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тов крови для лечения, было рекомендовано выпол-
нить вакцинацию от гепатита В. 

Таким образом, ранняя диагностика дефицита 
FXIII важна для правильного выбора лечения и пре-
дотвращения тяжелых геморрагических осложнений. 
Определение уровня FXIII может быть оправдано, 
когда классические тесты коагуляционного гемоста-
за (протромбиновое время и АПТВ) не изменены при 
наличии гематомного типа кровоточивости. Эти тесты 
нечувствительны к дефектам стабилизации сгустка 

и фибринолиза, поэтому для обнаружения дефицита 
FXIII необходим количественный анализ активности 
этого фактора. 
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Гипофосфатемические рахиты – группа патофи-
зиологически различных заболеваний. Выделяют 
наследственные и приобретенные формы гипофосфа-
темий. За последние годы были сделаны значитель-
ные шаги в понимании их генетических и биохими-
ческих основ. Однако терапия этих пациентов все еще 
неудовлетворительна и представляет, как и прежде, 
большую проблему.

Гипофосфатемический рахит (ГФР) (фосфат-диа-
бет) – заболевание, связанное с дефектом реабсорбции 
фосфатов в проксимальных канальцах, проявляющее-
ся у детей фосфатурией, гипофосфатемией и выражен-
ными рахитическими изменениями, резистентными к 
обычным дозам витамина D [1]. 

Описано несколько наследственных форм болез-
ни, протекающих с изолированным нарушением 
проксимальной реабсорбции фосфатов в почках: 

 гипофосфатемический рахит, X-сцепленный 
доминантный; 

 гипофосфатемический рахит, аутосомно-доми-
нантный; 

 гипофосфатемический рахит, аутосомно-рецес-
сивный; 

наследственный гипофосфатемический рахит с 
гиперкальциурией. 

Х-сцепленный доминантный гипофосфатемиче-
ский рахит является наиболее частой наследуемой 
формой заболевания с частотой встречаемости 1:20 
000– 1:50 000 живых новорожденных [2].

В норме транспорт фосфатов через люминальную 
мембрану проксимального канальца осуществляет-
ся натрий-фосфатными котранспортерами (sodium-
phosphate transporter 2a, 2c – NPT2а, NPT2c), экс-
прессия которых модифицируется фактором роста 
фибробластов-23 (fibroblast growth factor 23 – FGF23) 
и паратгормоном (ПГ) [3].

FGF23 способствует развитию фосфатурии посред-
ством угнетения реабсорбции фосфатов, вследствие 
редукции NPT2а, NPT2c и подавления экспрессии 
1--гидроксилазы с последующей супрессией цирку-
лирующего 1,25(OH)2D [4].

ПГ также ингибирует реабсорбцию фосфа-
тов в проксимальных канальцах, инактивируя 
натрий-фосфатные котранспортеры, но в отличие 
от FGF23 одновременно индуцирует транскрипцию 

1--гидроксилазы, стимулируя синтез 1,25(OH)2D в 
проксимальных канальцах, что ведет к повышению 
NPT2b-зависимой кишечной абсорбции фосфатов и 
подавлению транскрипции генов ПГ. 

Мутации в фосфат-регулирующем гене гомо-
логичном эндопептидазе в локусе Хр22.1 (PHEX – 
phosphate-regulating endopeptidase homolog, X-linked) 
приводят к нарушению ферментных систем, осу-
ществляющих протеолиз FGF23, при Х-сцепленном 
доминантном гипофосфатемическом рахите. Избыток 
FGF23 обусловливает нарушение реабсорбции фосфа-
тов в проксимальных канальцах почек, что форми-
рует характерный биохимический фенотип, прояв-
ляющийся фосфатурией, гипофосфатемией, низким 
или нормальным, но неадекватно сниженным отно-
сительно гипофосфатемии уровнем 1,25(OH)2D3 [5]. 
Несмотря на то, что к настоящему времени описано 
более 300 мутаций PHEX-гена (миссенс, нонсенс, 
делеции, сплайс-сайт мутации), отчетливые генотип-
фенотипические корреляции не наблюдаются.

