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Резюме. в лекции представлены основные принципы диетотерапии наследственных болез-
ней обмена веществ. Эффективная диетотерапия разработана для фенилкетонурии (Фку), 
лейциноза (запах мочи кленового сиропа), органических ацидурий (метилмалоновой, про-
пионовой, изовалериановой и глутаровой), некоторых форм гомоцистинурии, галактоземии, 
фруктоземии и др. приведены рекомендации по составлению диеты, указаны исключаемые 
продукты. показана эффективность сочетания диеты и лекарственной терапии.
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Summary. the lecture presents the basic principles of diet therapy of hereditary metabolic diseases. 
effective diet therapy is developed for phenylketonuria (fku), leucinosis (urine smell maple syrup), 
organic aciduria (methylmalonic, propionic, isovalerian and glutaric), some forms of homocystinuria, 
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диетотерапия — один из основных эффек-
тивных методов лечения наследственных бо-
лезней обмена веществ (НБо), который заклю-
чается в ограничении поступления тех веществ, 
обмен которых нарушен в результате фермента-
тивного блока. Более 2/3 болезней НБо мани-
фестируют в раннем детском возрасте.

Актуальность нутритивной терапии на 
сегодня велика в связи с ранним выявлением 
НБо массовым скринингом, позволяет предот-
вратить тяжелые метаболические кризы, совер-
шенствовать молекулярно- генетические мето-
ды диагностики и медико- генетического кон-
сультирование, проводить длительную коррек- 

цию, иногда в течение всей жизни и, как след-
ствие, — социальная адаптация больных. Эф-
фективная диетотерапия разработана для фе-
нилкетонурии (Фку), лейциноза (запах мочи 
кленового сиропа), органических ацидурий 
(метилмалоновой, пропионовой, изовалериано-
вой и глутаровой), некоторых форм гомоцисти-
нурии, галактоземии, фруктоземии и др.

Лечение фениЛкетонурии (фку)

Фку входит в группу гиперфенилаланине-
мий (ГФа), обусловленных нарушением обме-
на незаменимой аминокислоты фенилалани-
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на — Фа, поступающей в организм человека с 
белковой пищей. ГФа объединяет гетероген-
ную группу, сходных по клиническим призна-
кам — классическую Фку, обусловленную де-
фицитом фермента фенилаланин-4-гидрокси-
лазы (ФаГ) и ГФа, связанные с нарушением 
обмена тетрагидробиоптерина (вН4). так как 
Фа требуется для нормального развития и ро-
ста ребенка особенно в раннем возрасте, диета 
рассчитывается строго по его количеству в 
пределах возрастной нормы. источником Фа 
является грудное молоко и его заменители. ле-
чебное питание вводится с момента под-
тверждения диагноза классической Фку.

основная цель лечения ГФа — снизить Фа 
крови, повысить толерантность (переноси-
мость) Фа, получаемого с натуральной пищей, 
избежать тяжелой неврологической симптома-
тики и улучшить качество жизни пациента. 
выбор тактики лечения, включая диетотера-
пию и фармакотерапию, определяется с учетом 
первичного биохимического дефекта и формы 
ГФа. Эффективность проводимого лечения за-
висит от времени начала адекватной патогене-
тической терапии.

Патогенетически обоснованным методом 
лечения ФаГ-дефицитной ГФа является дие-
тотерапия с ограничением фенилаланина в ра-
ционе больных за счет исключения высокобел-
ковых продуктов. Недостающее количество 
белка восполняют за счет специализированных 
продуктов лечебного питания, с частичным или 
полным исключением фенилаланина. Больным 
ФаГ-дефицитной ГФа, чувствительным к син-
тетическому аналогу тетрагидробиоптерина 
(вН4) назначают сапроптерин («куван»).

для вН4-дефицитных форм ГФа патогене-
тическим методом лечения является ежеднев-
ный прием синтетического аналога ВН4 — 
(Куван) и диеты.

установлено, что чем младше ребенок, тем 
в большем количестве Фа для нормального ро-
ста и развития он нуждается. 40% пищевого 
Фа у детей первого года жизни расходуется на 
синтез собственных белков. повышенный уро-
вень Фа в крови оказывает негативное влия-
ние на развитие головного мозга. Недостаток 
Фа в организме может стать причиной отрица-
тельного азотистого баланса и нарушений ну-
тритивного статуса. поэтому очень важно 
определить адекватную суточную потребность 
содержания Фа в рационе больного ГФа. дие-
тическое лечение следует начинать сразу при 
подтверждении диагноза Фку и проведения 
тестирования на чувствительность к сапропте-
рину (кувану). согласно современным данным, 

диетическое лечение назначают при уровне Фа 
на скрининге ≥360 мкмоль/л (≥6 мг/дл).

