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Гипофосфатемические рахиты 
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Оценка фосфатурии 
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Показатель Норма Формула 

Фракционная экскреция PO4  <15% 
𝐹𝐸𝑃 =

𝑈𝑃

𝑃𝑃
∗
𝑃𝐶𝑟
𝑈𝐶𝑟

 

Тубулярная реабсорбция  >85% 
𝑇𝑅𝑃 = 1 −

𝑈𝑃

𝑃𝑃
∗
𝑃𝐶𝑟
𝑈𝐶𝑟

 

TmP/GFR 1.15-2.44  
(2-15 лет ) 

При TRP ≤ 0,86 𝑇𝑚𝑃/𝐺𝐹𝑅 = 𝑇𝑅𝑃 ∗ 𝑃𝑃 
 

При TRP ≥ 0,86 𝑇𝑚𝑃/𝐺𝐹𝑅 = 𝑇𝑅𝑃 ∗ α 

𝛼 =
0,3 ∗ 𝑇𝑅𝑃

1 − 0,8 ∗ 𝑇𝑅𝑃
 



Частота встречаемости 
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» PHEX – 1:20 000 

» FGF23 – 1:100 000 

» DMP1, ENPP, FAM20, KLOTHO, SLC34A1, 
SLC34A3 – нет данных 

 

 

 



Клинические рекомендации (Европа) 
Open Access 
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Nat Rev Nephrol 15, 435–455 (2019). https://doi.org/10.1038/s41581-019-0152-5 



Клиническая картина 
» Наследственность (*) 
» Рахит на первом году жизни 
» Отсутствие эффекта от профилактических и 

лечебных доз холекальциферола 
» Начало деформации нижних конечностей  после 

года (вертикализации) 
» Диспропорциональное отставание в росте (за счет 

укорочения нижних конечностей) 
» Краниосиностоз 
» Остеомаляция 
» Аномалии строения зубов 
» Нефрокальциноз(*) 
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Лабораторная картина при X-
сцепленном ГФР 
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Характерные 
изменения 

Фосфор крови ↓ 

Щелочная фосфатаза ↑ 

Тубулярная реабсорбция (TmP/GFR) 
Фракционная экскреция фосфора 

<85% 
>15% 

Кальций сыворотки  N/↓ 

Кальций в моче N/↓ 

ПТГ Верхняя граница 
нормы или ↑ 

1,25 (OH)2 витамин D3 ↓ 

25 (OH) витамин D3 N или ↑ 

i-FGF23 ↑ 



Рахит, деформация нижних 
конечностей 
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5 лет 15 лет 



Дифференциальная диагностика 

14 Nat Rev Nephrol 15, 435–455 (2019). https://doi.org/10.1038/s41581-019-0152-5 

Определение уровня ПТГ крови 

Нормальный/низкий Высокий 

Определение фосфатурии 

Норма фосфатурия 

Гипофосфатемия 

Определение iFGF23 в крови 

Нормальный/низкий Высокий 

• Нарушения обмена D3 

• Дефицит кальция 
• Первич. 

гиперпаратиреоз 

• Наследственный ГФР (в т.ч. 
XLH) 

• Приобретенные формы 
гипофосфатемического рахита 
(опухоль ассоциированная 
остеомаляция) 

• Наследственный ГФР 
с гиперкальциурией 

• Синдром Фанкони 

• Недостаточность 
потребления фосфора 

• Снижение абсорбции 
фосфатов в кишечнике 

• Внутреннее 
перераспределение 

• Увеличение 
внепочечных потерь 
фосфора 



FGF-23 при ГФР 
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ГФР Синдром 
Фанкони 

ХБП 3-5 
стадии  

Стероидный 
остеопороз  

Группа 
сравнения 

iFGF-23 
(M±SD) 

*73,11 
±26,76 

*141,56 
±101,85 

*613,71 
±1016,60 

*106,65 
±39,63 

22,92 
±20,11 

Нефрология, 2016, 20 (2) – С. 59-67. 