Причиной аутосомно-доминантного ГФР являет-
ся непосредственное возникновение мутаций в гене 
FGF23 на хромосоме 12p13.3, формирующих устой-
чивость фактора к протеолитическому расщеплению. 
Возникновению аутосомно-рецессивного ГФР способ-
ствуют мутации в гене дентин матриксного протеина 1 
(dentin matrix protein 1 – DMP1) на хромосоме 4q21 или 
гене эктонуклеоид пирофосфатазы/фосфодиэстеразы 1 
(endonucleotide pyrophosphatase/phosphodiesterase 1 – 
ENPP1) на хромосоме 6q22-q23, также способствую-
щие повышению концентраций FGF23. 

Аутосомно-рецессивный наследственный ГФР с 
гиперкальциурией развивается вследствие мутаций 
в гене SLC4A3 на хромосоме 9q34, непосредствен-
но кодирующем натрий-фосфатный котранспортер 
(NPT2c) люминальной мембраны проксимальных 
канальцев. 

Наследственный ГФР манифестирует в возрасте 
9–13 мес. Ведущими признаками заболевания явля-
ются рахитоподобные изменения скелета, преимуще-
ственно нижних конечностей, деформации могут быть 
не только варусными, но и вальгусными. Эти измене-
ния сопровождаются задержкой физического разви-
тия и нарушением походки детей («утиная походка»). 
Поражения скелета носят прогрессирующий характер 
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и способствуют задержке статико-моторных функций 
ребенка [6].

Рентгенологические изменения костей выявля-
ются через 3–4 мес после манифестации заболевания: 
генерализованный остеопороз, увеличение метафизов, 
метафизарные поверхности имеют неровные контуры, 
по мере прогрессирования заболевания появляются и 
более глубокие изменения.

Характерными биохимическими признаками 
заболевания являются: гипофосфатемия, фосфат-
урия, повышение активности щелочной фосфатазы 
(ЩФ). Кальций сыворотки крови и 25(OH)D3 в норме, 
уровень 1,25(OH)2D3 низкий или нормальный, уро-
вень ПГ нормальный или незначительно повышен. 
Отсутствует метаболический ацидоз. Почечные функ-
ции остаются сохранными. 

FGF23-зависимые формы ГФР необходимо диф-
ференцировать с обычным витамин D-дефицитным 
рахитом, дистальным ренальным тубулярным ацидо-
зом, синдромом Фанкони (де Тони-Дебре). 

Наследственный ГФР с гиперкальциурией отли-
чается от Х-сцепленного доминантного ГФР повы-
шенными уровнями 1,25(OH)2D3, 25(OH)D3, низким 
уровнем ПГ и высокой абсорбцией кальция в кишеч-
нике. 

Для большинства форм ГФР существует генетиче-
ское подтверждение. 

Ультразвуковое исследование почек у нелеченых 
детей всегда в норме, но в ходе лечения 1,25-дигид-
рокси-витамином D3 необходим динамический кон-
троль УЗИ почек в связи с возможностью развития 
нефрокальциноза. 

Стандартная терапия FGF23-зависимых ГФР 
(Х-ГФР, аутосомно-доминантный ГФР, аутосомно-
рецессивный ГФР) основана на одновременном назна-
чении неорганических фосфатов и активных аналогов 
витамина D (чаще кальцитриол; также используется 
альфакальцидол) и направлена на клиническое изле-
чение рахита, улучшение гистологии костной ткани. 
Раннее начало лечения позволяет избежать деформа-
ции костей. 

Дозы и длительность лечения определяются выра-
женностью рахитических изменений, уровнем фосфа-
тов в крови, возрастом пациентов. Более высокие дозы 
препаратов необходимы в начале терапии и в периоды 
интенсивного роста ребенка [7].

