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Áîëåçíü âïåðâûå îïèñàíà â 1898 ãîäó Äæîíîì

Ôàáðè â Ãåðìàíèè è Âèëüÿìîì Àíäåðñîíîì â Âå-

ëèêîáðèòàíèè [1,2].

Òî÷íûõ ñòàòèñòè÷åñêèõ äàííûõ î ÷àñòîòå

âñòðå÷àåìîñòè áîëåçíè Àíäåðñîíà–Ôàáðè (ÁÀÔ)

ìû íå èìååì, îäíàêî åñòü èíôîðìàöèÿ î òîì, ÷òî

íàïðèìåð â ÑØÀ 0,5–1% ïàöèåíòîâ, íàõîäÿùèõñÿ

íà õðîíè÷åñêîì ãåìîäèàëèçå ñòðàäàþò äàííîé ïà-

òîëîãèåé. Ïî äàííûì ïåäèàòðîâ, íîâîðîæäåííûå

ñ áîëåçíüþ íàêîïëåíèÿ èç-çà äèñôóíêöèè ëèçîñîì,

êóäà âõîäèò ÁÀÔ, âñòðå÷àþòñÿ ñ ÷àñòîòîé 1:50 000-

1:4 000 000 [3].

 Áîëåçíü Àíäåðñîíà–Ôàáðè – íàñëåäñòâåííîå

çàáîëåâàíèå, ñâÿçàííîå ñ äèñôóíêöèåé ëèçîñîìàëü-

íîãî àïïàðàòà êëåòîê, â ÷àñòíîñòè ñ äåôèöèòîì

àêòèâíîñòè ñïåöèôè÷åñêîãî ëèçîñîìàëüíîãî ýíçè-

ìà àëüôà-ãàëàêòîçèäàçû À (GALA). Ðåçóëüòàòîì

áëîêàäû ãëèêîñôèíãîëèïèäíîãî ìåòàáîëèçìà ÿâ-

ëÿåòñÿ íàðóøåíèå îáìåíà ãëèêîñôèíãîëèïèäîâ è

íàêîïëåíèå â ðàçëè÷íûõ òèïàõ êëåòîê (ýíäîòåëèî-

öèòû, ìèîöèòû, ýïèòåëèîöèòû, ïåðèíåâðàëüíûå

êëåòêè è äð.) íåéòðàëüíûõ ãëèêîñôèíãîëèïèäîâ èç

ãðóïïû ãëîáòðèçèëöåðàìèäîâ (ÃË), òàêèõ êàê ãëî-

áîòðèàîçèëöåðàìèä, ãàëàáèîçèëöåðàìèä, ãëèêîñ-

ôèíãîëèïèäû Á-ãðóïïû êðîâè.

 Èçáûòîê â êëåòêàõ è òêàíÿõ ÃË, âûçûâàåò íà-

ðóøåíèå èõ ñòðóêòóðû è ôóíêöèè è ñîîòâåò-

ñòâåííî îïðåäåëåííûå êëèíè÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ.

Ïîñêîëüêó íàêîïëåíèå ÃË ïðîèñõîäèò â êëåòêàõ

ðÿäà òêàíåé, áîëåçíü èìååò ìóëüòèñèñòåìíûå ïðî-

ÿâëåíèÿ [2, 4]. Â ÷àñòíîñòè äëÿ ÁÀÔ õàðàêòåðíî

ðàçâèòèå ïàòîëîãè÷åñêèõ ïðîöåññîâ â êîæå (àíãè-

îêåðàòîìû), íåðâíîé ñèñòåìå (àêðîïàðåñòåçèÿ),

ãëàçàõ (cornea verticilatta), ñåðäå÷íî-ñîñóäèñòîé,

öåðåáðîâàñêóëÿðíîé ñèñòåìå (òðîìáîçû, ãåìîððà-

ãèè è äð.) è ïî÷êàõ [4, 6].

ÁÀÔ íàñëåäóåòñÿ ñ äåôåêòíûì ãåíîì Õ – õðî-

ìîñîìû (X g 22) [1]. Íàáëþäàþòñÿ êàê âíóòðèñå-

ìåéíûå òàê è ìåæñåìåéíûå âàðèàíòû êëèíè÷åñ-

êèõ ïðîÿâëåíèé äåôåêòà ýíçèìà [1,7].

Âìåñòå ñ òåì ó íåêîòîðûõ ãåìè-è ãåòåðîçèãîò-

íûõ ïàöèåíòîâ áîëåçíü ìîæåò ïðîòåêàòü àñèìòî-

ìàòè÷åñêè, ïðàêòè÷åñêè íà ïðîòÿæåíèè âñåé æèç-

íè, èëè êëèíè÷åñêèå ïðèçíàêè ìîãóò áûòü ëàáèëü-

íûìè âñëåäñòâèå ðåçèäóàëüíîé àêòèâíîñòè GALA.

