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Резюме
Первичная цилиарная дискинезия (ПЦД) — орфанное забо-
левание (MIM 244400), чаще всего с аутосомно-рецессивным 
типом наследования, характеризующееся дисфункцией 
подвижных ресничек. Основными проявлениями ПЦД яв-
ляются хронические заболевания верхних и нижних дыха-
тельных путей, аномалии расположения органов, которые 
встречаются примерно у 50% пациентов с ПЦД (синдром 
Картагенера), врожденные пороки сердца, также характер-
но бесплодие у мужчин и склонность к внематочным бере-
менностям у женщин. 
Цель обзора — представить данные о современных методах 
диагностики ПЦД, которые возможны в Российской Феде-
рации.

Диагностика ПЦД является сложной задачей, так как нет 
единого «золотого стандарта», позволяющего полностью 
установить или исключить заболевание. Для точного опре-
деления ПЦД необходимо проводить ряд специализиро-
ванных исследований, которые основываются на сочета-
нии клинических данных, генетического анализа, а также 
анализа ультраструктуры и функции реснитчатого эпите-
лия. Дополнительные тесты включают уровень оксида азо-
та в выдыхаемом воздухе и повторные тесты в образцах 
культур ресничек. Педиатры, неонатологи, пульмонологи 
и оториноларингологи должны поддерживать высокую ос-
ведомленность о ПЦД и направлять пациентов в специали-
зированные центры для подтверждения диагноза. 
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Сложности диагностического поиска и 
дифференциальной диагностики у ребенка  
с синдромом Германски – Пудлака 3 типа
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Резюме 
Введение. Синдром Германски – Пудлака (СГП)  

3 типа – редкое аутосомно-рецессивное заболевание, 
характеризующееся преимущественно глазокожным 
альбинизмом и качественными дефектами тромбоци-
тов, прочие клинические проявления, свойственные 
для других типов СГП (интерстициальный фиброз лег-
ких и гранулематозный колит при типах 1, 2, 4 и им-
мунодефицит при типах 2 и 10), отсутствуют. Обычно 
геморрагические проявления при СГП 3 типа ограни-
чиваются кожно-слизистым синдромом, тогда как раз-
витие тяжелого желудочно-кишечного кровотечения 
(ЖКК ), по данным литературы, является не характер-
ным и требует более глубокого анализа.

Цель. Представить клиническое наблюдение ре-
бенка с СГП 3 типа и рецидивирующим ЖКК , про-
демонстрировать сложности дифференциальной 
диагностики и обосновать необходимость мультидис-
циплинарного подхода.

Материалы и методы. Проведен ретроспективный 
анализ медицинской документации  пациента 8 лет с 
генетически подтвержденным СГП 3 типа, включая дан-
ные эндоскопических, лучевых и гемостазиологиче-
ских методов.

Результаты. У пациента с ранее известным дефек-
том тромбоцитов развились два эпизода тяжелого ЖКК 
с падением гемоглобина до 77 г/л, потребовавшие ге-
мотрансфузий. Пациент был всесторонне обследован 

по профилю гастроэнтерологии и гематологии. При 
капсульной эндоскопии выявлены ангиодисплазии 
подвздошной кишки, однако определить их как одно-
значные причины кровотечений на момент обследо-
вания было невозможно. По результатам обследова-
ния однозначной причины кровотечения выявлено не 
было, в связи с чем были сформулированы три гипо-
тезы, объясняющие клиническое течение заболева-
ния: сочетание мутаций в гене HPS3 приводит к более 
тяжелому течению геморрагического синдрома; невы-
полнение рекомендаций врачей, нарушение питания и 
режима приводит к более тяжелому течению геморра-
гического синдрома; первичные дефекты тромбоцитов 
усугубляют течение структурных дефектов кишечника.

Заключение. Несмотря на описанные в литерату-
ре легкие гематологические проявления СГП3, нужно 
проявлять настороженность в отношении возможно-
го более тяжелого течения заболевания, в том числе 
кровотечения из органов ЖКТ . Необходимы активный 
поиск и исключение структурных сосудистых аномалий 
и воспалительных изменений ЖКТ, а дифференциаль-
ная диагностика требует междисциплинарного взаимо-
действия и повторного пересмотра инструментальных 
данных. Более активное накопление данных поможет 
сравнить клиническое течение при разных генетиче-
ских вариантах и определить варианты, ассоциирован-
ные с наиболее тяжелым течением заболевания.