Оптимальные дозы фосфатов не определены. 
Обычно рекомендуется пероральный прием фосфата 
в дозе 30–40 мг/кг в день по элементарному фосфору 
в 4–5 приемов. Возможно повышение дозы фосфатов 
в периоды интенсивного роста (до 55–70 мг/кг в день 
по элементарному фосфору). Цель – достижение уров-
ня фосфатов сыворотки 1–1,2 ммоль/л. В настоящее 
время применяется раствор неорганических фосфатов 
(однозамещенный фосфат натрия водный – 5 г и двух-
замещенный фосфат натрия водный – 10 г на 250 мл 
воды), конечный раствор содержит 7,44 мг элементар-
ного фосфора в 1 мл. Замещение фосфата предпочти-
тельнее проводить в форме Phosphat Sandoz, так как 
в одной таблетке содержится 790 мг цитрата, предот-
вращающего развитие нефрокальциноза. Также воз-
можен прием препарата Reducto-spezial (натрийди-

гидрогенфосфат и динатрий гидрогенфосфат). Однако 
оба препарата на территории РФ не зарегистрирова-
ны. Ориентировочная доза 1,25-дигидрокси-витамина 
D3 – 0,02–0,05 мкг/кг/сут. С целью предотвращения 
формирования нефрокальциноза необходим динами-
ческий контроль экскреции кальция с мочой, содер-
жания кальция, фосфора, активности ЩФ в сыворот-
ке крови, УЗИ почек.

Роль лечения рекомбинантным гормоном роста 
оценивается противоречиво [8]. В ряде случаев при 
формировании необратимых изменений костей оказы-
вается необходимой хирургическая коррекция, кото-
рая должна проводиться после закрытия эпифизар-
ных зон роста. Одним из перспективных направлений 
в лечении Х-сцепленной гипофосфатемии у детей с 
1 года и подростков является использование прин-
ципиально нового препарата. Федеральное агентство 
по контролю за качеством лекарств в США (FDA) в 
2018 г. одобрило препарат Crysvita (burosumab-twza), 
представляющий собой моноклональные антитела, 
связывающие и ингибирующие действие избытка 
FGF23 [9]. Безопасность и эффективность препарата 
Crysvita были доказаны в результате четырех клини-
ческих испытаний. В плацебо-контролируемом кли-
ническом испытании у 94% пациентов, получавших 
препарат Crysvita 1 раз в месяц, показатели уровня 
фосфора крови достигли нормальных против 8% в 
группе плацебо. Среди детей, участвовавших в испы-
тании и принимавших новую терапию 1 раз в 2 недели, 
нормальные показатели фосфора крови наблюдались 
у 94–100% добровольцев. У всех испытуемых показа-
тели рентгенологических исследований улучшились 
вследствие получения терапии препаратом Crysvita. 
Препарат Crysvita (burosumab-twza) получил статус 
принципиально нового лекарственного средства, а 
также статус орфанного препарата [10].

Ниже приводим наше клиническое наблюдение 
пациентки Ш., 3 лет, находившейся в нефрологиче-
ском отделении ДГКБ им. З.А. Башляевой в декабре 
2017 г. с диагнозом: гипофосфатемический рахит. 
Хроническая болезнь почек 1 стадии. Задержка физи-
ческого развития. Девочка была направлена для 
уточнения диагноза из г. Петропаловска-Камчатский 
после осмотра врачами выездной бригады нашей боль-
ницы.

