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РЕФЕРАТ

Данный обзор обобщает современные представления о генетике, механизмах развития, клинике, диагностике и  лечении

гипофосфатемического рахита, обусловленного нарушением почечной канальцевой реабсорбции фосфатов у детей.
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ADSTRACT

This review is a conclusion of up�to�date conceptions about genetics, development mechanisms, clinical picture, diagnostics

and treatment of hypophosphathemic rickets determined by renal tubular phosphate reabsorption impairment.
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Àêòóàëüíîñòü

Ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèé ðàõèò ñ ôîñôàòóðèåé

(ôîñôàò äèàáåò) ó äåòåé ÿâëÿåòñÿ îáùåé êëèíè÷åñ-

êîé ïðîáëåìîé ïåäèàòðè÷åñêîé íåôðîëîãèè è îðòî-

ïåäèè. Àêòóàëüíîñòü ïðîáëåìû ãèïîôîñôàòåìè÷åñ-

êîãî ðàõèòà ó äåòåé îáóñëîâëåíà íàñëåäñòâåííûì

íàðóøåíèåì òðàíñïîðòà ôîñôàòîâ â ïðîêñèìàëüíûõ

êàíàëüöàõ ïî÷åê, ïðèâîäÿùèì ê ôîñôàòóðèè, ãèïî-

ôîñôàòåìèè è ðàõèòó, íåîáõîäèìîñòüþ ïîæèçíåí-

íîé òåðàïèè, íåñïîñîáíîñòüþ ñóùåñòâóþùèõ â íà-

ñòîÿùåå âðåìÿ ìåòîäîâ êîíñåðâàòèâíîãî è îïåðà-

òèâíîãî ëå÷åíèÿ óñòðàíèòü êëèíè÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ

òóáóëîïàòèè è êîñòíûå äåôîðìàöèè.

Ôîñôàòíûé ãîìåîñòàç

Îäíîé èç âàæíûõ ôèçèîëîãè÷åñêèõ ôóíêöèé

ïî÷åê ÿâëÿåòñÿ ïîääåðæàíèå ôîñôàòíîãî ãîìåîñ-

òàçà [1–5]. Â ïëàçìå êðîâè ôîñôàòû ïðåäñòàâëå-

íû â âèäå ñâîáîäíûõ èîíîâ (îêîëî 84–85%), ñâÿ-

çàííûõ ñ áåëêàìè (10%), â êîìïëåêñå ñ êàëüöèåì,

ìàãíèåì, íàòðèåì (1%) [4]. Ïðè ðÍ 7,4 â ïëàçìå

êðîâè 80% ôîñôàòîâ ñóùåñòâóåò â ôîðìå

HPO4
2—

, 20% – â ôîðìå H2PO
2—

 [1–4]. Ïðè íîð-

ìàëüíîì óðîâíå ñêîðîñòè êëóáî÷êîâîé ôèëüòðàöèè

125 ìë/ìèí ÷åðåç êëóáî÷êîâûé ôèëüòð ôèëüòðóåò-

ñÿ 90% ôîñôàòîâ, ðåàáñîðáèðóåòñÿ áîëåå 80%

ôîñôàòîâ â ïðîêñèìàëüíîì êàíàëüöå ïî÷åê [1–5].

Â îðãàíèçìå âçðîñëîãî ÷åëîâåêà ñ ìàññîé òåëà 70

êã ñîäåðæèòñÿ 10 ã/êã íåîðãàíè÷åñêîãî ôîñôàòà,

èõ íèõ 85% â êîñòÿõ, 14% â ìóñêóëàòóðå è 1% â

ýêñòðàöåëëþëÿðíîé æèäêîñòè [4].

Âûäåëÿþò 3 ãðóïïû ãîðìîíîâ, ðåãóëèðóþùèõ

ôîñôàòíûé ãîìåîñòàç [4].

Òðè ãðóïïû ãîðìîíîâ, ðåãóëèðóþùèõ ôîñ-

ôàòíûé ãîìåîñòàç

•  Êàëüöèòðèîë  (1,25(ÎÍ)
2

D
3

; 1,25 äåãèä-

ðîîêñèâèòàìèí D) ñòèìóëèðóåò èíòåñòèíàëüíóþ

àáñîðáöèþ ôîñôàòîâ.

• Ïàðàòèðåîèäíûé ãîðìîí (ÏÒÃ) – ïîäàâëÿåò

êàíàëüöåâóþ ðåàáñîðáöèþ ôîñôàòà è ÿâëÿåòñÿ

ïðè÷èíîé ôîñôàòóðèè.

• «Phosphatonins» – ôîñôàòóðè÷åñêèå ôàêòîðû,

ïîìèìî ïàðàòãîðìîíà, òàêèå êàê ôàêòîð ðîñòà

ôèáðîáëàñòîâ-23, frizzled-related protein-4, ôîñôîã-

ëèêîïðîòåèí ýêñòðàöåëëþëÿðíîãî ìàòðèêñà.

Ãëàâíûìè ãîðìîíàëüíûìè ðåãóëÿòîðàìè ïî-

÷å÷íîãî-êàíàëüöåâîãî òðàíñïîðòà ôîñôàòîâ ñ÷è-

òàþò ïàðàòèðåîèäíûé ãîðìîí è âèòàìèí D
3 

[1–6].

Âëèÿíèå ïàðàòèðåîèäíîãî ãîðìîíà. Èçìåíå-

íèÿ óðîâíÿ ôîñôàòîâ â ïëàçìå âîâëå÷åíû â ðåãó-

ëèðîâàíèå ñåêðåöèè ÏÒÃ [3, 5]. Ñóùåñòâóåò ïðÿ-

ìàÿ ñâÿçü ìåæäó óðîâíåì ñûâîðîòî÷íîãî ôîñôà-

òà è ñêîðîñòüþ ñåêðåöèè ÏÒÃ: âûñîêèé óðîâåíü

ôîñôàòîâ ñûâîðîòêè ñïîñîáñòâóåò óâåëè÷åíèþ, à
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íèçêèé óðîâåíü – ñíèæåíèþ ñèíòåçà è ñåêðåöèè ÏÒÃ

[2–5]. ÏÒÃ ïîäàâëÿåò êàíàëüöåâóþ ðåàáñîðáöèþ

ôîñôàòà è ðåãóëèðóåò êàíàëüöåâûé òðàíñïîðò áè-

êàðáîíàòà è ìàãíèÿ.

