ) (Американское Торакальное Общество). 
При  наличии  у  пациента  сопутствующих  ВПР 
(болезнь Гиршпрунга, аномалии ГМ и др.) и/или 
других  патологических  состояний  (судорожный 
синдром  и  др.)  данная методика  имеет  приори-
тет, обеспечивая легкий, быстрый и контролиру-
емый доступ к дыхательным путям ребенка, по-
вышая безопасность,  уровень и качество жизни 
всей семьи. В процессе динамического наблюде-
ния у детей, нуждающихся в вентиляции только 
во время сна, возможен переход к неинвазивной 
вентиляции  с  двухуровневым  положительным 
давлением  (Bi- Level)  и  одновременной  деканю-
ляцией.

2.  Неинвазивная  вентиляция  (некоторые  центры 
в Великобритании, Австралии) может быть при-

менена с первых месяцев жизни при условии не-
обходимости в ней только во время сна.

3.  Вентиляция с применением отрицательного дав-
ления сегодня не применяется, в связи с этим не 
рассматривается в данной статье.
Клинически  значимые  особенности  применяе-

мых методов респираторной терапии представлены 
в Таблице № 1.

При проведении искусственной вентиляции лег-
ких у пациентов с СВЦАГВ целью является дости-
жение  состояния  нормовентиляции,  что  включает 
в  себя  выполнение  следующих  принципиальных 
правил:
 – достижение  нормальных  уровней  парциаль-

ного давления кислорода и сатурации в крови 
пациента –  контроль проводится лабораторно;

 – к данной группе пациентов недопустимо при-
менять понятие «пермиссивной» гиперкапнии, 
парциальное давление углекислого газа в кро-
ви всегда должно находиться в  границах нор-
мы;

 – необходимо учитывать фазы сна и глубину де-
фицита центральной регуляции процессов ды-
хания у каждого отдельного пациента при про-
ведении подбора аппаратной частоты дыхания 
и уровня чувствительности триггера.
Пациентам  с  круглосуточной  потребностью 

в вентиляции возможна имплантация диафрагмаль-
ного стимулятора [16], что позволяет существенно 
повысить  качество  жизни:  вести  активный  образ 
жизни  днем,  а  тем,  кто  вентилируется  только  во 
время сна и является носителем трахеостомы, дает 
возможность деканюляции.

Дети с CВЦАГВ могут и должны жить в домаш-
них  условиях  для  социальной  адаптации  и  адек-
ватного  психомоторного  развития.  Домашняя  ре-
спираторная  поддержка  обязана  проводиться  под 
мониторингом  (пульсоксиметрия,  транскутанная 
капнометрия).  Также  вне  лечебного  учреждения 
необходимо  наличие  для  каждого  пациента  авто-
номного источника электроэнергии, концентратора 
кислорода,  запасного  аппарата  для  искусственной 
вентиляции, аспиратора для санации верхних дыха-
тельных путей или трахеостомической трубки, са-
морасправляющегося мешка. В России на данный 
момент  юридическая  и  материально- техническая 
базы для проведения вспомогательной вентиляции 
вне лечебных учреждений находятся в стадии раз-
работки.
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Клинический случай ведения ребенка 
с СВЦАГВ

Мальчик  Е.  родился  03.06.2017  г.  в  родильном 
доме г. Э.

Ребенок  от  первой  беременности,  преждевре-
менных  родов  в  сроке  36  1/7  недель.  Родоразре-
шение  путем  кесарева  сечения  по  показаниям  со 
стороны  матери.  У  матери  в  анамнезе  первичное 
бесплодие, вегето- сосудистая дистония по гипото-
ническому  типу,  обще  равномерно  суженный  таз 
1 ст.

Масса тела при рождении 2900 г, длина –  50 см, 
окружность  головы  –   35  см,  окружность  груди  –  
32  см,  оценка  по  Апгар  7/8  баллов.  Через  1  час 
после  рождения  в  связи  с  эпизодом  апноэ  и  раз-
витием генерализованного цианоза был переведен 
в палату реанимации,  где  в  течение первых  суток 
жизни  отмечались  повторные  апноэ,  проводилась 
респираторная поддержка СРАР/IMV. Через 30 ча-
сов после рождения на фоне сохраняющихся дли-

тельных эпизодов апноэ ребенок был интубирован 
и переведен на ИВЛ. В последующем находился на 
ИВЛ, получал антибактериальную терапию по по-
воду  ИВЛ-ассоциированной  пневмонии.  За  время 
пребывания  в  стационарах  по  месту  жительства 
неоднократно предпринимавшиеся попытки эксту-
бации были безуспешны в связи с возобновлением 
эпизодов глубоких апноэ.

