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Актуальность. Нефронофтиз – редкое ауто-
сомно-рецессивное заболевание почек, одна из ча-
стых наследственных причин, приводящих к терми-
нальной стадии хронической болезни почек у детей 
и подростков.

В основе этиологии заболевания лежит цилио-
патия, что обусловливает возможное полиорганное 
поражение с вовлечением центральной нервной 
системы, органа зрения, печени. Пациентам необхо-
дим мониторинг функции почек и печени, офталь-
мологические осмотры.

Для нефронофтиза гистологически характерны 
кисты, преимущественно в кортико-медуллярном 
слое, тубулоинтерстициальный фиброз и атрофия 
канальцев.

Молекулярно-генетическое исследование счи-
тается «золотым стандартом» диагностики нефро-
нофтиза.

Цель. Представить клиническое описание случая 
нефронофтиза у двух братьев.

Полученные результаты. Мальчик А., 13 лет, 
госпитализирован в ОРИТ с жалобами на слабость, 
рвоту, мышечные спазмы и судороги. При обсле-
довании выявлена анемия (эритроциты 2,95×1012, 
Нв – 85 г/л), в биохимическом анализе крови повы-
шение уровней мочевины до 100,4 ммоль/л, креати-
нина до 1318 мкмоль/л, рСКФ 13,8 мл/мин/1,73 м2. 
В анализе мочи протеинурия до 2 г/л, эритроциты 
3 кл/мкл. По жизненным показаниям проводилась 
ЗПТ методом гемодиализа. После стабилизации со-
стояния пациент переведен в нефрологическое от-
деление.

При дальнейшем обследовании: сохранялась 
анемия (эритроциты 2,79×1012, Нb – 84 г/л), ги-
перазотемия (мочевина 33,1 ммоль/л, креатинин 
567 мкмоль/л), гипокальциемия 0,92 ммоль/л, вы-
явлено повышение паратгормона до 1109 пг/мл, 
снижение эритропоэтина до 2,72 МЕ/л, что свиде-
тельствовало в пользу хронической болезни почек. 
В общем анализе мочи эритроцитурия до 15,4 кл/мкл, 
лейкоцитурия до 5,7 кл/мкл, протеинурия до 0,5 г/л, 
удельный вес 1010. В анализе суточной мочи белок 
1 г/сут., альбумин 59 мг/сут. Бета-2-микроглобулин 
в моче 15143 нг/мл, что говорит о повреждении 

канальцевого аппарата. По данным УЗИ размеры 
почек в норме, КМД не прослеживается, кровоток 
обеднен.

С учетом неясного генеза ХБП 5Д стадии прове-
дена пункционная нефробиопсия: фокальный гло-
бальный гломерулярный склероз/гиалиноз (3/5), ин-
терстициальный фиброз и атрофия канальцев на всем 
протяжении. Картина гломеруло-нефросклероза, со-
ответствующая поздней стадии повреждения почек.

Также было рекомендовано обследование родите-
лей и сибса. При обследовании младшего брата 9-ти 
лет, не имевшего жалоб, выявлена гиперазотемия – 
мочевина 15 ммоль/л, креатинин 195 мкмоль/л, 
рСКФ 34,8 мл/мин/1,73 м2 Общий анализ мочи 
в норме, удельный вес 1008. Анализ крови на парат-
гормон – 157 пг/мл.

При УЗИ – размеры почек в норме, снижение 
КМД, кровоток в медуллярном слое с обеих сторон.

С учетом семейного анамнеза, дети консульти-
рованы генетиком, рекомендовано исследование 
на болезнь Фабри (получен отрицательный резуль-
тат) и на наследственные заболевания почек.

Младшему брату проведена пункционная не-
фробиопсия: выраженный фиброз интерстиция, 
атрофия канальцев на всем протяжении, тубулопа-
тия неясного генеза (картина нефросклероза, соот-
ветствующая поздней стадии повреждения почек).

Также проведено МРТ органов забрюшинного 
пространства, выявлена выраженная дольчатость 
почек. При исследовании старшего сибса по данным 
МРТ обнаружены признаки снижения кортико-ме-
дулярной дифференцировки.

У мальчика А. при молекулярно-генетическом 
исследовании выявлена микроделеция на  длин-
ном плече хромосомы 2 длиной 158454 нуклео-
тида  – seq[GRCh38]del(2)(q13)chr2:g.(110091788_ 
110095232)_(110229067_110250241)del. Варианты 
в гене NPHP1 в гомозиготном и компаунд-гетеро-
зиготном состоянии описаны у пациентов с «юве-
нильным нефронофтизом 1».

В настоящее время мальчик А. получает ЗПТ мето-
дом гемодиализа, внесен в реестр для трансплантации 
почки. Мальчик И. в стабильном состоянии, получает 
нефропротективную и симптоматическую терапию.
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Заключение. Данный клинический случай де-
монстрирует семейное проявление нефронофтиза 
1 типа, которое привело к терминальной почечной 
недостаточности у сибса в подростковом возрасте 
и к ХБП 4 ст. у сибса младшего возраста.

Рис. 1. Графики средних (медианных) значений основных показателей клубочковых функций

DOI: 10.28996/2618‑9801‑2026‑2-288-289
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Актуальность проблемы. Избыточная масса тела 
и ожирение предрасполагают к развитию хрони
ческой болезни почек (https://kdigo.org/wp-content/ 
uploads/2025/12/KDIGO-2025-Obesity-in-CKD-
Conference-Report_Corrected-Proof.pdf). Зависимость 
между индексом массы тела (ИМТ) и функциональ-
ным состоянием почек у детей нуждается в тщатель-

ном изучении для своевременного прогнозирования 
рисков и предотвращения необратимых изменений 
в морфологии нефронов. Особый интерес пред-
ставляет анализ влияния SDS-ИМТ на показатели  
скорости клубочковой фильтрации (СКФ), вычис-
ленные по креатинин и цистатит-С основанным  
формулам.