Èç âûøåèçëîæåííîãî ñòàíîâèòñÿ î÷åâèäíûì,

÷òî ñâîåâðåìåííàÿ äèàãíîñòèêà è íàçíà÷åíèå àäåê-

âàòíîãî ýôôåêòèâíîãî ëå÷åíèÿ äàííîé ãðóïïå áîëü-

íûõ, óæå ðàçðàáîòàííîãî â ñîâðåìåííîé êëèíè÷åñ-

êîé ïðàêòèêå [2, 8], äî íàñòîÿùåãî âðåìåíè âûçû-

âàåò ïîðîé ðÿä çàòðóäíåíèé. Â ñâÿçè ñ ÷åì íàìè

ïðèâîäèòñÿ ñëó÷àé äèàãíîñòèêè ÁÀÔ â ÍÈÈ íå-

ôðîëîãèè Ñàíêò-Ïåòåðáóðãñêîãî ìåäèöèíñêîãî óíè-

âåðñèòåòà èì àêàä. È.Ï. Ïàâëîâà.

Áîëüíîé Ì., 29 ëåò, èíâàëèä 2 ãðóïïû, ïîñòóïèë â

êëèíèêó 28.01.98 ñ æàëîáàìè íà îáùóþ ñëàáîñòü, ýïèçî-

äè÷åñêèå áîëè â ïîÿñíèöå. Äî 1994 ãîäà ñ÷èòàë ñåáÿ çäî-

ðîâûì, ïðîõîäèë âîåííóþ ñëóæáó â ðàêåòíûõ âîéñêàõ.

Ñåìåéíûé àíàìíåç – ðîäíîé áðàò áîëüíîãî óìåð îò

õðîíè÷åñêîé ïî÷å÷íîé íåäîñòàòî÷íîñòè.

Â 1994 ãîäó – ìíîãîîñêîëü÷àòûé ïåðåëîì áåäðà, ïî

ïîâîäó êîòîðîãî ïåðåíåñ îïåðàöèþ îñòåîñèíòåçà. Âî

âðåìÿ ïðåáûâàíèÿ â òðàâìàòîëîãè÷åñêîì îòäåëåíèè

áûëè âûÿâëåíû èçìåíåíèÿ â ìî÷å. Â 1996 ãîäó ïîñëå
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ôèçè÷åñêîé íàãðóçêè âïåðâûå âîçíèê ïðèñòóï ñèëüíîé

ãîëîâíîé áîëè è ãîëîâîêðóæåíèå, ÀÄ ïîäíÿëîñü äî 180/

120, â ìî÷å áåëîê 1,6 ã/ë. Áîëüíîé áûë ãîñïèòàëèçèðîâàí

â íåôðîëîãè÷åñêîå îòäåëåíèå á-öû N 26, ãäå áûëà ïðîèç-

âåäåíà íåôðîáèîïñèÿ. Ïî äàííûì íåôðîáèîïñèè áûë

ïîñòàâëåí äèàãíîç: õðîíè÷åñêèé èíòåðñòèöèàëüíûé

íåôðèò. Ïîëó÷àë ëå÷åíèå ïðåäíèçîëîíîì ïî 120 ìã ÷å-

ðåç äåíü, çàòåì 60 ìã åæåäíåâíî ñ ïîñòåïåííûì ñíèæå-

íèåì è ïîääåðæèâàþùåé äîçîé â òå÷åíèå 14 ìåñÿöåâ. Íà

ôîíå ëå÷åíèÿ ñîõðàíÿëàñü ïðîòåèíóðèÿ, îòåêîâ íå áûëî.

ÀÄ ïåðèîäè÷åñêè ïîäíèìàëîñü äî 170/100. Â äåêàáðå 1997

ãîäà ïðåäíèçîëîí áûë îòìåíåí. Ñ ÿíâàðÿ 1998 ãîäà íà-

ñòóïèëî óõóäøåíèå ñàìî÷óâñòâèÿ â âèäå ñëàáîñòè, ïî-

òëèâîñòè, ïîÿâëåíèÿ áîëåé â ïîÿñíèöå.

Ïðè ïîñòóïëåíèè ñîñòîÿíèå óäîâëåòâîðèòåëüíîå,

ñîçíàíèå ÿñíîå, êîæíûå ïîêðîâû ÷èñòûå, ñóñòàâû íå

èçìåíåíû, Ïîäêîæíî-æèðîâàÿ êëåò÷àòêà ðàçâèòà óäîâ-

ëåòâîðèòåëüíî, îòåêîâ íåò .

Ïóëüñ 80 óä./ìèí., ðèòìè÷íûé, îáû÷íûõ ñâîéñòâ.

Ãðàíèöû àáñîëþòíîé è îòíîñèòåëüíîé ñåðäå÷íîé òóïî-

ñòè íå èçìåíåíû. Òîíû ñåðäöà ÷èñòûå. Àðòåðèàëüíîå

äàâëåíèå 140/90 ìì. ðò. ñò. Ïðè ïåðêóññèè ÿñíûé ëåãî÷-

íûé çâóê, ãðàíèöû ëåãêèõ íå èçìåíåíû. Äûõàíèå âåçèêó-

ëÿðíîå, õðèïîâ íåò. ßçûê âëàæíûé, ÷èñòûé. Æèâîò ìÿã-

êèé, áåçáîëåçíåííûé, ïå÷åíü íå óâåëè÷åíà.

Êëèíè÷åñêèé àíàëèç êðîâè: Hb – 153 ã/ë, Er – 4.6õ10¹²/

ë, öâåòîâîé ïîêàçàòåëü – 1,0.

Òðîìáîöèòû 63‰ – 286,0. L – 7,6 õ109/ë (ïàëî÷êîÿ-

äåðíûå – 1%, ñåãìåíòîÿäåðíûå – 59 %, ýîçèíîôèëû –

4.%, ëèìôîöèòû – 29%, ìîíîöèòû – 7%), ÑÎÝ – 24 ìì/

÷àñ.