Динамика  клинических  симптомов,  объем 
и виды респираторной терапии, отсутствие эффек-
та  от  лекарственной  терапии  позволили  предпо-
ложить  центральный  механизм  дыхательных  на-
рушений.  Отсутствие  физиологической  реакции 
на  гиперкапнию  позволило  заподозрить  синдром 
врожденной  центральной  альвеолярной  гиповен-
тиляции. В возрасте двух месяцев было получено 
подтверждение  наличия  у  ребенка  врожденно-
го  центрального  гиповентиляционного  синдрома 
(мутация  n1=20,  n2=26  в  гене  РНОХ2В;  ФГБНУ 
«МГНЦ», г. Москва). При исследовании ДНК роди-

Таблица 1. Сравнительная характеристика методов респираторной терапии СВЦАГВ.
Table 1.  Comparative characteristics of respiratory therapy methods of congenital central hypoventilation syndrome.

Метод 
респираторной 

терапии СВЦАГВ
Инвазивная вентиляция легких Неинвазивная вентиляция легких

Используемый 
интерфейс Трахеостомическая канюля/трубка Назальная/лицевая маска

Возрастные рамки 
метода

Первые 6–7 лет жизни;
Пожизненно.

С первых месяцев жизни;
Пожизненно.

Преимущества

Стабильность дыхательных путей;
Доступность дыхательных путей;
Надежный контроль параметров вентиляции;
Надежный контроль дыхательных путей;
При наличии сопутствующих заболеваний 
гарантирует возможность немедленного 
начала ИВЛ доступным аппаратом (в т. ч. 
саморасправляющимся мешком).

Исключает возможность прямой колонизации 
нижних дыхательных путей;
Предотвращает нарушения формирования речи;
Снижает риск блокады дыхательных путей 
и внезапной смерти;
Устраняет необходимость в постоянном уходе 
за трахеостомической канюлей в виде санации 
слизи и увлажнения воздушной смеси.

Недостатки

Контаминация нижних дыхательных путей;
Дополнительное оборудование для ухода;
Нарушение формирования речи;
Осложнения в виде грануляций, пролежней, 
дислокаций ТСТ;
Требует дополнительных навыков в уходе.

«Неустойчивый» сон у младенцев и детей 
раннего возраста;
Нарушение архитектоники сна при 
использовании лицевой маски, что может 
сказаться на нейрокогнитивном развитии;
Трудности при подборе маски;
Травматизация и раздражение кожи;
Деформация лицевого скелета.

Пациенты
Требуют круглосуточной вентиляции;
Имеют сопутствующие патологии с высоким риском 
возникновения потребности в жесткой и быстрой 
принудительной полностью контролируемой ИВЛ.

Эффективно самостоятельно дышат 
в бодрствовании;
Не имеют сопутствующей патологии, требующей 
незамедлительного перехода на ИВЛ.
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телей ребенка (как у матери, так и у отца) экспансия 
GCN-повторов  (полиаланинового  тракта)  в  гене 
PHOX2B, ответственном за развитие центрального 
врожденного  гиповентиляционного  синдрома,  не 
обнаружена (ФГБНУ «МГНЦ», г. Москва).

После  верификации  диагноза  ребенок  продол-
жал находиться на ИВЛ в условиях реанимацион-
ных отделений стационаров по месту жительства. 
Основная терапия, которую ребенок получал в этот 
период, включала в себя полное энтеральное пита-
ние через желудочный зонд, муколитики, антибак-
териальные и противогрибковые препараты, цере-
бропротекторы, терапию хронической анемии.

