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ДИАГНОСТИКА И РЕЗУЛЬТАТЫ ЛЕЧЕНИЯ ДЕТЕЙ С ОМЛ С НАЛИЧИЕМ ТРАНСЛОКАЦИЙ 
М.К. Айткали, А.А. Наурызбаева, Қ.М. Кәрімова, А.А. Базарбаева, М.К. Каражанова  

АО «Научный центр педиатрии и детской хирургии» 
 г. Алматы, Казахстан 

Актуальность:  
В настоящее время прослеживается четкая тенденция к расширению исследований по изучению 

хромосомных аномалий при острых лейкозах, далеко не все часто встречающиеся хромосомные 
аномалии описаны в достаточной степени, для некоторых из них отсутствуют данные об их 
прогностической и диагностической ценности. 
Цель исследования - провести анализ клинико-лабораторных данных, особенностей течения и 
результаты терапии острых миелобластных лейкозов (ОМЛ) у детей с отдельными хромосомными 
изменениями. 
Материалы и методы: проведен ретроспективный анализ историй болезни детей с диагнозом острый 
миелобластный лейкоз (ОМЛ), получивших стационарное лечение в Научном центре педиатрии и 
детской хирургии (НЦПДХ) с 2017 по 2021 годы. Среди проанализированных историй 157 пациентов 
отобраны 49 (31%) историй болезни пациентов с генетическими изменениями в кариотипе, 
выявленных цитогенетическим и методом FISH исследования. Статистические данные по 
выживаемости вычислены методом Каплан-Майера, на базе программы IBM SPSS Statistics. 

Результаты: В ходе исследования было отмечено, что за период с 2017-2021 гг из 157 пациентов с 
ОМЛ у трети пациентов (31%) выявленны генетические транслокации. В половой принадлежности 
отмечено статистически незначимое преобладание структурных хромосомных аномалий у мальчиков 
– 53% (28), по сравнению с девочками 47% (21). При распределении детей с ОМЛ по возрасту 
преобладали дети старше 10 лет – 51% (25), от 4-9 лет составили – 34,7% (17) и дети от 0-3 лет- 
14,3%.(7)(График 1.) 

 

График 1. 
 

Морфологическое исследование костного мозга, а также определение иммунофенотипа бластных 
клеток в аспирате костного мозга данных пациентов по классификации FAB распределились 
следующим образом: М1-2 варианты имели – 47% (23) пациента, М3 вариант - 43% (21), по одному 
пациенту (2%), имели М4, М5а и М5в варианты. (График 2) 

 

График 2.  
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При иммунофенотипировании бластных клеток костного мозга коэкспрессия лимфоидных 
маркеров выявлена у 32% пациентов (16), у которых верифицирован острый миелейкоз со смешанным 
иммунофенотипом. Из них у 12 (75%) морфологически определен М1-М2 варианты, по одному 
пациенту имели М3, М4 и М5а, М5в морфологические варианты (по 6,25%). 

Среди выявленных аберраций у пациентов с ОМЛ определялись транслокация 
t(8;21)(q22;q22);RUNX1-RUNX1T1в более половине случаев – 51%, из них у 92 % (23) пациентов выявлен 
М1-М2 варианты, по одному случаю с МО и М4 вариантами. Транслокация t(15;17)/PML/RARA, 
характерная для промиелоцитарного морфологического варианта (М3) лейкоза составила 43% (21),  по 
одному случаю пациентов с ОМЛ- (2%),  выявлены - t(3;14) у пациента с М1-2 вариантом, t(11;15) у 
больного с М5в вариантом и у одного - t (4.11)(q21.q23) с М5в вариантом. (Таблица 1) 
 

№ 
п/п 

Молекулярно-
генетический 

дефект 

Кол-во 
пациентов 

Кол-во пациентов с данным 
морфологическим вариантом 

Результат лечения 

М0 М1-
2 

М3 М4-
5 

М6 М7 Жив, 
ППР 

Рецидив Умер 

1 t(8;21)RUNX1-
RUNX1T1 

25 1 23  1   17 10 (5-у, 5-
ж) 

8 

2 t(15;17)PML-
RARA  

21   21    12, 1 1 8 

3 46,XX,t(4;11) 
(q21.q23) [20] 

1    1   1 1  

4 t (11;15) 1    1   1   

5 t (3;14) 1  1       1 

6 Без 
транслокации 

108 4 53 3 18 1 28 53, 4 20 (13- у,7 -
ж) 

51 

Таблица 1. 
 