Ключевые слова: синдром Германски – Пудлака 3 типа, желудочно-кишечное кровотечение, тром-
боцитопатия, капсульная эндоскопия, ангиодисплазия, дифференциальный диагноз.
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CLINICAL CASE

Difficulties in diagnostic search and differential 
diagnosis in a child with Hermansky – Pudlak 
syndrome type 3

A.S. Kulagin¹, S.A. Ionova¹, A.A. Jmurova-Kriventsova¹, V.V. Kadyshev¹, R.A. Zinchenko¹

¹ Research centre of medical genetics (Moskvorechye 1 st., Moscow, 115522, Russia)

Abstract 
Introduction. Type 3 Hermansky-Pudlak 

syndrome (GFS) is a rare autosomal recessive disease 
characterized mainly by oculocutaneous albinism and 
platelet quality defects, other clinical manifestations 
characteristic of other types of GFS (interstitial 
pulmonary fibrosis and granulomatous colitis in types 
1, 2, 4 and immunodeficiency in types 2 and 10) are 
absent. Usually, hemorrhagic manifestations in type 3 
GBS are limited to the skin-mucosal syndrome, whereas 
the development of severe gastrointestinal bleeding, 
according to the literature, is not typical and requires 
a more in-depth analysis. 

Goal. To present a clinical case of a child with type 
3 GST and recurrent GCC, demonstrate the difficulties 
of differential diagnosis, and justify the need for a 
multidisciplinary approach. 

Materials and methods. A retrospective analysis 
of the medical documentation of an 8-year-old patient 
with genetically confirmed type 3 GST, including data 
from endoscopic, radiation, and hemostasis methods, 
was performed. 

Results. A patient with a previously known platelet 
defect developed two episodes of severe GCC with a drop 
in hemoglobin to 77 g/L, requiring blood transfusions. 
The patient was comprehensively examined in the 
field of gastroenterology and hematology. Capsule 

endoscopy revealed angiodysplasia of the ileum, but 
it was impossible to determine them as unambiguous 
causes of bleeding at the time of examination. 
According to the results of the examination, no 
unambiguous cause of bleeding was identified, and 
therefore three hypotheses were formulated explaining 
the clinical course of the disease: 1- a combination 
of mutations in the HPS3 gene leads to a more severe 
course of hemorrhagic syndrome; 2- failure to follow 
doctors’ recommendations, eating disorders and 
regimen leads to a more severe course of hemorrhagic 
syndrome; 3- primary defects platelets worsen the 
course of intestinal structural defects.

Conclusion. Despite the mild hematological 
manifestations of SGP3 described in the literature, 
caution should be exercised regarding the possible more 
severe course of the disease, including bleeding from 
the gastrointestinal tract. It is necessary to actively 
search for and exclude structural vascular anomalies 
and inflammatory changes in the gastrointestinal tract, 
and differential diagnosis requires interdisciplinary 
interaction and a re-revision of instrumental data. A 
more active accumulation of data will help to compare 
the clinical course with different genetic variants and 
identify the variants associated with the most severe 
course of the disease. 

Keywords: Germansky – Pudlak syndrome type 3, gastrointestinal bleeding, thrombocytopathy, capsule 
endoscopy, angiodysplasia, differential diagnosis. 
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Введение
Синдром Германски – Пудлака (Hermansky – 

Pudlak syndrome, HPS) относится к группе редких 
аутосомно-рецессивных заболеваний, в основе ко-
торых лежит нарушение биогенеза и транспорта ли-
зосомальных органелл, включая плотные гранулы 
тромбоцитов, меланосомы и при некоторых типах 
ламеллярные тельца альвеолярных макрофагов [1].  
Клинически СГП характеризуется основной три-
адой: глазокожным альбинизмом, нарушением 
агрегации тромбоцитов (тромбоцитопатией) и при 
определенных генотипах (типы 1, 2, 4) встречают-
ся гранулематозный колит, фиброз легких, а также 
иммунодефицитные состояния и неврологические 
нарушения (тип 2 и 10) [2]. Тип 3, ассоциированный 
с мутациями в гене HPS3, традиционно считается 
более легким вариантом: глазокожный альбинизм 
выражен умеренно, тромбоцитопатия проявляет-
ся в основном кожно-слизистыми кровотечени-
ями (экхимозы, длительные кровотечения после 
удаления зубов, травм), а риск легочного фиброза 
и колита минимален [3]. Однако развитие жизне- 
угрожающего желудочно-кишечного кровотече- 
ния (ЖКК) у таких пациентов может быть не-
типичным вследствие малоизученности и инди-
видуальных особенностей пациента и требует 
дополнительного обследования с обязательным 
исключением возможных структурных сосуди-
стых или воспалительных патологий ЖКТ .

