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Ñèíäðîì Àëüïîðòà èëè îòî-îêóëî-ðåíàëüíûé

ñèíäðîì, îïèñàííûé àíãëèéñêèì âðà÷îì Alport â 1927

ã., ïðåäñòàâëÿåò ñîáîé íàñëåäñòâåííûé íåôðèò, ãå-

íåòè÷åñêè äåòåðìèíèðîâàííûé, íåèììóííûé, ïðî-

òåêàþùèé ñ ãåìàòóðèåé è ïðîãðåññèðóþùèì

ñíèæåíèåì ïî÷å÷íîé ôóíêöèè [1]. Â îñíîâå ïî÷å÷-

íîé ïàòîëîãèè ëåæèò äåôåêò íåôèáðèëëÿðíîãî êîë-

ëàãåíà IV òèïà áàçàëüíîé ìåìáðàíû êëóáî÷êîâ

[2] è íàðóøåíèå ñòðóêòóðû åå – èñòîí÷åíèå ñ

ó÷àñòêàìè óòîëùåíèÿ è ïðîäîëüíûõ ðàñùåïëå-

íèé [1, 3]. Ãåìàòóðèÿ, îáÿçàííàÿ ýòîé ïàòîëîãèè,

ñîïðîâîæäàåòñÿ íåéðîñåíñîðíîé òóãîóõîñòüþ è

êîíóñîâèäíûì âûïÿ÷èâàíèåì õðóñòàëèêà (ëåí-

òèêîíóñ), êîòîðûå ÷àùå âñåãî ïðîÿâëÿþòñÿ ó

äåòåé â âîçðàñòå 6–10 ëåò [3–6]. Çàáîëåâàíèå

îáóñëîâëåíî ïåðåäà÷åé ìóòàíòíîãî ãåíà, ñâÿçàí-

íîãî ñ Õ-õðîìîñîìîé [3,4,7,8]. Ñèíäðîì Àëüïîð-

òà òÿæåëåå ïðîòåêàåò ó ìóæ÷èí, è îíè óìèðàþò

îò ïðîãðåññèðóþùåãî íåôðîñêëåðîçà äî 30-ëåò-

íåãî âîçðàñòà [7,8]. Ó æåíùèí çàáîëåâàíèå ïðî-

òåêàåò áëàãîïðèÿòíåå, è îíè ìîãóò äîæèâàòü äî

ãëóáîêîé ñòàðîñòè [3,5,8].

Î ðàñïðîñòðàíåííîñòè çàáîëåâàíèÿ ñóùåñòâó-

þò ðàçëè÷íûå ìíåíèÿ: îäíè àâòîðû [3,5,7] ñ÷èòà-

þò åãî ðåäêèì, äðóãèå [1,6] ïîëàãàþò, ÷òî îíî

âñòðå÷àåòñÿ ñðàâíèòåëüíî ÷àñòî. Ñóäÿ ïî íàèáî-

ëåå îáúåêòèâíûì äàííûì ýïèäåìèîëîãè÷åñêîãî

îáñëåäîâàíèÿ â Ðîññèè [9], áîëåçíü ñðåäè äåòåé

âñòðå÷àåòñÿ â 17 ñëó÷àÿõ íà 100 000 äåòñêîãî íà-

ñåëåíèÿ. Çàáîëåâàíèå òðóäíî âûÿâëÿåòñÿ, òàê êàê

îòñóòñòâóþò õàðàêòåðíûå äëÿ íåôðèòà ýêñòðàðå-

íàëüíûå ñèìïòîìû, èç-çà ÷åãî â ïðàêòèêå òåðàïåâ-

òà ó âçðîñëûõ âñòðå÷àåòñÿ åùå áîëåå ðåäêî, ÷åì

ó äåòåé [5]. Âûÿâëåíèþ çàáîëåâàíèÿ ñïîñîáñòâó-

þò èíòåðêóðåíòíûå èíôåêöèè [3] èëè ñîïóòñòâóþ-

ùèå çàáîëåâàíèÿ. Â ýòîì ïëàíå çàñëóæèâàåò âíè-

ìàíèÿ íàøå íàáëþäåíèå.
Áîëüíàÿ È. Ï., 54 ëåò, æèòåëüíèöà ñåëüñêîãî ðàéîíà

Äàãåñòàíà, ïîñòóïèëà â íàøó êëèíèêó 5 ñåíòÿáðÿ 2005

ãîäà ñ æàëîáàìè íà îäûøêó â ïîêîå, êàøåëü ñ âûäåëåíè-

åì ãíîéíîé ìîêðîòû, íåîïðåäåëåííûå áîëè â ãðóäíîé

êëåòêå, ãîëîâíûå áîëè, îòå÷íîñòü íîã, óìåíüøåíèå êîëè-

÷åñòâà ìî÷è. Ñ äåòñêèõ ëåò ñòðàäàåò òóãîóõîñòüþ, è êîí-

òàêò ñ íåé îñóùåñòâëÿëñÿ ñ ïîìîùüþ äî÷åðè.