СбаЛанСированноСтЬ Лечебной диеты — 
заЛоГ уСпешноГо Лечения

• Необходимость соблюдения малобелковой 
диеты несет за собой значительные изме-
нения в балансе питательных веществ в 
рационе больных.

• ограничительная диета сопровождается 
значительным сдвигом в составе всех ну-
триентов, но главным образом — жиров и 
витаминно- минерального комплекса.

• очень важно применение специализиро-
ванных малобелковых продуктов, позволя-
ющих адекватно корректировать рацион.

• применение современных аминокислотных 
смесей, сбалансированных по витаминно- 
минеральному составу, позволяет успешно 
решать проблему коррекции рациона.

• использование несбалансированных по 
жирам, витаминам и минералам лечебных 
продуктов требует дополнительного био-
химического контроля и коррекции.

рацион больного Фку строят по принципу 
резкого ограничения фенилаланина, поступаю-
щего с пищей. из питания исключают продук-
ты с высоким содержанием белка (соответ-
ственно и фенилаланина): мясо, мясопродукты, 
рыбу, рыбопродукты, творог, яйцо, бобовые, 
орехи, шоколад и др. допустимые в диете нату-
ральные продукты: овощи, фрукты и некоторые 
другие продукты с низким содержанием белка 
вводят в соответствии с подсчетом содержаще-
гося в них фенилаланина, а для детей в возрас-
те до 1 года — женское молоко, детские молоч-
ные смеси.

в расчетах питания используют принятые 
нормы физиологической потребности в основ-
ных нутриентах для больных различных воз-
растных групп в соответствии с мр 2.3.1.2432–
08. допускается уменьшение количества 
 суточного белка в рационе (не более 10%) в за-
висимости от толерантности больного к пище 
и к фенилаланину, а также от состояния нутри-
тивного статуса.

Белок за счет естественных продуктов в ди-
ете рассчитывается, исходя из допустимых су-
точных количеств Фа с учетом, что 1 г белка 
содержит приблизительно 50 мг Фа. в зависи-
мости от переносимости пищевого фенилала-
нина допустимое и безопасное количество Фа 
в сутки составляет от 90 до 35 мг/кг массы 
тела для детей первого года жизни. в питании 
детей старше года допустимое количество Фа 
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постепенно снижается от 35 до 10 мг/кг массы 
тела ребенка (табл. 3).

Недостающее количество белка восполня-
ется за счет специализированных лечебных 
продуктов питания — смеси аминокислот без 
фенилаланина. аминокислотные смеси разли-
чаются по белковому эквиваленту (БЭ) (от 13 г 
до 77,5 г на 100 г сухого продукта) и другим 
питательным веществам (углеводы, жиры, ви-
тамины, микро- и макроэлементы). все смеси 
в своем составе не содержат фенилаланина. 
аминокислотные смеси с содержанием 13–15 г 
БЭ в 100 г сухой смеси предназначены для де-
тей первого года жизни. детям старше года на-
значают смеси с более высоким БЭ.

Особенности лечебного питания для де-
тей до 1 года:

• использование лечебных смесей, макси-
мально адаптированных по составу к по-
требностям грудного ребенка;

• своевременное введение прикорма в виде 
специализированных низкобелковых про-
дуктов на основе крахмалов, а также ово-
щи и фрукты;

• как и при вскармливании здорового ре-
бенка, ввод прикорма делать постепенно;

• прикорм дается после аминокислотной 
смеси и груди;

• химический состав лечебного рациона 
должен соответствовать суточной потреб-
ности в белках, жирах, углеводах, витами-
нах, минеральных веществах.

На первом году жизни ребенка необходим 
ежедневный подсчет количества фенилаланина 
в пищевом рационе, учет белков, жиров и угле-
водов. расчет суточной дозы специализирован-
ного продукта производят по формуле:

(ps- pn) х 100
p

где ps — суточное количество белка; pn — бе- 
лок естественных продуктов, p — количество 
белка в 100 г сухого специализированного про-
дукта.

пример расчета питания ребенка  
с фку до 1 года

ребенок в возрасте 5 мес. масса тела 
7000 г., получает грудное молоко, кашу из саго, 
фруктовое пюре и сок. для лечебного питания 
используется аминокислотная смесь Хр ана-
лог lcp.