В основе дифференциальной диагностики ЖКК 
при наследственных нарушениях тромбоцитар-
ного гемостаза лежит фундаментальное проти-
воречие: является ли кровотечение следствием 
собственно гемостазиологического дефекта или 
же оно обусловлено самостоятельным заболева- 
нием ЖКТ, таким как ангиодисплазии, диверти-
кулы, артериовенозные мальформации, язвенная 
болезнь или болезнь Крона. Однако ошибочная 
недооценка клинической вариабельности СГП 
может привести к избыточным госпитализациям, 
длительным обследованиям без значимого резуль-
тата, которые затягивают помощь, а также приво-
дят к снижению комплаентности семьи к лечению. 
В связи с этим в обследовании пациентов с СГП 
любого типа, в том числе с легкими клиническими 
проявлениями (СГП3), необходимо балансировать 
между диагностической настороженностью в от-
ношении органической патологии ЖКТ и клини-
чески обоснованным ограничением инвазивных, 
длительных и ресурсозатратных обследований, 
если тяжесть и характер кровотечения могут объ-
ясняться проявлениями основного гемостазиоло-
гического дефекта.

Стоит отметить, что не менее значимым, чем 
диагностический поиск, является анализ пове-
денческой стратегии пациента и его семьи: при  

врожденных нарушениях гемостаза любые травма-
тические воздействия, диетические погрешности и 
особенно несвоевременный прием гемостатиче-
ских препаратов многократно увеличивают риск 
развития и прогрессирования жизнеугрожаю- 
щих состояний. Именно поэтому формирование 
у пациента и его окружения навыков безопасно-
го поведения, экстренной самопомощи, работа с 
комплаентностью и донесение важности строго-
го следования врачебным предписаниям должно 
рассматриваться как неотъемлемая часть лечебно- 
профилактической программы [4].

Согласно доступным литературным данным, 
точное количество пациентов с синдромом Гер-
мански – Пудлака 3 типа (СГП3) в мире не установ-
лено. Основное число выявленных случаев СГП3 
связано с эффектом основателя в популяции Пу-
эрто-Рико. В центральных регионах острова рас-
пространенность может достигать 1 : 1515 человек, 
в среднем по всему острову этот показатель оце-
нивается как 1 : 27 777 человек [5]. За пределами 
Пуэрто-Рико в мировой литературе описано около  
42 случаев [6].

Цель
Представить клиническое наблюдение ребен-

ка с генетически подтвержденным синдромом 
Германски – Пудлака 3 типа и рецидивирующим 
тяжелым желудочно-кишечным кровотечением, 
продемонстрировать трудности дифференциаль-
ной диагностики этого состояния и обосновать 
необходимость мультидисциплинарного подхода 
с участием гематологов, гастроэнтерологов, эндо-
скопистов и специалистов по лучевой диагностике.

Материалы и методы
Проведены клинический осмотр и ретроспек-

тивный анализ полной медицинской документа-
ции пациента, включающей выписные эпикризы 
трех госпитализаций в федеральный и краевой 
центры, консультативные заключения пяти узких 
специалистов (гематолога, гастроэнтеролога, не-
вролога, офтальмолога, дерматолога).

Лабораторные методы включали общий ана-
лиз крови, коагулограмму с определением фибри-
ногена по Клауссу, активированного частичного 
тромбопластинового времени, протромбинового 
времени, тромбинового времени, ристоцетин- 
кофакторной активности, фактора Виллебранда, а 
также биохимический анализ крови (АЛТ, АСТ, би-
лирубин, ферритин, железо, общая железосвязы-
вающая способность), ПЦР-диагностику вирусных 
гепатитов и иммунохроматографическое иссле-
дование кала на скрытую кровь. Инструменталь-
ные методы включали эзофагогастродуоденоско- 
пию (ЭГДС), видеоколоноскопию, видео- 
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капсульную эндоскопию тонкой кишки, мульти-
спиральную компьютерную томографию (МСКТ) 
органов брюшной полости с внутривенным бо-
люсным контрастированием, КТ-виртуальную 
колоноскопию и ультразвуковое исследование 
органов брюшной полости и почек. Генетическое 
обследование включало полное секвенирование 
экзома с последующим анализом сегрегации мето-
дом секвенирования по Сэнгеру в Медико-генети-
ческом научном центре. 

