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число рецидивов в год после лечения алкилирующими 
препаратами составило 0,81.

Применение циклоспорина при СЗНС (n=26) по-
зволило отменить преднизолон у 21 больного, а у 5-ти 
детей существенно снизить дозу – до 10 мг через день. 
Впоследствии у 9-ти пациентов из числа тех, у кого был 
отменен преднизолон, вновь развился рецидив не-
фротического синдрома (у 2 – на фоне снижения дозы 
циклоспорина вдвое). Стойкая клинико-лабораторная 
ремиссия (не менее 1,5 года) отмечалась у 9 детей. В 
среднем число рецидивов в год уменьшилось с 3,4 до 
0,01.

На фоне терапии микофенолата мофетилом при 
СЗНС у 1 больного удалось полностью отменить пред-
низолон, у остальных доза преднизолона была умень-
шена более чем в 2 раза. Частота рецидивов уменьши-
лась до 0,6 в год.

Сопоставление эффективности различных имму-
носупрессивных препаратов при СЗНС выявило наи-
большую эффективность циклоспорина. В условиях 
терапии данным препаратом достоверно чаще удава-
лось отменить преднизолон, наиболее редкими были 
рецидивы нефротического синдрома. При примене-
нии микофенолата мофетила частота рецидивов была 
несколько меньше, чем при лечении алкилирующими 
препаратами, но у этих больных очень редко удава-
лось отменить преднизолон.

В активной стадии СЗНС применение алкилирую-
щих цитотоксических средств положительный эффект 
был достигнут у половины наблюдавшихся нами детей: 
полная ремиссия нефротического синдрома – у 2-х 
больных, значимое уменьшение активности болезни – 
у 2, частичная ремиссия нефротического синдрома – у 
1-го пациента.

При назначении циклоспорина детям со СРНС пол-
ная клинико-лабораторная ремиссия достигнута у 20 
(50%), частичная – у 9 (22,5%) пациентов, снижение 
активности – у 4-х (10%); отсутствие эффекта отмече-
но у 7 (17,5%) больных. 

Терапия микофенолата мофетилом проводилась 
11 детям со СРНС. У 3-х наступила полная ремиссия 
заболевания, у 4 – частичная, у 3-х пациентов суще-
ственно снизилась степень протеинурии, только у 
одного не отмечено ответа на терапию. В среднем 
значимо уменьшилась степень протеинурии: с 3,65 г/
сут в начале терапии до 1,15 г/сут через 3 мес и до 0,57 
– 0,49 г/сут через 6-12 мес от начала терапии.

Сравнение эффективности иммуносупрессив-
ной терапии при СРНС показало, что традиционные 
цитотоксические препараты наименее эффективны. 

Наиболее эффективным оказался циклоспорин (по-
ложительный эффект более чем у 80% больных) пре-
имущественно в виде полной ремиссии. При терапии 
микофенолата мофетилом в основном достигалась 
частичная ремиссия.

Заключение. Таким образом, в настоящее время 
наиболее эффективным как при СЗНС, так и при СРНС 
является циклоспорин. Применение циклоспорина 
должно сочетаться с мониторированием функций по-
чек и проведением биопсии почки для контроля не-
фротоксичности. При наличии противопоказаний к на-
значению циклоспорина препаратом выбора является 
микофенолата мофетил. 
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С
уществует несколько вариантных форм 

галактоземии, обусловленных недоста-

точностью галактокиназы или уридин-

дифосфат-галактозо-4-эпимеразы (УДФ-ГЭ). 
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При галактокиназной недостаточности нака-

пливаемыми в организме метаболитами яв-

ляются галактоза и галактитол. При дефиците 

УДФ-ГЭ патологическое накопление метаболи-

тов происходит как и у больных классической 

галактоземией, но при этом отмечается нарас-

тание уровня УДФ-галактозы в клетках и тканях. 

Известны 2 формы недостаточности УДФ-ГЭ: 

доброкачественная (дефицит ограничен лейко-

цитами и эритроцитами) и тяжелая (генерали-

зованная), когда клинические проявления бо-

лезни сходны с классической галактоземией, 

хотя имеются дополнительные признаки [1]. 

Идентифицированы несколько неклассических 

(вариантных) форм недостаточности галактозо-

1-фосфат-уридилтрансферазы (Г-1-ФУТ), сре-

ди них наиболее часто встречается доброкаче-

ственный вариант Дуарте (с частой мутацией 

N314D); активность Г-1-ФУТ cоставляет около 

25% от нормы. 