таблица 3
допустимое количество фенилаланина в питании 

больных с ГФа в зависимости от возраста

возраст пациентов количество фенилаланина
(мг/кг массы тела в сутки)

от 0 до 2 месяцев 90–60
2–6 месяцев 55–45

6–12 месяцев 40–35
1–3 года 35–25
3–7 лет 25–20

7 лет и старше 20–10

показатели расчет примечание
общее суточное количество белка в рационе  
больного в соответствии с рекомендуемыми  

возрастными нормами

2,5 × 7=19,5 г (табл. 2)

общее суточное количество фениланина,  
исходя из допустимых количеств фениланина  

для больных детей

45 × 7=315 мг (табл. 3)

допустимое количество белка за счет  
естественных продуктов (каши из саго,  

фруктовых пюре и сока)

315:50=6,3 г 1 г. белка содержит 50 мг Фа

количество белка за счет грудного молока 6,3–0,2–0,3–0,12=5,7 г
суточное количество

грудного молока
(5,7 × 100) = 570 Грудное молоко содержит

1,1–1,5 г белка
количество белка за счет специализированного 

продукта Xp аналог lcp
17,5 г — 6,3 г = 11,2 г

суточное количество сухого специализированного 
продукта Xр аналог lcp

(11,2 × 100)/13=86, 2г 100 г сухой смеси Xp аналог 
lcp содержит 13 г белка

Необходимое суточное
количество жира в рационе

6 × 5=30 г (табл. 2)

допустимое суточное количество углеводов  
в рационе

13 × 5=65 г (табл. 2)
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Особенности пищевого рациона старше 
1 года:

• использование аминокислотных смесей для 
восполнения дефицита белка в рационе;

• необходимость исключения продуктов 
животного происхождения приводит не 
только к снижению квоты белка, но и к де-
фициту жира, особенно испытывают де-
фицит незаменимых длинноцепочечных 
полиненасыщенных жирных кислот и 
углеводов в питании ребенка;

• рекомендуемое распределение энергети-
ческой ценности лечебного рациона за 
счет белков — 10–15%, жиров — 30–35%, 
углеводов — 50–60%.

пример расчета питания ребенку с фку

ребенок 3 лет, масса тела 14,5 кг
1. общее суточное количество белка в рацио-

не больного (см. табл. 2) — 54,0 г;
2. допустимое суточное количество фенилала-

нина (см. табл. 3) — 25 × 14,5 = 363 мг;
3. допустимое количество белка естественных 

продуктов (1 г белка содержит 50 мг фени-
лаланина): 363:50 = 7,3 г;

4. БЭ специализированного продукта на осно-
ве смеси l-аминокислот без фенилалани-
на — 54,0–7,3 = 46,7 г;

5. суточное количество аминокислотной смеси 
(100 г содержит 20 г белка)-46,7 × 100:20 = 
= 233г;

6. рекомендуемое суточное количество жира в 
рационе (см. табл. 2) — 60 г;

7. рекомендуемое суточное количество углево-
дов (см. табл. 2) — 261 г.
для удобства организации лечебного рацио-

на используют так называемый «пищевой све-
тофор», в котором натуральные продукты раз-
делены на три группы в зависимости от содер-
жания в них белка. в «красный» список входят 
продукты с высоким содержанием Фа, кото-
рые полностью исключаются из рациона боль-
ных Фку.

«желтый» список — продукты, которые 
содержат умеренное количество белка и Фа, 
и поэтому должны равномерно распределять-
ся в течение дня и использоваться с осторож-
ностью, с систематическим контролем Фа 
крови.

«Зеленый» список — продукты, содержа-
щие незначительное количество Фа. они мо-
гут быть включены в ежедневный рацион и 
свободно распределяться в рационе в течение 
дня также под контролем уровня Фа в крови.

при назначении диеты важен индивидуаль-
ный и дифференцированный подход к исполь-
зованию специализированных и натуральных 
продуктов соответственно возрасту больного. 
в диетотерапии необходимо учитывать:

 – клиническую форму заболевания;
 – уровень Фа в крови;
 – возраст больного;
 – нутритивный статус (физическое разви-

тие);
 – толерантность пациента к пищевому Фа;
 – количество Фа и натурального белка, по-

лучаемого с пищей;

КРАСНЫЙ СПИСОК
(продукты не использовать в рационе питания!)

Мясо и мясные изделия Баранина, говядина, свинина, мясо птиц (куры, утки, индейка и т.п.),  
колбасы, паштеты, сардельки, сосиски, субпродукты (печень, почки, сердце и т.п.), 

мясные деликатесы (карбонат, буженина и т.п.)
Рыба и рыбные продукты рыба морская и речная свежая и замороженная, рыбные консервы, икра, крабовые  

и рыбные палочки, креветки, моллюски, пасты и паштеты, раки
Творог и сыры творог, творожки, творожные массы и сырки, брынза, сыры твердые и мягкие,  

сыры и сырки плавленые, сырные пасты
Хлеб и хлебобулочные 

изделия
мука (пшеничная, ржаная, овсяная, гречневая), хлеб белый и черный,  
хлебные палочки, баранки, булочки, печенье пирожные, сушки, торты

Крупа и хлопья крупа гречневая, пшено, толокно, крупа манная, ячневая, хлопья овсяные «Геркулес»
Соевые продукты мука соевая, продукты из сои (заменители мяса и т.п.), широко распространенные  

в вегетарианском питании, попкорн
Яйца все виды яиц
Орехи все виды орехов

Аспартам
(код по европейской  

классификации Е-951)

Низкокалорийные напитки и жевательные резинки, содержащие искусственный 
подсластитель аспартам
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 – количество основных пищевых веществ и 
энергии в лечебном рационе.