Ñûâîðîòî÷íàÿ êîíöåíòðàöèÿ êàëüöèÿ ïîääåð-

æèâàåòñÿ â î÷åíü óçêîì äèàïàçîíå çà ñ÷åò ìåõà-

íèçìà îòðèöàòåëüíîé îáðàòíîé ñâÿçè. Êàëüöèé

ñûâîðîòêè êðîâè ÿâëÿåòñÿ âàæíûì ôèçèîëîãè÷åñ-

êèì ôàêòîðîì, îïðåäåëÿþùèì ñêîðîñòü ñåêðåöèè

ÏÒÃ.  Ïîíèæåíèå âíåêëåòî÷íîé êîíöåíòðàöèè êàëü-

öèÿ ïðèâîäèò ê ïîâûøåíèþ ñèíòåçà è ñåêðåöèè

ÏÒÃ. ÏÒÃ ñòèìóëèðóåò ñèíòåç 1,25(ÎÍ)
2

D
3

 èç

25(ÎÍ)D
3

 â ïðîêñèìàëüíûõ èçâèòûõ êàíàëüöàõ

ïî÷åê [3–5]. Êàê èçâåñòíî 1,25(ÎÍ)
2

D
3

 óñèëèâàåò

àáñîðáöèþ êàëüöèÿ â êèøå÷íèêå. Â ïî÷êàõ ÏÒÃ

ñòèìóëèðóåò ðåàáñîðáöèþ êàëüöèÿ â äèñòàëüíûõ

èçâèòûõ êàíàëüöàõ è òåì ñàìûì ñíèæàåò ýêñêðå-

öèþ êàëüöèÿ ñ ìî÷îé. Ïîâûøåíèå Ñà â êðîâè ïî-

äàâëÿåò ñåêðåöèþ ÏÒÃ êëåòêàìè ïàðàùèòîâèäíûõ

æåëåç [1–5].

Àêòèâíàÿ ôîðìà ìåòàáîëèòà âèòàìèíà D.

1,25(ÎÍ)
2

D
3

-êàëüöèòðèîë îáðàçóåòñÿ â ïî÷å÷íûõ

ïðîêñèìàëüíûõ êàíàëüöàõ èç 25(ÎÍ)D-êàëüöèäè-

îëà â ðåçóëüòàòå L-ãèäðîêñèëèðîâàíèÿ. Àêòèâíîñòü

ôåðìåíòà 1àëüôà-ãèäðîêñèëàçû ðåãóëèðóåòñÿ óðîâ-

íÿìè ïàðàòèðåîèäíîãî ãîðìîíà, ôîñôàòîâ, êàëüöè-

òîíèíà ïëàçìû è äðóãèìè ôàêòîðàìè [3–6]. Îñíîâ-

íûå ýôôåêòû 1,25(ÎÍ)
2

D
3

-êàëüöèòðèîëà ñîñòîÿò

â ïîâûøåíèè âñàñûâàíèÿ êàëüöèÿ è ôîñôîðà â òîí-

êîé êèøêå, òîðìîæåíèè ñåêðåöèè ïàðàòèðåîèäíîãî

ãîðìîíà, óñèëåíèè ðåàáñîðáöèè êàëüöèÿ è ôîñôî-

ðà â ïî÷å÷íûõ êàíàëüöàõ, óñêîðåíèè ìèíåðàëèçà-

öèè êîñòåé [3–6]. Èíòåñòèíàëüíàÿ àáñîðáöèÿ ôîñ-

ôàòîâ ðåãóëèðóåòñÿ êàëüöèòðèîëîì – (1,25(ÎÍ)
2

D
3

)

è êîëè÷åñòâîì ôîñôàòîâ â ïèùåâîì ðàöèîíå [3–

6].

Êàëüöèòîíèí – ñèíòåçèðóåòñÿ â ïàðàôîëëèêó-

ëÿðíûõ Ñ-êëåòêàõ ùèòîâèäíîé æåëåçû. Ñåêðåöèÿ

êàëüöèòîíèíà óñèëèâàåòñÿ ïðè ïîâûøåíèè êîíöåí-

òðàöèè êàëüöèÿ â êðîâè è ðåãóëèðóåòñÿ ãàñòðîýí-

òåðîïàíêðåàòè÷åñêèìè ãîðìîíàìè è ãàñòðèíîì [3–

5]. Êàëüöèòîíèí ÿâëÿåòñÿ àíòàãîíèñòîì ïàðàòèðå-

îèäíîãî ãîðìîíà. Êàëüöèòîíèí òîðìîçèò

ðåçîðáöèþ êîñòíîé òêàíè, ñíèæàÿ àêòèâíîñòü îñ-

òåîêëàñòîâ. Êàëüöèòîíèí óñèëèâàåò ýêñêðåöèþ

êàëüöèÿ ñ ìî÷îé, ïîäàâëÿÿ ïî÷å÷íóþ êàíàëüöåâóþ

ðåàáñîðáöèþ, òîðìîçèò âñàñûâàíèå êàëüöèÿ â òîí-

êîé êèøêå [3–6].

Òðè îðãàíà (ïî÷êè, êîñòè, êèøå÷íèê) ïðèíèìà-

þò ó÷àñòèå â ïîääåðæàíèè ôîñôàòíîãî ãîìåîñòà-

çà [1–7]. Îáìåí ôîñôîðà ïðåäñòàâëåí íà ðèñ. 1 ïî

À. Portale (2009) [3].

Ôîñôàòóðè÷åñêèå ôàêòîðû. Ôàêòîð ðîñòà

ôèáðîáëàñòîâ 23 (FGF-23) ïðåäñòàâëÿåò ñîáîé

ïðîòåèí ñ ìîëåêóëÿðíîé ìàññîé 26 êÄà, âîçäåéñòâó-

åò íà êëåòêó ÷åðåç ñïåöèôè÷åñêèå ðåöåïòîðû

(FGFRs). Ôàêòîð ðîñòà ôèáðîáëàñòîâ (FGF-23) –

ãîðìîí, âëèÿþùèé íà òðàíñïîðò ôîñôàòîâ â ïî÷êàõ

ïîñðåäñòâîì èíãèáèðîâàíèÿ NaPi-IIa è NaPi-IIñ òè-

ïîâ êîòðàíñïîðòåðîâ [3, 5, 6, 8]. FGF-23 óìåíüøàåò

ýêñïðåññèþ èíòåñòèíàëüíîãî êîòðàíñïîðòåðà NaPi-

IIb [6, 8]. FGF-23 îêàçûâàåò ôîñôàòóðè÷åñêèé ýô-

ôåêò, ñòèìóëèðóåò ñåêðåöèþ ïàðàòãîðìîíà, òîðìî-

çèò 1àëüôà-ãèäðîêñèëàçíóþ àêòèâíîñòü, ïðèâîäÿ ê

ñíèæåíèþ ïî÷å÷íîãî ñèíòåçà êàëüöèòðèîëà è åãî

óðîâíÿ â ñûâîðîòêå êðîâè [3, 5, 6, 8].

Ãåí FGF-23 êàðòèðîâàí íà õðîìîñîìå 12p13.3

[6, 8]. Àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûå ôîðìû ãèïîôîñ-

ôàòåìè÷åñêîãî ðàõèòà ñâÿçàíû ñ ìóòàöèÿìè â

ãåíå FGF-23, êàðòèðîâàííîãî íà õðîìîñîìå

12ð13.3 [6,  8].