Для определения прогностического значения различных транслокаций, нами оценивались общая 

выживаемость по Каплан-Майера с учетом достижения ремиссии и сроков наступления рецидива 
заболевания. (Графики 3,4,5) 

 

 

Всего: 157; Умерло: 67 [0,52±0,04] 

График 3. Общая выживаемость пациентов с ОМЛ 
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Выживаемость 49 пациентов с ОМЛ, имеющие различные транслокации составила 0,60±0,07%. По 

результатам терапии выживаемость пациентов с t(8;21)(q22;q22)/RUNX1-RUN X1T1 составила – 
60%[0,60±0,10] (12) Выживаемость 21 пациентов c транслокацией t(15;17)/PML/RARa, составила – 61% 
[0,61±0,11]. (12). (График 6,7) У пациента с наличием t(3;14) развился ранний изолированный костно-
мозговой рецидив через 8 месяцев от начала терапии. У ребенка с t (4.11)(q21.q23) констатирована 
резистентность к проводимой химиотерапии, в связи с чем проведена трансплантация гемопотических 
стволовых клеток, находится под наблюдением, жив. Пациент с наличием t(11;15) находится в полной 
продолжительной ремиссии в течение 2 лет. 

 

Всего: 108; Умерло: 50 [0,48±0,05] 

 

 

 

 

Всего: 49; Умерло: 17 [0,60±0,07] 

График 4. Выживаемость пациентов с ОМЛ без наличия транслокаций 

График 5. Выживаемость пациентов с ОМЛ c наличием транслокаций 
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Всего: 21; Умерло: 8 [0,61±0,11] Всего: 25; Умерло: 8 [0,60±0,10] 

График 6. Выживаемость пациентов с 

PML/RARa  (n=21  Умерло: 8 [0,61±0,11]% 

График 7. Выживаемость пациентов с RUNX1-

RUN          X1T1 (n=25  Умерло: 8 [0,60±0,10]% 

        
Выводы:  
Выявление молекулярно-генетических и цитогенетических дефектов до начала терапии являются 

дополнительными маркерами прогноза течения заболевания и мониторинга эффективности терапии.  
1. В нашем исследовании у 49 (31%) пациентов с ОМЛ - выявлены различные генетические 

транслокации.  
2. Транслокация t(8;21), в результате которой образуется химерный ген RUNX1-RUN X1T1 и 

транслокация t(15;17) с характерным геном PML/RARa промиелоцитарного лейкоза  встречались 
довольно часто – в 51% и 43% соответственно.  

3. Из всех 49 пациентов с транслокациями более трети – 32% (16) имели смешанный 
иммунофенотип с коэкспрессией лимфоидных маркеров.  

4. Выживаемость 25 пациентов с ОМЛ, имеющие транслокации t(8;21)(q22;q22)/RUNX1-RUN X1T1 
составила – 60% [0,60±0,10]  Выживаемость 21 пациентов c транслокацией t(15;17)/PML/RARa, 
составила – 61% [0,61±0,11] 
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ВИЛЬСОН-КОНОВАЛОВ АУРУЫ (КЛИНИКАЛЫҚ ЖАҒДАЙ) 
Батырхан А.Б., Абдрахманов О.Б., Шарипова М.Н. 

«Педиатрия және балалар хирургиясы ғылыми орталығы» АҚ, Алматы, Қазақстан 
 
Вильсона Коновалова ауруы (гепатолентикулярлы дегенерация, гепатоцеребральді дистрофия) 

– мыс метаболизмінің аутосомды-рецессивті бұзылуының салдарынан болатын ауру. Бұл АТФаза бета 
(АТР7В) тасымалданатын, Cu(I) полипептидіндегі тума мутациясымен шақырылады. АТР7В-дағы 
мутация мыс  гомеостазын бұзып, бауырда, жүйке жүйесінде, қасаң қабықта, бүйректе мыс жиналуына 
әкеледі. Әртүрлі клиникалық көріністер ВА диагностикасын, емдеуді және механизмін түсінуді 
қиындатады. 

