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Актуальность исследования. В последние годы во всем мире увеличивается 

частота наследственных нефритов, в том числе синдрома. Аль порта, среди 

детей. Синдром. Аль порта вызывает повреждение почек, атакуя клубочки. I 

тип - клинически проявляется нефритом с гематурией, снижением слуха и 

поражением глаз. Тип наследования доминантный, сцепленный с Х-

хромосомой. Морфологически отмечается нарушение строения базальной 

мембраны, ее истончение и расщепление. II тип - клинически проявляется 

нефритом с гематурией без потери слуха. Тип наследования доминантный, 

сцепленный с Х-хромосомой. Морфологически выявляется истончение 

базальной мембраны капилляров клубочков. При I и II типах течение нефрита, 

прогрессирующее с развитием хронической почечной недостаточности. III тип 

– доброкачественная, семейная гематурия, хроническая почечная 

недостаточность не развивается. Тип наследования аутосомно-доминантный 

или аутосомно-рецессивный.   

Цель исследования: изучить факторы ранней диагностики синдрома. Аль 

порта у детей. 

Материалы и методы. Больной Абдусаломов Озодбек., 14 лет, с детства 

периодически лечится в отделении нефрологии Андижанского областного 

детского многопрофильного медицинского центра. Изучили факторы ранней 

диагностики синдрома. Аль порта. Результаты. Жалобы: на головную боль, 

слабость, периодическую тошноту, снижение суточного диуреза и изменение 

цвета мочи. Снижение слуха, дефект ушных раковин и остроты зрения. 
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Anamnesis vitae: Больной от II беременности и родов. У матери беременность 

протекала с токсикозом и цитомегаловирус ной инфекцией. Вес при рождении 

2600 г. Длина тела 47 см. Физическое, соматическое и нервно-психическое 

развитие ребенка до 1 года было относительно нормальным. Дядя пациента 

умер от хронической почечной недостаточности (ХПН) в возрасте 43года. У 

сестры с детства также наблюдается периодическая гематурия и на 

сегодняшний день находится на диспансерном учете с диагнозом 

Наследственный нефрит. У матери больного выявлена гипоплазия правой 

почки. Anamnesis morbi: больной часто болеющая с интеркуррентными 

патологиями (5-6 раз в год). Первые изменения в моче у больного наблюдались 

в возрасте 3 лет, лечился он с диагнозом: острый постстрептококковый 

гломерулонефрит, нефритический синдром, начальная стадия, сохраненная 

функция почек. Status preseans: у больного обнаружено отставание в 

физическом и умственном развитии, несколько ди эмбриогенетических стигм: 

дефект правых ушных раковин, узкий лоб и рост волос вниз; относительно 

короткая шея, широкое расположение сосковой щели - гипертелоризм, 

относительно низкое расположение пупка. Аускультативно: дыхание в легких 

везикулярное, тоны сердца ритмичные, систолический шум во всех точках. 

Артериальное давление 140/90 мм рт. ст. Живот мягкий безболезненный, 

печень и селезенка не увеличены. Симптом Пастернацкого с двух сторон-

отрицательный. Моча темно-желтый, суточный диурез-800 мл. Стул регуляно, 

безболезненно.  

Клинико-лабораторные анализы. Общий анализ крови: гемоглобин - 70 г/л, 

эритроциты 2,6х1012, лейкоциты - 6,9х109, СОЭ -17 мм/ч. Общий анализ мочи: 

объем-50мл, белок-1,65г/л, плоский эпителий-7-10, почечный эпителий-4-8, 

лейкоцит-6-8, измененный эритроцит-14-20, неизмененный эритроцит-4-6, 

гиалиновый цилиндр-2-4. Биохимический анализ крови: общий белок-42 г/л, 

мочевина-28,0 ммоль/л, креатинин-378 мкмоль/л. Почки на УЗИ-диффузное 

изменение почечной паренхимы по типу наследственного нефрита. 

Незначительная гипоплазия обоих почек. Выявлена, соли, двухсторонная 
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каликоэктазия. ЭхоКГ-ДМЖП. Аудиометрия: тугоухость двусторонняя, 

смешанный тип, III-IY  степень. Оториноларинголог: явления отитов в ушах 

нет, слух снижен. Генетическое тестирование: аутосомно-доминантный тип. 

На основании результатов клинико-лабораторных, генетических 

исследований установлен следующий клинический диагноз. Основной: 

Наследственный нефрит. Синдром Альпорта. Аутосомно-доминантный тип, 

гематурическая форма, с стигмами полидисэмбриогенеза. Сопутствующий: 

ДМЖП. 

Больному рекомендовано консервативное и оперативное лечение. 

Выводы 

Коморбидное течение синдрома Альпорта и врожденные пороки сердца у 

детей рассматривается как предиктор раннего развития хронической почечной 

недостаточности.  

При синдроме Альпорта могут выявляться патологические дефекты и в других 

внутренних органах и такие больные требуют патогенетически 

индивидуального подхода в процессе обследования и лечения.  

Выявление врожденные аномалии развития почек и хронической почечной 

недостаточности у родственников и членов семьи являются предиктором 

осложненного течения синдрома Альпорта у детей, которой требует 

углубленное, комплексное, медико-генетическое обследование больных.  
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