Анамнез жизни: возраст матери – 35 лет, 
отца – 45 лет. Ребенок от IV беременности (I и II 
– мед. аборт, III закончилась выкидышем на 8-й 
неделе). Беременность протекала с угрозой преры-
вания в течение всей беременности, со II триместра 
отмечалось увеличение СОЭ до 60 мм/ч и СРБ, в 
связи с чем получала антибактериальную терапию. 
С 30-й недели наблюдались отеки нижних конечностей, 
рук, утолщение плаценты. В течение всей беременно-
сти принимала фраксипарин, дюфастон – до 24–25-й 
недели. Роды I на 40–41-й неделе, оперативные. 
Околоплодные воды зеленые. Отмечалось послеродо-
вое кровотечение (потеря крови около 2 л). Ребенок 
закричал сразу, оценка по шкале Апгар 8/9 балла. 
Масса тела при рождении 3180 г, длина 52 см. На 
смешанном вскармливании до 6 мес, прикорм введен 
с 5 месяцев. Принимала витамин D (Аквадетрим) по 
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1 капле в день с 1 мес до настоящей госпитализации. 
С рождения наблюдалась у невролога с диагнозом: 
перинатальное поражение ЦНС гипоксического гене-
за, синдром вегето-висцеральных дисфункций, в год 
снята с учета. Наблюдалась у стоматолога: проводи-
лось укорочение уздечки языка; у окулиста – по пово-
ду непроходимости слезного канала справа, проведе-
но зондирование. Перенесенные заболевания: частые 
ОРВИ, пневмония (в 2 года), отит. Психомоторное 
развитие соответствовало возрасту. В год имела длину 
72 см, массу тела – 8200 г. Прорезывание зубов – с 9 
мес. С 1 года 9 месяцев наблюдается у эндокринолога 
с задержкой физического развития.

Наследственный анамнез: со слов матери, род-
ственников с низким ростом и деформациями нижних 
конечностей нет. Уровень фосфора в крови у матери в 
пределах нормы.

Анамнез заболевания: осматривалась ортопедом в 
1, 3 и 6 мес: патологии опорно-двигательного аппарата 
не было. В возрасте 9 мес диагностирована плоско-
вальгусная деформация стоп. С 1 года начала ходить; 
появилась и стала прогрессировать деформация голе-
ней; в 2 года диагностирована варусная деформация 
нижних конечностей. При лабораторном обследова-
нии (по данным истории развития) постоянно повы-
шена активность ЩФ, гипофосфатемия (уровень фос-
фора в сыворотке 0,78–0,93 ммоль/л при норме 1,29–
2,26 ммоль/л). Уровень в крови кальция, витамина D, 
ТТГ, Т4 общ. и св., ПГ в пределах нормы. УЗИ щито-
видной железы, органов брюшной полости и почек 
без патологии, биохимический анализ мочи ранее не 
проводили. По месту жительства проводилась тера-
пия: ФЗТ – электрофорез с кальция хлоридом на зоны 
роста бедер и большеберцовых костей, ЛФК, массаж, 
плавание. Впервые консультирована нефрологом в 
возрасте 2 лет 9 мес. Выставлен предварительный 
диагноз: тубулопатия. Гипофосфатемический рахит. 
Рекомендовано обследование в условиях специализи-
рованного отделения.

При осмотре в отделении: вес 11,4 кг (перцен-
тиль <3%), рост 86 см (перцентиль <3%). Состояние 
средней тяжести. Кожные покровы бледно-розовые, 
чистые. Периферические лимфоузлы не увеличены. 
Рахитические изменения костей: выраженные лоб-
ные и теменные бугры, деформация костей пред-
плечья, рахитические «браслетки», широкая и раз-
вернутая нижняя апертура грудной клетки, выра-
женный поясничный лордоз, О-образная деформация 
нижних конечностей, плоско-вальгусная деформация 
стоп (рис. 1), «утиная походка». При аускультации: 
в легких дыхание пуэрильное, хрипов нет, ЧД 24 в 
мин. Перкуторные границы сердца соответствуют воз-
расту. Тоны сердца ясные, ритмичные. АД 90/60 мм 
рт. ст., ЧСС 104 уд/мин. При пальпации живот мяг-
кий, безболезненный. Печень и селезенка не увеличе-
ны. Физиологические отправления в норме. Половые 
органы развиты по женскому типу, соответственно 
возрасту.