Áèîõèìè÷åñêîå èññëåäîâàíèå ñûâîðîòêè êðîâè. Îá-

ùèé áåëîê êðîâè – 57 ã/ë (àëüáóìèíû 61 %, ãëîáóëèíû –

39 %, – α, – 3,3%, α
2
 ãëîáóëèíû 10,0 , β – ãëîáóëèíû 17,0 ,

γ – ãëîáóëèíû 10,0. À/Ã êîýôôèöèåíò 1,5.

 Ê – 5,1ìì/ë, Nà – 147,5 ìì/ë, Ñà2+- 1,15ììîëü/ë, ÀËÒ

– 0, 35 ìì/ë, ÀÑÒ – 0,2 ìì/ë, áèëèðóáèí 8,3 ìêìîëü/ë.

Êðåàòèíèí 0,12 ìì/ë, ãëþêîçà 3,7 ìì/ë, ìî÷åâàÿ êèñ-

ëîòà 0,32 ã/ë, àìèëàçà 17,1ã/ë, ùåëî÷íàÿ ôîñôàòàçà 1,91

ìì/ë, òèìîëîâàÿ ïðîáà 1,6 åä.

Ïðîòðîìáèíîâûé èíäåêñ 85%, ôèáðèíîãåí 2,66 ã/ë.

Ïðîáû íà HCVAb è HbsAg îòðèöàòåëüíûå, ôîðìà 50

îòðèöàòåëüíàÿ. Èììóíîëîãè÷åñêîå èññëåäîâàíèå êðîâè.

Êîìïëåêñíîå èììóíîëîãè÷åñêîå èññëåäîâàíèå; Ò –

Рис. 1, 2. Световая микроскопия  клеток клубочка и тубулярного эпителия. Мелковакуолярная цитоплазма подоцитов и
тубулярного эпителия (черные стрелки), содержащая множество небольшого размера прозрачных Шифф�негативных
гранул, которые напоминают «пенистое» перерождение клеток (окраска трихром Х600).

Рис. 3, 4. Электронограммы клеток висцерального гломерулярного эпителия. В цитоплазме клеток выявляются округлые
«миелиноподобные» лизосомальные ультраструктуры различного размера (красные стрелки), содержащие осмиофиль�
ные, слоистые, мембраноподобные, концентрические включения, чередующиеся с электроннонегативными зонами (пе�
риодичность 35�50 Е). Увеличение 10 и 15 тыс. соответственно.
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ëèìôîöèòû – 20 % , Â – ëèìôîöèòû 11% , öèðêóëèðóþ-

ùèå èììóííûå êîìïëåêñû 0,025.

Èññëåäîâàíèå ìî÷è. Êëèíè÷åñêèé àíàëèç ìî÷è; áå-

ëîê 3,1 ã/ë . ñàõàð –íåò. Ë- 0-1 â ï/çð. Ýð 3-5 â ï/çð. Öèëèí-

äðû ãèàëèíîâûå – 0 – 1 â ï/çð. Ïðîáà Ðåáåðãà – êðåàòè-

íèí ìî÷è 9,4ìì/ë, êîíöåíòðàöèîííûé èíäåêñ 85.5, êëó-

áî÷êîâàÿ ôèëüòðàöèÿ 68,4ìë/ìèí, êàíàëüöåâàÿ

ðåàáñîðáöèÿ âîäû 98,8%. Ñóòî÷íàÿ ïîòåðÿ áåëêà ñ ìî-

÷îé – 2,6 ã/24 ÷àñà.

ÊÔÎ; Ãîìåîñòàòè÷åñêàÿ ôóíêöèÿ ïî÷åê ñóùåñòâåí-

íî íå íàðóøåíà. Îáðàùàåò íà ñåáÿ âíèìàíèå, ÷òî êðåà-

òèíåìèÿ íàõîäèòñÿ íà âåðõíåé ãðàíèöå íîðìû, îäíàêî

êîíöåíòðàöèîííûé èíäåêñ êðåàòèíèíà íà íèæíåé ãðà-

íèöå íîðìû, à èíäåêñ êðåàòèíèíà ñíèæåí. Îòìå÷àåòñÿ

íåðåçêîå ñíèæåíèå ýêñêðåöèè Ê è Ñà ñî ñíèæåíèåì ðàñ-

÷åòíûõ êëèðåíñîâûõ ïîêàçàòåëåé. Êèñëîòíî-âûäåëèòåëü-

íàÿ ôóíêöèÿ ïî÷åê, ñóòî÷íàÿ ýêñêðåöèÿ Í+-èîíîâ ñíè-

æåíû.

ÓÇÈ ïî÷åê: ïî÷êè îáû÷íûõ ðàçìåðîâ, ïðèçíàêîâ îòå-

êà ïàðåíõèìû íå îïðåäåëÿåòñÿ.

ÔÃÄÑ – õðîíè÷åñêèé ïîâåõíîñòíûé ãàñòðèò.

Îñìîòð îêóëèñòà. Ãëàçíîå äíî – àðòåðèè íîðìàëüíî-

ãî êàëèáðà, âåíû ñëåãêà ðàñøèðåíû, î÷àãîâûõ èçìåíå-

íèé íåò.