Â ôåâðàëå 2005 ãîäà ó áîëüíîé ïîÿâèëñÿ êàøåëü ñî

ñëèçèñòî-ãíîéíîé ìîêðîòîé, áîëè â ãðóäíîé êëåòêå ñïðà-

âà ïðè êàøëå, îäûøêà ïðè îáû÷íîé ôèçè÷åñêîé ðàáîòå.

Ê âðà÷àì íå îáðàùàëàñü, ëå÷èëàñü «îò ïðîñòóäû» ñâîè-

ìè ñðåäñòâàìè. Â ìàå 2005 ã. ïðèñîåäèíèëèñü îòåêè íîã,

òîãäà âïåðâûå îáðàòèëàñü ê âðà÷àì ðàéîííîé ïîëèêëè-

íèêè. Áîëüíàÿ ãîñïèòàëèçèðîâàíà â òåðàïåâòè÷åñêîå îò-

äåëåíèå áîëüíèöû. Îäíàêî ëå÷åíèå íå äàëî çàìåòíîãî

óëó÷øåíèÿ ñîñòîÿíèÿ è ñ ïîäîçðåíèåì íà âîçìîæíûé

òóáåðêóëåç ëåãêèõ áîëüíàÿ áûëà íàïðàâëåíà â ðåñïóáëè-

êàíñêèé ïðîòèâîòóáåðêóëåçíûé äèñïàíñåð. Òàì ïðè ðåí-

òãåíîëîãè÷åñêîì îáñëåäîâàíèè ó áîëüíîé âûÿâëåíû

ïðèçíàêè çàòÿíóâøåéñÿ ïíåâìîíèè ñ âûðàæåííûì ïíåâ-

ìîñêëåðîçîì íèæíåé äîëè ïðàâîãî ëåãêîãî è ïðàâîñòî-

ðîííèé îñóìêîâàííûé ýêññóäàòèâíûé ïëåâðèò. Áîëüíàÿ

íàïðàâëåíà íà ëå÷åíèå â ðåñïóáëèêàíñêóþ êëèíè÷åñêóþ

áîëüíèöó ñ äèàãíîçîì: çàòÿíóâøàÿñÿ ïíåâìîíèÿ, àíåìèÿ

íåÿñíîãî ãåíåçà.

Ïåðåíåñåííûõ äðóãèõ çàáîëåâàíèé â àíàìíåçå áîëü-

íîé âûÿâèòü íå óäàëîñü. Ñ äåòñêèõ ëåò ñòðàäàåò òóãîóõîñ-

òüþ. Çàìóæåì. Èìååò 2 âçðîñëûõ çäîðîâûõ äî÷åðåé. Îòåö

óìåð â ìîëîäîì åùå âîçðàñòå è áîëüíàÿ åãî ïî÷òè íå

ïîìíèò, ìàòü óìåðëà â âîçðàñòå 71 ãîäà. Ïðè÷èíó èõ ñìåð-

òè áîëüíàÿ íå çíàåò. Áðàò ñ äåòñòâà ñòðàäàë òóãîóõîñòüþ è

óìåð ðàíî â âîçðàñòå 14 ëåò «îò ïî÷åê».

 Ïðè îñìîòðå: áîëüíàÿ â îðòîïíîý, óìåðåííûé àê-

ðîöèàíîç íà ôîíå îáùåé áëåäíîñòè êîæíûõ ïîêðîâîâ. Â

ëåãêèõ ñïðàâà â íèæíåáîêîâîì îòäåëå íà ôîíå îñëàáëåí-

íîãî âåçèêóëÿðíîãî äûõàíèÿ âûñëóøèâàåòñÿ äîñòàòî÷íî

çâó÷íàÿ êðåïèòàöèÿ. ×ÄÄ 27 â 1 ìèí. Ãðàíèöû ñåðäöà

ðàñøèðåíû âëåâî íà 2 ñì, òîíû ñåðäöà ïðèãëóøåíû, íà
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óðîâíå 3-4 ìåæðåáåðüåâ ñëåâà ïî ïàðàñòåðíàëüíîé ëè-

