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ÑËÓ×ÀÉ ÈÇ ÏÐÀÊÒÈÊÈ - ÍÅÔÐÎÍÎÔÒÈÇ ÔÀÍÊÎÍÈ

Ãàíèåâà Ì.Ø., Õîëìàòîâà Ä.Í., Ìàäæèäîâà Í.Ì., Áîëòàáîåâà Ì.Ì., Àáäóðàõìàíîâà Ô.À.

Àíäèæàíñêèé ãîñóäàðñòâåííûé ìåäèöèíñêèé èíñòèòóò.

ü Ðåçþìå,
Íåôðîíîôòèç Ôàíêîíè îòíîñèòñÿ ê ñåìåéíûì çàáîëåâàíèÿì ñ àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûì òèïîì

íàñëåäîâàíèÿ è õàðàêòåðèçóåòñÿ ïîëèóðèåé è ïîëèäèïñèåé, ïîñòåïåííûì ðàçâèòèåì ÕÏÍ. Âîçìîæíû
íå÷àñòûå ñëó÷àè ñïîðàäè÷åñêîãî çàáîëåâàíèÿ. Ïðåäïîëàãàþò, ÷òî ïåðâè÷íûì ÿâëÿåòñÿ äåôåêò â ôåðìåíòíûõ
ñèñòåìàõ äèñòàëüíûõ êàíàëüöåâ, âåäóùèé ê äåãåíåðàöèè èõ ýïèòåëèÿ è ôèáðîçó èíòåðñòèöèàëüíîé òêàíè.

Â ñòàòüå ïðåäñòàâëåí ñëó÷àé èç ïðàêòèêè ó äåâî÷êè 7 ëåò. Àíàëîãè÷íûå ïðîÿâëåíèÿ áîëåçíè îòìå÷àëèñü
ó áðàòüåâ äåâî÷êè, çàâåðøèâøèåñÿ ëåòàëüíûì èñõîäîì. Äàííûé ñëó÷àé ÿâëÿåòñÿ äîêàçàòåëüñòâîì òîãî,
÷òî ïðè÷èíîé ðÿäà ïî÷å÷íûõ çàáîëåâàíèé ÿâëÿþòñÿ áëèçêîðîäñòâåííûå áðàêè ðîäèòåëåé. Ïðîôèëàêòèêó
áîëåçíè íåîáõîäèìî îñóùåñòâëÿòü â ïðîöåññå ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ, îñîáåííî â ñëó÷àå
ïîâòîðíûõ ýïèçîäîâ ëåòàëüíîñòè îò ÕÏÍ íåñêîëüêèõ ÷ëåíîâ ñåìüè.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: íåôðîíîôòèç Ôàíêîíè, õðîíè÷åñêàÿ ïî÷å÷íàÿ íåäîñòàòî÷íîñòü.

ANNOTATION A CASE FROM PRACTICE - NEFRONOFTIS FANKONI

Ganieva M.Sh., Xolmatova D.N., Majidova N.M. , Boltaboyeva M.M., Abdurahmanova F.A.

Andijan State Medical Institute.

ü Resume,
Nefronoftiz Fankoni belongs to family diseases with an autosomal recessive mode of inheritance and is characterized

by ðolyuria and ðolydiðsia, the gradual develoðment of CRF. There may be infrequent cases of sðoradic disease. It is
believed that the ðrimary defect is in the enzyme systems of the distal tubules, leading to degeneration of their eðithelium
and fibrosis of the interstitial tissue.

The article ðresents a case from the ðractice of a girl of 7 years. Similar manifestations of the disease were noted
in the girl's brothers, which were fatal. This case is evidence that the cause of a number of kidney diseases are closely
related marriages of ðarents. Prevention of the disease must be carried out in the ðrocess of medical and genetic
counseling, esðecially in the case of reðeated eðisodes of mortality from several ðatients in the CRF.

Key words: Fanconi neðhronoðhis, chronic renal failure.