Не рекомендуется употребление пациента-
ми с Фку продуктов «fast food», газированных 
напитков с подсластителями (аспартам или пи-
щевая добавка е951), содержащими Фа.

особенности диетотерапии  
при bh

4
-дефицитных формах Гфа

каждому пациенту с недостаточностью 
ФаГ должно быть предложено тестирование 
сапроптерином для оценки чувствительности 

ЖЕЛТЫЙ СПИСОК
(продукты, ограниченные к потреблению в ежедневном рационе)

основа перечня — количество продукта, обеспечивающее потребление 50 мг фенилаланина
Молоко и молочные  

продукты
молоко, кефир, йогурт (с содержанием белка не более 2,8 г/100 мл) — 30 мл

молоко сгущенное с сахаром — 15 мл
пахта — 30 мл

сыворотка творожная — 120 мл
сметана-35 мл

сливки 35% жирности — 45 мл
сливки 10% жирности — 30 мл

Крупа и крупяные изделия рис отварной — 45 г
кукурузная крупа вареная (мамалыга) — 35 г

кукурузные хлопья — 15 г
Овощи картофель вареный в мундире — 80 г

картофель- фри или жареный — 55 г
чипсы — 45 г

картофельное пюре быстрого приготовления — 10 г
капуста цветная вареная — 30 г
Брокколи сырая, вареная — 30 г

Брюссельская капуста, вареная — 35 г.
Овощные консервы икра баклажанная — 60 г

икра кабачковая — 50 г
Шпинат- пюре –50 г

Горошек консервированный — 30 г

ЗЕЛЕНЫЙ СПИСОК
(продукты, применяемые свободно, но это не отменяет необходимости учета потребления фенилаланина)
Фрукты  
и ягоды

свежие и консервированные (или приготовленные в сахаре) фрукты: абрикосы, айва, ананас,  
апельсины, арбуз, виноград, гранат, груши, грейпфрут, гуава, дыня, ежевика, изюм, инжир  
(свежий, но не сушеный), киви, клубника, крыжовник, лимон, малина, манго, мандарины,  

нектарины, оливки, персик (свежий, но не сушеный), слива, смородина свежая (черная,  
красная, белая), терн, черника, чернослив, шелковица, яблоки, фруктовые салаты, засахаренные 

ягоды и фрукты
Овощи  

и зелень
артишок, баклажаны, брюква, кабачки, кресс- салат, капуста бело- и краснокочанная, каперсы,  

корнишон, лук- порей и репчатый, морковь, огурцы, пастернак, патиссоны, перец (красный,  
зеленый, желтый и оранжевый), помидоры, петрушка и любая зелень, ревень, редис, репа, свекла, 

сельдерей, салат- латук, тыква, фенхель, маринованные лук, чеснок, овощи, зелень
Крупа  

и зерновые
мука рисовая и кукурузная, крахмал тапиоки, кукурузный и картофельный, тапиока, саго

Жиры  
и масла

сливочное масло (содержание жира 82%, но не маргарины и низкожирное «масло», содержащее 
пахту), топленое масло, растительные масла всех видов (жидкие и твердые), лярд (внутренний  

свиной жир), топленые жиры (говяжий, свиной, куриный), сало свиное (шпиг, но не бекон)
Сахар  

и сладости
сахар, фруктоза, глюкоза, молочный сахар, мальтодекстрин, солодовый экстракт, варенье, джемы, 

конфитюры, сиропы, мед, мармелад, леденцы, прозрачная карамель, сахарная вата, фруктовое  
мороженое (замороженный сок), щербет фруктовый

Напитки питьевая вода, в том числе бутилированная и газированная, минеральные воды, газированные 
напитки (но не с аспартамом), соки, нектары, чай, черный кофе

Разное желирущие вещества (агар- агар, желатин, пектин, растительные смолы — камеди),  
пищевые ароматизаторы и красители (ваниль, ванилин, миндальная эссенция, перечная мята, 

шафран), горчица, душистые травы, перец, специи, уксус
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к данному препарату, тестирование целесоо-
бразно проводить до начала диетотерапии (ин-
формационное согласие родителей).

Больные с Bh4-дефицитными формами ГФа 
нуждаются в комплексном лечении, включаю-
щем кофакторную и промедиаторную терапии, 
помимо диеты с ограничением поступления 
Фа с пищей. применение диетических ограни-
чений Фа в качестве монотерапии Bh4–дефи-
цитных форм ГФа не способно предотвратить 
прогрессирование клинической симптоматики.