Результаты
Пациент, мальчик 8 лет, с рождения имел при-

знаки глазокожного альбинизма: светлые волосы, 
бледную кожу, карие радужки с частичной пиг-
ментацией, а также горизонтально-ротаторный 
нистагм, гипоплазию фовеа, сложный гиперметро-
пический астигматизм и содружественное косо-
глазие. С шестимесячного возраста мать отмечала 
появление экхимозов на конечностях и петехиаль-
ной сыпи, а после удаления двух молочных зубов 
имело место длительное, но необильное подкрав-
ливание   из области вмешательства (прожилки 
крови в слюне).

В 2024 году пациент обратился в специали-
зированный центр наблюдения за пациентами с 
альбинизмом, где было рекомендовано проведе-
ние молекулярно-генетической диагностики для 
исключения синдромальных форм альбинизма  
(в том числе СГП). Было проведено полное секве-
нирование экзома, по результатам выявлены опи-
санные ранее варианты в гене HPS3 (NM_032383.3): 
c.1189C > T (p.Arg397Trp) в экзоне 6 и c.1870G > T 
(p.Glu624Ter) в экзоне 10. Варианты были класси-
фицированы как патогенный и вероятно патоген-
ный соответственно, а также было рекомендовано 
определить положение вариантов. Было проведено 
исследование сегрегации (исследование по Сэн-
геру трио). Вариант c.1189C > T выявлен у здоро-
вой матери, вариант c.1870G > T выявлен у здо-
рового отца. Таким образом, было подтверждено 
транс-положение вариантов и выставлен диагноз 
синдрома Германски – Пудлака 3 типа.

Первый эпизод тяжелого желудочно-кишеч-
ного кровотечения развился в июне 2025 года. Со 
слов матери, накануне на фоне погрешности в дие-
те у ребенка возникла однократная обильная рво-
та съеденной пищей темного цвета. В течение дня 
жалоб не было, однако вечером развилась повтор-
ная рвота. Ребенку не были даны назначенные при 
эпизодах кровотечений гемостатики. Позднее мать 
пациента отметила темный оформленный стул (са-
мостоятельно принимали активированный уголь), 
и через некоторое время у ребенка произошло 
синкопе. Бригадой скорой медицинской помощи 
пациент был доставлен в инфекционное отделение  

районной больницы г. Химки, откуда в связи с тя-
желой анемией переведен в федеральный центр. 
При поступлении уровень гемоглобина составил 
77 г/л, эритроцитов – 2,94 × 10¹²/л, гематокрита – 
24,5% при лейкоцитозе 14 × 10⁹/л и нормальном 
количестве тромбоцитов. В коагулограмме обра-
щало на себя внимание снижение фибриногена по 
Клауссу до 1,4 г/л (при норме 2,0–4,0 г/л), тогда как 
АЧТВ, протромбиновое время и тромбиновое вре-
мя оставались в пределах референсных значений, а 
биохимический анализ крови показал нормальный 
уровень АЛТ, АСТ и билирубина.

Инструментальное обследование в федераль-
ном центре включало несколько этапов. При про-
ведении ЭГДС данных за активное кровотечение 
получено не было, выявлены неэрозивный реф-
люкс-эзофагит и эритематозная гастропатия. На 
видеоколоноскопии в нисходящей ободочной киш-
ке у селезеночного изгиба визуализирован фикси-
рованный тромб-сгусток вишневого цвета с вялым 
подтеканием светлой крови, а после отмывания – 
поверхностный скарификат слизистой оболочки 
линейной формы длиной 1 см, на который была 
наложена эндоскопическая клипса с достижением 
гемостаза. Видеокапсульное исследование тонкой 
кишки продемонстрировало подслизистое обра-
зование в двенадцатиперстной кишке размером 
3–4 мм округлой формы с депрессией на верхуш-
ке (вероятнее всего, мелкое дивертикулоподобное 
образование или мантийная дисплазия), а также 
ангиодисплазии в терминальном отделе подвздош-
ной кишки размером 1 мм и 2 × 0,5 мм на 98 и 100% 
прохождения. После трансфузии эритроцитарной 
массы уровень гемоглобина стабилизировался на 
уровне отметки 95 г/л, и пациент был выписан.