Алгоритм обследования (1/3) 
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Оценка физического развития 

Признаки рахита/деформации ног 

Межкондиллярное/межмаллеолярное расстояние 

Окружность головы, форма черепа 

Неврологический осмотр 

Оценка слуха 

Стоматологический осмотр 

Оценка мышечной системы 

Nat Rev Nephrol 15, 435–455 (2019). https://doi.org/10.1038/s41581-019-0152-5 



Алгоритм обследования (2/3) 
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Nat Rev Nephrol 15, 435–455 (2019). https://doi.org/10.1038/s41581-019-0152-5 

Кальций, фосфор, креатинин крови 

Разовая порция мочи (Ca, PO4, креатинин) 

Тубулярная реабсорбция фосфора 

Оценка СКФ 

25 (OH) витамин D 

1,25 (OH)2 витамин D 

ПТГ 

Общая ЩФ (дети), костная фракция (взрослые) 

Интактный FGF23 



Алгоритм обследования (2/3) 
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Nat Rev Nephrol 15, 435–455 (2019). https://doi.org/10.1038/s41581-019-0152-5 

Рентгенография кисти/колени/голеностостопы (рахит) 

Рентгенография нижних конечностей на протяжении в 
передне-задней проекции стоя (по возможности 
низкодозные методы) 

Ортопантография зубов 

МРТ головного мозга 

УЗИ почек (нефрокальциноз) 



Рекомендаци 

» Проведение молекулярно-генетического 
исследования 

– Секвенирование гена PHEX (22 экзона) 

– Секвенирование нового поколения 
(панель/полноэкзомное секвенирование) 
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Терапия фосфатами 

» Начало терапии фосфатами и метаболитами витамина D 
сразу при постановке клинического диагноза 
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Nat Rev Nephrol 15, 435–455 (2019). https://doi.org/10.1038/s41581-019-0152-5 

Дети раннего возраста/дошкольники: 20-60 мг/кг (0,7-2,0 ммоль/кг)  
(доза корректируется по клиническим данным (рост, рахит), а так же уровню ЩФ, ПТГ) 

Молодые пациенты с повышением ЩФ: увеличение частоты приема фосфатов 
(4-6 раз в день, при снижении уровня ЩФ до нормальных значений – 3-4 раза в день) 

Прогрессивное увеличение дозы (но не более 80 мг/кг/сутки) 
При наличии по гиперпаратиреоза, диспепсии снижение дозы и/или увеличение кратности приема 

Использовать низкие дозы при нетяжелых фенотипах 

С 

С 

B 

С 



Терапия витамином D 
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Nat Rev Nephrol 15, 435–455 (2019). https://doi.org/10.1038/s41581-019-0152-5 

Начальная доза кальцитриола 20-30 нг/кг/день 
Или 
Начальная доза альфакальцидола 30-50 нг/кг/день 
Или 
Начало терапии с 0,5 мкг/сутки кальцитриола или альфакальцидола 1 мкг/сутки 
(>12 мес), коррекция по клиническим и биохимическим показателям 

С 

При наличии дефицита витамина D: Холекальциферол или эргокальциферол С 

слабая 



Буросумаб 
(не зарегистрирован в РФ) 

» Рекомбинантное человеческое моноклональное 
антитело к FGF-23 

» Рекомендовано для детей старше 1 года и подростков 
до окончания роста при наличии подтвержденного 
генетически X-сцепленного ГФР 

 + один из критериев: 
 Индекс тяжести рахита ≥ 1,5 баллов (RSS) 
 непереносимость препаратов 

фосфора/невозможность увеличения дозы 
 Наличие нефрокальциноза 
 Выраженный болевой синдром/мышечная гипотония 

 

22 



Буросумаб применение 

» Подкожное введение 

» Стартовая доза (дети) 0,8 мг/кг 1 раз в 2 
недели 

» Коррекция дозы по уровню фосфора перед 
очередной инъекцией, максимально 2 
мг/кг, но не более 90 мг 

» Продолжительность до 18 лет (в России) 
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Гормон роста 

» Рутинно терапия рекомбинантным 
гормоном роста не рекомендована 

» Может рассматриваться у детей с 
выраженным отставанием роста 
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Хирургическое лечение 1/2 

» Цели 
– Ноги одинаковой длины 
– Сохранные оси костей, горизонтальное 

положение голеностопных и коленных 
суставов 

– Комфортные для пациента движения в 
суставах 

» Минимальное количество вмешательств 
» Отсутствие осложнений 
» Минимальное время иммобилизации 
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Хиругическое лечение (2/2) 
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Остеотомии «Управляемый рост» 

• Быстрая коррекция 
• Полная коррекция 
• Коррекция во всех плоскостях 

• Низкая травматичность 
• Низкий риск осложнений 

• Риск рецидива 
деформации 

• Иммобилизация 
• Осложнения 

• Остаточная 
деформация 

• Возможность 
проведения только до 
окончания роста 



«Резюме» 

1. Ранняя диагностика гипофосфатемических 
состояний у детей 

2. Молекулярно-генетическое 
подтверждение диагноза 

3. Своевременное назначение терапии 
фосфатами и метаболитами витамина D 

4. Своевременное ортопедическое пособие 

5. Определение уровня iFGF23 

6. Терапия буросумабом 
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