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Острый панкреатит является заболеванием, вы-
званным аномальной активацией ферментов под-

желудочной железы, оказывающих пищеварительное 
действие на саму железу и окружающие органы. За по-
следние годы отмечается рост заболеваемости панкреа-
титом в детской популяции, что может отражать как ис-
тинное увеличение частоты случаев, так и улучшение 
диагностики. Частота панкреатита у детей составляет от 
3,6 до 13,2 случая на 100 тыс. человек, из которых тяже-
лые формы составляют от 15 до 20% [1].  
Этиология панкреатита у детей отличается от таковой 

у взрослых: если у последних ведущими факторами яв-
ляются употребление алкоголя и обструкция выводных 
протоков, то в детском возрасте спектр причин гораздо 

разнообразнее, при этом 25–35% случаев острого пан-
креатита остаются идиопатическими [2]. 
Наиболее полно этиопатогенетическая структура 

панкреатитов отражена в классификации TIGAR-O 
(toxic-metabolic, idiopathic, genetic, autoimmune, recur-
rent/acute, obstructive). Ведущие причины развития 
патологии у детей – генетические факторы (мутации), 
аномалии развития панкреатических протоков, по-
следствия травм и операций, инфекционные пораже-
ния железы, желчнокаменная болезнь, хронический 
холецистит с обструкцией выводных протоков. Среди 
генетических факторов, обусловливающих развитие 
заболевания, ключевое значение имеют следующие 
мутации: катионного трипсиногена (кодируемого ге-
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Аннотация 
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Abstract 
After excluding the common causes of pancreatitis in children, physicians often encounter idiopathic forms of the disease, which account for up 
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ном PRSS1); трансмембранного регулятора хлорид-
ного канала (ген CFTR); ингибитора серин-протеазы 1 
Kazal (ген SPINK1), трансмембранного регулятора (ген 
CTRC), химотрипсина С (ген CTRC). Их результатом 
является нарушение баланса активации и инактива-
ции трипсиногена в ацинарных клетках и протоках 
поджелудочной железы, приводящее к непосред-
ственному ее повреждению. Мутации наследуются 
аутосомно-доминантно, но описаны и аутосомно-ре-
цессивные формы. Частота встречаемости наслед-
ственного панкреатита, по разным данным, варьирует 
от 14 до 79% среди пациентов с хроническим и реци-
дивирующим панкреатитом [3].  
В оценке функционального состояния поджелудоч-

ной железы большое значение придается определению 
ферментного спектра крови и мочи, наличию «фено-
мена уклонения ферментов». Наиболее распростра-
нено изучение активности амилазы, трипсина, его ин-
гибитора, эластазы, липазы в сыворотке крови, а также 
амилазы, липазы в моче, повышенные уровни которых 
считают основными лабораторными маркерами пан-
креатита. У здоровых детей уровень амилазы в крови и 
соотношение амилазы крови и мочи – величины посто-
янные. При обострении панкреатита содержание ами-
лазы в крови и моче может увеличиваться в 5–10 раз.  
В период выраженного обострения панкреатита не-
редко регистрируется повышенный уровень эластазы 
крови, активность которой повышается раньше, чем 
уровни других протеолитических ферментов [4].  
В педиатрической практике обращает на себя внима-

ние быстрый переход от острого панкреатита к хрони-
ческому (в среднем за 3,79 года) [5]. У 10–30% пациен-
тов с идиопатической формой наблюдается прогресси-
рование заболевания в острую рецидивирующую, а за-
тем и в хроническую стадию [2].  
Столь агрессивное течение заболевания требует тща-

тельного анализа вовлеченных этиологических факто-
ров. С внедрением более широкого генетического те-
стирования было показано, что мутации в генах, ассо-
циированных с панкреатитом, часто являются причи-
ной как острого рецидивирующего, так и хронического 
панкреатита у детей. 
Данные ряда исследований свидетельствуют, что ге-

нетическая предрасположенность выявляется почти у 
половины детей с идиопатическим хроническим и ост-
рым рецидивирующим панкреатитом и у трети пациен-
тов с острым панкреатитом, а наличие мутаций яв-
ляется значимым предиктором трансформации острой 
и рецидивирующей форм заболевания в хронический 
панкреатит [2]. 
Исторически наследственный панкреатит опреде-

лялся как панкреатит, ассоциированный с высокопе-
нетрантными герминальными мутациями, в частности 
в гене катионного трипсиногена (PRSS1). Формы пан-
креатита, связанные с наследованием иных генетиче-
ских вариантов не по аутосомно-доминантному типу, 
относили к семейному панкреатиту. Такое определение 
включает и генетические мутации, наследуемые как по 

аутосомно-рецессивному, так и по сложному типу, а 
именно – в генах SPINK1 и CFTR [5]. 
Современные представления о наследственном пан-