Әдістер: «ПБХҒО» АҚ емделген баланың клиникалық жағдайы берілген. Бала қазіргі уақытта 
бақылауда. 

Бала 17ж., Клиникалық диагноз: 
Вильсона ауруы, аралас түрі (бауырлық-жүйкелік). Аритмогиперкинетикалық  түрі. Екіншілік 

паркинсонизм синдромы. Генерализирленген дистония. UWDRS 99б. Модифицирленген Рэнкина 4б 
шкаласымен. 

Anamnesis morbi: Баланы 2021ж қаңтар айында ата-анасы мінезінің тұйықталуымен, өз 

қатарластарымен араласпай қоюын байқаған. Біртіндеп дизартрия, дисфагия, мұрыннан қан кету 

байқалған. Мұрыннан қан кетуге байланысты неврологқа қаралған. БМ МРТ жасалынып, базальді 

ганглийлердегі өзгерістер анықталды. Амбулаторлы цитолитикалық синдромға байланысты ем 

қабылдаған. Біртіндеп мұрын, сілекей ағуы, дисфагия, жүргенде шайқалу байқалды. Симптомдар 

күшейгенде БЖМККО госпитализацияланып, «Вильсон ауруы» диагнозы церулоплазмин төмендеуіне, 

қасаң қабықтағы Кайзер-Флейшер сақинасына, МРТ-дағы каудальді ядро қабығындағы және жоғарғы 
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ми аяқшаларындағы өзгерістеріне байланысты қойылды. Цинк пиколинатпен шығарылды. 2022ж 

ақпан айында №2 ҚБКА госпитализацияланып, Д-пеницилламинмен ем басталды. 2022ж емді 

өздігінен ішуді тоқтатқан. Цинк пиколинат, леводопа+карбидопада қалады. Дисфагия күшейгеннен 

соң бала препараттарды қабылдаудан бас тартқан. 2022ж ақпан айында бала 8кг салмақ жоғалтып, 

жүруі қиындап, өз-өзіне қызмет ете алуы қиындады. Содан 2022ж қазан айында №2 ҚБКА 

госпитализацияланып тригексифенидолмен ем алады. Алайда, спастикалық және мойындық дистония 

кішкене ғана төмендеген. 2022ж желтоқсан айында ПБХҒО госпитализацияланып, патогенетикалық ем 

басталады. 

Нәтиже: Баланың қазіргі жағдайы біршама дистонияның белгілерінің төмендеуімен жақсарған. 

Тәбеті және көңіл-күйі жақсарған. Жеке сөздерді айта бастады. Көмекпен жүре бастады. Кіші жамбас 

функцияларын бақылай алады. 