íèè âûñëóøèâàåòñÿ ãðóáûé øóì òðåíèÿ ïåðèêàðäà è ïðî-

òîäèàñòîëè÷åñêèé øóì, êîòîðûé ëó÷øå îïðåäåëÿåòñÿ â

íàêëîííîì ïîëîæåíèè áîëüíîé. Ðèòì ñåðäöà ïðàâèëü-

íûé – 92 óä. â 1 ìèí. À/Ä 110/70 ìì. ðò. ñò. Æèâîò íåñêîëü-

êî âçäóò, óìåðåííî áîëåçíåí â îáëàñòè ïðàâîãî

ïîäðåáåðüÿ, ïå÷åíü óâåëè÷åíà, âûñòóïàåò èç-ïîä ðåáåð-

íîé äóãè ïî ñðåäíåêëþ÷è÷íîé ëèíèè íà 5–6 ñì, ïîâåðõ-

íîñòü ãëàäêàÿ, ïðè ïàëüïàöèè áîëåçíåííàÿ. Ñåëåçåíêà íå

ïàëüïèðóåòñÿ. Íà íèæíèõ êîíå÷íîñòÿõ – ãîëåíÿõ è ñòîïàõ

âûðàæåííàÿ ïàñòîçíîñòü. Ñèìïòîì Ïàñòåðíàöêîãî îòðè-

öàòåëåí ñ îáåèõ ñòîðîí. Òåìïåðàòóðà òåëà íîðìàëüíàÿ.

Íà ÝÊÃ – ëåâîãðàììà. Íà ÝÕÎÊÃ – ïðèîáðåòåííûé

ïîðîê ñåðäöà: ñòåíîç ìèòðàëüíîãî îòâåðñòèÿ, âûðàæåí-

íàÿ íåäîñòàòî÷íîñòü ìèòðàëüíîãî êëàïàíà ñ ðåãóðãèòà-

öèåé (+++), íåçíà÷èòåëüíûé ñòåíîç àîðòàëüíîãî êëàïàíà

è íåäîñòàòî÷íîñòü åå ñ ðåãóðãèòàöèåé (++). Âûñîêàÿ ëå-

ãî÷íàÿ ãèïåðòåíçèÿ. Ðàñøèðåíèå âñåõ ïîëîñòåé ñåðäöà è

ãèïåðòðîôèÿ ëåâîãî æåëóäî÷êà.

Îáùèé àíàëèç êðîâè: ãåìîãëîáèí 57 ã/ë, ýðèòðîöè-

òîâ 2,8.1012/ë., ÖÏ 0,6, ëåéêîöèòîâ 8,4.10 9/ë, ñ. 72%, ï. 6%,

ìèåëîöèòîâ 1%, ïðîìèåëîöèòîâ 1%, ë. 14% è ì. 6 %.

Àíèçîöèòîç, ïîéêèëîöèòîç; ÑÎÝ 75 ìì/÷ Â ìî÷å áåëîê

0,23 ã/ë, îòíîñèòåëüíàÿ ïëîòíîñòü 1006, â îñàäêå ëåéêîöè-

òîâ 3–8–10 â ï/ç, âûøåëî÷åííûõ ýðèòðîöèòîâ – 8–12 â ï/ç,

ãèàëèíîâûå öèëèíäðû 0–2 â ï/ç.

ÀÑÒ 0,22 ììîëü/ë, ÀËÒ 0,11 ììîëü/ë, òèìîëîâàÿ ïðî-

áà 0,6 åä, áèëèðóáèí îáùèé 11,2 ìêìîëü/ë, ñèàëîâûå

êèñëîòû 464 åä, êðåàòèíèí 998 ìêìîëü/ë, îáùèé áåëîê 57,1 ã/ë,

àëüáóìèíîâ 42.4%. Ãëîáóëèíîâ: aëüôà
1
 8,9%, aëüôà

2

19,3%, áåòà 3,3 %, è ãàììà – 20,4%.

Êîíñóëüòàöèÿ ËÎÐ-âðà÷à: ãëóáîêàÿ äâóñòîðîííÿÿ

íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü. Êîíñóëüòàöèÿ îêóëèñòà: äâóõ-

ñòîðîííÿÿ íåçðåëàÿ êàòàðàêòà.

Â êëèíèêå áîëüíîé âûñòàâëåí äèàãíîç: õðîíè÷åñ-

êàÿ ðåâìàòè÷åñêàÿ áîëåçíü ñåðäöà (ÕÐÁÑ) – ìíîãî-

êëàïàííûé ïîðîê ñåðäöà (ñòåíîç è íåäîñòàòî÷íîñòü

ìèòðàëüíîãî êëàïàíà, ñòåíîç è íåäîñòàòî÷íîñòü àîð-

òàëüíîãî êëàïàíà). Çàòÿíóâøàÿñÿ ïðàâîñòîðîííÿÿ

íèæíåäîëåâàÿ âíåáîëüíè÷íàÿ ïíåâìîíèÿ ñ ïíåâìî-

ñêëåðîçîì è îñóìêîâàííûì ïëåâðèòîì, õðîíè÷åñêàÿ

ñåðäå÷íàÿ è ëåãî÷íàÿ íåäîñòàòî÷íîñòü IIà ñòåïåíè,-

ñèíäðîì Àëüïîðòà (ãåíåòè÷åñêè äåòåðìèíèðîâàííûé

õðîíè÷åñêèé ãëîìåðóëîíåôðèò, ãëóáîêàÿ äâóõñòîðîí-

íÿÿ íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü), ÕÏÍ 3-é ñòåïåíè,

âòîðè÷íàÿ àíåìèÿ ñëîæíîãî ãåíåçà òÿæåëîé ñòåïå-

íè, óðåìè÷åñêèé ïåðèêàðäèò.