ÝÊÃ: íîðìàëüíîå ïîëîæåíèå ýëåêòðè÷åñêîé îñè ñåð-

äöà. Íà÷àëüíîå ïðîÿâëåíèå ãèïåðòðîôèè ëåâîãî æåëó-

äî÷êà.

Ðåçóëüòàòû èññëåäîâàíèÿ íåôðîáèîïñèè:

ÑÂÅÒÎÂÀß ÌÈÊÐÎÑÊÎÏÈß: Â ñðåçàõ ìîçãîâîé è

êîðêîâûé ñëîé ñ ÷èñëîì êëóáî÷êîâ äî 21. Â îäíîé ÷àñòè

ñðåçà ïðåäñòàâëåíî 10 ïîëíîñòüþ ñêëåðîçèðîâàííûõ êëó-

áî÷êîâ è 2 êëóáî÷êà, óìåíüøåííûå â ðàçìåðàõ, ñ ïåðèã-

ëîìåðóëÿðíûì ñêëåðîçîì, ñìîðùåííûìè ïåòëÿìè êà-

ïèëëÿðîâ, ñåãìåíòàðíûì ñêëåðîçîì, à òàêæå âûðàæåí-

íûé ôèáðîç èíòåðñòèöèÿ ñ àòðîôèåé êàíàëüöåâ,

î÷àãîâûìè ìîíîíóêëåàðíûìè èíôèëüòðàòàìè, î÷àãè

ôèáðîçà ñ îòñóòñòâèåì êàíàëüöåâ. Àðòåðèî- è àðòåðèî-

ëîñêëåðîç ñ ñóæåíèåì ïðîñâåòîâ. Â äðóãîé ÷àñòè ñðåçà

ïðåäñòàâëåíî 9 óâåëè÷åííûõ â ðàçìåðàõ êëóáî÷êîâ, áåç

ãèïåðêëåòî÷íîñòè, ñ òîíêèìè ðàçâåðíóòûìè ïåòëÿìè

êàïèëëÿðîâ, òîíêèìè áàçàëüíûìè ìåìáðàíàìè, áåç ôóê-

ñèíîôèëüíûõ îòëîæåíèé. Â ðÿäå êëóáî÷êîâ îòìå÷àëîñü

ïåíîîáðàçíîå íàáóõàíèå öèòîïëàçìû ïîäîöèòîâ ñ ìåë-

êîãðàíóëÿðíîé öèòîïëàçìîé, èìåâøåé ôóêñèí-îòðèöà-

òåëüíóþ ðåàêöèþ (ðèñ. 1). Â êàíàëüöàõ êëåòêè òóáóëÿðíî-

ãî ýïèòåëèÿ èìåëè ïðèçíàêè âûðàæåííîé çåðíèñòîé è

ãèàëèíîâî-êàïåëüíîé äèñòðîôèè ýïèòåëèÿ. Êðîìå òîãî

íàáëþäàëèñü ó÷àñòêè ôîêàëüíîãî «âñïåíèâàíèÿ» öèòîï-

ëàçìû êëåòîê (ðèñ. 2) Ðåàêöèÿ ñ êîíãî-ðîò îòðèöàòåëüíàÿ.

ÈÌÌÓÍÎÔËÞÎÐÅÑÖÅÍÒÍÎÅ ÈÑÑËÅÄÎÂÀÍÈÅ:

Â ñðåçàõ äî 5 êëóáî÷êîâ. IgG íå âûÿâëåíî, IgM (++) íåçíà-

÷èòåëüíûå, ìåëêîãðàíóëÿðíûå, ðåäêîëåæàùèå â ìåçàí-

ãèè (ïî òèïó «çâåçäíîãî íåáà». Èìåþòñÿ áåëêîâûå öè-

ëèíäðû, ñîäåðæàùèå IgM (+++), IgA – â êëóáî÷êàõ îòñóò-

ñòâóþò. Â êàíàëüöàõ – áåëêîâûå öèëèíäðû, ñîäåðæàùèå

IgA (+++).

ÝËÅÊÒÐÎÍÍÀß ÌÈÊÐÎÑÊÎÏÈß: Èññëåäîâàíû 2

êëóáî÷êà. 1-é êëóáî÷åê áûë áîëüøîé, ÷àñòè÷íî ñêëåðî-

çèðîâàííûé. Êàïñóëà ñëîèñòà. Îïðåäåëÿåòñÿ ó÷àñòîê ïðî-

ëèôåðàöèè êëåòîê êàïñóëû. Ìî÷åâîå ïðîñòðàíñòâî ñó-

æåíî. Îïðåäåëÿþòñÿ êîëëàáèðîâàííûå ïåòëè. Áàçàëüíûå

ìåìáðàíû êàïèëëÿðíûõ ïåòåëü óòîëùåíû, èçâèëèñòû. 2-é

êëóáî÷åê ñîõðàííûé, êàïèëëÿðíûå ïåòëè ñâîáîäíû, íîæ-

êîâûå îòðîñòêè ïîäîöèòîâ ïðåèìóùåñòâåííî óòðà÷åíû.

