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В условиях современной медицины решение 

проблем диагностики и лечения редких наслед-

ственных заболеваний приобретает новые воз-

можности. Одной из таких болезней является 

цистиноз, причина которого заключается в мута-

ции гена CTNS на хромосоме 17, кодирующего 

лизосомальный переносчик цистина – цистино-

зин, что ведет к аккумуляции цистина в клетках 

и их дисфункции. Заболевание имеет аутосомно-

рецессивный тип наследования. При цистинозе в 

различных органах и тканях происходят внутри-

лизосомальное накопление цистина и отложение 

его кристаллов с преимущественным поражени-

ем почек и роговицы. 

В Российской Федерации долгое время этот 

диагноз не устанавливался, скрываясь под 

маской различных тубулопатий с рахитоподоб-

ным синдромом и даже витамин D-дефицитного 

рахита, тогда как в Европе частота цистиноза 

составляет 1: 100 000–200 000 новорожденных, 

в США насчитывается 500–600 таких детей, 

каждый год выявляется ~20 новых случаев. 

Известны три клинические формы болезни, 

различающиеся по тяжести и времени начала 

клинической манифестации: наиболее тяжелая 

классическая инфантильная нефропатическая 

форма цистиноза, ювенильная или промежуточ-

ная форма, взрослая или «доброкачественная» 

форма [1–4]. 

Цель исследования: представить клиничес-

кую и молекулярно-генетическую характерис-

тику и современные представления о перспек-

тивах лечения цистиноза у детей в Российской 

Федерации.

Материалы и методы исследования 

В отделении нефрологии ФГБУ НЦЗД РАМН 

c 2007 по 2012 гг. были обследованы более 50 

детей с симптомами канальцевых дисфункций.

Диагностика цистиноза основывалась на выяв-

лении метаболических нарушений с помощью анали-

за биохимических показателей с определением экс-

креции основных метаболитов (определение уровней 

кальция, фосфатов, глюкозы, белка, уратов, оксала-

тов, аминокислот и др.), результатах офтальмологи-

ческого обследования, определении специфических 

мутаций гена цистинозина CTNS посредством прямо-

го секвенирования. 

Результаты и их обсуждение

Впервые диагноз «нефропатический цисти-

ноз» был установлен в 2008 г. В настоящее время 

известно о 18 пациентах с цистинозом, в 16 слу-

чаях диагноз установлен в отделении нефроло-

гии ФГБУ НЦЗД РАМН. 

Первые признаки заболевания у этих паци-

ентов имели место в возрасте до 2 лет. Выявлены 

задержка физического развития, полиурия, 
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В статье представлены клинические и молекулярно-генетические аспекты нефропатического 
цистиноза, приводится собственный опыт диагностики и лечения этого заболевания. 
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The article presents clinical and genetic aspects of nephropathic cystinosis, own experience of diag-
nostics and treatment of the disease.
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