
Информация для пациента 

Дефицит 3-гидрокси-3-метилглутарил-КоА лиазы 

Дефицит 3-гидрокси-3-метилглутарил-КоА лиазы (3-ГМКоАЛД) — редкое 

наследственное заболевание, связанное с поломками (мутациями) в гене HMGCL. 

3-ГМКоАЛД наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Это значит, что у ребенка 

болезнь проявляется только в том случае, если оба родителя являются носителями болезни и, хотя 

сами они не болеют, передают ребенку две копии “поврежденного” гена (гена с мутацией). 

Носитель болезни наследует только одну “поврежденную” копию: либо от отца, либо от матери. 

Носители не болеют и никаких признаков болезни у них нет. Риск рождения ребенка с 3-

ГМКоАЛД в семье, где оба родителя являются носителями “поломанного” гена, составляет 25% на 

каждую беременность (рис. 1В). Мальчики и девочки болеют с одинаковой частотой. 

Все семьи с заболеванием должны пройти медико-генетическое консультирование и 

получить полную информацию от врача-генетика о риске повторного проявления данного 

заболевания в семье, обсудить со специалистом все вопросы, связанные с наследованием 

заболевания.  

 

Рисунок 1В. Схема наследования дефицита 3-гидрокси-3-метилглутарил-КоА лиазы (3-

ГМКоАЛД). При наличии двух копий “поврежденного” гена («r»), унаследованных от обоих 

родителей-носителей, риск рождения ребенка с 3-ГМКоАЛД составляет 25% («rr»).  

Что нарушается в метаболизме при 3-ГМКоАЛД? 

При 3-ГМКоАЛД фермент 3-гидрокси-3-метилглутарил-КоА лиаза (3-ГМКоАЛ) не 

работает. В норме этот фермент участвует в расщеплении лейцина, который поступает с пищей. 

Лейцин — одна из 20 аминокислот, из которых состоят белки. У пациентов с 3-ГМКоАЛД этого 

фермента нет, и лейцин полностью не разрушается. Когда такие пациенты едят пищу богатую 

белком, в крови накапливается много лейцина, и он превращается в опасные токсичные вещества, 

которые наносят вред организму. Кроме того, у фермента 3-ГМКоАЛ есть вторая функция. С 

помощью этого фермента в процессе расщепления жиров образуются кетоновые тела. Когда в 

организме недостаточно глюкозы, кетоновые тела становятся основным “топливом” для наших 

органов. У пациентов с 3-ГМКоАЛД кетоновых тел мало, и, следовательно, нет запасного 

источника энергии. В результате могут накапливаться вредные соединения, которые приводят к 

тому, что кровь становится слишком кислой (кетоацидоз), что ухудшает функцию тканей в 

особенности центральной нервной системы. Кетоацидоз — патологическое жизнеугрожающее 

состояние организма, требующее немедленного врачебного вмешательства  

Как проявляется 3-ГМКоАЛД? 



При рождении симптомов нет. В 80% случаев заболевание проявляется в течение первого 

года жизни, однако известны случаи проявления первых симптомов во взрослом возрасте. 

Симптомы 3-ГМКоАЛД очень разнообразны. Часто ребенок становится раздражительным, 

отказывается от еды, отмечаются диарея, тошнота, рвота, мышечная слабость, вялость, быстрая 

утомляемость. Часто заболевание проявляется после длительного голодания, инфекции или 

физических нагрузок. У пациентов с 3-ГМКоАЛД могут развиваться неврологические 

осложнения: задержка развития, задержка речи, эпилепсия. У пациентов с 3-ГМКоАЛД могут 

отмечаться кардиомиопатия с аритмией, поражение печени (увеличение печени, жировая болезнь 

печени).  

Как устанавливается диагноз 3-ГМКоАЛД? 

С 2023 года “Дефицит 3-гидрокси-3-метилглутарил-КоА лиазы ” включен в расширенный 

неонатальный скрининг новорожденных. У каждого младенца на 2е сутки жизни (на 7е - у 

недоношенного) производится забор крови на тест-бланк с последующим анализом.  Методом 

тандемной масс-спектрометрии в крови определяют аминокислот и ацилкарнитинов. Маркером 

дефицита 3-гидроки-3-метилглутарил-КоА-лиазы является повышение изовалерилкарнитина 

(С5OH). Данный метаболит не является высокоспецифичным, и его концентрация также может 

повышаться при дефиците биотинидазы, синтетазы голокарбоксилаз, 3-метилкротонил-КоА-

карбоксилазы. Подтверждающая диагностика включает определение активности биотинидазы, 

анализ органических кислот, а также молекулярно-генетическое исследование.  

Диагноз ставится на основании клинической картины, анализа мочи (повышается уровень 

3-гидрокси-3-метил глутаровой, 3-метилглутаровой, 3-гидроксиизовалериановой, 3-

метилглутаконовой, адипиновой, субериновой и себациновой кислот) и анализа крови 

(повышается концентрация 3-гидроксиизовалерилкарнитина). Диагноз подтверждается на 

молекулярно-генетическом уровне при обнаружении патогенных изменений гена HMGCL. 

Как лечат пациентов с 3-ГМКоАЛД? 

Основные принципом терапии при 3-ГМКоАЛД является назначение лекарственных 

препаратов, содержащих левокарнитин, если у пациентов наблюдается низкий уровень свободного 

карнитина. По показаниям назначают противоэпилептические препараты. Пациентам 

рекомендуют избегать длительного голодания и жирной (кетогенной) диеты, а также ограничить 

потребление белка (1,5–2 г/кг/сутки) и жиров (6,3 г/кг/сутки). 

 

Региональный медико-генетический центр ГАУЗ ЧОДКБ 

Адрес: г. Челябинск, ул. Блюхера 42а, 1 корпус 

Телефон: +7 (351) 232 79 94 

Электронная почта: mgk@odkb74.ru 

 