Ïîäîöèòû êëóáî÷êîâ ñîäåðæàò ìíîæåñòâî ìèåëèíîïî-

äîáíûõ ñòðóêòóð. Óìåðåííîå êîëè÷åñòâî ïîäîáíûõ îá-

ðàçîâàíèé ñîäåðæàò òàêæå êëåòêè êàïñóëû, ìåçàíãèîöè-

òû, ýíäîòåëèé êàïèëëÿðîâ êëóáî÷êà, ýíäîòåëèé ïåðèòó-

áóëÿðíûõ êàïèëëÿðîâ è â åäèíè÷íûõ íàáëþäåíèÿõ –

êëåòêè êàíàëüöèåâîãî ýïèòåëèÿ (ðèñ. 3, 4).

Çàêëþ÷åíèå: îáíàðóæåííûå â íåôðîáèîïñèè áîëü-

íîãî ïàòîôîðôîëîãè÷åñêèå èçìåíåíèÿ õàðàêòåðíû äëÿ

áîëåçíè Àíäåðñîíà–Ôàáðè.

 Îáû÷íî êëèíè÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ ÁÀÔ èìåþò

òðè ñòàäèè. Ïåðâàÿ – ðàçâèâàåòñÿ â äåòñòâå, þíî-

ñòè è íàèáîëåå ÷àñòî ìàíèôåñòàöèè ÁÀÔ [9] ïðî-

ÿâëÿþòñÿ ïîâðåæäåíèåì êîæè â âèäå ïîÿâëåíèÿ

êðàñíîâàòî-ïóðïóðíûõ ïÿòåí âåëè÷èíîé îò íåñêîëü-

êèõ ìèêðîìåòðîâ äî íåñêîëüêèõ ìèëëèìåòðîâ, êî-

òîðûå ëîêàëèçóþòñÿ â îáëàñòè æèâîòà, ÿãîäèö,

áåäåð è ãåíèòàëèé. Â ðÿäå ñëó÷àåâ îïðåäåëÿþòñÿ

ìåíåå õàðàêòåðíûå íàõîäêè â âèäå ïîäîøâåííîé

ýðèòåìû, ãåìîððàãèé è ùå÷íûõ òåëåàíãèîýêòàçèé.

Êðîìå òîãî, ó ïàöèåíòîâ îòìå÷àåòñÿ àðòðàëãèÿ,

ìèàëãèÿ, àêðîïàðåñòåçèÿ, ïîìóòíåíèå ðîãîâèöû.

Âòîðàÿ êëèíè÷åñêàÿ ôàçà õàðàêòåðèçóåòñÿ âîâëå-

÷åíèåì ïî÷åê â ïàòîëîãè÷åñêèé ïðîöåññ ñ ðàçâè-

òèåì ïðîòåèíóðèè, ëèïèäóðèè è íàðóøåíèè îñíîâ-

íûõ ôóíêöèé ïî÷å÷íîé ïàðåíõèìû. Îáû÷íî ó áîëü-

íûõ âûÿâëÿþòñÿ ïðèçíàêè ãèïåðôèëüòðàöèè,

àíàëîãè÷íûå äèàáåòè÷åñêîé íåôðîïàòèè. Íà òðå-

òüåé ôàçå ðàçâèòèÿ çàáîëåâàíèÿ ðåíàëüíûå ðàñ-

ñòðîéñòâà ïðîãðåññèðóþò îò ìèíèìàëüíîé ãåìà-

òóðèè, íåôðèòè÷åñêîãî ñèíäðîìà è ãèïåðòåíçèè ê

íàðàñòàþùåìó ïàäåíèþ ðåíàëüíîé ôóíêöèè [5],

âïëîòü äî (end-stage) òåðìèíàëüíîé õðîíè÷åñêîé

áîëåçíè ïî÷åê (ÕÁÏ) ñ âîâëå÷åíèåì â ïðîöåññ ñåð-

äå÷íî-ñîñóäèñòîé è öåðåáðîâàñêóëÿðíîé ñèñòåì.

Â ÷àñòíîñòè, ó ïàöèåíòîâ íàõîäÿò íåâðîëîãè÷åñ-

êèå íàðóøåíèÿ [2, 7] âêëþ÷àÿ ïàðåñòåçèè, ãèïîãèä-

ðîç, ñóæåíèå çðà÷êîâ, èçìåíåíèÿ ñëþíî- è ñëåçî-

îòäåëåíèÿ, ðàññòðîéñòâà êèøå÷íîé ìîòîðèêè, ñî-

ñóäèñòûå ïîâðåæäåíèÿ, ìèîêàðäèàëüíàÿ èøåìèÿ

è ãèïåðòðîôè÷åñêàÿ íåîáñòðóêòèâíàÿ êàðäèîìèî-

ïàòèÿ [1,10]. Äîñòàòî÷íî ÷àñòî íàáëþäàþòñÿ îô-

òàëüìîëîãè÷åñêèå íàðóøåíèÿ â âèäå îòåêà ðåòè-

íû è ãëàçíûõ âåê, ðàçâèòèå êàòàðàêòû çàäíåé êàï-

ñóëû, èçìåíåíèÿ êîíüþíêòèâàëüíûõ ñîñóäîâ.

Êðîìå òîãî, îïèñàíî ïîÿâëåíèå àíåìèè, ëèìôàäå-

íîïàòèè, ãåïàòîñïëåíîìåãàëèè, àñåïòè÷åñêèõ íå-

êðîçîâ êîñòåé, ìèîïàòèè, ãèïîãàììàãëîáóëèíåìèè

è ãèïîàëüáóìèíóðèèè [2].