Íàòðèé-ôîñôàòíûå êîòðàíñïîðòåðû. Èç-

âåñòíû 3 òèïà íàòðèé-ôîñôàòíûõ êîòðàíñïîðòåðîâ

Na/Pi- I, II, III. Èç íèõ Na/PiI- è Na/PiII-òèïû êîò-

ðàíñïîðòåðîâ ýêñïðåññèðóåòñÿ ïðåèìóùåñòâåííî

â ïî÷êàõ íà ùåòî÷íîé êàåìêå êëåòîê ïðîêñèìàëü-

íûõ êàíàëüöåâ [3, 5, 6, 9–11]. Àïèêàëüíûå íàòðèé-

çàâèñèìûå êîòðàíñïîðòåðû (Na/PiI, Na/PiIIa è Na/

PiIIñ, Na/PiIII) îáóñëîâëèâàþò òðàíñïîðò Pi ÷åðåç

àïèêàëüíóþ ìåìáðàíó êëåòîê ïðîêñèìàëüíûõ êà-

íàëüöåâ íåôðîíà, ïîääåðæèâàÿ íîðìàëüíûé ôîñ-

ôàòíûé ãîìåîñòàç [3, 5, 6, 9–11].

Na/PiIIb-êîòðàíñïîðòåð, íå âûäåëåííûé â ïî÷-

êàõ, îñóùåñòâëÿåò òðàíñïîðòíûé ìåõàíèçì àáñîð-

áöèè ôîñôîðà â êèøå÷íèêå [3].

Â ïðîòèâîïîëîæíîñòü Na/Pi-êîòðàíñïîðòåðó II

òèïà, Na/Pi-êîòðàíñïîðòåð I òèïà ïðîèçâîäèò ýíåð-

ãîçàâèñèìûé òðàíñïîðò ëèøü ïðè âûñîêèõ êîíöåí-

òðàöèÿõ âíåêëåòî÷íîãî ôîñôîðà. Èññëåäîâàíèÿ

ïîêàçàëè, ÷òî Na/PiI ôóíêöèîíèðóåò êàê êàíàë ïðî-

Рис. 1. Обмен фосфора в норме в организме взрослого

человека при нулевом фосфорном балансе (по А. Portale

[3]).
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íèöàåìîñòè äëÿ ôîñôîðà, õëîðà, îðãàíè÷åñêèõ àíè-

îíîâ [5, 6, 9–11]. Na/Pi-êîòðàíñïîðòåð II òèïà – ñà-

ìûé ðàñïðîñòðàíåííûé, ÿâëÿåòñÿ îñíîâíîé ìèøå-

íüþ ðåãóëÿöèè ïîñðåäñòâîì ìåòàáîëè÷åñêèõ è ãîð-

ìîíàëüíûõ ôàêòîðîâ, âêëþ÷àÿ âèòàìèí D è ôîñôîð

ïðîäóêòîâ ïèòàíèÿ, ÏÒÃ, «ôîñôàòîíèíû» – FGF-

23 [5, 6, 9–12]. Èçáûòîê ôîñôîðà â ïèùåâîì ðàöè-

îíå è ÏÒÃ èíãèáèðóþò, à íåäîñòàòîê ôîñôîðà ñòè-

ìóëèðóåò ïîâûøåíèå Na/PiIIa è Na/PiIIñ áåëêîâ êîò-

ðàíñïîðòåðîâ íà àïèêàëüíîé ìåìáðàíå êëåòîê

ïðîêñèìàëüíûõ êàíàëüöåâ ïî÷åê [4,5]. FGF-23 èí-

ãèáèðóåò Na/PiIIa è Na/PiIIñ òèïû êîòðàíñïîðòå-

ðîâ [4, 5, 8].

Na/Pi êîòðàíñïîðòåð II òèïà îáåñïå÷èâàåò ïî-

÷å÷íóþ ðåàáñîðáöèþ ôîñôàòîâ êàê ÍÐÎ4
—

/3Na+

òðàíñïîðòà ôîñôàòîâ ïîñðåäñòâîì Na/PiIIa, òàê è

òðàíñïîðòà ôîñôàòîâ ÍÐÎ4
—

/2Na+ ïîñðåäñòâîì

NaPiIIc [5].  

Na/Pi-êîòðàíñïîðòåð III òèïà ÿâëÿåòñÿ ïîñðåä-

íèêîì ôîñôàòíîãî ýëåêòðîãåííîãî òðàíñïîðòà

H2P04
—

/2Na+ ÷åðåç PiÒ-2 [5].   

Na/Pi-êîòðàíñïîðòåð IIa òèïà ïðîÿâëÿåò áûñò-

ðûé îòâåò íà ïèùåâîé ôîñôîð [5]. Ôóíêöèÿ Na/Pi

IIa êîòðàíñïîðòåðà òåñíî ñâÿçàíà ñ Na
+

/H
+ 

îáìåí-

íèêîì-ðåãóëÿòîðîì ôàêòîðà-1 (NHERF1) – ìåìá-

ðàííûì áåëêîì, êîòîðûé èãðàåò âàæíóþ ðîëü â

ñâÿçûâàíèè è çàêðåïëåíèè Na/PiIIa íà àïèêàëüíîé

ìåìáðàíå êëåòîê ïðîêñèìàëüíûõ êàíàëüöåâ ïî÷åê

[5, 6]. Ôîñôîðèëèðîâàíèå NHERF1, âñëåäñòâèå âîç-

äåéñòâèÿ ÏÒÃ, ïðèâîäèò ê ñíèæåíèþ ñâÿçûâàíèÿ

Na/PiIIa ñ ïîñëåäóþùèì åãî ýíäîöèòîçîì è äåãðà-

äàöèåé. Â ðåçóëüòàòå ñíèæàåòñÿ ðåàáñîðáöèè ôîñ-

ôàòîâ è óâåëè÷èâàåòñÿ èõ ýêñêðåöèè ñ ìî÷îé [5,

6].  Óòðàòà ôóíêöèè ìóòèðîâàííîãî NaPiIIc ãåíà,

êîäèðóþùåãî Na/PiIIc êîòðàíñïîðòåð, ïðèâîäèò ê

ïîòåðå ôîñôîðà ñ ìî÷îé ó áîëüíûõ ñ àóòîñîìíî-

ðåöåññèâíîé ôîðìîé ãèïîôîñôàòåìè÷åñêîãî ðàõè-

òà ñ ãèïåðêàëüöèóðèåé [5, 6, 9–11].

Âûäåëÿþò ôàêòîðû, ïîâûøàþùèå è ñíèæàþ-

ùèå ïî÷å÷íóþ êàíàëüöåâóþ ðåàáñîðáöèá ôîñôà-

òîâ [5, 6] (òàáë. 1).

Ìåòîäû îöåíêè ïî÷å÷íîé êàíàëüöåâîé ðå-

àáñîðáöèè ôîñôàòîâ:

Óðîâåíü ôîñôîðà â ñûâîðîòêå êðîâè íàõîäèò-

ñÿ â äèàïàçîíå 0,97–1,8ììîëü/ë [1–7]. Äëÿ îöåíêè

ïî÷å÷íîé ðåàáñîðáöèè ôîñôàòîâ îïðåäåëÿþò ôðàê-

öèîííûé êëèðåíñ ôîñôàòîâ, ìàêñèìàëüíóþ ðåàá-

ñîðáöèþ ôîñôàòîâ, êàíàëüöåâóþ ðåàáñîðáöèþ

ôîñôàòîâ [4].