При обследовании: в клинических анализах крови 
отклонений не выявлено. Биохимические показатели 
сыворотки (общий белок, глобулины, альбумины, глю-
коза, билирубин, холестерин, триглицериды, актив-

ность печеночных трансаминаз, ЛДГ, железо, натрий, 
калий, хлориды, кальций общий и ионизированный, 
креатинин, мочевина, мочевая кислота) не отлича-
лись от нормальных значений. Концентрация фосфора 
была снижена – 0,89 ммоль/л (при должных значе-
ниях 1,42–2,24 ммоль/л), активность ЩФ повышена 
(520 ед/л при норме 108–317 ед/л). Кислотно-основное 
состояние крови нарушено не было. Уровни гормонов 
щитовидной железы и тиреотропного гормона сви-
детельствовали об эутиреоидном состоянии железы. 
Уровень ПГ при 2-кратном определении соответствовал 
нормальным возрастным показателям (28 и 40,9 пг/
мл при норме 12–88 пг/мл). Содержание витамина D 
в крови составило 22,4 нг/мл при норме 13,2–54,8 нг/
мл.

В общих анализах мочи без патологии, рН мочи 
с колебаниями 5–7. В общих и суточных анализах 
мочи белка и глюкозы нет. Относительная плотность 
мочи колебалась от 1005 до 1020. Суточная экскреция 
с мочой калия, натрия, хлоридов, магния, кальция, 
фосфора, мочевой кислоты, креатинина, цистина, 
оксалатов была нормальной. Однако при расчете экс-
креции фосфора относительно креатинина она оказа-
лась повышенной (16 при возрастной норме 1,2–8), 
что свидетельствовало о сниженной реабсорбции фос-
фора в проксимальных канальцах (% тубулярной 
реабсорбции фосфора составил 58 при норме 85–95%). 

При офтальмологическом осмотре патологии не 
обнаружено.

Ультразвуковое исследование органов брюшной 
полости, почек и щитовидной железы отклонений не 
выявило.

Рентгенография нижних конечностей: костные 
структуры без деструктивных изменений. Отмечаются 

Рис. 1. Внешний вид пациентки Ш.
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неоднородное снижение костной плотности в дисталь-
ной метафизарной зоне бедренных костей в меди-
альном отделе и заострение края с двух сторон. При 
этом отмечается множество ядер окостенения у края 
медиального надмыщелка бедренной кости с двух 
сторон. Продольная ось бедренной и большеберцовой 
кости дугообразно искривлена с выпуклостью в лате-
ральную сторону. Отмечаются уплотнение и расшире-
ние медиального кортикального слоя большеберцовой 
кости с двух сторон. У проксимальной метафизарной 
зоны большеберцовой кости отмечаются заострение 
и уплотнение края с двух сторон. Соотношение в 
видимых суставах костных структур не нарушено с 
двух сторон. Рентгеновская суставная щель колен-
ного сустава не сужена. Тазобедренные суставы сим-
метричные. Шеечно-диафизарный угол визуально 
уменьшен – справа до 1280, слева до 1310 (норма в 
3 года 1450). Заключение: рентгенологическая карти-
на остеохондропатии большеберцовых и бедренных 
костей, возможно на фоне гипофосфатемии, варусная 
деформация большеберцовых костей и шейки бедрен-
ной кости (рис. 2).

Таким образом, у ребенка имели место следующие 
признаки заболевания:

 рахитоподобные изменения костей, особенно 
нижних конечностей, прогрессирующие после года;

замедление процесса роста;
метаболические нарушения: повышение актив-

ности ЩФ, гипофосфатемия, фосфатурия (относи-
тельно экскреции креатинина) при нормальном уров-
не кальция в крови и моче и нормальных уровнях 
витамина D и ПГ.