В  возрасте  3  месяца  26  дней  ребенок  на  ИВЛ 
в состоянии медикаментозной седации в сопрово-
ждении  реанимационной  бригады  поступил  в  от-
деление  анестезиологии- реанимации  для  детей 
Детского  лечебно- реабилитационного  комплекса 
ФГБУ «НМИЦ им. В. А. Алмазова» для дальнейше-
го  лечения.  При  поступлении  состояние  тяжелое, 
тяжесть состояния обусловлена ДН смешанного ге-
неза, неврологической симптоматикой (церебраль-
ная депрессия), течением инфекционного процесса 
с поражением легких.

С момента поступления была продолжена ИВЛ 
в режиме SIMV+PC (табл. 2). Отмечались нерегу-
лярные  самостоятельные  дыхательные  попытки, 
с  частотой  до  10–20/мин.  Показатель  пульсокси-
метрии  (SpO2)  составлял  90–96%.  Гемодинамика 
была  стабильная,  ЧСС  соответствовала  возрасту, 
на прикроватном ЭКГ-мониторе были обнаружены 
единичные  наджелудочковые  экстрасистолы.  При 
осмотре  области живота  была  выявлена пупочная 
грыжа малых размеров без признаков ущемления. 
По  данным  лабораторных  исследований  при  по-
ступлении:  субкомпенсированный  респираторный 
ацидоз  (рСО2–89,2  мм  рт.  ст.),  умеренная  анемия 
(Hb - 91 г/л, Hct –  29,3%), лейкоцитоз –  17,1 х 109/л, 
лейкоформула  без  изменений  (Н/О  –   0,16), СРБ  –  
4,73  мг/л;  гипокальциемия,  умеренная  гипопроте-
инемия,  нормокоагуляция,  кетонурия  (5  ммоль/л), 
протеинурия  (0,2  г/л),  бактериурия  (2+),  уратурия 
(3+).  На  рентгенограмме  органов  грудной  клет-
ки  (ОГК)  имела место  картина  полисегментарной 
пневмонии.  ЭКГ  в  день  поступления  –   ритм  си-
нусовый,  увеличенная  электрическая  активность 
правого  желудочка.  По  результатам  обследования 
диагностирована пневмония;  в  соответствии  с  ре-
комендациями  клинических  фармакологов  прово-

дился  курс  антибактериальной  терапии  Меропе-
немом по стандартной возрастной схеме с учетом 
чувствительности  выявленных  микроорганизмов, 
посиндромная терапия, были начаты реабилитаци-
онные мероприятия.

Таким образом, основным заболеванием у дан-
ного  пациента,  по  результатам  обследования 
и клинико- лабораторной динамики, являлся «Син-
дром врожденной центральной альвеолярной гипо-
вентиляции»,  осложненный  течением  вентилятор- 
ассоциированной  пневмонии  и  астеническим 
синдромом.

К  концу  первой  недели  пребывания  в  ОАР 
для  детей  ДЛРК  в  состоянии  ребенка  появилась 
положительная  динамика  за  счет  лабораторно- 
рентгенологического  разрешения  пневмонии,  что 
позволило  снизить  параметры  ИВЛ  в  триггерном 
режиме SIMV-PS и в периоды бодрствования про-
водить респираторную поддержку во вспомогатель-
ном  режиме  СРАР/PS  (табл.  2),  полного  регресса 
кислородной  зависимости.  Необходимо  отметить, 
что в периоды сна респираторная поддержка про-
должалась в режиме SIMV-PS (табл. 2). Достигнута 
стабильная компенсация газообмена по КЩР.

Очевидно, что единственной причиной, по кото-
рой пациент был вынужден продолжать находиться 
в  стационаре,  являлась  зависимость  от  респира-
торной  поддержки  в  течение  небольшого  отрезка 
времени каждые сутки. В то же время, в периоды 
бодрствования у ребенка была возможность вести 
полноценный  образ  жизни,  соответствующий  его 
возрасту.  С  родителями  была  проведена  беседа 
о  возможности  нахождения  такого  малыша  в  до-
машних условиях при наличии домашнего респира-
тора с режимом неинвазивной вентиляции (НИВЛ, 
NIV) и готовности самих родителей к обеспечению 
условий для полноценного роста и развития ребен-
ка с учетом выявленных особенностей. Предложен-
ный вариант встретил активную поддержку семьи 
нашего пациента и в кратчайшие сроки родителями 
был приобретен весь набор техники, необходимой 
для обеспечения безопасного пребывания ребенка 
в домашних условиях, включая аппарат ИВЛ.