• Ôðàêöèîííûé êëèðåíñ ôîñôàòîâ èñïîëü-

çóåòñÿ â ïðàêòèêå äëÿ îöåíêè ðåíàëüíîé òóáóëÿð-

íîé ðåàáñîðáöèè [4, 7]. Ôðàêöèîííàÿ ýêñêðåöèÿ ôîñ-

ôàòîâ (ÔÝÔ) îïðåäåëÿåòñÿ ïî ôîðìóëå [4]:

ÔÝÔ=(UPh×PCr): (PPh×UCr)

• Ìàêñèìàëüíàÿ ðåàáñîðáöèÿ ôîñôàòîâ

(ììîëü/ë)

ÌÐÔ=PPh–[(UPh×PCr):UCr]

• Êàíàëüöåâàÿ (òóáóëÿðíàÿ) ðåàáñîðáöèÿ

ôîñôàòîâ. Êàíàëüöåâàÿ ðåàáñîðáöèÿ ôîñôàòîâ

(TRP – tubular phosphate reabsorption) – ñàìûé èí-

ôîðìàòèâíûé ïîêàçàòåëü ïîëíîòû ðåàáñîðáöèè

ôîñôàòîâ è ïîòåðü ôîñôàòà ñ ìî÷îé [4,7]. Êàíàëü-

öåâàÿ ðåàáñîðáöèÿ ôîñôàòîâ â % ðàññ÷èòûâàåòñÿ

ïî ôîðìóëå [4]:

ÊÐÔ,% =1–[(UPh×Pcr):(PPh×Ucr)]×100.

Â íîðìå êàíàëüöåâàÿ ðåàáñîðáöèÿ ôîñôàòà

ïðåâûøàåò 80% [4]. Ýòîò ïîêàçàòåëü îòðàæàåò

ïîëíîòó ðåàáñîðáöèè ôîñôàòà. Äëÿ îïðåäåëåíèÿ

êîíöåíòðàöèé ôîñôàòà è êðåàòèíèíà ìî÷ó ñîáèðà-

þò ïî óòðàì íàòîùàê, ÷åðåç 2 ÷ ïîñëå ïðèåìà æèä-

êîñòè. Êðîâü äëÿ îïðåäåëåíèÿ êîíöåíòðàöèé ôîñ-

ôàòà è êðåàòèíèíà áåðóò ÷åðåç 1 ÷ ïîñëå ïðèåìà

æèäêîñòè [4,7]. Óìåíüøåíèå êàíàëüöåâîé ðåàáñîð-

áöèè ôîñôàòà îáóñëîâëåíî ïîâûøåíèåì ÏÒÃ èëè

ïåðâè÷íûì äåôåêòîì ðåàáñîðáöèè ôîñôàòà â ïî-

÷å÷íûõ êàíàëüöàõ.

Таблица 1

Факторы, влияющие на реабсорбцию

фосфатов в  проксимальном канальце почек

(по С.А Wagner и соавт [6])

Факторы, снижающие реабсорб�

цию Pi

Паратиреоидный гормон

Атриальный натрий

Уретический гормон

Глюкокортикоиды

Допамин

Фосфатурический фактор:

Фактор роста фибробластов�23

Фактор роста фибробластов�7

МEPE

Другие

Факторы, повышающие

реабсорбцию Pi

Паратэктомия

1�α25(ОН)2D3

Гормон роста

Инсулин�зависимый

Фактор роста

Регулирование пищей

Острый (минуты, часы)

Хронический (часы, дни)

Участие нескольких си�

стемных факторов

Таблица 2

Уровни циркулирующего неорганического

фосфата в крови, фракционной экскреции

фосфатов, максимальной канальцевой

реабсорбции у детей (по J. Brodehl [4]  в

модификации  M.G. Bianchetti, A.Bettinelli [7])

Возраст  Неорганический Фракционная Максимальная

фосфат крови экскреция фос� тубулярная реаб�

(ммоль/л) фата 10�2 сорбция фосфата

(ммоль/л)

0–3 мес  1,62–2,40 11,9–38,7 1,02–2,0

4–6 мес 1,78–2,21 3,4–34,9 1,27–1,88

6–12 мес 1, 38–2,15 10,3–20,0 1,13–1,86

1–2 года 1,32–1,93 3,50–23,3 1,05–1,74

3–4 года 1,02–1,92 18,8 0,90–1,78

5–6 лет 1,13–1,73 0,60–15,0 1,02–1,62

7–8 лет 1,06–1,80 16,8 0,98–1,64

9–10 лет 1,18–1,70 1,80–14,1 1,0–1,58

11–12 лет 1,04–1,79 1,80–12,1 0,97–1,68

13–15 лет 0,97–1,80 12,6 0,91–1,68
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 Â òàáë. 2 ïðåäñòàâëåíû óðîâíè öèðêóëèðóþ-

ùåãî íåîðãàíè÷åñêîãî ôîñôàòà â êðîâè, ôðàêöèîí-

íîé ýêñêðåöèè ôîñôàòîâ, ìàêñèìàëüíîé êàíàëüöå-

âîé ðåàáñîðáöèè ó äåòåé â âîçðàñòíîì àñïåêòå ïî

J. Brodehl (1994) â ìîäèôèêàöèÿ M.G. Bianchetti,

A. Bettinelli [4, 7].

Ãèïîôîñôàòåìèÿ. Âûäåëÿþò òðè ãëàâíûõ

ìåõàíèçìà ãèïîôîñôàòåìèè ó äåòåé [4]:

• Ñíèæåíèå ïîñòóïëåíèÿ ôîñôàòà ñ ïèùåé èëè

ñíèæåíèå èíòåñòèíàëüíîé àáñîðáöèè ôîñôàòà.

• Âíóòðåííåå ïåðåðàñïðåäåëåíèå (äèàáåòè÷åñ-

êèé êåòîàöèäîç, ðåñïèðàòîðíûé àëêàëîç, îñòåîïå-

íè÷åñêèé ñèíäðîì ïðè îñòåîïåíèè).

• Ïîâûøåíèå ïîòåðè ôîñôàòà ñ ìî÷îé.

Ó ïàöèåíòîâ ñ ãèïîôîñôàòåìèåé, îáóñëîâëåí-

íîé ñíèæåíèåì èíòåñòèíàëüíîé àáñîðáöèè ôîñôà-

òîâ èëè internal redistribution, ôðàêöèîííàÿ ðåàáñîð-

áöèÿ ôîñôàòîâ è ìàêñèìàëüíàÿ òóáóëÿðíàÿ ðåàá-

ñîðáöèÿ ôîñôàòîâ íîðìàëüíûå â îòëè÷èå îò

ïàöèåíòîâ ñ ãèïîôîñôàòåìèåé, îáóñëîâëåííîé ïî-

âûøåííîé ïîòåðåé ôîñôàòîâ ñ ìî÷îé [4–6].

Íà ðèñ. 2. ïðåäñòàâëåí ãîìåîñòàòè÷åñêèé îò-

âåò íà ãèïîôîñôàòåìèþ ïî A. Portale [3].

