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Основная причина посещения врача нефролога – ухудшение состояния здоровья больного или 

заключение на МСЭК при переосвидетельствовании. Отказ от посещения врача – это чаще всего 

неосведомлѐнность о необходимости таких посещений, и неблагоприятные социально-экономические 

условия.  

На данный момент можно констатировать низкую приверженность пациентов к регулярному 

обследованию и лечению, что представляет собой значительную проблему, особенно на фоне 

неуклонного роста распространенности сахарного диабета, а следовательно и диабетической 

нефропатии. Необходимо дальнейшее просвещение этой группы пациентов, т.к. при наличии всех 

необходимых компонентов для амбулаторно-поликлинического наблюдения это единственный путь к 

продлению додиализного периода и сохранения качества жизни этих больных.  
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Хроническая болезнь почек (ХБП) - наличие структурных или функциональных признаков 

повреждения почек со снижением или без снижения скорости клубочковой фильтрации (СКФ), 

существующих в течение трех месяцев и более вне зависимости от нозологического диагноза. 

Понятие ХБП включает все формы поражения почек до развития хронической почечной 

недостаточности (ХПН), все стадии ХПН и все варианты заместительной почечной терапии (ЗПТ): 

гемодиализ, перитонеальный диализ, трансплантация трупной почки и почки от живого донора. 

Хроническая болезнь почек - это социально значимая проблема, она стала очевидной, когда 

стремительно начало возрастать количество больных с хронической почечной недостаточностью, 

поступающих на заместительную почечную терапию методом программного гемодиализа. ХБП 

гораздо чаще регистрируются у лиц, получающих ЗПТ, страдающих сахарным диабетом (СД), 

артериальной гипертензией (АГ). В свою очередь, исследования больных, страдающих СД и АГ, 

показали, что с развитием ХБП у них заметно возрастает частота тяжелых сердечно-сосудистых 

осложнений, а риск сердечно-сосудистой смерти до начала ЗПТ в 20 раз выше, чем в общей 

популяции взрослого населения. Причины развития ХПН - первичное поражение почек: хронический 

гломерулонефрит, хронический пиелонефрит, амилоидоз, поликистоз почек; вторичное поражение 

почек при сахарном диабете, системных заболеваниях соединительной ткани, артериальной 

гипертензии а также наследственных болезней почек среди которых синдром Альпорта по данным 

различных авторов составляет примерно 0,3-0,5% в структуре почечной патологии и является 

причиной утраты почечных функций приводящих к переходи на перитонеальный диализ или 

гемодиализ в зависимости от выбора пицента. 

По мере развития медицины и здравоохранения наследственные болезни составляют все 

большую долю в общей патологии человека. Поэтому врачам любой специальности постоянно 

приходится лечить больных с наследственной патологией, хотя многие из них не подозревают об 

этом. Многие наследственные заболевания не всегда диагностируются даже в клинических условиях. 

Это, в определенной степени, и понятно, поскольку диагностика наследственной патологии - это 

сложный и трудоемкий процесс. 

Трудности диагностики заключаются в многообразии  нозологических  форм  наследственных 

болезней. Некоторые формы заболеваний встречаются крайне редко. Да и врач не может активно 

владеть всем запасом знаний,  необходимых для диагностики наследственной патологии. Поэтому он 

должен знать основные принципы, которые помогут  ему  заподозрить  нечасто  встречающиеся 

наследственные заболевания, а после дополнительных консультаций и обследования поставить 

точный диагноз 

 Благодаря  развитию  технологии  диализа и методов медикаментозной коррекции на 

современном этапе, значительно увеличилась  продолжительность  жизни больных  с  хронической  

почечной  недостаточностью (ХПН), однако актуальным остается  повышение  их  качества  жизни 

(КЖ) 

 Синдром Альпорта – генетически гетерогенное, наследственное (чаще сцепленное с Х-

хромосомой) заболевание, характеризующееся ультраструктурными изменениями гломерулярной 

базальной мембраны (ГБМ), клинически проявляющееся нефритическим синдромом с гематурией и 
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нередко ассоциирующееся с сенсоневральной глухотой и поражениями органа зрения. В настоящее 

время нет полного согласия о том считать ли синдром Альпорта одним из вариантов наследственного 

нефрита или расценивать эти термины как синонимы. 