После эпизода кровотечения пациент был кон-
сультирован гематологом, который предположил, 
что развитие профузного ЖКК может возникнуть 
не только из-за качественного дефекта тромбо-
цитов, в связи с чем рекомендовано продолжить 
обследование в хирургическом или гастроэнте-
рологическом стационаре. В плановом порядке 
черед месяц после первого кровотечения пациент 
был госпитализирован в гематологическое от-
деление краевой больницы по месту жительства 
для дообследования по поводу тромбоцитопатии 
и гипофибриногенемии. При повторном лабора-
торном контроле уровень фибриногена сохранял-
ся сниженным, составив 1,1 г/л, тогда как АЧТВ, 
протромбиновое время, тромбиновое время, ри-
стоцетин-кофакторная активность (126,6%) и фак-
тор Виллебранда (105,4%) находились в пределах 
нормы. Обращало на себя внимание снижение 
ферритина до 19,83 нг/мл (норма 30–140 нг/мл) 
при нормальном уровне железа сыворотки, что 
свидетельствовало о латентном железодефиците. 



76

Иммунохимическое исследование кала на скры-
тую кровь дало положительный результат, однако 
при повторном исследовании через четыре дня 
кровь не обнаружена. Выполненная во время го-
спитализации МСКТ органов брюшной полости 
с внутривенным болюсным контрастированием 
патологических изменений не выявила. За время 
этой госпитализации эпизодов кровотечения не 
отмечалось.

Через пять месяцев от первого кровотечения 
мать вновь заметила у ребенка черный стул, скуд-
ный и однократный, а на следующий день повто-
рился черный оформленный стул, что послужило 
причиной повторной госпитализации. Из анам-
неза выяснилось, что ранее назначенные гемоста-
тики не принимались. При поступлении уровень 
гемоглобина составил 100 г/л, в динамике снизив-
шись до 95 г/л, эритроцитов – 3,46 × 10¹²/л, тром-
боцитов – 248 × 10⁹/л. В коагулограмме отмечено 
снижение фибриногена до 1,3–1,7 г/л. Кал на скры-
тую кровь вновь дал положительный результат. 
Повторная ЭГДС выявила лишь поверхностную 
гастропатию, а КТ-виртуальная колоноскопия по-
казала лимфофолликулярную гиперплазию терми-
нального отдела подвздошной и толстой кишки. За 
время госпитализации на фоне приема гемостати-
ческой терапии кровотечения не повторялись. В 
ходе дальнейшего наблюдения в течение шести ме-
сяцев после второго кровотечения состояние оста-
валось стабильным, рецидива не было.

Обсуждение
Таким образом, при обследовании пациента с 

генетически подтвержденным синдромом Герман-
ски – Пудлака 3 типа выявлены два эпизода тяже-
лого желудочно-кишечного кровотечения, потре-
бовавшие гемотрансфузии. Несмотря на наличие 
тромбоцитопатии и стойкой гипофибриногене-
мии (уровень фибриногена 1,0-1,4 г/л), профузные 
кровотечения из ЖКК потребовали исключения 
структурных изменений как причины кровотече-
ний. Это привело к расширению диагностического 
поиска для обнаружения дополнительных источ-
ников, способных выступить причиной разви- 
тия ЖКК. Одним из возможных источников мог-
ли бы быть ангиодисплазии терминального отдела 
подвздошной кишки, обнаруженные при капсуль-
ной эндоскопии. Эти мелкие сосудистые маль-
формации у здоровых людей обычно протекают 
бессимптомно, однако на фоне тромбоцитопатии 
и гипофибриногенемии могут являться критиче-
ским источником рецидивирующих кровотече-
ний [7]. Технические возможности капсульной 
эндоскопии не позволяют провести лечебное воз-
действие, а топическая диагностика таких мелких 
поражений для последующей эндоскопической  

коагуляции или хирургической резекции край-
не затруднена [8]. Лимфофолликулярная гипер-
плазия, выявленная при КТ-колоноскопии, также 
может сопровождаться повышенной ранимостью 
слизистой и провоцировать кровотечение у паци-
ентов с гемостазиологическими нарушениями [9].

Особого обсуждения заслуживает гипофибри-
ногенемия, выявленная у данного пациента. Сни-
жение уровня фибриногена до 1,0–1,4 г/л не яв-
ляется типичным для СГП и может представлять 
собой случайное сочетание с наследственной ги-
пофибриногенемией (мутации в генах FGA, FGB, 
FGG) либо быть следствием хронической кровопо-
тери [10]. 

Важно отметить, что на догоспитальном эта-
пе пациент не получал назначенных гематологом 
гемостатических препаратов из подгруппы инги-
биторов фибринолиза (аминокапроновая кислота 
из расчета 50–100 мг/кг каждый час), необходи-
мых при признаках начала кровотечения из ЖКТ  
при СГП. Кроме того, в анамнезе обращают на себя 
внимание эпизоды погрешностей в диетическом 
питании и нарушения принципов охранительного 
режима. 

