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Гипофосфатемия, гиперфосфатурия и лечение бисфосфонатами новорожденных с генерализованной 
артериальной кальцификацией

Hypophosphatemia, Hyperphosphaturia, and Bisphosphonate Treatment Are Associated With Survival Beyond 
Infancy in Generalized Arterial Calcification of Infancy

F. Rutsch, P. Böyer, Y. Nitschke, N. Ruf, B. Lorenz-Depierieux, T. Wittkampf, G. Weissen-Plenz, R.J. Fischer, Z. Mughal, J.W. Gregory, 

J.H. Davies, C. Loirat, T.M. Strom, D. Schnabel, P. Nürnberg, R. Terkeltaub, GACI Study Group

Circ. Cardiovasc. Genet. 2008. Vol. 1. № 2. Р. 133—140.

Известно, что генерализованная артериальная кальцификация у новорожденных часто приводит к летальному 
исходу. При этом эффективность какой-либо терапии, в том числе бисфосфонатами, на сегодняшний день не до 
конца изучена. Опыты, проведенные на мышах, показали, что в группе с низкофосфатной диетой уровень выжива-
емости значительно выше.

Авторами проведено мультицентровое исследование и ретроспективный анализ данных 55 новорожденных с ге-
нерализованной артериальной кальцификацией для определения прогностических факторов. Девятнадцать (34%) 
пациентов пережили критический младенческий период. Из 17 детей, получавших лечение бисфосфонатами, вы-
жили 11. Из 26 детей, проживших 1 сут после рождения и не получавших лечение бисфосфонатами, лишь 8 (31%) 
прожили дольше периода младенчества. Молекулярно-генетические исследования выявили 40 различных гомози-
готных или компаундных гетерозиготных мутаций, включая 16 первичных мутаций в гене ENPP1, которые были 
обнаружены у 41 (75%) пациента из 55. Из этих 41 пациентов 29 (71%) погибли в младенческом возрасте (в среднем 
в возрасте 30 дней). Семь из 14 детей без ENPP1 мутаций погибли в возрасте около 9 дней. При наличии в обоих ал-
лелях (5 детей) мутация p.P305T во всех случаях ассоциировалась со смертью в младенчестве.

Заключение: мутации кодирующего региона ENPP1 сочетаются с генерализованной артериальной кальцифика-
цией у новорожденных приблизительно в 75% случаев. За исключением мутации p.P305T, которая является леталь-
ной в случае присутствия в обоих аллелях, ENPP1 мутации не влияют на продолжительность жизни. На выживае-
мость пациентов влияют гипофосфатемия, гиперфосфатурия и лечение бисфосфонатами.

Референт И.М. Асманов

Петрова Л.А. и соавт.  Синдром Денди—Уокера у новорожденных
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