 Òàêèì îáðàçîì, îáíàðóæèâàåìûå ðàçëè÷íûå

êëèíè÷åñêèå ôîðìû ìàíèôåñòàöèèè ÁÀÔ â âèäå

òàê íàçûâàåìûõ «ìàñîê» ÷àñòî íå ïîçâîëÿþò êëè-

íèöèñòó çàïîäîçðèòü è ñâîåâðåìåííî äèàãíîñòèðî-
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âàòü äàííîå çàáîëåâàíèå, ïðè òîì, ÷òî íà ñåãîä-

íÿøíèé äåíü ñóùåñòâóþò êëèíèêî-ëàáîðàòîðíûå

òåñòû äëÿ îïðåäåëåíèÿ äåôèöèòà GALA â ñûâî-

ðîòêå, ëåéêîöèòàõ êðîâè, à òàêæå íàëè÷èÿ ãëîáòðè-

àîçèëöåðàìèäà â ìî÷å èëè óëüòðàñòðóêòðíîãî àíà-

ëèçà ñëóùåííûõ íåôðîöèòîâ [5]. Â ñâÿçè ñ òåì, ÷òî

ïîâðåæäåíèå ïî÷åê ÿâëÿåòñÿ îäíèì èç âåäóùèõ

ïðîÿâëåíèé ÁÀÔ ñóùåñòâåííîå çíà÷åíèå â êëèíè-

êî-äèàãíîñòè÷åñêîì ïðîöåññå ïðèîáðåòàåò ïðèæèç-

íåííàÿ íåôðîáèîïñèÿ.

 Ïðîâåäåíèå óãëóáëåííîãî èññëåäîâàíèÿ êëå-

òî÷íûõ ñòðóêòóð ñ ïîìîùüþ ñâåòîîïòè÷åñêîé è

ýëåêòðîííîé ìèêðîñêîïèè ïðè íåôðîáèîïñèè ïîçâî-

ëÿåò âûÿâèòü õàðàêòåðíûå èçìåíåíèÿ, îáóñëîâëåí-

íûå íàêîïëåíèåì ãëèêîñôèíãîëèïèäîâ, è êëàññèôè-

öèðîâàòü îáíàðóæåííûå èçìåíåíèÿ êàê ÁÀÔ. Â

÷àñòíîñòè ýòî ÿâëÿåòñÿ àêòóàëüíûì ïðè ðåíàëü-

íîé ôîðìå òå÷åíèé ÁÀÔ.

 Ïðè èññëåäîâàíèè ðåíàëüíîé áèîïñèè ìåòîäà-

ìè ñâåòîâîé ìèêðîñêîïèè íà ïðåïàðàòàõ, êàê ïðà-

âèëî, îáðàùàåò íà ñåáÿ âíèìàíèå óâåëè÷åíèå êëó-

áî÷êîâ â ðàçìåðàõ. Â öèòîïëàçìå êëåòîê, ãëàâíûì

îáðàçîì ïîäîöèòîâ, îïðåäåëÿåòñÿ áîëüøîå ÷èñëî

ñâåòëûõ, ìåëêèõ, îäèíàêîâîé ôîðìû âàêóîëåé, â

ñâÿçè ñ ÷åì â öåëîì ìîðôîëîãè÷åñêàÿ êàðòèíà

íàïîìèíàåò õàðàêòåðíûå èçìåíåíèÿ êëåòîê ïðè

ïåíèñòîì ïåðåðîæäåíèè (ñì. ðèñ. 1, 2) [5]. Íà ïà-

ðàôèíîâûõ ñðåçàõ âàêóîëè íå îêðàøèâàþòñÿ ðå-

àêòèâîì Øèôôà ëèáî äðóãèìè êðàñèòåëÿìè. Îä-

íàêî åñëè òêàíü èññëåäóåòñÿ äî ïîãðóæåíèÿ â æè-

ðîðàñòâîðÿþùèå ðåàãåíòû, â âàêóîëÿõ âûÿâëÿþòñÿ

ëèïèäû, êîòîðûå âûÿâëÿþòñÿ ïðè èñïîëüçîâàíèè

ïîðÿðèçàöèîííîãî ìåòîäà, à òàêæå ïðè îêðàñêå Ñó-

äàíîì ÷åðíûì [6, 11].

 Àíàëîãè÷íûå ñòðóêòóðíûå ïðèçíàêè ìîãóò

íàáëþäàòüñÿ â ýíäîòåëèàëüíûõ è ìåçàíãèàëüíûõ

êëåòêàõ êëóáî÷êà. Òóáóëÿðíûå ýïèòåëèàëüíûå

êëåòêè ïðîêñèìàëüíûõ êàíàëüöåâ ÷àñòî áûâàþò

èíòàêòíû. Äèñòàëüíûå òóáóëû è êëåòêè ïåòëè Ãåí-

ëå ÷àùå âîâëå÷åíû â ïðîöåññ, ÷åì ïðîêñèìàëü-

íûå. Ïðè÷èíà, ïî êîòîðîé êëåòêè íåôðîíà ïîâðåæ-

äàþòñÿ èçáèðàòåëüíî, îñòàåòñÿ íåÿñíîé [1, 6].

Ýíäîòåëèàëüíûå è ãëàäêîìûøå÷íûå êëåòêè àð-

òåðèé òàêæå ìîãóò èìåòü ïðèçíàêè íàêîïëåíèÿ ëè-

ïèäîâ. Ó ãåòåðîçèãîòíûõ èíäèâèäóóìîâ èçìåíåíèÿ

òå æå ñàìûå, íî, êàê ïðàâèëî, ìåíåå âûðàæåíû.