креатите сформировались после открытия в 1996 г. пер-
вой ассоциированной мутации R122H в гене PRSS1.  
К настоящему времени идентифицирован целый 
спектр патогенных вариантов, включая гены SPINK1, 
CFTR, CTRC, CPA1, CASR и claudin-2, часто требующий 
сочетанного воздействия генетических и средовых фак-
торов, нарушающих баланс в системе регуляции про-
теаз.  
Патогенные варианты PRSS1, преимущественно мута-

ции R122H и N29I, наследуются по аутосомно-доми-
нантному типу с высокой пенетрантностью и представ-
ляют собой мутации, приводящие к изменению свойств 
катионного трипсиногена. Он становится склонным к 
преждевременной самоактивации и устойчивым к рас-
щеплению (аутолизу). Это нарушает баланс в поджелу-
дочной железе, запуская неконтролируемый каскад ак-
тивации пищеварительных ферментов, что в итоге при-
водит к аутоперевариванию ткани и развитию хрониче-
ского панкреатита [6].  
В отличие от них, мутация N34S в гене SPINK1 яв-

ляется вариантом, ослабляющим ингибирование трип-
сина, и в гетерозиготной форме обычно выступает не 
как самостоятельная причина, а как модификатор забо-
левания, требующий дополнительных генетических 
или средовых триггеров для манифестации панкреа-
тита.  
Гетерозиготные мутации в гене CFTR (такие как 

R75Q) выявляются у 25–30% пациентов с идиопатиче-
ским хроническим панкреатитом. В то время как гомо-
зиготные формы вызывают классический муковисци-
доз, носительство одной мутации нарушает функцию 
хлорного канала, что считается независимым фактором 
риска развития гипоферментного панкреатита [7].  
Таким образом, современная классификация рас-

сматривает генетические варианты при наследствен-
ном панкреатите в континууме от однозначно патоген-
ных (PRSS1) до модифицирующих (SPINK1, CTRC), фе-
нотипический вклад которых определяется сложным 
взаимодействием в системе регуляции панкреатиче-
ских протеаз. 
Показания для проведения генетического тестирова-

ния с целью выявления наследственного панкреатита 
определяются на основе комплексного анализа клини-
ческой картины и семейного анамнеза. Первоначаль-
ный этап включает тщательное изучение медицинской 
истории пациента для исключения вторичных причин 
панкреатита, таких как системные заболевания, прием 
лекарственных препаратов или инфекционные про-
цессы. Диагностический алгоритм дополняется инстру-
ментальными исследованиями – ультразвуковым ска-
нированием, компьютерной томографией и магнитно-
резонансной холангиопанкреатографией (МРХПГ), 
позволяющими визуализировать структурные анома-
лии и обструктивные изменения панкреатобилиарной 
зоны. Следует учитывать, что информативность 
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МРХПГ в выявлении панкреатобилиарных мальюнк-
ций у пациентов младше 2 лет ограничена, что может 
потребовать повторного исследования или проведения 
эндоскопической ретроградной холангиопанкреатогра-
фии.  
Генетическое тестирование рекомендуется при нали-

чии одного или нескольких критериев: семейного 
анамнеза, отягощенного по идиопатическим формам 
хронического и острого рецидивирующего панкреа-
тита, особенно с дебютом в детском возрасте; выявле-
ния у родственников известных патогенных мутаций, 
ассоциированных с наследственным панкреатитом; 
случаев необъяснимого развития панкреатита у детей; 
диагностики идиопатического хронического панкреа-
тита у лиц моложе 25 лет; наличия рецидивирующих 
эпизодов острого панкреатита неустановленной этио-
логии, а также при соответствии пациента критериям 
включения в утвержденные исследовательские прото-
колы [8]. Данный диагностический подход позволяет 
стратифицировать риск и оптимизировать алгоритм 
молекулярно-генетического обследования. 
Современные исследования в педиатрии связывают 

определенные генетические мутации с ранним дебю-
том и быстропрогрессирующим течением заболевания 
[5]. Это, в совокупности с рядом уникальных клиниче-
ских особенностей и значительным повышением риска 
развития карциномы поджелудочной железы, делает 
наследственный панкреатит предметом активных дис-
куссий и интенсивного изучения.  
Цель исследования – на примере клинического слу-

чая проанализировать диагностические и терапевтиче-
ские аспекты ведения пациента с идиопатическим пан-
креатитом, включая интерпретацию критериев направ-
ления на молекулярно-генетическое тестирование и об-
основание персонифицированного подхода к лечению. 