Қорытынды: Вильсон ауруы – көбіне балаларда бауырлық фенотипі кездеседі. 
Нейропсихиатриялық симптомдар балалар мен жасөспірімдерде сирек анықталады. Вильсон 
ауруының ерте анықталуы мен уақытылы ем алуының, мыстың деңгейінің қалыпқа келуі, 
психоневрологиялық симптомдарды жеңілдету үшін маңызды рөл атқарады. Өмір бойына хелат 
агентімен, мырышпен қолдаушы терапиясы арқылы симптомдардың алдын алу мен қайталанбауына 
зор көмек береді. Білім беру және де қолдаушы психотерапия емін ұстану бала жағдайын жақсартады. 
Психотропты препарат қажет болғанда, экстрапирамидалық симптомдардың және гепатоуыттылық 
даму қаупі төмен препарат таңдау керек. 
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Введение: Системная красная волчанка (СКВ) — системное аутоиммунное ревматическое 
заболевание неизвестной этиологии, характеризующееся гиперпродукцией органо-неспецифических 
аутоантител к различным компонентам клеточного ядра и развитием иммуновоспалительного 
повреждения внутренних органов. СКВ — прототип системной аутоиммунной патологии человека, 
относится к числу чрезвычайно гетерогенных заболеваний с точки зрения, как клинических 
проявлений, так и генетической предрасположенности и механизмов патогенеза, что нередко 
затрудняет раннюю диагностику и не позволяет персонифицировать терапию. По разным данным 
распространенность СКВ в мире составляет 4,6 до 5,5 на 100000 человек, а распространенность – от 
72,8 до 84,8 на 100000 населения [1]. Примерно 80% пациентов с СКВ — это женщины. Этиология СКВ 
до настоящего времени остается неясной, что определяет трудности диагностики и лечения.  Несмотря 
на то   что в XXI в. 15-летняя выживаемость при СКВ увеличилась до 85%, недостаточный контроль 
активности болезни, необходимость практически постоянного приема глюкокортикоидов (ГК) и 
иммуносупрессивных препаратов приводят к накоплению необратимых (accrul) повреждений 
внутренних органов и, как следствие, снижению качества жизни, инвалидности, социальной  
дезадаптации, преждевременной летальности [2]. В настоящее время в диагностике СКВ используются 
диагностические критерии EULAR/ACR (2019), современные рекомендации по терапии EULAR (2019) 
[3]. Рассматриваются новые возможности фармакотерапии СКВ, основанные на расшифровке 
механизмов иммунопатогенеза этого заболевания. Прогноз для людей с таким заболеванием как СКВ 
значительно улучшился с появлением новых методов диагностики и лечения. В настоящее время почти 
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ОЦЕНКА НУТРИТИВНОГО СТАТУСА У ДЕТЕЙ С МУКОВИСЦИДОЗОМ 
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Муковисцидоз (МВ), или кистозный фиброз, — одно из наиболее распространенных 

моногенных наследственных заболеваний человека. Заболевание, характеризующееся системным 
поражением экзокринных желез организма, проявляющееся тяжелыми нарушениями функций 
органов дыхания и пищеварительного тракта. МВ наследуется по аутосомно-рецессивному типу и 
обусловлен патогенными мутациями в гене трансмембранного регулятора муковисцидоза (МВТР или 
CFTR в англоязычной литературе). 

Цель исследования: Оценка нутритивного статуса у детей с МВ и определение методов 
решения его коррекции путем индивидуализированного подхода к назначению диеты и 
заместительной ферментной терапии. 
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Материалы и методы: Проведена ретроспективная оценка нутритивного статуса у 146 
Казахстанских детей с МВ. В наблюдения были включены 138 детей и 8 взрослых (старше 18 лет) 
пациентов. Пациенты, включенные в исследование, имели диагноз «Муковисцидоз», 
документированный согласно Европейскому консенсусу 2014г. Возраст обследованных детей был от 
0 до 18 лет. Все дети были разделены на возрастные группы: грудной возраст - дети до года (6 
детей), ранний с 1 – 3 лет (25 детей); ранний дошкольный с 3 – 5 лет (27 детей), дошкольный с 5 – 7 
лет (19 детей), младший школьный с 7 – 11 лет (26 ребенок), средний школьный с 11 до 15 лет (29 
ребенка); старший школьный с 15 – 18 лет – 8 детей. Пациентов старше 18 лет было 8. В возрастном 
аспекте наибольший удельный вес приходился на детей дошкольного и младшего школьного 
возраста 72 (50,3%).Нутритивный статус диагностировали с помощью нормативных 
антропометрических показателей: массы/длины тела с последующим их сопоставлением по шкале 
процентилей, показатели Z-отклонения по веса и роста к возрасту по CDC, дополнительно проводили 
расчет массо–ростового индекса (МРИ) - масса тела (кг)/квадрат роста(м2).  

Результаты: Анализ показал, преобладание нутритивных нарушений преимущественно по 
массе тела и эти нарушения имеют достаточно высокую частоту – в 73,2% (107детей) случаев, 
такжеболее чем в половине случаев 86 (58,9%) у детей наблюдаются отклонения в показателях 
длины тела, преимущественно в сторону снижения темпов роста организма. В результате 
исследования был разработан алгоритм индивидуализированной коррекции нутритивного статуса. 

