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ФАКТОРЫ РИСКА РАЗВИТИИ НЕФРОНОФТИЗ ФАНКОНИ У ДЕТЕЙ 
 

Рахманова Л.К., Маджидова Н.М., Ганиева М.Ш. 
 
Актуальность. Проблема синдрома Фанкони у детей остаётся актуальной в свя-

зис многообразием причин, особенностями механизма развития и течения его клини-
ко-лабораторного симптомокомплекса при наследственных и приобретённых заболе-
ваниях, серьёзным прогнозом. 

Синдром Фанкони характеризуется клинико-лабораторным симптомокомплек-
сом, включающим гипофосфатемический рахит с гипокальцемией, фосфатурией, каль-
цийурией, проксимальный канальцевый гиперхлоремический метаболический ацидоз 
II типа с гипокалиемией, глюкозурию, гипераминоацидоурию. 

Нефронофтиз Фанкони (синоним: семейный ювенильный нефронофтиз) относит-
ся к семейным заболеваниям с аутосомнорецессивным типом наследования и характе-
ризуется полиурией и полидипсией, постепенным развитием ХПН. Возможны нечастые 
случаи спорадического заболевания. Этиология и патогенез остаются неясными. Пред-
полагают, что первичным является дефект в ферментных системах дистальных ка-
нальцев, ведущий к дегенерации их эпителия и фиброзу интерстициальной ткани. Как 
правило морфологические перемены в дистальных канальцах более выражены, чем в 
проксимальных, перемены в клубочках являются вторичными. 

В некоторых ситуациях в субкапсулярной части наблюдаются расширение клу-
бочков, и небольшое число кист (диаметр 2-8 миллиметра) в области собирательных 
трубок, в петле Генле и в дистальных канальцах, которые имеют вторичное происхож-
дение и сопровождаются утолщением базальных мембран и дегенерацией эпителия. 
Отсутствуют гломерулярные отложения иммуноглобулинов.  

Синдром Фанкони может быть наследственным и приобретенным. Наследствен-
ный вид вызываться следующими факторами: 

 Воздействие некоторых лекарственных препаратов (включая некоторые хи-
миотерапевтические и антиретровирусные препараты) 

 Воздействие тяжелых металлов или других химических веществ 
 Дефицит витамина D 
 Трансплантация почки 
 Множественная миелома 
 Амилоидоз 
 Близкие родственные браки 
По причине малоизученности функций белка нефроцистин-1 патогенез нефрон-

офтиза Фанкони (как и других наследственных патологий, обусловленных дефектами 
гена NPHP1) также не совсем ясен. В частности, неизвестно, что больше нарушает про-
цессы транспорта ионов и воды и образования мочи при этой патологии – изменение 
активности ресничек или неспособность нефроцистина-1 присоединять к себе другие 
белковые молекулы. Только начинает изучаться вопрос, какие мутации приводят к 
изолированному нефронофтизу Фанкони, а какие – к комплексным нарушениям. До-
стоверно известно, что первичными аномалиями при этом состоянии являются изме-
нения в петлях нефрона и дистальных канальцах почек, все остальные симптомы (ги-
покальциемия, анемия, пороки развития скелета) считаются вторичными. 

Диагноз основывается на следующих данных: 1) семейный характер патологии; 2) 
появление первых симптомов патологии после 2-3-летнего возраста в виде полиурии, 
полидипсии и задержки физического развития; 3) нарушение концентрационной 
функции почек с последующим развитием ХПН в связи с неумолимо прогрессирующим 
течением патологии. 
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На примере мы можем привести из клинического случая. В отделение нефрологии 
ОДММЦ города Андижана 5.02.2018 года поступила больная девочка Ахмаджанова М. 
2009 года рождения с жалобами на слепоту девочки с рождения, полиурию, жажду, 
тошноту, рвоту, изменения в анализах мочи, периодически боли в ногах, слабость, 
утомляемость. Из анамнеза выяснилось, что девочка до этого времени лечилась по по-
воду слепоты ОДММЦ в городе Андижан. В Ташкенте были на консультации учёных из 
Индии и при проведении общеклинических и биохимических анализов выявлена 
функциональная недостаточность почек. В связи с этим девочка была госпитализиро-
вана в нефрологическое отделение ТМА. Из анамнеза выяснилось, что девочка от 5 бе-
ременности, 4 родов, протекавших на фоне анемии, токсикозов. Брак родителей близ-
кородственный. Старший и средний сын (родные братья девочки) погибли в возрасте 
20 лет от ХПН. Физическое развитие девочки до 1 года и к настоящему времени проте-
кало соответственно возраста. Перенесенные заболевания: ангина, ОРВИ, врождённая 
слепота. Из анамнеза видно, что девочка родилась от родителей близкородственного 
брака, а также у матери беременность протекала тяжелыми токсикозами и тяжёлой 
степени анемией. 

Выводы:  
1. Данный случай является доказательством того, что причиной ряда почечных 

заболеваний являются близкородственные браки родителей. 
 2. Профилактику болезни необходимо осуществлять в процессе медико-

генетического консультирования, особенно в случае повторных эпизодов летальности 
от ХПН нескольких членов семьи.  

 
  

  