NEFRONOFTIS FANKONI - AMALIYOTDAN LAVHA

Ganieva M.Sh., Xolmatova D.N., Majidova N.M., Boltaboyeva M.M., Abdurahmonova F.A.

Andijon davlat tibbiyot instituti.

ü Rezyume;
Nefronoftiz Fankoni merosning otosomal retsessiv rejimiga ega bo'lgan oilaviy kasalliklarga tegishli va ðoliuriya

va ðolidiðsiya, CBEning bosqichma-bosqich rivojlanishi bilan ajralib turadi. Kamdan kam uchraydigan kasalliklar
turidir. Birlamchi nuqson distal naychalarning ferment tizimlarida bo'lib, bu ularning eðiteliysi va interstitsial to'qima
fibroziga olib keladi.

Maqolada 7 yoshdagi qizning amaliyotidan misol keltirilgan. Kasallikning shunga o'xshash namoyon bo'lishi
qizning akalarida kuzatilgan, va ular kasallik oqibatida o'lgan. Bu holat bir qator buyrak kasalliklarining sababi ota-
onalarning yaqin qarindoshlar o'rtasidagi nikoh ekanligidandir. Kasallikning oldini olish tibbiy va genetik konsultatsiya
jarayonida, ayniqsa CBEda bir nechta bemorlarning o'limining takrorlanish eðizodlari bo'lgan taqdirda amalga
oshirilishi kerak.

Kalit so'zlar: Fankoni nefrronofisi, surunkali buyrak etishmovchiligi.

  åôðîíîôòèç Ôàíêîíè (ñèíîíèì: ñåìåéíûé þâå-
  íèëüíûé íåôðîíîôòèç) îòíîñèòñÿ ê ñåìåéíûì

çàáîëåâàíèÿì ñ àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûì òèïîì íàñëå-
äîâàíèÿ è õàðàêòåðèçóåòñÿ ïîëèóðèåé è ïîëèäèïñè-
åé, ïîñòåïåííûì ðàçâèòèåì ÕÏÍ. Âîçìîæíû íå÷àñ-
òûå ñëó÷àè ñïîðàäè÷åñêîãî çàáîëåâàíèÿ.

Ýòèîëîãèÿ è ïàòîãåíåç. Îñòàþòñÿ íåÿñíûìè. Ïðåä-
ïîëàãàþò, ÷òî ïåðâè÷íûì ÿâëÿåòñÿ äåôåêò â ôåðìåí-
òíûõ ñèñòåìàõ äèñòàëüíûõ êàíàëüöåâ, âåäóùèé ê äå-
ãåíåðàöèè èõ ýïèòåëèÿ è ôèáðîçó èíòåðñòèöèàëüíîé
òêàíè. Êàê ïðàâèëî ìîðôîëîãè÷åñêèå ïåðåìåíû â
äèñòàëüíûõ êàíàëüöàõ áîëåå âûðàæåíû, ÷åì â ïðî-
êñèìàëüíûõ, ïåðåìåíû â êëóáî÷êàõ ÿâëÿþòñÿ âòîðè÷-
íûìè. Â íåêîòîðûõ ñèòóàöèÿõ â ñóáêàïñóëÿðíîé ÷àñòè
íàáëþäàþòñÿ ðàñøèðåíèå êëóáî÷êîâ, è íåáîëüøîå

÷èñëî êèñò (äèàìåòð 2-8 ìèëëèìåòðà) â îáëàñòè ñî-
áèðàòåëüíûõ òðóáîê, â ïåòëå Ãåíëå è â äèñòàëüíûõ
êàíàëüöàõ, êîòîðûå èìåþò âòîðè÷íîå ïðîèñõîæäåíèå
è ñîïðîâîæäàþòñÿ óòîëùåíèåì áàçàëüíûõ ìåìáðàí è
äåãåíåðàöèåé ýïèòåëèÿ. Îòñóòñòâóþò ãëîìåðóëÿðíûå
îòëîæåíèÿ èììóíîãëîáóëèíîâ.