Заключение: На наш взгляд, контроль и коррекция нутритивного статуса у пациентов с 
МВнедостаточен. В статье указаны основные пути решения данной проблемы, отдельная коррекция 
питания каждой группе пациентов. С учетом повышенных энергозатрат, всем детям с МВ ввести в 
комплекс лечебных мероприятий персонифицированную нутритивную коррекцию, включающей 
оптимизацию диетыи заместительной ферментной терапии, с расчетом дозы панкреатических 
ферментов на содержание жира в пище и динамический контроль,что позволит повысить 
эффективность коррекции алиментарного дефицита у детей с МВ. 
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Өзектілігі: Полирадикулонейропатияның (ПРНП) жоғары таралуы практикалық денсаулық 

сақтаудың өзекті проблемасы болып табылады, сонымен бірге клиникалық формалардың әртүрлілігі 
диагностикада да, емдеу тактикасын таңдауда да белгілі бір қиындықтар тудырады. Мүгедектік, 
когнитивті саланың бұзылуы, психикалық денсаулық және пациенттердің әлеуметтік-экономикалық 
жағдайы мен өмір сапасының нашарлауы, жалпы жаңа шешімдер іздеу қажеттілігін негіздейді.[1-2]   

Мақсаты: медициналық көмек көрсету кезінде сапалы өзара әрекеттесуді қамтамасыз ете отырып, 
ПРНП-мен науқастар арасында когнитивті саланы және психикалық мәртебені зерттеу. 

Зерттеу материалдары мен әдістері: Зерттеуге ПРНП клиникалық белгіленген диагнозымен 2020 
жылғы 6 айлық кезең ішінде ШЖҚ МКК №7 ҚКА (Алматы қ.) неврологиялық және эндокринологиялық 
бөлімшелерінде стационарлық емдеудегі 38 науқас  алынды. Жасы 18-ден 80 жасқа дейін болды, 
олардың 20-сы ер адам, 18-і әйел адам. Сауалнаманың социологиялық әдісінің нәтижелерін бағалау 
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Background. Pregnancy has been shown to elicit a detrimental effect on moyamoya disease (MMD), a 
cerebrovascular disorder characterized by bilateral stenosis and occlusion of basal cranial arteries resulting 
in secondary neogenesis. Blood vessel disruption leads to both haemorrhagic and ischemic strokes. The 
present research focuses on the impact of pregnancy & delivery planning among patients suffering from 
MMD. 

Methods. Electronic databases were searched to collate information on the implications of moyamoya 
disease in pregnancy alongside safe methods of delivery in these patients.  

A case of a 35-year-old multigravida with known moyamoya disease is also presented. 

Results. The parturient underwent a successful cesarian birth under spinal anaesthesia in the 37th week of 
pregnancy, despite having previously experienced two anomalous pregnancies and being more susceptible 
to abortion. The available evidence suggests that maintenance of hemodynamic status and adequate 
anaesthesia is critical in these patients. Vaginal delivery, frequently assisted by suction or forceps, has been 
observed repeatedly, but a cesarean section under epidural or spinal anaesthesia can also be a safe option. 
Maintaining blood pressure, ventilation, and especially preventing toxemia are found to be crucial during 
pregnancy. Additionally, abstinence from oral contraceptives has also been reported. 

Conclusion. Pregnancy has not been found to be contraindicating by moyamoya disease as patients with 
MMD can have a safe cesarean section or vaginal delivery while paying close attention to preventing 
toxemia, hypocapnia, hypotension, and hypertension.  
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Первичные иммунодефициты (ПИД)  являются актуальной проблемой современной медицины в 

связи с тяжестью течения, высоким процентом летальности и инвалидизации, а также сложностью 
диагностики и лечения. Первичные иммунодефицитные состояния (ПИДс) – это группа заболеваний 
обусловленные генетическими нарушения системы иммунитета, характеризующиеся дефектами 
одного или нескольких ее компонентов. По классификации на сегодняшний день выделяют 9 групп 
ПИДс, основанных на диагностике более 300 известных генетических мутаций. 