Ãëóáîêàÿ äâóõñòîðîííÿÿ íåéðîñåíñîðíàÿ òóãî-

óõîñòü ñ äåòñêèõ ëåò, õðîíè÷åñêèé ãëîìåðóëîíåô-

ðèò, òàêàÿ æå êàðòèíà ó áðàòà äåëàþò äîñòàòî÷íî

äîñòîâåðíûì äèàãíîç ñèíäðîìà Àëüïîðòà ó äàí-

íîé áîëüíîé.

Ñâÿçü ïîðàæåíèÿ ïî÷åê ñ ÕÐÁÑ èñêëþ÷àåòñÿ,

òàê êàê ïðè ðåâìàòèçìå ïîðàæåíèå ïî÷åê íàáëþ-

äàåòñÿ î÷åíü ðåäêî, òîëüêî ïðè òÿæåëîì òå÷åíèè

çàáîëåâàíèÿ â âèäå î÷àãîâîãî ãëîìåðóëèòà [10–12]

è ê ÕÏÍ íå ïðèâîäèò [7]. Ñëåäóåò îòìåòèòü, ÷òî

íå òîëüêî ñèíäðîì Àëüïîðòà, íî è ÕÐÁÑ äî ïî-

ñòóïëåíèÿ â êëèíèêó ó áîëüíîé íå áûëè âûÿâëåíû.

Äèàãíîç ñèíäðîìà Àëüïîðòà ó òåðàïåâòè÷åñ-

êîãî áîëüíîãî ïðåäñòàâëÿåò îïðåäåëåííûå òðóä-

íîñòè, ñâÿçàííûå ñ òåì, ÷òî íå âñå ñèìïòîìû,

ñîñòàâëÿþùèå åãî êëèíèêó, íàáëþäàþòñÿ îäíîâðå-

ìåííî. Òàê, äîìèíèðóþùèé ñèìïòîì – ãåìàòóðèÿ

ó âçðîñëûõ – íàáëþäàåòñÿ â 50% ñëó÷àåâ [3], à ó

æåíùèí óïîðíàÿ ãåìàòóðèÿ ìîæåò áûòü òîëüêî â

ïåðèîä áåðåìåííîñòè [5]. Íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîó-

õîñòü íàáëþäàåòñÿ ó 60% áîëüíûõ [13] è ÷àñòî

äëÿ åå âûÿâëåíèÿ òðåáóåòñÿ àóäèîìåòðèÿ [8]. Ñ÷è-

òàþùèéñÿ ïàòîãíîìîíè÷íûì äëÿ ñèíäðîìà Àëü-

ïîðòà ëåíòèêîíóñ âñòðå÷àåòñÿ íå ÷àùå 15–30%

áîëüíûõ [1, 13], à â 20% ñëó÷àåâ íåâîçìîæíî óñ-

òàíîâèòü ñåìåéíûé õàðàêòåð áîëåçíè [1].

Â íàøåì ñëó÷àå âûÿâëåíèþ ñèíäðîìà Àëüïîðòà ó

ïîæèëîé æåíùèíû ñïîñîáñòâîâàëà èíôåêöèÿ (ïíåâìî-

íèÿ), ê êîòîðîé òàêèå áîëüíûå ïðåäðàñïîëîæåíû [5], à

ïíåâìîíèÿ, îñëîæíèâøàÿñÿ ïëåâðèòîì, âåðîÿòíî, ïî-

âëåêëà çà ñîáîé ñåðäå÷íî-ëåãî÷íóþ íåäîñòàòî÷íîñòü

è ïðîãðåññèðîâàíèå ïî÷å÷íîé íåäîñòàòî÷íîñòè.

Ïîñêîëüêó ñèíäðîì Àëüïîðòà íå èìååò ñïåöè-

ôè÷åñêîãî ëå÷åíèÿ, áîëüíàÿ ïîñëå êîìïåíñàöèè

ïðèçíàêîâ ñåðäå÷íî-ëåãî÷íîé íåäîñòàòî÷íîñòè

ïåðåâåäåíà â îòäåëåíèå ãåìîäèàëèçà.

Îïèñàíèÿ ñëó÷àåâ ñî÷åòàíèÿ ÑÀ ñ äðóãîé ïàòî-

ëîãèåé â äîñòóïíîé ëèòåðàòóðå ìû íå âñòðåòèëè.
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