Êëèíè÷åñêàÿ êàðòèíà. Ñòàðò çàáîëåâàíèÿ íåçàìåò-
íûé. Ïåðâûìè ñèìïòîìàìè ÿâëÿþòñÿ ïîëèäèïñèÿ, ïî-
ëèóðèÿ è íèêòóðèÿ, êîòîðûå ïîÿâëÿþòñÿ â âîçðàñòå
2-3 ëåò è íà ïðîòÿæåíèè ðÿäà ëåò ìîãóò áûòü åäèí-
ñòâåííûìè ïðèçíàêàìè ïàòîëîãèè. Îòåêîâ íåò, ÀÄ ôè-
çèîëîãè÷åñêîå, íåáîëüøàÿ ïðîòåèíóðèÿ (äî 0,5- 1,0
ã/ñóò). ×àñòî îòìå÷àþòñÿ ìàëîêðîâèå, âðåìÿ îò âðå-
ìåíè ïðèñòóïû ñóäîðîã íåÿñíîãî ãåíåçà, ó áîëüøåé
÷àñòè áîëüíûõ - îòñòàâàíèå â ðîñòå (ïðîïîðöèîíàëü-

Í
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íîå), ÷àñòî îñòåîïàòèÿ. Íà ïðîòÿæåíèè ðÿäà ëåò ìî-
æåò îêàçàòüñÿ èçîëèðîâàííîå îãðàíè÷åíèå ôóíêöèè
ïî÷åê ïî îñìîòè÷åñêîìó êîíöåíòðèðîâàíèþ, ïîðîé
- ñîëüòåðÿþùèé ñèìïòîìîêîìïëåêñ, è òðàíçèòîðíîå
óâåëè÷åíèå îñìîëÿðíîñòè ïëàçìû â ïåðèîä îáåçâî-
æèâàíèè.

Òå÷åíèå. Íåôðîíîôòèç èìååò ïðîãðåññèðóþùåå
òå÷åíèå ñ ïîñòåïåííûì ñêëåðîçèðîâàíèåì èíòåðñòè-
öèÿ è êëóáî÷êîâ, ïîíèæåíèåì êëèðåíñà ýíäîãåííî-
ãî êðåàòèíèíà è ðàçâèòèåì ÕÏÍ ïî òóáóëÿðíîìó òèïó.
Ïðè ýêñêðåòîðíîé óðîãðàôèè ïî÷êè íîðìàëüíûõ ðàç-
ìåðîâ èëè íåñêîëüêî óìåíüøåíû, îòñóòñòâóþò ñèì-
ïòîìû àíîìàëèè ðàçâèòèÿ ìî÷åâûõ ïóòåé.

Äèàãíîç. Îñíîâûâàåòñÿ íà ñëåäóþùèõ äàííûõ: 1)
ñåìåéíûé õàðàêòåð ïàòîëîãèè; 2) ïîÿâëåíèå ïåðâûõ
ñèìïòîìîâ ïàòîëîãèè ïîñëå 2-3-ëåòíåãî âîçðàñòà â âèäå
ïîëèóðèè, ïîëèäèïñèè è çàäåðæêè ôèçè÷åñêîãî ðàç-
âèòèÿ; 3) íàðóøåíèå êîíöåíòðàöèîííîé ôóíêöèè
ïî÷åê ñ ïîñëåäóþùèì ðàçâèòèåì ÕÏÍ â ñâÿçè ñ íå-
óìîëèìî ïðîãðåññèðóþùèì òå÷åíèåì ïàòîëîãèè.