Âñëåäñòâèå ïîâðåæäåíèÿ ïî÷å÷íîé ðåàáñîðá-

öèè ôîñôàòîâ âîçíèêàþò íàðóøåíèÿ â âèäå ãèïî- è

ãèïåðôîñôàòåìèè, ðàõèòà, îñòåîìàëÿöèè, íåôðîëè-

òèàçà, êàëüöèôèêàöèè òêàíåé [2–6, 11]. C. A. Wagner

è ñîàâò. [6] ïðèâîäÿò ãåíåòè÷åñêèå áîëåçíè, îáóñ-

ëîâëåííûå ïîâðåæäåíèåì ïî÷å÷íîãî òðàíñïîðòà

ôîñôàòîâ (òàáë. 3).

Äèàãíîñòèêà íàðóøåíèé ôîñôàòíîãî ãîìåîñòà-

çà ïðè ãèïîôîñôàòåìè÷åñêîì ðàõèòå ó äåòåé:

1. Pàõèòè÷åñêèå èçìåíåíèÿ êîñòåé ñêåëåòà ñ

Î-îáðàçíîé äåôîðìàöèåé íèæíèõ êîíå÷íîñòåé, íèç-

êèé ðîñò, íåóâåðåííàÿ, óòèíàÿ ïîõîäêà, áîëè â êîñ-

òÿõ, ðåçèñòåíòíîñòü ê ñòàíäàðòíûì äîçàì âèòà-

ìèíà D. Äàííûå îöåíêè îðòîïåäè÷åñêîãî ñòàòóñà,

ðåíòãåíîëîãè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ êîñòåé è äåí-

ñèòîìåòðèè.

2. Ãèïîôîñôàòåìèÿ 0,6–0,9 ììîëü/ë (íîðìà

0,97–1,8 ììîëü/ë).

3. Ïîâûøåíèå ùåëî÷íîé ôîñôàòàçû â ñûâîðîò-

êå êðîâè.

4. Ãèïåðôîñôàòóðèÿ.

5. Ñíèæåíèå òóáóëÿðíîé ðåàáñîðáöèè ôîñôàòîâ.

6. Ñíèæåíèå ìàêñèìàëüíîé ðåàáñîðáöèè ôîñ-

ôàòîâ.

7. Ýêñêðåöèÿ êàëüöèÿ ñ ìî÷îé íå ïðåâûøàåò

1–5 ìã/êã/ñóò.

8. Ãèïåðêàëüöèóðèÿ áîëåå 5 ìã/êã/ñóò (ïðè íà-

ñëåäñòâåííîì ãèïîôîñôàòåìè÷åñêîì ðàõèòå ñ

êàëüöèóðèåé).

9. Êàëüöèé/êðåàòèíèíîâûé èíäåêñ – íîðìàëü-

íûé, ïîâûøåí ïðè íàñëåäñòâåííîì ãèïîôîñôàòå-

ìè÷åñêîì ðàõèòå ñ êàëüöèóðèåé.

A. Sharma è ñîàâò. [11] ïðèâîäÿò õàðàêòåðíûå

áèîõèìè÷åñêèå èçìåíåíèÿ ó ïàöèåíòîâ ñ íàñëåä-

ñòâåííûè ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèì ðàõèòîì. Êàê

âèäíî èç òàáë. 4, áèîõèìè÷åñêèå èçìåíåíèÿ, îïèñû-

âàåìûå ðàíåå â ëèòåðàòóðå è ïðèâåäåííûå À. Sharma

è ñîàâò. [11], íîñÿò íåîäíàçíà÷íûé õàðàêòåð. Ýòî

ìîæíî îáúÿñíèòü òåì, ÷òî â ðåçóëüòàòå ìîëåêó-

ëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé óñòàíîâëåíû

êîíêðåòíûå ãåíåòè÷åñêèå äåôåêòû è äîêàçàíà êëè-

íèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ ãåòåðîãåííîñòü ãèïîôîñôàòåìè-

÷åñêîãî ðàõèòà ó äåòåé.

Ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèé ðàõèò c ôîñôàòóðè-

åé ó äåòåé

X-ñöåïëåííûé ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèé ðà-

õèò, X-linked Hypophosphatemia, X-linked

FGF – фактор роста фибробластов

PTH – паратиреоидный гормон

Рис. 2. Гомеостатический ответ на гипофосфатемию по A. Portale [3].



66

ISSN 1561�6274. Нефрология. 2011. Том 15. №4.

Hypophosphàthemic Rickets (OMIM 307800) îáóñ-

ëîâëåí ìóòàöèÿìè ãåíà ÐÍÅÕ, êàðòèðîâàííîãî íà

Õ-õðîìîñîìå Õð22.2–Õð22.1, êîäèðóþùåãî ôîñ-

ôàòðåãóëèðóþùóþ ýíäîïåïòèäàçó [6, 11, 15]. X-

ñöåïëåííûé ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèé ðàõèò – íàñëåä-

ñòâåííîå íàðóøåíèå ôîñôàòíîãî ãîìåîñòàçà, õà-

ðàêòåðèçóþùååñÿ íèçêîðîñëîñòüþ, ðàõèòîì,

îñòåîìàëÿöèåé, ãèïîôîñôàòåìèåé, íàðóøåííîé ðå-

àáñîðáöèåé ôîñôàòîâ è óãíåòåíèåì 1 àëüôà-ãèä-

ðîêñèëèðîâàíèÿ 25(ÎÍ) âèòàìèíà D
3

 [6, 11, 13, 15].

Ñêîðîñòü êëóáî÷êîâîé ôèëüòðàöèè ïî êëèðåíñó

ýíäîãåííîãî êðåàòèíèíà è êèñëîòíî-îñíîâíîå ñî-

ñòîÿíèå (ÊÎÑ) êðîâè ó ïàöèåíòîâ íå íàðóøåíû.

J. Rodriques-Soriano [14] îòìå÷àåò, ÷òî ïðè Õ-ñöåï-

Таблица 3

Гены заболеваний, вызывающих нарушения   почечного транспорта фосфатов

(по C. A. Wagne и соавт.[6])

Ген

SLC34A1

(NaPi�IIa)

SLC34A3

(NaPi�IIc)

PHEX

FGF23

GALNT3

GNAS1

sFRP4

FGF7

MEPE

FGFR1

DMP1

?

Хромосома/

OMIM

5q35

9q34

OMIM

24 1530

Xp22.2�p22.1

OMIM

307800

12pl3.3

OMIM

193 100

OMIM

2 11 900

2q24�q31

OMIM 2 11 900

20ql3.2

OMIM

174800

7pl4�pl3

OMIM 606570

15ql5�q21.1

OMIM 148180

4q21.1

OMIM 605912

OMIM

166250

4q21

OMIM

241520

OMIM

146350

Название болезни

Наследственный гипо�

фосфатемический ра�

хит с гиперкальциурией

(ННRН)

Х� сцепленный гипо�

фосфатемический ра�

хит (XLH)

Аутосомно�доминант�

ный гипофосфатеми�

ческий рахит (ADHR)

Семейный опухолевой

кальциноз (FТС) – ту�

мор индуцированная

остеомаляция (TIO)

Семейный опухолевой

нефрокальциноз (FTC)

Фиброзная дисплазия

Fibrous dysplasia

( M c C u n e � A l b r i g h t

syndrome)

Тумор индуцированная

остеомаляция

Тумор индуцированная

остеомаляция (TIO)

Тумор индуцированная

остеомаляция (TIO)

Osteoglophonic дисп�

лазия

Аутосомно�рецессив�

ный гипофосфатеми�

ческий рахит (ARHR)

Аутосомно�рецессив�

ная гипофосфатемия

(ARHP)

Гипофосфатемическая

болезнь костей (HBD)

Симптомы

Гипофосфатемия, уролитиаз,

остеопороз?