Перечисленные симптомы расценены нами как 
несомненное свидетельство ГФР. Для исключения 
атипичной формы целиакии (как возможной причины 
гипофосфатемии) были исследованы уровни антител 
к глиадину и тканевой трансглутаминазе – показа-
тели соответствовали норме. Принимая во внимание 
сроки появления рахитических изменений костей и 
их прогрессирующий характер на фоне постоянно-
го приема профилактических доз витамина D, нор-
мальных показателей кальция, витамина D и ПГ в 
сыворотке, дифференциальный диагноз с витамин 
D-дефицитным и витамин D-зависимым рахитом не 
требовался. Отсутствие лабораторных симптомов дру-
гих канальцевых дисфункций (гипокалиемии, ацидо-
за, протеинурии, аминоацидурии, глюкозурии, каль-
циурии) позволило исключить синдром Фанкони и 
дистальный ренальный тубулярный ацидоз.

С целью верификации диагноза было проведено 
молекулярно-генетическое исследование в ФГБНУ 
«Медико-генетический научный центр». Методом 
массового параллельного секвенирования проведен 
анализ 166 генов, ответственных за костную пато-
логию. Заключение: выявлены изменения в нуклео-
тидной последовательности в гене PHEX exon 17: 
c.G1715А: p.G572D в гетерозиготном состоянии. 
Алгоритмы вероятности патогенности расценивают 
данный вариант как вероятно патогенный. У обоих 
родителей данная замена в гене PHEX не обнаружена. 
Таким образом, на основании характерной клини-
ческой картины и данных лабораторно-инструмен-

тальных исследований, несмотря на вероятностный 
характер диагноза при молекулярно-генетическом 
обследовании, был выставлен заключительный диа-
гноз: Гипофосфатемический рахит. Х-сцепленный 
доминантный тип наследования. Хроническая 
болезнь почек I стадии. Задержка физического раз-
вития. Ребенку были назначены препараты фосфора 
(редукто-специал 602/360 мг 1 табл. разделить на 
3–4 приема), оссеин-гидроксиапатитное соединение – 
остеогенон ¼ табл. 2 раза в день, кальцитриол (оксиде-
вит в дозе 0,25 мкг в сутки) под контролем экскреции 
кальция, фосфора с мочой, содержания кальция, фос-
фора, активности ЩФ в сыворотке крови, УЗИ почек. 
При контрольном обследовании через 3,5 мес (апрель 
2018 г.): девочка стала активнее, меньше устает при 
ходьбе. Прибавила в росте 1 см, в массе – 400 г. 
Уменьшилась выраженность гипофосфатемии (содер-
жание фосфора в сыворотке крови 0,99 ммоль/л при 
норме 1,42–2,24 ммоль/л) и фосфатурии (суточная 
экскреция с мочой фосфора по отношению к креатини-
ну уменьшилась до 9,4 при норме 1,2–8, хотя % тубу-
лярной реабсорбции фосфора оставался сниженным 
– 65%). Сохранялась повышенной активность ЩФ 
– 569 ед/л при норме 108–317 ед/л. Содержание каль-
ция в крови и экскреция его с мочой в пределах нормы. 
Уровень витамина D – 55 нг/мл при норме 30–160 нг/
мл, ПГ – 64,8 пг/мл при норме 12–88 пг/мл. При УЗИ 
почек кальцинаты не определялись. Было решено 
продолжить терапию препаратами фосфора в той же 
дозе (35 мг/кг по элементарному фосфору), остеогено-
ном и увеличить дозу оксидевита до 0,5 мкг в сутки. 
Рекомендованы наблюдение ортопеда и консерватив-
ная терапия по поводу деформаций нижних конечно-
стей: ЛФК, массаж, плавание. Консультирована кли-
ническим генетиком НИКИ педиатрии им. Ю.Е. Вель-
тищева: диагноз гипофосфатемический рахит, про-
ведена коррекция дозы оксидевита – увеличение до 
1 мкг в сутки и прием вигантола 4000 ЕД в сутки. 
Повторное обследование через 4 мес (сентябрь 2018 г.): 