Частота синдрома Альпорта в США составляет от 1:5000 до 1:10000. Синдром Альпорта 

является причиной терминальной почечной недостаточности (ТПН) у 2,5% детей и 0,3% взрослых 

(0,3 – 2,3% среди всех пациентов с ТПН в Европе, Индии или Соединенных Штатах) 

В основе почечной патологии лежит дефект нефибриллярного коллагена IV типа базальной 

мембраны клубочков и нарушение структуры ее – истончение с участками утолщения и продольных 

расщеплений. Гематурия, обязанная этой патологии, сопровождается нейросенсорной тугоухостью и 

конусовидным выпячиванием хрусталика (лентиконус), которые чаще всего проявляются у детей в 

возрасте 6–10 лет. Заболевание обусловлено передачей мутантного гена, связанного с Х-хромосомой. 

Синдром Альпорта тяжелее протекает у мужчин, и они умирают от прогрессирующего 

нефросклероза до 30-летнего возраста. У женщин заболевание протекает благоприятнее, и они могут 

доживать до глубокой старости. 

В основе заболевания чаще лежит генетический дефект приводящий к патологии коллагена IV 

типа, входящего в состав ГБМ. Возможна также и патология генов, кодирующих некоторые другие 

белки, например, тяжелую цепь IIA немышечного миозина (синдромы Эпштейна и Фечтнер – см. 

ниже). В состав коллагена IV типа может входить шесть альфа цепей (альфа-1 – альфа-6) и каждая 

молекула коллагена состоит из трех таких цепей. 

В гломерулярных базальных мембранах (ГБМ) взрослого человека в основном находится 

α3α4α5-тример коллагена типа IV. Соединяясь между собой C-терминальными концами, α3α4α5-

тримеры образуют пары, каждая из которых, в свою очередь, связывается с тремя аналогичными в 

области N-терминали. В конечном итоге образуется своеобразная сеть, во многом определяющая 

свойства ГБМ. Эта же изоформа четвертого типа коллагена имеется в базальных мембранах 

дистальных канальцев и собирательных трубок, альвеолярных базальных мембранах и 

специфических мембранах глаза и улитки. Интересно, что в эмбриональном периоде в ГБМ и всех 

остальных базальных мембранах нефрона преобладают α1α1α2-α1α1α2 колагеновые сети, которые 

после рождения в ГБМ постепенно замещаются α3α4α5-α3α4α5 сетями. α1α1α2-α5α5α6-сети 

находятся также в капсуле Боумена (но не ГБМ), базальных мембранах собирательных трубок, 

эпидермиса и гладких мышц. 

Шесть генов коллагена типа IV расположены попарно, встречно по отношению к направлению 

считывания на трех хромосомах. Гены COL4A1 COL4A2 расположены на 13-й хромосоме. Гены 

COL4A3 и COL4A4 на 2-й хромосоме. Гены COL4A5 и COL4A6 на длинном плече X-хромосомы 

(локус Xq21.3).Синдром Альпорта, сцепленный с Х-хромосомой – ассоциирован с мутацией COL4A5 

локуса. Синдром Альпорта с аутосомно-рецессивным или аутосомно-доминантным типами 

наследования – ассоциирован с мутациями COL4A3 и COL4A4 локусов, расположенных на 2-й 

хромосоме (табл.1). 

Синдром  Альпорта  является  общеклинической  проблемой,  привлекает  внимание  не  только 

нефрологов  и  педиатров,  но  и  терапевтов,  генетиков,  трансплантологов. Ранняя  диагностика 

наследственного нефрита, своевременное выявление нарушений функции почек позволит 

своевременно и  адекватно  модифицировать  лечение  больных  и  предупредить  развитие  

осложнений  данного заболевания 
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В даний час все більше зміцнюється думка про пандемію хронічної хвороби нирок (ХХН). 

Захворювання нирок і сечових шляхів щорічно призводять до смерті приблизно 850 000 чоловік і 

забезпечують 150 010 167 випадків стійкої втрати працездатності (за даними W orld Health Report і 

Global Burden Disease project). Вони займають 11-е місце як причина смерті і 17-е як причина стійкої 

втрати працездатності 

Питання діагностики і лікування хронічної хвороби нирок (ХХН) - це одна з найважливіших 

проблем сучасної нефрології.  ХХН V стадії характеризується різким зниженням всіх ниркових 