патогенетическим методом лечения Bh4-де-
фицитных форм ГФа является коррекция 
биоптериновой недостаточности назначением 
синтетического аналога сапроптерина — пре-
парата «куван». препарат применяется в сред-
ней дозе 10 мг/кг/сут. Начинать лечение реко-
мендуется с меньших доз — 2–5 мг/кг/сут для 
профилактики гипервозбудимости.

помимо сапроптерин**а в комплексное ле-
чение включены препараты леводопы (10–
15 мг/кг/сут) в сочетании с карбидопой (1–
1,5 мг/кг/сут), 5-окситриптофан (10 мг/кг/сут), 
5-формилтетрагидрофолат в средней дозе 
25 мг/сут. леводопу назначают с осторожно-
стью, начиная с низких доз, под контролем кли-
нического состояния детей, т.к. возможно вре-
менное усиление гиперкинезов, гипервозбуди-
мость, нарушение ночного сна. в некоторых 
случаях при приеме 5-окситриптофана наблю-
дается изменение стула, что требует снижения 
дозы или отмены препарата. в дополнительном 
назначении 5-формилтетрагидрофолата нужда-
ются пациенты с Bh4-дефицитной ГФа типа с 
(дефект гена QDPR), так как при этой форме 
страдает обмен фолатов. положительный эф-
фект комплексного лечения отмечается у боль-
шинства больных и зависит от сроков его нача-
ла. проявляется значительным улучшением ин-
теллектуального развития и двигательного 
статуса, снижением частоты (вплоть до полной 
ликвидации) приступов гиперкинеза, повыше-
нием толерантности к фенилаланину.

тактика диетотерапии  
при сопутствующих заболеваниях

при возникновении острых инфекционных 
заболеваний, выраженной гипертермии, инток-
сикации, различных диспепсических явлениях 
и отказе от приема аминокислотной смеси, до-
пускается кратковременное (несколько дней) 
прекращение диетотерапии с заменой специа-
лизированных лечебных продуктов на нату-
ральные с невысоким содержанием белка. по-
сле стихания острого периода болезни в рацион 

ребенка вновь следует вводить специализиро-
ванный продукт, но за более короткий период, 
чем в начале лечения. если ребенок не отказы-
вается от пищи во время болезни, приостанав-
ливать диетотерапию не следует. лечение со-
путствующих соматических заболеваний у де-
тей с Фку проводится по общепринятой схеме 
и не требует прекращения диетотерапии.

Медикаментозная терапия Гфа

синтетический аналог Bh4 — сапропте-
рин** применяется в лечении всех чувстви-
тельных к вН4-терапии больных с ФаГ-зави-
симой ГФа и всех пациентов с вН4-дефицит-
ными ГФа.

сапроптерин** — международное непатен-
тованное название (мНН) синтетического ана-
лога тетрагидробиоптерина (сапроптерина ди-
гидрохлорид), код атХ: а16аХ07. сапропте-
рин** зарегистрирован в россии 15.07.2014 г., 
регистрационное удостоверение № лп-002533. 
лекарственная форма: диспергируемые таблет-
ки 100 мг (эквивалентно 76,8 мг сапроптери-
на). 1 таблетка содержит: действующее веще-
ство — сапроптерина дигидрохлорид — 100 мг 
(эквивалентно 76,8 мг сапроптерина); вспомо-
гательные вещества: аскорбиновая кислота — 
5,00 мг, кросповидон — 13,5 мг, кальция ги-
дрофосфат — 6,54 мг, маннитол — 171,18 мг, 
рибофлавин — 0,03 мг, натрия стеарилфума-
рат — 3,75 мг.

Лечение гомоцистинурии

Гомоцистинурия входит в группу НБо, в ос-
нове которого лежит нарушение обмена метио-
нина. клиника гомоцистинурии гетерогенна. 
классическая форма обусловленна недостаточ-
ностью фермента цистатионин- бета- синтетазы. 
Гомоцистинурия бывает витамин в6-зависимая 
форма и в6-независимая. в6-зависимая лечится 
высокими дозами витаминов в6 и в12 на фоне 
малобелковой диеты. Единственным эффек-
тивным способом лечения витамин- в6 неза-
висимых форм заболевания является мало-
белковая диета (1г белка на кг массы тела) со 
сниженным содержанием метионина. цель дие-
тического лечения — предотвратить накопление 
гомоцистина и метионина. потребность в недо-
стающем белке покрывается введением в диету 
аминокислотных смесей, не содержащих метио-
нин, сбалансированных по аминокислотному 
составу, углеводам и минералам. используют 
белковые гидролизаты без метионина — Нутри-
дринк, Нутрилак пептид сцт, альфаре, Нутри-
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зон, Хмет Хомидон. Хмет Хомидон применя-
ется у детей старше 12 месяцев и более стар-
шем возрасте. рекомендуемое разведение 1 к 20 
(т.е. 5 г Хмет Хомидона на 100 мл воды). мер-
ная ложка (50 мл) содержит Хмет Хомидо-
на 28,5 г.