На  7  сутки  лечения  в  нашем  отделении  паци-
ент  был  экстубирован,  респираторная  поддержка 
продолжена в объеме НИВЛ «домашним» аппара-
том ИВЛ в триггерном режиме (таб. 2). Экскурсии 
грудной клетки оставались симметричными, явле-
ний постинтубационного стридора, ларингоспазма, 
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кислородной  зависимости не отмечалось. Повтор-
ной  интубации  и  перевода  на ИВЛ  не  потребова-
лось.  Во  время  бодрствования  самостоятельное 
дыхание у ребенка соответствовало возрасту и пол-
ностью  обеспечивало  компенсированный  газооб-
мен, что позволило ограничить время применения 
НИВЛ периодами сна.

С 7 по 12 дни лечения в отделении период бодр-
ствования составлял 4–6 часов/сутки. Во время сна 
продолжалась неинвазивная  вентиляция в режиме 
ST.  Подбор  и  коррекция  параметров  проводилась 
под  контролем  анализа  газов  крови,  оксигенация 
оставалась удовлетворительной, ДН не нарастала. 
В течение данного отрезка времени отмечалась ги-
персаливация,  восстановление  кашлевого  рефлек-
са, общая неврологическая активизация.

К 12 дню пребывания в отделении период бодр-
ствования у ребенка стал достигать 10 часов/сутки, 
во время которых пациент дышал самостоятельно 
без  какой-либо респираторной поддержки и допол-
нительной оксигенации, потребность в НИВЛ огра-
ничивалась только периодами сна.

Достигнута  клинико- лабораторная  стабилиза-
ция,  разрешение  пневмонии  и  полная  стабильная 
компенсация  газообмена.  Гемодинамика  остава-
лась  стабильной.  Энтеральное  питание  установи-
лось  в  соответствии  с  расчетными  возрастными 
физиологическими  потребностями,  восстановился 
сосательный рефлекс.

Динамика  параметров  и  режимов  респиратор-
ной поддержки за 18 суток пребывания в ОАР для 
детей представлены в Таблице 2.

По данным инструментальных методов исследо-
ваний, проведенных за время пребывания в нашем 
отделении, были получены следующие результаты:

Рентгенография органов грудной полости: по-
ложительная  динамика  в  виде  значимого  регресса 
и разрешения инфильтративных изменений в легких.

ДЭХО-КГ: данных за ВПС нет. ООО с непосто-
янным  сбросом  слева  направо,  диаметр  1 мм,  без 
нарушения  гемодинамики.  Ложная  хорда  в  ЛЖ. 
Размеры  камер  сердца,  сократимость,  систоличе-
ская и диастолическая функции в пределах нормы. 
Давление в лёгочной артерии не повышено.

Таблица 2. Параметры и режимы респираторной поддержки во время пребывания в ОАР для детей.
Table 2.  Parameters and models of respiratory support for children in ICU.

Сутки 
в ОАР 1-е 2–6е 7-е

экстубация 8-е 9-е 10–11е 12-е 13–17-е 18-е

ЭТТ/маска ЭТТ ЭТТ ЭТТ → маска Маска Маска Маска Маска Маска Маска

Сам.дых. 
за сутки 
суммарно

– – – – 2 часа 4 часа 8 часов 9 часов 10–11 часов

Режим 
ветиляции SIMV+PC SIMV+PC SIMV+PC → 

NIV NIV NIV NIV NIV NIV NIV

FiO2,% 40–30 25 21 21 21 21 21 21 21

RR апп./мин 40 40 40–35 35 35 35–33 35 35–33 30

RR спонт./
мин

10–20, 
нерегулярное

5–15, 
нерегулярное – – – – – – –

Pin, см Н2О 
ст. 18–16 16 15–16–15 15 15 14–15 14 14 14

Реер, см 
Н2О ст. 5 5 5 5 5 5 5 5 5

Tin., сек. 0.48–0.44 0.44 0.5 0.5 0.5 0.5–0.6 0.5 0.5–0.6 0.6

SpO2,% 90–96 88–100 92–95 92–97 92–96 92–100 95–100 95–100 95–100
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ЭКГ: ритм  синусовый.  Увеличена  электриче-
ская активность правого желудочка.