Рис. 2 Рентгенограмма нижних конечностей пациентки 
Ш. (объяснения в тексте).
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девочка активная, масса 13 кг (+1200 г), длина 90 (+3) 
см. Уровень фосфора в сыворотке крови 1,04 ммоль/л 
при норме 1,42–2,24 ммоль/л, уровень ионизиро-
ванного кальция на верхней границе нормы – 1,24–
1,33 ммоль/л (норма 1,1–1,3 ммоль/л). Уменьшилась 
активность ЩФ до 408 ед/л при норме 132–315 ед/л. 
Экскреция с мочой кальция, оксалатов, уратов, в т.ч. 
и относительно креатинина, не повышена. Экскреция 
с мочой фосфора 46,58 ммоль/л (при норме 12,9–42 
ммоль/л), суточная – не повышена, относительно 
креатинина – 9,8 при норме 1,2–8. УЗИ щитовидной 
железы, гликемия, тиреоидный профиль, уровень ПГ 
в крови – в норме. УЗИ почек: по периферии пирами-
док определяется ободок повышенной эхогенности, 
что расценено нами как начальные проявления нефро-
кальциноза. Уровень витамина D в крови 142,3 нг/
мл (норма 30–40 нг/мл). Учитывая вышеизложенное, 
для предотвращения прогрессирования нефрокаль-
циноза была снижена доза оксидевита и витамина D3 
в 2 раза (0,5 мкг и 2 тыс ЕД в сутки соответственно) с 
последующей коррекцией через месяц по результатам 
уровня витамина D, кальция, фосфора, активности 
ЩФ в крови, экскреции кальция с мочой, состоянию 
паренхимы почек по данным УЗИ. Параллельно ребе-
нок наблюдается ортопедом в ФГУ «ФБСМ» и получа-
ет назначенное консервативное лечение по коррекции 
деформаций конечностей.

Приведенное нами клиническое наблюдение 
демонстрирует наследственное рахитоподобное забо-
левание – ГФР, обусловленное мутацией в гене РНЕХ, 
возникшей у ребенка de novo. Несмотря на то, что ГФР 
является относительно распространенным орфан-
ным заболеванием, приводящим к инвалидности, и 
представленная форма достаточно хорошо изучена, 
отсутствие настороженности врачей в отношении 
данной патологии привело к поздней диагностике и 
неадекватному лечению ребенка по месту жительства. 
В ходе дифференциальной диагностики заболеваний, 
проявляющихся клиническими признаками рахи-

та, задержкой роста, необходимо раннее выявление 
изменений показателей минерального обмена в крови 
(низкий уровень кальция, фосфора; повышение или 
снижение активности ЩФ; повышение или снижение 
уровня ПГ, витамина D) и биохимических показа-
телей в моче (гиперкальциурия, гиперфосфатурия). 
Следует подчеркнуть, что при рутинном определении 
содержания фосфора в моче высока вероятность полу-
чения нормальных значений (как было и в нашем 
наблюдении), что противоречит патогенезу ГФР и 
может являться причиной неверной диагностики 
заболевания. Поэтому при выявлении гипофосфате-
мии для подтверждения гиперфосфатурии необходи-
мо проводить расчет индексов тубулярной реабсорб-
ции фосфатов или определять фосфор/креатининовый 
индекс в моче.

Совокупность клинических и биохимических 
маркеров позволяет проводить целенаправленный 
поиск мутаций в генах, ассоциированных с различны-
ми наследственными формами рахита, и определить 
верную лечебную тактику. Нами было подробно опи-
сано лечение ребенка с целью акцентировать внима-
ние на сложности подбора оптимальных доз препара-
тов при достижении баланса положительного эффекта 
от терапии и развитии нефрокальциноза.

Таким образом, наследственные формы рахита 
остаются актуальной медико-социальной проблемой, 
требующей постоянного обновления знаний врачей 
различного профиля. 
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