Лечебное питание при органических ацидуриях

органические ацидурии — заболевания 
промежуточного метаболизма с характерным 
накоплением карбоксильных кислот, которые 
выявляются в моче методом тандемной масс- 
спектрометрии. Наиболее часто встречающие-
ся органические ацидурии обусловлены нару-
шением обмен разветвлено- цепочечных ами-
нокислот. у большинства больных наблюдается 
системное заболевание с клиникой метаболи-
ческих энцефалопатий интоксикационного 
типа. Глутаровая, пропионовая, метилмалоно-
вая и изовалериановая органические ацидурии 
обязательны для включения в федеральный ре-
гистр (постановление правительства от 
26 апреля 2012 г.). разработаны федеральные 
клинические рекомендации по диагностике, 
лечению и профилактике органических ациду-
рий. приводим пример лечебного питания при 
глутаровой ацидурии 1-го типа.

Глутаровая ацидурия 1-го типа — фермен-
топатия с нарушением катаболизма глутаро-
вой, з- гидроксилглутаровой и глутаконовой 
кислот (недостаточность фермента глутарил- 
коа-дегидрогеназы). клиническая картина ге-
терогенна, манифетирует в периоде новоро-
жденности в виде метаболических кризов. ле-
чение — строгое соблюдение протокола 
неотложной помощи детям грудного и раннего 
возраста, карнитин 100 мг/кг/сутки, диета с 
ограничением лизина и триптофана (но не до-
пускать дефицита триптофана).

диетотерапия глутаровой ацидурии 1-го 
типа — ограничение аминокислот лизина и 
триптофана за счет снижения суточного коли-
чества натурального белка при полном исклю-
чении из питания высокобелковых продуктов 
животного происхождения, ограничивают про-
дукты, богатые лизином — картофель, свеклу, 
зеленый горошек и др. Белок компенсируют ле-
чебным продуктом XlyS, try Глутаридоном 
(не содержит лизин и триптофан). Назначение 
детям с 1 года. Белок рассчитывают в пределах 
1,2–1,5 г/кг веса тела ребенка в сутки.

пример расчета XlyS, try Глутаридона 
для ребенка 3 лет, масса тела 15 кг.

общее количество белка из расчета 1,5 г/кг/
сут — 1,5×15=22,5 г.

количество белка лечебного продукта Глу-
таридона в сутки — 19–20 г (в три приема 6 г + 
7 г + 6 г).

общими принципами диетотерапии при 
органических ацидуриях являются:

• исключение из рациона больных детей 
продуктов с высоким содержанием белка;

• ограничение белков растительного проис-
хождения;

• больным детям первого года жизни специ-
альные продукты на основе аминокислот, 
адаптированных по основным пищевым 
компонентам, макро- и-микронутриентам;

• больным старше года применение лечеб-
ных продуктов на основе аминокислот для 
восполнения дефицита белка;

• равномерное распределение белковой на-
грузки в течение дня;

• энергоценность рациона обеспечивается 
за счет малобелковых продуктов (лопро-
финов).

Лечебное питание при галактоземии

«Золотым» стандартом лечения галактозе-
мии является диетотерапия, предусматриваю-
щая пожизненное исключение из рациона про-
дуктов, содержащих галактозу и лактозу. пол-
ностью исключается из рациона больного 
любой вид молока (женское, коровье, козье, 
детские молочные смеси и др.) и все молочные 
продукты, а также не употреблять те продукты, 
куда они могут добавляться (хлеб, выпечка, со-
сиски, колбасы, карамель, сладости, маргарины 
и т.д.). ряд продуктов растительного происхож-
дения содержат олигосахариды — галактозиды 
(раффинозу, стахиозу), животного происхожде-
ния — нуклеопротеины, которые могут быть 
потенциальным источником галактозы. в пере-
чень указанных продуктов, содержащих галак-
тозиды входят: бобовые (горох, бобы, фасоль, 
чечевица, маш, нут, соя — но не изолят соевого 
белка, — шпинат, орехи, какао, шоколад). в пе-
речень продуктов животного происхождения, 
содержащих нуклеопротеины, входят: печень, 
почки, мозги и др. субпродукты, печеночный 
паштет, ливерная колбаса, яйца.

при составлении лечебных рационов для 
детей первого года жизни количество основ-
ных пищевых ингредиентов и энергии должно 
быть приближенным к физиологическим нор-
мам. для лечения больных галактоземией ис-
пользуют специализированные смеси на осно-
ве изолята соевого белка, гидролизатов казеи-
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на, а также смеси на основе синтетических 
аминокислот.

