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Гемолитико-уремический синдром как результат недостаточности гомозиготного Н-фактора

Hemolytic uremic syndrome due to homozygous factor H deficiency

S.K. Sethi, D.D. Marie-Agnes, N. Thaker, P. Hari, A. Bagga

Clin. Exp. Nephrol. 2009 Jul 1.

На сегодняшний день достоверно известно, что большинство комплементарных мутаций Н-фактора, ассоцииро-

ванных с гемолитико-уремическим синдромом, являются гетерозиготными. Гомозиготные мутации, вызывающие 

атипичный вариант синдрома, встречаются довольно редко. В данной статье описывается клинический случай 

у мальчика в возрасте 7 мес с гемолитико-уремическим синдромом, выраженной гипокомплементемией (снижение 

уровня С3 и нормальный уровень С4), критически низким уровнем Н-фактора в кровотоке. Генетический анализ 

выявил делецию 4bp в гене, кодирующем Н-фактор в гомозиготном состоянии. Родители ребенка — гетерозиготные 

носители мутантного гена. У пациента отмечено прогрессирование заболевания до терминальной стадии поражения 

почек. На данный момент мальчик находится под постоянным амбулаторным наблюдением и на перитонеальном 

диализе.
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