Холтеровское мониторирование ЭКГ 
(24 часа):  преобладающий ритм синусовый. Цир-
кадный индекс ЧСС резко снижен –  ригидный ритм. 
В течение суток субмаксимальная ЧСС достигнута 
(77% от максимально возможной для данного воз-
раста).  Одиночные  мономорфные  желудочковые 
экстрасистолы. А-В блокад не обнаружено.

УЗИ ОБП и почек: эхопризнаки умеренной ге-
патомегалии,  реактивных  изменений  в  селезенке, 
обменной нефропатии (кальций- содержащие вклю-
чения в просвете ЧЛС, более слева).

НСГ: эхопризнаки  вентрикулодилятации  сим-
метричной, легкой. Эхопризнаки легкого повыше-
ния эхоплотности ПВЗ с 2-х сторон.

Ребенок  был  консультирован  специалистами: 
неврологом, пульмонологом, нефрологом.

За время лечения в ОАР для детей пациент полу-
чил следующую терапию:

1. Респираторная поддержка: ИВЛ –   169 часов 
(7 суток),  с 7-х суток НИВЛ «домашним» аппара-
том во время сна с подбором параметров, вентиля-
ция под контролем КЩР.

2. Общий объем вводимой жидкости: по физио-
логической потребности, включая энтеральное пи-
тание  молочной  смесью.  Кормление  осуществля-
лось через желудочный зонд в период ИВЛ, после 
экстубации, по мере восстановления сосательного 
рефлекса, с переходом на питание из рожка.

3. C целью улучшения микробиоценоза кишеч-
ника: Лактобактерин в возрастной дозе.

4. Антибактериальная  терапия  проводилась 
Меропенемом в возрастной дозе, курсом 14 дней.

5. Ингаляционная терапия: Беродуал в возраст-
ной  дозе  со  снижением  частоты  использования 
вплоть до полной отмены к 14 суткам терапии; Ам-
бробене в возрастной дозе в течение 10 дней.

6. Диуретическая  терапия:  Фуросемид  в  воз-
растной дозе в течение первых 6 суток лечения, да-
лее Верошпирон и Гипотиазид в возрастных дозах 
с  постепенным  снижением  на фоне  стабилизации 
диуреза.

7. С целью профилактики остеопении: витамин 
Д3 по стандартной схеме.

8. Массаж, щадящий дренирующий с лечебной 
гимнастикой.

На 18 сутки пребывания в Центре ребенок был 
переведен  в  отделение  педиатрии  и  медицинской 

реабилитации № 1 (ОПиМР№ 1) в палату совмест-
ного пребывания с мамой в стабильном состоянии.

В ОПиМР№ 1  за  время наблюдения  состояние 
ребенка  оставалось  стабильным,  ежедневно  осма-
тривался  врачом- анестезиологом-реаниматологом. 
Мать ребенка обучена основам работы с портатив-
ным аппаратом ИВЛ для «домашней» вентиляции, 
проведению  и  интерпретации  пульсоксиметрии, 
оказанию экстренной помощи, применению само-
расправляющегося мешка и лицевой маски.

За время пребывания в педиатрическом отделе-
нии  была  выполнена  кардиореспираторная  поли-
графия (плетизмография + пульсоксиметрия) с по-
мощью монитора «Embletta»: длительность записи 
515,3 мин. Сон –  410 мин. НИВЛ –  2 сеанса: 30 мин 
и 1 ч 53 мин. (всего 2ч 23 мин), средняя SpO2 95,8%, 
во время НИВЛ SpO2 97–100%, при самостоятель-
ном дыхании во время сна SpO2 90–94–96%, деса-
тураций 124 (14,4/час); из них падения SpO2 <90% –  
54 (6,3/час); <85% –  15 (1,7/час); <80% –  1 (0,1/час); 
центральных  апноэ  –   25  (2,9/час),  длительностью 
средней 7,2 с, max –  10,1 с., сопровождавшиеся де-
сатурациями.  Время,  проведенное  с  SpO2  <90%  –  
19,1 мин.