Всего были изучены медицинские карты 45 пациентов с ПИДс, получавших лечение в разные 
периоды с 2013 по 2022 годы. Среди них мальчиков было 37 (82%), девочек – 8 (18%). Принимались во 
внимание возраст ребенка на момент верификации диагноза, первоначальные и последующие 
клинические симптомы. В результате были изучены анамнез, клинические, лабораторные и 
инструментальные критерии верификации того или иного заболевания. Из случаев ПИДс 
диагностированных в НЦПДХ, наибольшее количество случаев представлены дефектами 
гуморального звена иммунитета – 22.3%. Далее следуют аутовоспалительные заболевания – 18%. 
Тяжелые комбинированные иммунодефициты и комбинированные иммунодефициты, 
ассоциированные с синдромальными проявлениями встречались в 13% случаев соответственно. 
Генетически подтвержденных случаев было 20%. Ведущим синдромом всех ПИДс остаются 
инфекционные осложнения, которые встречались в 52% случаев. В структуре инфекционных 
осложнений превалировали пневмония, рецидивирующие и системные вирусные инфекции, 
энтеропатия, лимфадениты. 

Список использованной литературы:  
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Введение. Заболеваемость сахарным диабетом достигает широких масштабов среди всех слоев 
населения. Известно, что это заболевание развивается на фоне ожирения. Доказано, что при 
увеличении массы тела на 35–40% от нормы чувствительность тканей к инсулину снижается на 40%. 
Инсулинорезистентность – снижение чувствительности тканей (мышечной, жировой и печеночной) к 
действию инсулина, что ведет к снижению синтеза гликогена, активации гликогенолиза и 
глюконеогенеза. 

Цель исследования: изучить взаимосвязь инсулинорезистентности с нарушением липидного 
обмена. 

Материал и методы исследования. Было обследовано 15 больных сахарным диабетом (7 мужчин 
и 8 женщин), средний возраст которых составил 47,2±1,03 лет. Проводили антропометрическое 
исследование: определяли рост, масса тела, окружность талии (ОТ), окружность бедер (ОБ) с 
последующим расчетом индекса массы тела (ИМТ) и соотношения ОТ/ОБ. Состояние углеводного 
обмена оценивали по показателям гликемии в плазме венозной крови натощак глюкозооксидазным 
методом. Исследовали уровень иммунореактивного инсулина (ИРИ) методом иммуноферментного 
анализа. По показателю HOMA-IR (ИРИ×гликемия натощак/22,5) оценивали инсулинорезистентность. 
Показатели липидного спектра сыворотки крови определяли спектрофотометрическим методом. 
Проводили статистическую обработку данных. Статистически значимыми считали различия при 
р<0,05. 

Результаты и их обсуждение. При анализе антропометрических данных обнаружены достоверно 
более высокие значения ОТ, отношения ОТ/ОБ у пациентов с сахарным диабетом (102,05±1,32 и 
0,95±0,04) по сравнению с группой контроля (68,02±1,43 и 0,76±0,06). Показатель ИМТ (32,1±0,6 кг/м2) 
был достоверно более выше в сравнении с ИМТ лиц контрольной группы (24,2±0,3 кг/м2, р<0,001). 

Анализ показателей липидного обмена показал достоверно более высокие значения общего 
холестерина (247,3±4,7), холестерина липопротеинов низкой плотности (175,6±4,46), триглицеридов 
(173,5±8,7), коэффициента атерогенности (5,4±0,4) и значимо низкие – холестерина липопротеинов 
высокой плотности (38,6±0,8) у пациентов с сахарным диабетом в сравнении с контрольной группой 
(р<0,001). У пациентов с сахарным диабетом наблюдалась достоверная прямая корреляция между 
содержанием инсулина в сыворотке крови и показателем ИМТ (r=0,328, р=0,001). Показатель 
инсулинорезистентности HOMA-IR у пациентов с сахарным диабетом (6,25±0,41) был выше, чем в 
контрольной группе (1,53±0,11, р<0,001). 

Заключение. Увеличение ИМТ, окружности талии свидетельствует о наличии у больных сахарным 
диабетом висцерального ожирения. Выявление корреляции между содержанием инсулина в 
сыворотке крови и показателем ИМТ и отсутствие взаимосвязи между уровнем инсулина и 
показателями ОТ и ОТ/ОБ говорит о роли выраженности ожирения в развитии гиперинсулинемии у у 
больных сахарным диабетом. 
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