Èììóíîôëþîðåñöåíòíîå èññëåäîâàíèå â öåëîì

ìàëî èíôîðìàòèâíî çà èñêëþ÷åíèåì ñëó÷àåâ ñ

ñåãìåíòàðíûì ñêëåðîçîì., êîãäà ñåãìåíòàðíî îï-

ðåäåëÿåòñÿ IgM è îòëîæåíèÿ êîìïëåìåíòà. Â ëè-

òåðàòóðå îïèñàíî âûÿâëåíèå IgA, ÷òî, îäíàêî, ðàñ-

ñìàòðèâàåòñÿ àâòîðàìè êàê ñî÷åòàííàÿ ïàòîëîãèÿ.

Óëüòðàñòðóêòóðíûå íàõîäêè íàèáîëåå õàðàê-

òåðíû è â ñâÿçè ñ ýòèì îñîáåííî äèàãíîñòè÷åñêè

èíôîðìàòèâíû [11]. Îïðåäåëÿþùèåñÿ ïðè ñâåòî-

âîé ìèêðîñêîïèè âàêóîëè âûãëÿäÿò êàê îòäåëüíûå

îêðóæåííûå ìåìáðàíîé ïëîòíûå ìèåëèíîâûå òåëà

ðàçëè÷íîé âåëè÷èíû (1-3 ìêì). Íàèáîëåå ÷àñòî îíè

èìåþò îêðóãëóþ ôîðìó ñ ïðèçíàêàìè ñòðóêòóðíîé

ëàìèíèçàöèè. Â ýòèõ óëüòðàñòðóêòóðàõ âèäíû êîí-

öåíòðè÷åñêèå ñëîè, ïîäîáíûå «ëóêîâîé øåëóõå»

(ñì. ðèñ. 3, 4). Ðåæå ýòè îáðàçîâàíèÿ èìåþò îâî-

èäíóþ ôîðìó ñ ïàðàëëåëüíûì ðàñïîëîæåíèåì ñëî-

åâ (ìèåëèíîïîäîáíûå ëèáî çåáðî-ïîäîáíûå òåëà),

à èíîãäà ñ àìîðôíûì ñîäåðæèìûì. Îäíàêî ïðè

áîëüøèõ óâåëè÷åíèÿõ è â ýòèõ ñòðóêòóðàõ îïðåäå-

ëÿåòñÿ ñëîèñòîñòü ìàòåðèàëà â âèäå ÷åðåäîâàíèÿ

ñâåòëûõ è òåìíûõ ïîëîñ ïåðèîäè÷íîñòüþ 35-50 Å.

 Ïðè ýëåêòðîííîìèêðîñêîïè÷åñêîì èññëåäîâà-

íèè íàèáîëåå äîñòîâåðíî îïðåäåëÿåòñÿ âîâëå÷å-

íèå â ïðîöåññ âñåõ êëåòîê íåôðîíà – âèñöåðàëüíî-

ãî è ïàðèåòàëüíîãî ãëîìåðóëÿðíîãî ýïèòåëèÿ, ìå-

çàíãèàëüíûõ êëåòîê, ýíäîòåëèàëüíûõ êëåòîê â

ãëîìåðóëÿðíûõ ïî÷å÷íûõ êàïèëëÿðàõ, à òàêæå ýí-

äîòåëèÿ ãëàäêîìûøå÷íûõ àðòåðèé. Êëåòêè èíòåð-

ñòèöèÿ òàêæå ìîãóò âîâëåêàòüñÿ â ïðîöåññ. Â ðÿäå

ñëó÷àåâ, êîãäà ïðè ñâåòîâîé ìèêðîñêîïèè ñïåöèôè-

÷åñêîé ïàòîëîãèè íå âûÿâëÿëîñü, ïðè óëüòðàñòðóê-

òóðíîì èññëåäîâàíèè íàõîäèëè õàðàêòåðíûå ïðèçíà-

êè áîëåçíè [5, 10]. Êðîìå ëèïèäíûõ íàêîïëåíèé ÷à-

ñòî îïðåäåëÿåòñÿ ñëèÿíèå íîæêîâûõ îòðîñòêîâ

ïîäîöèòîâ. Ïîñêîëüêó ïàòîëîãèÿ ñî ñòîðîíû ïîäî-

öèòîâ âûÿâëÿåòñÿ ðàíî è, êàê ïðàâèëî, ñîâïàäàåò ñ

íà÷àëîì ðàçâèòèÿ ïðîòåèíóðèè, ýòî äàåò îñíîâàíèå

ðàñöåíèâàòü íàêîïëåíèå ëèïèäîâ â êà÷åñòâå ïðè÷è-

íû ïîâðåæäåíèÿ ãëîìåðóëÿðíîãî ôèëüòðà [4, 10].

Ïîäîöèòàðíûå ïîâðåæäåíèÿ, ñîïðîâîæäàþùèåñÿ

âîâëå÷åíèåì â ïðîöåññ ãëîìåðóëÿðíîãî ýíäîòåëèÿ

[4], ÿâëÿþòñÿ ïðè÷èíîé ñåãìåíòàðíîîãî ñêëåðîçà.