для детей с галактоземией первого года 
жизни лечебными продуктами первоочередно-
го выбора являются смеси на основе изолята 
соевого белка, в которых полностью отсутству-
ют растительные галактозиды.

при использовании соевых смесей в пита-
нии грудных детей возможно появление аллер-
гических реакций на белок сои. в таких случа-
ях заменяют смеси на основе гидролизата казе-
ина в соотношении 1:1.

специализированные безлактозные/безга-
лактозные смеси вводят в питание больного 
галактоземией в течение одного дня, сразу по-
сле установления диагноза.

прикорм вводится от 4 до 6 месяцев жизни. 
в питании используют только безмолочные 
продукты и блюда: безмолочные каши, кото-
рые разводят безлактозными/безгалактозными 
смесями, а также овощное, мясное и фрукто-
вое пюре. все молочные продукты запрещают-
ся больным галактоземией.

вид первого прикорма определяется состоя-
нием желудочно- кишечного тракта и нутри-
тивным статусом ребенка. Это может быть 
овощное пюре из натуральных овощей или 
плодоовощных консервов для детского пита-
ния без молока и без бобовых, или безмолоч-
ные каши из кукурузной, рисовой или гречне-
вой муки, разведенные той специальной сме-

сью, которую получает ребенок. мясной 
прикорм вводят в питание в 6 месяцев. отдают 
предпочтение специализированным детским 
мясным консервам промышленного производ-
ства, не содержащих молока и его произво-
дных (кролик, цыпленок, индейка). в табли-
це 6 представлены сроки введения прикорма и 
наименование блюд.

при выборе продуктов промышленного 
производства необходимо ориентироваться на 

таблица 4
Химический состав и энергетическая ценность смесей на основе изолята соевого белка  

(на 100 мл готовой смеси).

Название смеси
Химический состав, г Энергетическая  

ценность, ккалБелки жиры углеводы
Беллакт соя 1,7 3,4 7,0 65,4

Нутрилак соя 1,8 3,6 6,7 67
Нутрилон соя 1,6 3,5 7,0 66

Фрисосой 1,7 3,5 7,2 67
Хумана сл 1,6 3,3 7,9 67

таблица 5
Химический состав и энергетическая ценность лечебных смесей на основе гидролизатов казеина  

(на 100 мл готовой смеси).

Название смеси
Химический состав, г Энергетическая  

ценность, ккалбелки жиры углеводы
прегестимил lipil 1,9 3,8* 6,9 68,0
Нутрамиген 1 lipil 1,9 3,4 7,5 68,0
Нутрамиген 2 lipil 2,0 3,0 9,0 69,0

Фрисопеп ас 1,6 3,5 7,2 66,0
* среднецепочечные триглицериды

таблица 6
примерные сроки введения прикорма детям первого 

года жизни с галактоземией

продукты и блюда возраст введения  
прикорма (мес)

овощное пюре 4–6
каши безмолочные 4–6

Фруктовое пюре 5–6
сок фруктовый 5–6
мясное пюре 6

яйцо (желток)* после 12 месяцев
рыба 8

сухари, печенье,  
(не содержащие компонентов 

молока)

7

растительное масло 4–6
* — желток вводится после 1 года, не чаще 2–3 раз  

в неделю.
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содержание в них галактозы по маркировке на 
этикетке: безопасными считаются продукты с 
содержанием галактозы не более 5мг на 100г 
продукта. при других величинах галактозы 
продукты лучше не применять. следует обра-
щать внимание на содержание лактозы в ле-
карствах, поскольку она используется часто в 
качестве вспомогательного вещества. противо-
показано применение всех гомеопатических 
препаратов (при их производстве используется 
лактоза), а также лекарств на спирту (этанол 
тормозит элиминацию галактозы из печени).

при развитии клинической картины класси-
ческой галактоземии у новорожденного может 
потребоваться лечение желтухи, сепсиса, нару-
шение функций почек и печени, центральной 
нервной системы. терапия включает стандарт-
ные общепринятые мероприятия: внутривен-
ное введение жидкости для борьбы с обезво-
живанием, поддержание нормального уровня 
глюкозы в крови, антибиотикотерапию и т.д.

учитывая пожизненное исключение из пита-
ния больных галактоземией молочных продук-
тов, с целью профилактики остеопороза, реко-
мендовано прием в возрастных дозах препаратов 
кальция и витамина d, не содержащих лактозу.

Примеры дневного рациона детям с га-
лактоземией до и после введеня прикорма.