Гипофосфатемия,гиперфос�

фатурия,гиперкальциурия,

рахит,нормальный или сни�

женный1,25�(OH)2D3

Гиперфосфатурия,гипофо�

фатемия, рахит, остеомаля�

ция, нормальный витамин D,

высокий FGF23

Гиперфосфатурия, гипофос�

фатемия, рахит/остеомаля�

ция.Нормальный витамин D,

высокий  FGF23

Гиперфосфатемия, гетерото�

пическое окостенение

Гиперфосфатурия, повыше�

ние FGF�23, уровни,

polyostotic фиброзная дисп�

лазия, пигметация, тиреоток�

сикоз

Гипофосфатемия, гиперфос�

фатурия, остеомаляция

Гипофосфатемия, гиперфос�

фатурия, остеомаляция

Гипофосфатемия, гиперфос�

фатурия, остеомаляция

Гипофосфатемия, гиперфос�

фатурия, остеомаляциякра�

ниосиностоз

Гипофосфатемия, гиперфос�

фатурия, остеомаляция

Гипофосфатемия, задержка

роста, варусная деформация

нижних конечностей, нерахи�

тические изменения костей,

почечная потеря фосфатов

Наследствен�

ность

АD  или АR

AR

X�сцепленный

Аутосомно�до�

минантный

A�R

A�D

мозаицизм

спонтанный

?

спонтанный

?

?

спонтанный

Аутосомно�до�

минантный

?

Aутосомно�ре�

цессивный

A�D?

Tканевое распре�

деление белка

Почки (прокси�

мальные каналь�

цы), мозг

Почки (прокси�

мальные каналь�

цы)

Большей частью в

кости

Поджелудочная

железа, яички

Повсеместно

встречающийся

Опухоль, кости

Тумор

Тумор, кости

Почки, кости

Почки, сердце,

кости
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ëåííîì ãèïîôîñôàòåìè÷åñêîì ðàõèòå âîçìîæíî

ðàçâèòèå âòîðè÷íîãî äèñòàëüíîãî ïî÷å÷íîãî êà-

íàëüöåâîãî àöèäîçà I òèïà. Ìû îòìå÷àëè ñäâèã

ÊÎÑ â ñòîðîíó àöèäîçà ó ïàöèåíòîâ, íå ïîëó÷àþ-

ùèõ òåðàïèè, ñ íîðìàëèçàöèåé ÊÎÑ â ðåçóëüòàòå

íàçíà÷åíèÿ ôîñôàòíîãî áóôåðà è àêòèâíûõ ìåòà-

áîëèòîâ âèòàìèíà D
3

.

Ì.Zivicnjak è ñîàâò. [13] ïðåäñòàâèëè ðåçóëüòàòû

îöåíêè äëèíû òåëà, ðîñòà ñèäÿ, äëèíû ðóê è íîã ó 76

äåòåé, ïîëó÷àþùèõ ëå÷åíèå ôîñôàòàìè è êàëüöèò-

ðèîëîì. Àâòîðû íå âûÿâèëè ñâÿçè ìåæäó ðîñòîì

íîãè è òóëîâèùà ó ïàöèåíòîâ â òå÷åíèå ïðåïóáåðòàò-

íîãî ïåðèîäà, îòìåòèâ õàðàêòåðíóþ äëÿ Õ-ñöåïëåí-

íîé ãèïîôîñôàòåìèè äèñïðîïîðöèþ ìåæäó äëèíîé

òóëîâèùà è íîãè [13]. Èññëåäîâàíèÿ M.G. Seikaly,

M. Baum (1997) ïîêàçàëè, ÷òî ó äåòåé ñ Õ-ñöåïëåí-

íîé ãèïîôîñôàòåìèåé íèçêèé ðîñò íå îáóñëîâëåí äå-

ôåêòîì ñåêðåöèè ñîìàòîòðîïíîãî ãîðìîíà [13].

Àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûé ãèïîôîñôàòåìè-

÷åñêèé ðàõèò, Autosomal Dominant

Hypophosphàthemic Rickets (OMIM 193100) –

îáóñëîâëåí äåôåêòîì òðàíñïîðòà ôîñôàòîâ â ïðî-

êñèìàëüíûõ êàíàëüöàõ ïî÷åê, ôîñôàòóðèåé è ãè-

ïîôîñôàòåìè÷åñêèì ðàõèòîì, àññîöèèðîâàííûì ñ

íîðìàëüíûì èëè ñíèæåííûì óðîâíåì 1,25(ÎÍ)
2

D
3

,

íîðìàëüíûì óðîâíåì öèðêóëèðóþùåãî â êðîâè ïà-

ðàòãîðìîíà
 

[6,11,16]. Ìóòàöèè â ãåíå FGF-23, êàð-

òèðîâàííîì íà õðîìîñîìå 12ð13.3, âûçûâàþò íà-

ðóøåíèÿ ïî÷å÷íîé êàíàëüöåâîé ðåàáñîðáöèè ôîñ-

ôàòîâ è ãèïåðôîñôàòóðèþ, ñíèæåíèå êèøå÷íîé

àáñîðáöèè ôîñôàòîâ [6, 11, 16, 17]. Ó âçðîñëûõ ïà-

öèåíòîâ ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèé ðàõèò õàðàêòåðèçó-

åòñÿ îñòåîìàëÿöèåé [6].

Íàñëåäñòâåííûé ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèé

ðàõèò ñ ãèïåðêàëüöèóðèåé, Hereditary

Hypophosphatemic Rickets with hypercalciuria

(OMIM 241530) ñ àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûì òèïîì

íàñëåäîâàíèÿ îáóñëîâëåí ìóòàöèÿìè ãåíà SLC34A3,

êàðòèðîâàííîãî íà õðîìîñîìå 9q34, êîäèðóþùåãî

NaPi-IIc êîòðàíñïîðòåð [6, 11, 18, 19]. Íàñëåäñòâåí-

íûé ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèé ðàõèò ñ ãèïåðêàëüöèó-

ðèåé õàðàêòåðèçóåòñÿ ãèïåðôîñôàòóðèåé, ãèïåðêàëü-

öèóðèåé, ãèïîôîñôàòåìèåé, ïîâûøåíèåì ñûâîðîòî÷-

íîé êîíöåòðàöèè êàëüöèòðèîëà (1,25(OH)2D3,

ñíèæåíèåì öèðêóëèðóþùåãî â êðîâè ïàðàòèðåîèä-

íîãî ãîðìîíà, ïîâûøåíèåì èíòåñòèíàëüíîé àáñîð-

áöèè êàëüöèÿ è íàðàñòàíèåì ýêñêðåöèè êàëüöèÿ ñ

ìî÷îé (ãèïåðêàëüöèóðèåé), ðàõèòîì, îñòåîìàëÿöè-

åé [6, 11, 20–22].

Àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûé ãèïîôîñôàòåìè-

÷åñêèé ðàõèò (áåç êàëüöèóðèè), àóòîñîìíî-ðå-

öåññèâíàÿ ãèèïîôîñôàòåìèÿ, Autosomal-

Recessive Hypophosphatemic Rickets, Autosomal -

Recessive Hypophosphàthemic Rickets (OMIM

241520). Àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûé ãèïîôîñôàòåìè-

÷åñêèé ðàõèò îáóñëîâëåí ìóòàöèÿìè ãåíà DMP1,

êàðòèðîâàííîãî íà õðîìîñîìå 4q21, êîäèðóþùåãî

DMP1 ïðîòåèí [6, 11]. Dentin matrix protein1 (DMP1)

ÿâëÿåòñÿ ñïåöèôè÷åñêèì êîñòíûì ïðîòåèíîì, ó÷à-

ñòâóþùèì â ðåãóëÿöèè òðàíñêðèïöèè íåäèôôåðåí-

öèðîâàííûõ îñòåîáëàñòîâ [11]. Àóòîñîìíî-ðåöåñ-

ñèâíàÿ ãèïîôîñôàòåìèÿ õàðàêòåðèçóåòñÿ ñíèæåíè-

åì ðåàáñîðáöèè ôîñôàòîâ â ïðîêñèìàëüíûõ

êàíàëüöàõ, ïðîÿâëÿåòñÿ ãèïåðôîñôàòóðèåé, ãèïî-

ôîñôàòåìèåé, ñíèæåííîé èëè íîðìàëüíîé êîíöåí-

òðàöèåé êàëüöèòðèîëà (1,25(OH)2D3, íîðìàëüíû-

ìè ïîêàçàòåëÿìè öèðêóëèðóþùåãî â êðîâè ïàðàò-

ãîðìîíà [6, 11]. Ãèïåðêàëüöèóðèè ó ïàöèåíòîâ ñ

àóòîñîìíî-ðåöåññèâíîé ãèïîôîñôàòåìèåé íå âû-

ÿâëÿþò.

Ãèïîôîñôàòåìè÷åñêàÿ áîëåçíü êîñòè èëè

ãèïîôîñôàòåìè÷åñêàÿ êîñòíàÿ áîëåçíü,

Hypophosphatemic bone disease (OMIM 146350).

Ãèïîôîñôàòåìè÷åñêàÿ áîëåçíü êîñòåé õàðàêòåðè-

Таблица 4

Биохимические изменения и генетические дефекты при различных наследственных

гипофосфатемических нарушениях (Sharma A. и соавт. [11])

Гипофосфатемический рахит

Х�сцепленный гипофосфате�

мический рахит (XLH)

Аутосомно�доминантный ги�

пофосфатемический рахит

(ADHR)

Аутосомно�рецессивный ги�

пофосфатемический рахит

(ARHR)

Наследственный гипофосфа�

темический рахит с гипер�

кальциурией (ННRН)

FGF�23

Повышен/ не�

соот. норме

Повышен / не

соотв. норме

Повышен / не

соотв. норме

Снижен/норма

T R P o r

TmP/GFR

Снижена

Снижена

Снижена

Снижена

1,25(ОН)
2
D

С н и ж е н / н е

соотв. норма

Снижен/ не

соотв. норма

Снижен/ не

соотв. норма

Высокий

Парат�

гормон

Норма/по�

вышен

Норма

Норма

Снижен

Кальций

сыворотки

Норма

Норма

Норма

Норма

К а л ь ц и й

мочи

Норма

Норма

Норма

Высокий

Мутация

гена

PHEX

FGF23

DMP1

NPT2c
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çóåòñÿ çàäåðæêîé ðîñòà, âàðóñíîé äåôîðìàöèåé

íèæíèõ êîíå÷íîñòåé, íåðàõèòè÷åñêèìè èçìåíåíè-

ÿìè êîñòåé, ðåíàëüíîé ôîñôàòóðèåé [6, 11, 16].

Ïðåäïîëàãàåòñÿ, ÷òî ãèïîôîñôàòåìè÷åñêàÿ êîñò-

íàÿ áîëåçíü ñâÿçàíà ñ àëëåëüíûìè âàðèàíòàìè ãåíà

FGF-23 èëè äðóãèõ ôàêòîðîâ FGF [6, 11, 16]. Êëèíè-

÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ áîëåçíè õàðàêòåðèçóþòñÿ íåâû-

ðàæåííûìè çàäåðæêîé ðîñòà è èñêðèâëåíèåì íèæ-

íèõ êîíå÷íîñòåé, ãèïîôîñôàòåìèåé è ãèïåðôîñôà-

òóðèåé. Ó ðîäèòåëåé êëèíè÷åñêèõ ïðèçíàêîâ ðàõèòà

íå îòìå÷àþò, íî èíîãäà âûÿâëÿþò ãèïîôîñôàòåìèþ

[11]. Íåôðîëèòèàç è îñòåîïîðîç, àññîöèèðîâàí-

íûå ñ ãèïîôîñôàòåìèåé, Hypophosphatemia and

Urolitiasis. Ãèïîôîñôàòåìèÿ, íåôðîóðîëèòèàç è îñ-

òåîïîðîç c àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûì èëè àóòîñîì-

íî-äîìèíàíòíûì òèïîì íàñëåäîâàíèÿ ÿâëÿþòñÿ

ðåçóëüòàòîì ìóòàöèè ãåíà SLC34A1, êàðòèðîâàí-

íîãî íà õðîìîñîìå 5 q35, êîäèðóþùåãî êîòðàíñ-

ïîðòåð NaPi-òèïà IIa [6].

Òóìîð èíäóöèðîâàííàÿ îñòåîìàëÿöèÿ, Tumor

induced osteomalacia (OMIM 605912). Ìóòàöèè â

ãåíå ÌÅÐÅ, êàðòèðîâàííîì íà õðîìîñîìå 4q21.1,

îáóñëàâëèâàþò ðàçâèòèå îïóõîëü-èíäóöèðîâàííîé

ôîñôàòóðèè, ãèïîôîñôàòåìèè, îñòåîìàëÿöèè [6, 23,

24].

«Osteoglophonic» äèñïëàçèÿ, îsteoglophonic

dysplasia (OMIM 166250) îáóñëîâëåíà ìóòàöèÿìè

ðåöåïòîðà ôàêòîðà ðîñòà ôèáðîáëàñòîâ1-FGFR1 [6,

26]. Ðîëü ðåöåïòîðà FGFR1 â ðåãóëÿöèè ïî÷å÷íîãî

òðàíñïîðòà ôîñôàòîâ ïîëíîñòüþ íå èçó÷åíà. Ó ïà-

öèåíòîâ âûÿâëÿþò âûðàæåííóþ ãèïîôîñôàòåìèþ

è ãèïåðôîñôàòóðèþ, îñòåîìàëÿöèþ, êðàíèîñèíîñòîç,

âûñîêèé óðîâåíü â êðîâè 1,25(ÎÍ)
2

D
3 

[6, 26].

