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Представлено описание клинического случая нефропатического цистиноза (НЦ) у 6-летней 
девочки арабского происхождения. Сложности возникли при дифференцировании у пациент-
ки инфантильной и ювенильной форм НЦ. На данном примере показано, что, ориентируясь 
только на фенотипические признаки, разграничение этих вариантов НЦ не всего надежно. 
Показано, что в ряде случаев дифференцированию этих форм НЦ может помочь выявление 
характера мутации гена CTNS.
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The article presents a description of nephrotic cystinosis (NC) clinical case in a 6-year-old girl of 
Arabic origin. Difficulties arose in differentiation of NC infantile and juvenile forms in the patient. 
This example proves that only phenotypic signscan't give a reliabledelineation of NC variants. It is 
shown that, in some cases, detection of CTNS genemutation character can help with differentiation 
of these NC forms.
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ЗАМЕТКИ ИЗ ПРАКТИКИЗАМЕТКИ ИЗ ПРАКТИКИ

Цистиноз (Ц) – редкое аутосомно-рецессивное 

заболевание, причиной развития которого является 

мутация в гене CTNS (17p13.2), кодирующем белок, 

выполняющий роль лизосомального переносчика 

цистина [1, 2]. В связи с накоплением свободного 

цистина в лизосомах клеток организма эту патологию 

относят к лизосомным болезням накопления [2, 3]. Ц 

регистрируется с частотой 0,5–1,0 случая на 100 000 

новорожденных [2].

Фенотипические проявления Ц вариабельны. В 

детском возрасте выделяют две нефропатические кли-

нические формы: инфантильный (ИЦ) и ювенильный 

цистиноз (ЮЦ). ИЦ (95% всех случаев) обычно мани-

фестирует уже во 2-м полугодии жизни ребенка при-

знаками нарушения развития и синдромом Фанкони 

(Де Тони–Дебре–Фанкони) [1, 2, 4]. В дальнейшем в 

типичных случаях без лечения заболевание прогрес-

сирует в виде замедления роста, увеличения дефи-