Íåôðîíîôòèç òðåáóåòñÿ äèôôåðåíöèðîâàòü îò
áîëåçíåé, íà÷èíàþùèõñÿ ñ íàðóøåíèÿ êîíöåíòðà-
öèîííîé è èíûõ êàíàëüöåâûõ ôóíêöèé è ÷àñòî çàêàí-
÷èâàþùèõñÿ ÕÏÍ, â òîì ÷èñëå îò ñèìïòîìîêîìï-
ëåêñà Ôàíêîíè, êîòîðûé â îòëè÷èå îò íåôðîíîôòè-
çà ñîïðîâîæäàåòñÿ ãëþêîçóðèåé, ôîñôàòóðèåé è àìè-
íîàöèäóðèåé, ñâèäåòåëüñòâóþùèìè î ïîðàæåíèè ïðî-
êñèìàëüíûõ êàíàëüöåâ. Ðåíàëüíûé òóáóëÿðíûé àöè-
äîç õàðàêòåðèçóåòñÿ ïîíèæåíèåì Ðí êðîâè ïðè Ðí
ìî÷è íå íèæå 6,0; ó òàêèõ áîëüíûõ íåðåäêè ñëó÷àè
íåôðîêàëüöèíîçà è íåôðîêàëüêóëåçà, êîíöåíòðàöè-
îííàÿ ôóíêöèÿ ïî÷åê íà ðàííèõ ýòàïàõ ïàòîëîãèè ñî-
õðàíåíà; îò èíòåðñòèöèàëü-íîãî íåôðèòà, ÿâëÿþùå-
ãîñÿ ðåçóëüòàòîì âîçäåéñòâèÿ ðàçíûõ ïðè÷èí.

Â îòäåëåíèå íåôðîëîãèè ÎÄÌÌÖ ãîðîäà Àíäè-
æàíà 5.02.2018 ãîäà ïîñòóïèëà áîëüíàÿ äåâî÷êà Àõìàä-
æàíîâà Ì. 2009 ãîäà ðîæäåíèÿ ñ æàëîáàìè íà ñëåïîòó
äåâî÷êè ñ ðîæäåíèÿ, ïîëèóðèþ, æàæäó, òîøíîòó,
ðâîòó, èçìåíåíèÿ â àíàëèçàõ ìî÷è, ïåðèîäè÷åñêè áîëè
â íîãàõ, ñëàáîñòü, óòîìëÿåìîñòü. Èç àíàìíåçà âûÿñ-
íèëîñü, ÷òî äåâî÷êà äî ýòîãî âðåìåíè ëå÷èëàñü ïî
ïîâîäó ñëåïîòû ÎÄÌÌÖ â ãîðîäå Àíäèæàí. Â Òàø-
êåíòå áûëè íà êîíñóëüòàöèè ó÷¸íûõ èç Èíäèè è ïðè
ïðîâåäåíèè îáùåêëèíè÷åñêèõ è áèîõèìè÷åñêèõ àíà-
ëèçîâ âûÿâëåíà ôóíêöèîíàëüíàÿ íåäîñòàòî÷íîñòü
ïî÷åê. Â ñâÿçè ñ ýòèì äåâî÷êà áûëà ãîñïèòàëèçèðîâàíà
â íåôðîëîãè÷åñêîå îòäåëåíèå ÒÌÀ. Èç àíàìíåçà âû-
ÿñíèëîñü, ÷òî äåâî÷êà îò 5 áåðåìåííîñòè, 4 ðîäîâ,
ïðîòåêàâøèõ íà ôîíå àíåìèè, òîêñèêîçîâ. Áðàê ðîäè-
òåëåé áëèçêîðîäñòâåííûé. Ñòàðøèé è ñðåäíèé ñûí
(ðîäíûå áðàòüÿ äåâî÷êè) ïîãèáëè â âîçðàñòå 20 ëåò
îò ÕÏÍ. Ôèçè÷åñêîå ðàçâèòèå äåâî÷êè äî 1 ãîäà è ê
íàñòîÿùåìó âðåìåíè ïðîòåêàëî ñîîòâåòñòâåííî âîç-
ðàñòà. Âñêàðìëèâàíèå áûëî åñòåñòâåííîå äî 1,5 ëåò.
Âàêöèíèðîâàëàñü ïî ïëàíó. Ïåðåíåñåííûå çàáîëåâà-
íèÿ: àíãèíà,ÎÐÂÈ, âðîæä¸ííàÿ ñëåïîòà.

