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популяция В-клеток поликональная. ИГХ костного 
мозга: субстрат опухоли не обнаружен. Диагноз ЛПЗ 
вновь отвергнут, совпадение секреции мIgAκ и депо-
зиции мIgAκ в биоптате позволило диагностировать 
ПГНМИД.

Заключение. Данное наблюдение иллюстри-
рует трудности диагностики МГПЗ, требующей 
подтверждения депозиции в почечной ткани секре-
тируемого малыми клонами парапротеина. Несо-
ответствие между мIgMλ в сыворотке и депозитами 
мIgAκ в собственных почках не позволило своевре-
менно установить диагноз МГПЗ. Низкий уровень 
секреции мIgAκ (ниже порога детекции при первых 
двух ИХИ), секреция мIgMλ неопределенного зна-

чения также препятствовали диагностике. Лишь при 
третьем ИХИ выявлена секреция мIgAκ, что, наряду 
с монотипным характером депозитов IgAκ при по-
вторной биопсии трансплантата, позволило под-
твердить диагноз ПГНМИД. В силу ограниченно-
почечного характера ПГНМИД химиотерапия (ХТ) 
в условиях ПГД не целесообразна. Быстрый возврат 
заболевания в трансплантате ставит под сомнение 
возможность повторной ТТП, так как для профи-
лактики возврата ПГНМИД во втором трансплантате 
потребовалось бы проведение специфической ХТ, 
что в сочетании с ИСТ повышает риск инфекцион-
ных осложнений.
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Актуальность проблемы. Х-сцепленный син-
дром Альпорта с диффузным лейомиоматозом – 
крайне редкая патология. В мире описано менее 
100 клинических случаев. Распространенность забо-
левания неизвестна. Данное сочетание представляет 
собой сложное для диагностики и ведения комор-
бидное состояние, требующее мультидисциплинар-
ного подхода.

Цель работы. Представить особенности течения 
и диагностики Х-сцепленного синдрома Альпорта 
с диффузным лейомиоматозом пищевода и прямой 
кишки.

Материалы и методы исследования. Обоб-
щены клинико-лабораторные данные ребенка с Х- 
сцеп ленным синдромом Альпорта в сочетании 
с диффузным лейомиоматозом желудочно-кишеч-
ного тракта.

Полученные результаты. Девочка 11 лет была 
обследована в связи с гематурией с эпизодами ма-
крогематурии на фоне интеркурентных заболева-

ний (с 8 месяцев жизни). Семейный анамнез ребенка 
не отягощен. Известно, что ребенок имел двусто-
роннюю катаракту (диагностирована в 1 год, опера-
тивная коррекция в 2 года), резистентные к осмоти-
ческим слабительным хронические запоры с 3-х лет 
жизни (по данным обследования – мегаколон, мага-
ректум, трещина ануса; анопластика в 7 лет). В 9 лет 
в связи с длительным кашлем был выявлен диффуз-
ный лейомиоматоз пищевода. Исследование панели 
генов «Синдром Альпорта» было негативным.

При нефрологическом обследовании: рост – 
143,5 см (25-50%), масса – 35 кг (25-50%); АД – 
90/58 мм рт.ст. (<50 %), в моче гематурия, альбумин – 
37,6 мг/л, суточная протеинурия – 0,11 г/сут, рСКФ 
(CKiD U25) – 90,7 мл/мин/1,73 м2. Увеличение объ-
ема почек (правая – 105,5 см3/м2, левая – 99,1 см3/м2; 
соотношение объема почек и массы тела – 0,67%), 
неоднородность коркового слоя паренхимы почек 
выявлялась по УЗИ. Слух сохранный. Полное геном-
ное секвенирование выявило протяженную делецию 
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в гетерозиготном состоянии с приблизительными 
границами chrX:108400000-108700000 и размером 
300000 п.н., затрагивающую участки генов COL4A5-
COL4A6, подтвердившую диагноз Х-сцепленный 
синдром Альпорта с диффузным лейомиоматозом. 
Ребенку назначен эналаприл (10 мг/м2/сут); реко-
мендована консервативная терапия лейомиоматоза 
(диета, коррекция запоров).