Ïðîãíîç. Ôóíêöèÿ ïî÷åê ó äåòåé è âçðîñëûõ

ïàöèåíòîâ íå íàðóøåíà. Âîçíèêàþùàÿ ñòàòîäèíà-

ìè÷åñêàÿ íåäîñòàòî÷íîñòü íèæíèõ êîíå÷íîñòåé

îãðàíè÷èâàåò ôèçè÷åñêèå âîçìîæíîñòè ïàöèåíòîâ

ñ íàñëåäñòâåííûì ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèì ðàõèòîì.

Ëå÷åíèå ãèïîôîñôàòåìè÷åñêîãî ðàõèòà ñ

ôîñôàòóðèåé

Òåðàïèÿ ôîñôàòàìè è êàëüöèòðèîëîì. Ïà-

öèåíòû (âçðîñëûå è äåòè) ñ ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèì

ðàõèòîì íóæäàþòñÿ â ïîæèçíåííîé òåðàïèè ïðå-

ïàðàòàìè ôîñôîðà è àêòèâíûìè ìåòàáîëèòàìè

âèòàìèíà D [13, 26–29]. Äåòÿì ñ ãèïîôîñôàòåìè-

÷åñêèì ðàõèòîì è ôîñôàòóðèåé ñ ðàííåãî âîçðàñ-

òà ïîêàçàíà òåðàïèÿ ôîñôàòàìè è àêòèâíûìè ìå-

òàáîëèòàìè âèòàìèíà D. Ïðåïàðàòû ôîñôîðà: ôîñ-

ôàòíûé áóôåð, Reducto Spezial. Àêòèâíûå

ìåòàáîëèòû âèòàìèíà D: îêñèäåâèò (1α-îêñèâè-

òàìèí D
3

) – 0,5–2,0 ìêã/ñóò, êàëüöèäèîë (1α-ãèä-

ðîêñèâèòàìèí D
3

) 1,0–1,5 ìêã/ñóò, êàëüöèòðèîë 1,25

ãèäðîêñèâèòàìèí D
3

, ðîêàëüòðîë 0,25–0,5 ìêã/ñóò.

Òåðàïèÿ êàëüöèòðèîëîì äàåò íàèëó÷øèé ýôôåêò

ïðè ãèïîôîñôàòåìè÷åñêîì ðàõèòå ó äåòåé.

Ðåêîìáèíàíòíûé ãîðìîí ðîñòà ÷åëîâåêà.

M.G. Seikaly, M. Baum (1997) ïîêàçàëè ýôôåêòèâ-

íîñòü òåðàïèè ðåêîìáèíàíòíûì ãîðìîíîì ðîñòà ó

äåòåé ñ ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèì ðàõèòîì [30]. Ñî-

ìàòîòðîïíûé ãîðìîí îáëàäàåò ñòèìóëèðóþùèì

ýôôåêòîì â îòíîøåíèè õîíäðîöèòîâ è îñòåîáëàñ-

òîâ, îïîñðåäîâàííî ïîâûøàåò ðåíàëüíóþ òóáóëÿð-

íóþ ðåàáñîðáöèþ è óðîâåíü ôîñôàòîâ â êðîâè.

Õèðóðãè÷åñêîå îðòîïåäè÷åñêîå ëå÷åíèå ïà-

öèåíòîâ ñ ôîñôàò-äèàáåòîì ïîëíîñòüþ íå óñòðà-

íÿåò äåôîðìàöèþ íèæíèõ êîíå÷íîñòåé, ïðè÷åì

ïàöèåíòû ïåðåíîñÿò íåñêîëüêî îðòîïåäè÷åñêèõ

îïåðàöèé (îò 5 äî 15).

Íåðåøåííûå ïðîáëåìû ãèïîôîñôàòåìè÷åñ-

êîãî ðàõèòà ó äåòåé

Ñëåäóåò îòìåòèòü, ÷òî ïàöèåíòàì ñ íàñëåä-

ñòâåííûì ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèì ðàõèòîì â äåòñ-

êîì âîçðàñòå íåðåäêî ïðîâîäÿòñÿ îïåðàöèè áåç

îáñëåäîâàíèÿ ó íåôðîëîãà è óñòàíîâëåíèÿ äèàãíî-

çà. Â ñëó÷àÿõ îòñóòñòâèÿ àäåêâàòíîé êîíñåðâàòèâ-

íîé òåðàïèè ïðåïàðàòàìè ôîñôîðà è àêòèâíûìè

ìåòàáîëèòàìè âèòàìèíà D ïîñëå îðòîïåäè÷åñêîé

îïåðàöèè ó äåòåé ïðîãðåññèðóþò äåôîðìàöèè íèæ-

íèõ êîíå÷íîñòåé è ñòàòîäèíàìè÷åñêàÿ íåäîñòàòî÷-

íîñòü. Äî ñèõ ïîð íåò óáåäèòåëüíûõ äàííûõ î òîì,

÷òî îïåðàöèÿ, íåðåäêî ïðîâîäèìàÿ äåòÿì ñ ãèïî-

ôîñôàòåìè÷åñêèì ðàõèòîì â ðàííåì è äîøêîëü-

íîì âîçðàñòå äî íàçíà÷åíèÿ òåðàïèè ôîñôàòíûì

áóôåðîì è êàëüöèòðèîëîì, ÿâëÿåòñÿ ýôôåêòèâíîé.

Ïðîáëåìó ïðîãíîçà ãèïîôîñôàòåìè÷åñêîãî ðàõè-

òà ðåøàåò òåðàïèÿ ïðåïàðàòàìè ôîñôîðà è êàëü-

öèòðèîëà, êîòîðàÿ äîëæíà ïðîâîäèòüñÿ ó äåòåé ñ

ðàííåãî âîçðàñòà ïîæèçíåííî. Ïðè ïîñòîÿííîì ëå-

÷åíèè ïàöèåíòîâ ñ ãèïîôîñôàòåìè÷åñêèì ðàõèòîì

ïðåïàðàòàìè ôîñôîðà è àêòèâíûìè ìåòàáîëèòà-

ìè âèòàìèíà D îáÿçàòåëüíî ïðîâåäåíèå êîíòðîëÿ

êàëüöèÿ, ôîñôîðà, 25(ÎÍ)
2

D è 1,25(ÎÍ)
2

D
3

, öèð-

êóëèðóþùåãî ïàðàòãîðìîíà â êðîâè, ÊÎÑ, ñóòî÷-

íîé ýêñêðåöèè ôîñôàòîâ è êàëüöèÿ ñ ìî÷îé. Ñåðü-

åçíîé ïðîáëåìîé äëÿ îáåñïå÷åíèÿ àäåêâàòíîé òå-

ðàïèè ïðåïàðàòàìè ôîñôîðà ÿâëÿåòñÿ îòñóòñòâèå

â àïòåêàõ ôîñôàòíîãî áóôåðà è ñîâðåìåííîãî ïðå-

ïàðàòà «Reducto Spezial». Âîçìîæíî, ÷òî ñ ó÷åòîì

ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé â áóäó-

ùåì áóäóò ïðåäëîæåíû íîâûå ðåøåíèÿ ïðîáëåìû

òåðàïèè ãèïîôîñôàòåìè÷åñêîãî ðàõèòà ó äåòåé.
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