Âîâëå÷åííûå â ïàòîëîãè÷åñêèé ïðîöåññ ìåçàíãèî-

öèòû ìîãóò çà ñ÷åò ýêñïàíñèè óìåíüøàòü ïëîùàäü

ôèëüòðàöèîííîãî ïîëÿ, ÷òî â ñâîþ î÷åðåäü âåäåò ê

èçìåíåíèþ êëóáî÷êîâîé ôèëüòðàöèè. Äèôôóçíîå è

ïðîãðåññèðóþùåå âîâëå÷åíèå ðåíàëüíûõ âåíóë è

àðòåðèîë â ñâÿçè ñ îòëîæåíèåì ÃË â ýíäîòåëèè òàê-

æå âåäåò ê ïðîãðåññèðóþùåé äèñôóíêöèè ïî÷åê [4].

Ïðîãðåññèðîâàíèå áîëåçíè õàðàêòåðèçóåòñÿ ðàçâè-

òèåì èøåìè÷åñêèõ ïîâðåæäåíèé, âêëþ÷àÿ óòîëùå-

íèå è êîëëàïñ áàçàëüíîé ìåìáðàíû. Èøåìè÷åñêîå

ïîâðåæäåíèå êàê ãëîìåðóë, òàê è èíòåðñòèöèÿ ÿâëÿ-

åòñÿ ïðè÷èíîé ðàçâèòèÿ òåðìèíàëüíîé ÕÁÏ.

 Ó íàøåãî ïàöèåíòà îòìå÷àëèñü êëèíè÷åñêèå ïðè-

çíàêè, õàðàêòåðíûå äëÿ 1–2 ñòàäèè ðàçâèòèÿ ÁÀÔ.

Ïðè÷åì, ó÷èòûâàÿ àíàìíåñòè÷åñêèå äàííûå, ìîæíî

ïðåäïîëîæèòü, ÷òî áîëåçíü èìåëà âíóòðèñåìåéíûé

âàðèàíò òå÷åíèÿ. Ñâåòîîïòè÷åñêîå è óëüòðàñòðóêòóð-

íîå èññëåäîâàíèå ïîçâîëèëè îáíàðóæèòü ïàòîãíîìî-

íè÷íûå èçìåíåíèÿ ñòðóêòóðû ïî÷åê: ïåíèñòàÿ öèòîï-
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ëàçìà êëåòîê êëóáî÷êà è êàíàëüöåâ, ìèåëèíîâûå

òåëüöà â öèòîïëàçìå êëåòîê ïðè óëüòðàñòðóêòóðíîì

èññëåäîâàíèè è äð., ÷òî â êîíå÷íîì èòîãå äàëî âîç-

ìîæíîñòü äèàãíîñòèðîâàòü áîëåçíü Àíäåðñîíà–Ôàá-

ðè. Îñîáåííîñòüþ äàííîãî ñëó÷àÿ, íà íàø âçãëÿä,

ìîæíî ñ÷èòàòü: âî-ïåðâûõ, îòñóòñòâèå ìóëüòèñèñ-

òåìíîñòè êëèíè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé ñ ïðåîáëàäàíèåì

ïî÷å÷íîé ñèìïòîìàòèêè; âî-âòîðûõ – ñâåòîîïòè÷åñ-

êèå ìåòîäû ïîçâîëèëè âûÿâèòü îïðåäåëåííûå êëå-

òî÷íûå èçìåíåíèÿ, êîòîðûå ïîòåíöèðîâàëè ïðîâåäå-

íèå óëüòðàñòðóêòóðíîãî àíàëèçà, ÷òî ïîçâîëèëî ïðå-

öèçèîííî äèàãíîñòèðîâàòü êàçóèñòè÷åñêóþ

ïàòîëîãèþ. Îòñþäà ñëåäóåò çàêëþ÷èòü, ÷òî ïîäî-

çðåíèå íà áîëåçíü Àíäåðñîíà–Ôàáðè ÿâëÿåòñÿ îä-

íèì èç ïîêàçàíèé äëÿ ïðîâåäåíèÿ áèîïñèè ó ïàöèåí-

òîâ ñ ïðîòåèíóðèåé íåÿñíîé ýòèîëîãèè è òðåáóåò îáÿ-

çàòåëüíîãî óëüòðàñòðóêòóðíîãî èññëåäîâàíèÿ.

 Ñëåäóåò îòìåòèòü, ÷òî ñâîåâðåìåííàÿ äèàã-

íîñòèêà ÁÀÔ ïîçâîëÿåò íàçíà÷èòü ïàöèåíòó ñîîò-

âåòñòâóþùóþ ýíçèìîçàìåùàþùóþ òåðàïèþ ñ î÷è-

ùåííûì GALA, ïîëó÷åííûì îò ãåíåòè÷åñêè ìî-

äèôèöèðîâàííîé ÷åëîâå÷åñêîé ëèíèè êëåòîê è

îîöèòîâ êèòàéñêèõ õîìÿêîâ. Àëüòåðíàòèâíûìè ìå-

òîäàìè ñîâðåìåííîãî ëå÷åíèÿ ÁÀÔ ìîãóò áûòü

èñïîëüçîâàíèå ñòâîëîâûõ ãåìàòîïîýòè÷åñêèõ êëå-

òîê èëè ñòèìóëÿöèÿ âûðàáîòêè GALA in vivo.
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