По данным транскутанной капнографии во вре-
мя бодрствования уровень рСО2 оставался в преде-
лах 38–43 мм рт. ст., во время сна на фоне подобран-
ных параметров НИВЛ рСО2 оставался в пределах 
41–45 мм рт. ст.

Ребенок  в  возрасте  4  месяцев  14  дней  весом 
5880 г (+2980 г от рождения, + 218 г с момента по-
ступления)  в  стабильном  состоянии,  по  причине 
отказа  родителей  от  дальнейшего  стационарного 
лечения, был выписан. Патронаж в поликлинику по 
месту жительства передан.

Перед  выпиской  домой  родителями  было  при-
обретено  дополнительное  оборудование:  пульсок-
симетр,  саморасправляющийся  мешок  с  набором 
лицевых масок. Рассматривалась возможность при-
обретения второго  аппарата искусственной венти-
ляции, концентратора кислорода и транскутанного 
капнографа.

Состояние при выписке расценивалось как ста-
бильное, средней тяжести по основному заболева-
нию, удовлетворительное по самочувствию. В со-
стоянии  бодрствования  ребенок  контактен,  гулит, 
улыбается,  взгляд  фиксирует.  Мышечный  тонус 
удовлетворительный. В бодрствовании на самосто-
ятельном дыхании, без дополнительной оксигена-
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ции, средняя частота дыхания 34–40 вдохов в мин., 
механика удовлетворительная, дыхание проводит-
ся равномерно с 2х сторон. SpO2–95–100%. В пе-
риоды  сна  продолжается  НИВЛ  с  подобранными 
параметрами: ЧД апп. – 30/мин, Pin –  14 см вод. ст., 
PEEP –  5 см вод. ст., Tin (min) –  0,6 сек, Tin (max) –  
1,0 сек. Гемодинамика стабильная. Ребенок усваи-
вал полный физиологический объем энтерального 
питания,  кормление  осуществлялось  полностью 
из рожка. Физиологические отправления в норме. 
Лабораторные данные в пределах возрастных зна-
чений.

Заключение.  Выраженная  клиническая  сим-
птоматика в неонатальном периоде позволила за-
подозрить  и  подтвердить  у  ребенка  Е.  орфанное 
заболевание –   СВЦАГВ. На момент поступления 
в  наш  стационар  ведущим  патологическим  про-
цессом,  определявшим  тяжесть  состояния  па-
циента,  являлась  дыхательная  недостаточность, 
обусловленная  длительно  текущей  вентилятор- 
ассоциированной  пневмонией  на  фоне  синдрома 
врожденной  центральной  альвеолярной  гиповен-
тиляции. После  разрешения инфекционного про-
цесса в краткие сроки удалось добиться адекватно-
го газообмена с последующей этапной адаптацией 

к неинвазивной вентиляции легких только во вре-
мя  сна,  которая  и  была  выбрана методом  хрони-
ческой  респираторной  поддержки.  Пациент  Е. 
имеет достаточно благоприятный вариант течения 
СВЦАГВ, что связано с характером мутации гена 
РНОХ2В  –   20/26.  Важным  фактором  в  процессе 
работы  с  данным  пациентом  являлись  желание 
и  готовность  родителей  к  открытому  взаимодей-
ствию с медицинским персоналом, освоению азов 
ухода  и  медицинской  помощи,  поиску  решений 
в  вопросах  организации  специфических  условий 
быта для своего ребенка. Однако, в каждом случае 
СВЦАГВ выбор метода  респираторной поддерж-
ки  должен  осуществляться  по  индивидуальному 
плану, учитывая степень тяжести гиповентиляци-
онного  синдрома,  стабильность дыхательных пу-
тей, сопутствующие состояния пациента, желание 
и  понимание  родителей,  социальную  адаптацию 
семьи,  опыт  медицинских  сотрудников.  При  не-
возможности  перевода  в  стационар,  специализи-
рующийся на лечении детей с СВЦАГВ, ведение 
ребенка  должно  осуществляться  с  использовани-
ем  телемедицинского  консультирования.  Необхо-
димо ежегодное обследование в специализирован-
ном центре.
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