Îáùåå ñîñòîÿíèå äåâî÷êè ñðåäíåé òÿæåñòè - â
ñîçíàíèè, ôèçè÷åñêàÿ àêòèâíîñòü ñîõðàíåíà. Êîæà è

âèäèìûå ñëèçèñòûå áëåäíî-ðîçîâûå, îòåêîâ íåò. Â ëåã-
êèõ âåçèêóëÿðíîå äûõàíèå. Òîíû ñåðäöà ðèòìè÷íûå,
ÿñíûå. ÀÄ 80/40 ìì.ðò.ñò. Æèâîò ìÿãêèé, ïðè ïàëüïà-
öèè áåçáîëåçíåííûé. Ïå÷åíü è ñåëåçåíêà íå óâåëè÷å-
íû. Ñòóë ðåãóëÿðíûé. Îáëàñòü ïî÷åê íå èçìåíåíà. Ñèì-
ïòîì Ïàñòåðíàöêîãî îòðèöàòåëåí ñ äâóõ ñòîðîí. Ìî-
÷èòñÿ ÷àñòî ïî-ìíîãó. Ìî÷à ñâåòëî-æåëòàÿ. Ñóòî÷íûé
äèóðåç äî 3 ëèòðîâ â ñóòêè. Â àíàëèçå êðîâè - ãåìîãëî-
áèí 76-80 ã/ë, Ýðèòðîöèòû 3,4 - 3,6 õ 1012, ëåéêîöè-
òû - 6,7 õ109, ÑÎÝ - 8 ìì/÷àñ. Â àíàëèçå ìî÷è - óäåëü-
íûé âåñ 1008, óìåðåííàÿ ïðîòåèíóðèÿ, ìèêðîñêîïèÿ
îñàäêà â ïðåäåëàõ 5-7 ëåéêîöèòîâ. Â áèîõèìè÷åñêîì
àíàëèçå êðîâè - îáùèé áåëîê 50 ã/ë, ìî÷åâèíà 28
ììîëü/ë, êðåàòèíèí 240 ìêìîëü/ë. Íà ÓÇÈ ïî÷åê -
ïàðåíõèìà ïî÷åê íåñêîëüêî ãèïîýõîãåííàÿ, ñòðóêòó-
ðà ñîõðàíåíà.

Â äàííîå âðåìÿ äåâî÷êà ïîëó÷àåò êîíñåðâàòèâíîå
ñèìïòîìàòè÷åñêîå ëå÷åíèå, çàêëþ÷àþùååñÿ â ïðåäóï-
ðåæäåíèè îáåçâîæèâàíèÿ, êîððåêöèþ ìåòàáîëè÷åñ-
êèõ ñäâèãîâ (áîðüáà ñ àöèäîçîì, ââåäåíèå ïðåïàðàòîâ
êàëèÿ, ïåðåëèâàíèÿ ýðèòðîöèòàðíîé ìàññû); àíòèáè-
îòèêè ïðè ïðèñîåäèíåíèè èíòåðêóððåíòíûõ áîëåçíåé
è àíòèàçîòåìè÷åñêîå ëå÷åíèå ëåñïåíåôðèëîì è íå-
ôðîïðîòåêòîðû. Ïðîâîäèòñÿ ðåãóëÿðíàÿ ðàçúÿñíèòåëü-
íàÿ ðàáîòà ñ ðîäèòåëÿìè ðåáåíêà, òàê êàê ïðîãðåñ-
ñèðîâàíèå ÕÏÍ â äàëüíåéøåì ïðåäóñìàòðèâàåò ïå-
ðåâîä ðåáåíêà íà ïðîãðàììíûé ãåìîäèàëèç è ïîäãî-
òîâêó ê òðàíñïëàíòàöèè ïî÷åê.
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