                                Случай неонатального диабета у ребенка 4 месяцев
Саматова Б.С, врач эндокринолог Областной детской больницы г. Павлодар.

Тин И.В. эндокринолог детская поликлиника №2 г. Павлодар.
   Неонатальный сахарный диабет- редко встречающееся, гетерогенное  заболевание, проявляющееся в первые 6 месяцев жизни.

Неонатальный сахарный диабет может существовать  изолированно  или быть частью врожденных генетических синдромом как синдром Дауна, Клайнфельтера, Вольфрама, Прадера-Вилли и др. Выделяют две формы заболевания- транзиторный диабет новорожденных и перманентный сахарный диабет. В обоих случаях имеет место недостаточность секреции инсулина фетальной поджелудочной железой.

У детей существует несколько генетических вариантов  неонатального  сахарного диабета.  Активирующие  мутации генов, контролирующих закрытие АТФ-зависимых калиевых каналов (Kir6.2  SUR1и  KCNJ11) ведут  к развитию перманентной формы неонатального диабета. 
   Ниже приводим описание собственного наблюдения  ребенка с неонатальным диабетом.

     Ребенок  Касьян А. 17.04.2013г  находился  на стационарном лечении в соматическом отделении ОДБ г. Павлодара с 18.08.13г.  по 28.08.13г с диагнозом Сахарный диабет тип 1, тяжелое  течение, стадия декомпенсации, кетоацидоз 1, впервые выявленный. Неонатальный сахарный диабет, перманентная форма?
Сопутствующий Дз:  Острое нарушение мозгового кровообращения по геморрагическому типу. 

     Из анамнеза заболевания: Со слов мамы, заболел остро 16.08.13г.  Ребенок  несколько дней назад получил прививку 1АКДС. Начало заболевания с заложенности носа, кашля. Давали ибуфен, эспумизан, риназол. 18.07.13 г  с 200 часов ночи беспокойство, монотонный крик, отказ от груди. Утром вызвали СМП доставлен в ДОБ осмотрен ЛОР врачом, направлен с диагнозом ОРВИ, ринофарингит  в Областную инфекционную больницу г. Павлодара. Жалобы при поступлении  на вялость, беспокойство, отказ от груди, затрудненное дыхание. Госпитализирован в реанимационное отд. Областной инфекционной больницы. В ан. крови выявлена гипергликемия -32,0 ммоль\л. Ацетон в моче положит +++.    Проведены консультации: эндокринолога: Гипергликемия на фоне поражения ЦНС? Сахарный диабет?  нейрохирурга: Данных за объемное образование головного мозга нет. Невропатолог: Острое нарушение мозгового кровообращения по геморрагическому типу.  

МРТ- признаки очагового поражения ствола мозга на уровне моста (без накопления контрастного вещества). 

Проводилась инфузионная терапия с титрованием инсулина в возе 0,1- 0,05Е/ЕД\кг*час. Отмечалась гипергликемия после временной отмены инсулина до 20ммоль\л. Ацетон в моче положит+++, сохранялись признаки кетоацидоза.  Учитывая вышеизложенное, выставлен Дз: Сахарный диабет тип 1, тяжелое  течение, стадия декомпенсации, кетоацидоз 1, впервые выявленный. Неонатальный сахарный диабет, перманентная форма?

     После стабилизации состояния, ребенок переведен в соматическое отделение ОДБ,  с 21.08.13г получал  подкожно инсулин: Хумулин R, затем Хумалог  по 0,3ЕД -0,5ЕД ЕД*8р перед каждым кормлением, добавлен пролонгированный инсулин Левемир 1ЕД/сут. Сахар крови колебался в течение дня от 3,2 до 26,0 ммоль\л.
    Ребенок направлен на стац. лечение в соматическое отделение  ННЦМиД г. Астаны, где находился  на стац. лечении с 28.08.13г по 06.09.13г с Дз: Сахарный диабет тип 1, впервые выявленный с кетозом. Жировой гепатоз. Последствие метаболической энцефалопатии, ишемии головного мозга. Ребенок был переведен  на помповую инсулинотерапию (помпа Меdtronic Mini Med Veo),  использовался инсулин Хумалог. Суточная доза 5-6 ЕД. 

   Для верификации диагноза был направлен  для генетического исследования  в ЭНЦ г. Москвы. 

С 25.09.1г по 02.10.13г находился на обследовании в отделении наследственных эндокринопатий ЭНЦ г. Москвы.

Заключение: У пациента 5 месяцев при молекулярно-генетическом исследовании гена KCNJ11 обнаружена гетерозиготная мутация  Е229К. Выставлен Дз: Неонатальный сахарный диабет (гетерозиготная мутация  Е229К в гене KCNJ11).  Рекомендован пробный перевод на препараты  сульфонилмочевины по месту жительства.  

    В октябре 2013г  ребенок вновь направлен в ННЦМиД г. Астаны, где проведен перевод  с инсулина на препарат сульфонилмочевины (манинил по 6мг*2р).

В настоящее время ребенок (возраст 1год 8мес) получает манинил по убывающей схеме, сахар крови от 3,0 до 6,5ммоль\л в течение дня.

    Особенность данного случая в том, что на начальном этапе  были трудности в дифференциальной диагностике неонатального  сахарного диабета и острого  нарушения  мозгового кровообращения.