Заключение. На примере нашего пациента 
мы хотели показать, что сочетание Х-сцепленного 
синдрома Альпорта с диффузным лейомиома-
тозом – сложная клиническая проблема, требую-
щая мультидисциплинарного подхода к ведению 
пациентов, которая включает в себя: (1) регулярный 
мониторинг функции почек, остроты слуха и оф-
тальмологическое обследование; (2) профилактику 
прогрессирования заболевания почек в виде назна-
чения нефропротективной терапии, (3) профилак-
тику снижения слуха в виде исключения шумовых 

воздействий на органы слуха; (4) контроль за потен-
циальными осложнениями лейомиоматоза и своев-
ременная их хирургическая коррекция; (5) а также 
обязательное семейное генетическое консультиро-
вание с учетом риска развития заболевания у потом-
ства с 50% вероятностью. С целью генетического 
подтверждения диагноза пациентам показано про-
ведение полноэкзомного и полногеномного секве-
нирования, так как на примере нашего случая мы 
видим, что исследование панели генов синдрома 
Альпорта не позволяет диагностировать это забо-
левание. В настоящее время отсутствуют рекомен-
дации, регламентирующие кратность и объем об-
следования пациентов с установленным диффузным 
лейомиоматозом, что конечно затрудняет ведение 
этих пациентов. Дальнейшие исследования, которые 
позволят уточнить механизм развития заболевания, 
также дадут возможность разработать новые методы  
лечения.
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Введение. Биклональные гаммапатии – редкая 
патология, составляющая 1-5% всех случаев кло-
нальных плазмоклеточных заболеваний, сведения 
о поражении почек у этих пациентов скудны. Мы 
представляем три клинических наблюдения бикло-
нальной гаммапатии с морфологически верифици-
рованным поражением почек.

Описание серии случаев. Из 229 пациентов, 
наблюдавшихся нами по поводу парапротеин-ассо-
циированных нефропатий, лишь у трёх (1,3%) была 
выявлена биклональная секреция.

Случай 1. Мужчина 65 лет, обследован в связи 
с протеинурией (ПУ), микрогематурией и наруше-
нием функции почек, прогрессировавшими в тече-
ние 3 лет. При обследовании ПУ 3,4 г/сутки, креати-
нин сыворотки (СКр) 218 мкмоль/л. Биопсия почки 
(БП): пролиферативный гломерулонефрит с депози-
тами моноклонального иммуноглобулина G lambda 

(ПГНМИД IgGλ). Иммунохимическое исследова-
ние (ИХИ) сыворотки крови и мочи: секреция IgGλ 
5,1 г/л + иммуноглобулин G kappa (IgGκ) 2,0 г/л 
без выхода парапротеинов в мочу. Миелограмма: 
плазматические клетки (ПК) 1,5%. Диагностирован 
ПГНМИД, в течение 22 месяцев проводилась тера-
пия мелфаланом и дексаметазоном, позволившая 
добиться хорошего гематологического и полного 
органного ответа: исчезновение секреции IgGλ (се-
креция IgGκ 2,9 г/л), снижение ПУ до 0,06 г/сутки 
и СКр до 122 мкмоль/л. Длительность наблюдения 
составила 38 месяцев, на момент последнего обсле-
дования достигнутый эффект сохранялся.

Случай 2. Женщина 61 года, обследована в связи 
с персистирующим в течение полугода нефротиче-
ским синдромом (НС), СКр 146 мкмоль/л. БП: AL 
амилоидоз с экспрессией легких цепей (ЛЦ) kappa. 
ИХИ сыворотки крови и мочи: следовая секреция 