• ребенок в возрасте 20 дней, масса тела 3,5 кг:
 – потребность в основных пищевых ин-

гредиентах (см. табл. 1).
 – объем питания на день 1/5 массы тела 

(3500:5=700).
 – ребенок кормится 7 раз в день 

(700:7=100).
 – смесь на основе изолята соевого моло-

ка (например, Нутрилак соя).
• ребенок 1 год, масса тела 10 кг:

 – потребность в основных пищевых ин-
гредиентах (см. табл. 2).

 – Завтрак: каша безмолочная — 150 мл; 
пюре яблочное — 50 г; чай с джемом — 
150 мл.

 – обед: суп (щи, борщ) без сметаны — 
150 мл; картофель — 50 г; котлета мяс-
ная — 30 г; компот с/фруктов — 100 мл.

 – полдник: фруктовое пюре — 100 г; 
Нут рилак соя — 50 мл.

 – ужин: овощное рагу на растительном 
масле — 150 г; запеченное яблоко — 
60 г; чай с сахаром — 150 мл.

Лечение болезни «кленового сиропа» (MSud)

дебют болезни «кленового сиропа» — на 
3–5-й день жизни, течение острое: отек мозга, 

судороги, летаргия, кома, апноэ (синдром вне-
запной смерти). интенсивная терапия в период 
метаболического криза и в течение 24–72 ча-
сов (не более!) использовать только специали-
зированные смеси аминокислот. стратегия ле-
чения больных заключается в снижении обра-
зования токсических метаболитов — лейцина, 
изолейцина и валина, предупреждение разви-
тия кетоацидоза, поражения тканей головного 
мозга и внутренних органов с обеспечением 
процессов анаболизма, нормального роста и 
развития. для детей первого года жизни допу-
стимо только грудное вскармливание или 
вскармливание детскими молочными смеся-
ми с низким содержанием белка (1,2–
1,3 г/100 мл восстановленного продукта). для 
детей старше 6 мес. — исключение высоко-
белковых продуктов (мясо, рыба, творог) из 
рациона.

Тактика лечения основана на следующих 
принципах:

• ограничения лейцина, изолейцина и вали-
на с пищей до максимально переносимого 
уровня;

• обеспечение другими аминокислотами и 
нутриентами для предупреждения их не-
достаточности;

• терапия тиамином и левокарнитином (для 
усиления связывания накапливающихся 
органических кислот);

• исключение голодания;
• контроль кислотно- щелочного равновесия 

и поддержание водно- электролитного ба-
ланса.

основные принципы диетического лечения:

• строгое ограничение белка натуральных 
пищевых продуктов с целью сведения к 
минимуму поступления в организм лейци-
на, изолейцина и валина;

• обязательная компенсация дефицита бел-
ка за счет специализированных смесей 
аминокислот без лейцина, изолейцина и 
валина, соответствующих возрастным по-
требностям ребенка в основных пищевых 
веществах и энергии.

диетотерапия болезни «кленового сиропа» 
представляет большие трудности и должна 
проводиться специалистами под постоянным 
биохимическим контролем аминокислот. уров-
ни при оптимальной терапии: лейцин — 100–
250 мкмоль/л, изолейцин- 50–150 мкмоль/л, 
валин — 150–250 мкмоль/л. прогноз удовлет-
ворительный при рано начатой (до 5-го дня 
жизни) и строгой терапии.
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закЛючение

лечение наследственных болезней обмена 
веществ — необычайно трудная задача. За эф-
фективностью лечения необходимо постоян-
ное наблюдение пациента многими специали-
стами и постоянный лабораторный биохимиче-
ский контроль обменных процессов организма 
больного. Но не менее важным является во-

таблица 7
специализированные продукты на основе аминокислот без лейцина, изолейцина и валина*

Наименование продукта Белок
(экв.) г жир, г углеводы, г Энергетическая  

ценность, ккал
возраст  

применения
Нутриген 14 –val, —  

ile, — leu
14 23 50,4 470 от 0 до 1 г.

Нутриген 20 –val, —  
ile, — leu

20 18 50,3 443 старше 1 г.

Нутриген 40 –val, —  
ile, — leu

40 13,1 31,3 401 старше 1 г.

Нутриген 70 –val, —  
ile, — leu

70 0 3,9 296 старше 1 года

mSud anamix infant 13,1 23 49,8 466 от 0 до 1 г.
mSud maxamaid 25 <0,5 51 309 старше 1 г.
mSud maxamum 39 <0,5 34 297 старше 1 г.

* — все продукты зарегистрированы на территории рФ.

прос образования родителей в понимании сути 
болезни и необходимости лечения диетотера-
пией и всех других назначенных препаратов, 
знания о возможных побочных эффектах. от 
родителей больного ребенка зависит обяза-
тельное правильное выполнение рекомендо-
ванного лечения в амбулаторном режиме, в том 
числе и лечебного питания, что будет гаранти-
ровать жизнь и здоровье детей.