Галактокиназная недостаточность наследуется 
аутосомно-рецессивным путем. Кодирующий галак-
токиназу ген локализован на хромосоме 17 (регион 
17q23-25) [1,2]. Ген УДФ-галактоза-4-эпимеразы (га-
лактоэпимеразы) локализуется на хромосоме 1 в ре-
гионе 1р36 (по другим данным – 1р32-р ter) [1,2]. При 
анализе 3-х мутаций УДФ-ГЭ (S81R, T150M, P293L) у 
пациентов, экспрессирующих аллели фермента, обна-
ружены биохимические и метаболические нарушения 
малой выраженности [2].

При галактоземии Дуарте у гетерозиготных инди-
видов в ряде случаев определяется до 75% Г-1-ФУТ. 
У гомозигот, несмотря на функциональную аномалию 
фермента, клинические проявления могут отсутство-
вать, хотя иногда может отмечаться временная ката-
ракта. 

В отличие от поражения многих органов и систем 
в случаях галактоземии с трансферазной недоста-
точностью, при варианте болезни, обусловленном 
дефицитом галактокиназы, практически единствен-
ным признаком болезни являются катаракты, кото-
рые могут в редких случаях осложняться симптома-
ми церебрального псевдотумора [2]. При тяжелой 
эпимеразной недостаточности к числу названных 
выше симптомов также относятся выраженная мы-
шечная гипотония и глухота. Эта форма галактозе-
мии встречается чрезвычайно редко (1 случай на 1 
миллион) [1]. 

Для диагностики вариантных форм (неклассиче-
ской) галактоземии исследуют содержание в крови 
галактозы и ее метаболитов, определяют активность 
Г-1-ФУТ и УДФ-ГЭ в лейкоцитах. Точная идентифи-
кация варианта болезни достигается с использо-
ванием ферментных и молекулярно-генетических 
методов. Поскольку галактоземия Дуарте ассоции-
рована с низкой активностью галактозо-1-фосфат-
уридилтрансферазы и транзиторным повышением 
содержания галактозы и галактозо-1-фосфатов, ин-
терпретация результатов скрининга требует диффе-
ренцировки классической галактоземии от ее добро-
качественного варианта. Скрининг N314D в качестве 
второго этапа неонатального скрининга галактозе-
мии облегчает дифференциальную диагностику [2]. 
Вариант галактоземии вследствие дефицита галак-
токиназы подтверждается повышением в крови кон-
центрации галактозы при нормальной активности 

трансферазы и в отсутствие галактокиназной актив-
ности в эритроцитах крови. Диагноз тяжелой галакто-
земии вследствие дефицита эпимеразы следует за-
подозрить, если на фоне симптомов предполагаемой 
классической галактоземии имеется нормальный 
уровень активности трансферазы. Носителей гена 
этой формы галактоземии выявляют определением 
активности эпимеразы в эритроцитах. Существу-
ет метод антенатальной диагностики, применяется 
cпецифическое исследование ДНК. 

Специфическая лекарственная терапия вари-
антных форм галактоземии отсутствует, а диета 
– единственный способ лечения (за исключением 
оперативной коррекции катаракт). Галактокиназная 
недостаточность также подлежит диетотерапии с 
ограничением алиментарного поступления галакто-
зы (по аналогии с диетой при классической галак-
тоземии). Дети с эпимеразной недостаточностью не 
формируют галактозу (незаменимый компонент мно-
гих структурных белков ЦНС); поэтому им назнача-
ется низкогалактозная диета. К сожалению, лечение 
пациентов с генерализованной эпимеразной недо-
статочностью не предупреждает умственную отста-
лость. Дискутабельна необходимость диетотерапии 
при галактоземии Дуарте. Целесообразно использо-
вание в диете таких пациентов в течение первого года 
жизни соевых заменителей грудного молока, а также 
более твердой безлактозной пищи. При всех вариан-
тах галактоземии из диеты элиминируют продукты, в 
которых содержание галактозы превышает 20 мг/100 
г. Оценка эффективности диеты контролируется по 
содержанию в крови галактозы, по физическому раз-
витию, по потреблению энергии и макронутриентов. 
Необходим мониторинг содержания галактитола 
(окончательный продукт распада галактозы) в моче и 
крови в качестве специфического диетического мар-
кера [2]. 
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