Оба выявленных у описанного нами пациента 
варианта в гене HPS3 (c.1189C > T (p.Arg397Trp), 
VCV000004613, и c.1870G > T (p.Glu624Ter), 
VCV000812964) ранее регистрировались в базе 
данных ClinVar как патогенные при синдроме Гер-
мански – Пудлака 3 типа по отдельности [11]. Одна-
ко, по данным литературы, их сочетание в компа-
унд-гетерозиготном состоянии у одного пациента 
не описано. В опубликованных случаях HPS3 за-
фиксированы иные генетические варианты: ком-
паунд-гетерозиготные c.1457G > A и c.1813G > T, 
компаунд-гетерозиготные c.65C > G и c.1193G > A, 
гомозиготная c.2887G > T (p.E963*), а также сочета-
ние c.1163 + 1G >  A с крупной делецией [3, 12–14]. 

Таким образом, представленное сочетание ге-
нетических вариантов является новым и ранее не 
описанным в научной литературе. Не исключается 
фактор влияния данных вариантов на утяжеление 
клинической картины. 

Заключение 
Цель демонстрации данного клинического 

случая – показать трудность дифференциаль-
ной диагностики рецидивирующего желудочно- 
кишечного кровотечения и описать клиническую 
вариабельность симптомов у ребенка с редкой 
наследственной патологией – синдромом Герман-
ски – Пудлака 3 типа. Несмотря на описанные ге-
матологические нарушения при СГП3, тяжелые 
рецидивирующие кровотечения из ЖКТ не стоит 
однозначно связывать с нарушением гемостаза,  
требуется глубокий анализ всех возможных  
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патогенетических путей при данном синдроме и 
исключение возможных сопутствующих структур-
ных аномалий.  

Учитывая вышесказанное, были сформули-
рованы четыре гипотезы, объясняющие клини-
ческое течение заболевания:  сочетание мутаций 
в гене HPS3 приводит к более тяжелому течению 
геморрагического синдрома; нетипичное течение 
синдрома Германски – Пудлака 3 типа у данного 
пациента на фоне несоблюдения охранительного 
режима и лечебных мероприятий при эпизодах 
кровотечений; первичные дефекты тромбоцитов 
усугубляют течение структурных дефектов кишеч-
ника; наличие других гематологических нарушений 
(гипофибриногенемии) приводит к усугублению 
проявления заболевания, в свою очередь, наруше-
ния могут быть как случайным сочетанием двух 
заболеваний, так и расширением клинического  
спектра СГП3.

В ведении пациентов с СГП необходимо всесто-
роннее участие гематологов, строгое выполнение 
рекомендаций по терапии, диете и охранитель-
ному режиму. При врожденных нарушениях ге-
мостаза любые травмы слизистых оболочек, даже 
микротравмы, возникающие при употреблении 
жесткой, острой или грубой пищи, а также при не-
достаточном пережевывании,  создают условия для 
возникновения кровотечения, которое в условиях 
тромбоцитопатии и гипофибриногенемии может 
приобрести затяжной и массивный характер. В тех 

случаях, когда на фоне строгого соблюдения всех 
врачебных назначений рецидивы кровотечений 
сохраняются, диагностический поиск должен быть 
продолжен с использованием всего арсенала со-
временных методов визуализации для выявления 
возможных органических изменений, доступных 
для целенаправленного хирургического или эндо-
скопического лечения. 

Врачам различных специальностей – гематоло-
гам, гастроэнтерологам, педиатрам, хирургам – при 
ведении пациентов с наследственными нарушени-
ями гемостаза и рецидивирующими кровотечения- 
ми следует всегда помнить о возможности сочета-
ния двух патологий: наследственных синдромов, 
сопровождающихся гемостазиологическими нару-
шениями, и вторичных сосудистых или воспали-
тельных поражений желудочно-кишечного тракта.

Заключение 
Таким образом, представленное сочетание ге-

нетических вариантов является новым и ранее не 
описанным в научной литературе. Не исключается 
фактор влияния данных вариантов на утяжеление 
клинической картины. Только мультидисципли-
нарный подход, тщательный анализ инструмен-
тальных данных в федеральных центрах и строгое 
следование алгоритмам дифференциальной диа-
гностики позволяют избежать диагностических 
ошибок. 
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