 
Клинический случай 
Девочка 4 лет поступила 04.04.2023 с жалобами на 

многократную рвоту и боли в животе. Из анамнеза из-
вестно, что с декабря 2021 г. у ребенка наблюдались 
респираторные симптомы, а в марте 2022 г. был диаг-
ностирован токсокароз, пролеченный специфической 
терапией. Однако в ноябре 2022 г. развился острый 
панкреатит с ферментативным перитонитом, потребо-
вавший лапароскопического вмешательства. В 2023 г. 
осуществлялись повторные госпитализации по поводу 
панкреатита.  
Анализ крови показал лейкоцитоз (12,8×109/л), тром-

боцитоз (412×109/л), повышенные уровни аланинами-
нотрансферазы (205 Ед/л) и аспартатаминотрансфе-
разы (157 Ед/л), а также амилазы крови (430 Ед/л) и 
мочи (8671 Ед/л), что подтверждает активный воспали-
тельный процесс и поражение поджелудочной железы.  
Уровень амилазы демонстрирует характерную дина-

мику, соответствующую острому панкреатиту с быст-
рым разрешением. Начальное значение амилазы мочи 
6640 Ед/л (05.04.2023, 6:00) уже значительно превы-
шает норму (до 1000 Ед/л), а через 12 ч наблюдается 

резкий подъем до 19 340 Ед/л (05.04.2023, 18:00), что 
является диагностически значимым пиком. В после-
дующие сутки отмечается постепенное снижение –  
13 250 Ед/л (06.04.2023, 6:00), затем выраженное паде-
ние до 1636 Ед/л (07.04.2023, 6:00) и 369 Ед/л 
(07.04.2023, 18:00), что свидетельствует о быстром ку-
пировании процесса. Небольшой подъем до 1176 Ед/л 
(08.04.2023, 6:00) может отражать остаточную фермен-
тативную активность.  
При поступлении уровень амилазы крови составлял 

430 Ед/л, затем резко вырос до 1938 Ед/л. С 06.04.2023 
началось стойкое снижение до 173 Ед/л, и к 08.04.2023 
показатель почти нормализовался (136 Ед/л). Такая ди-
намика с высоким пиком и быстрой нормализацией ха-
рактерна для острого панкреатита средней степени тя-
жести.  
Ультразвуковое исследование органов брюшной по-

лости выявило увеличение поджелудочной железы, 
диффузные изменения ее паренхимы, наличие выпота 
в сальниковой сумке (до 20 мл), что соответствовало 
острому панкреатиту с отрицательной динамикой.  
Лечение в реанимации включало инфузионную тера-

пию, парентеральное питание, антибиотик меропенем 
(380 мг 3 раза в день), ингибиторы протеаз (гордокс), 
октреотид для подавления секреции поджелудочной 
железы, спазмолитики (дротаверин) и омепразол.  
Положительная динамика демонстрирует эффектив-

ность комплексного лечения. Быстрое снижение 
уровня амилазы с третьих суток лечения свидетель-
ствует о купировании острого воспалительного про-
цесса в поджелудочной железе.  
Прогноз благоприятный при условии сохранения по-

ложительной динамики. Однако сохраняется риск хро-
низации панкреатита и формирования псевдокист, что 
требует длительного наблюдения.  

 
Обсуждение 
Учитывая идиопатический характер панкреатита у 

пациентки, отсутствие установленных этиологических 
факторов и молодой возраст манифестации заболева-
ния, представляется клинически обоснованным на-
правление на медико-генетическое консультирование с 
последующим молекулярно-генетическим тестирова-
нием. Современные данные свидетельствуют, что более 
25% случаев идиопатического панкреатита в детском 
возрасте ассоциированы с патогенными вариантами в 
генах PRSS1, SPINK1, CFTR и CTRC. Диагностический 
алгоритм должен включать комплексный анализ ука-
занных генов, что соответствует международным кли-
ническим рекомендациям. Выявление генетической 
предрасположенности имеет не только диагностиче-
ское, но и прогностическое значение, позволяя оценить 
риск хронизации процесса, определить тактику дина-
мического наблюдения и решить вопрос о необходимо-
сти обследования родственников первой линии род-
ства. Полученные результаты позволят верифициро-
вать форму заболевания и разработать персонализиро-
ванный подход к долгосрочному ведению пациентки. 
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Заключение 
Данный клинический случай демонстрирует слож-

ную диагностическую задачу, связанную с развитием 
острого панкреатита у ребенка на фоне сочетанной па-
тологии. Хотя положительная динамика на фоне ком-
плексной терапии (инфузионной, антибактериальной, 
противопаразитарной) подтвердила правильность ле-
чебной тактики, это не отменяет необходимости поиска 
генетической предрасположенности.  
Учитывая идиопатический и рецидивирующий ха-

рактер панкреатита в педиатрической практике, дан-
ный случай наглядно иллюстрирует актуальность свое-
временного направления на медико-генетическое кон-
сультирование. Комплексное генетическое тестирова-

ние (анализ генов PRSS1, SPINK1, CFTR, CTRC) яв-
ляется обязательным компонентом обследования, так 
как позволяет выявить наследственную предрасполо-
женность, определяющую риск хронизации процесса. 
Таким образом, междисциплинарный подход с обяза-
тельным участием генетика необходим для установле-
ния полной картины заболевания, разработки долго-
срочной стратегии наблюдения и профилактики реци-
дивов, а также для определения круга родственников, 
нуждающихся в скрининге. 
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