
ОСОБЕННОСТИ  ВЕДЕНИЯ 
ПАЦИЕНТОВ С 

ВРОЖДЕННЫМ 
НЕФРОТИЧЕСКИМ 

СИНДРОМОМ



Врожденный НС



Врожденный НС 
финского типа

• Тип наследования: А-Р
• Частота в финской 

популяции 1:10000
• Ген NPHS1, кодирующий нефрин, 

идентифицирован Kestilä в 1998 г. (19q13.1)
• Более 300 мутаций
• Нефрин не экспрессируется в щелевой 

диафрагме
• Массивная протеинурия с рождения, 

прогрессирование НС и его осложнений
• Развитие ХБП5 к 2-3 г



Девочка В., 06.11.16 г.р. 



Анамнез заболевания



При поступлении



Терапия



Терапия



Национальный центр клинической морфологической диагностики

к.м.н. Воробьева О.А.

21.02.17 г (3 мес) открытая биопсия левой почки



Национальный центр клинической морфологической диагностики
к.м.н. Воробьева О.А.

x20’000

x50’000

x50’000



3,5-5 месяцев



Молекулярно-генетическая 
диагностика



Динамика до 9 мес



При выписке 17.08.17 г (9 мес)



Трактовка



Ухудшение состояния (11 мес)



Изменение тактики лечения  
(11 мес)

• альбумин 3 г/кг (20 % 150 мл/сут), фуросемид 1 мг/кг 
• викасол №3, витамин К1 
• цистография – ПМР нет
• гемотрансфузия
• 24.10.17 г. билатеральная нефрэктомия с 

имплантацией перитонеального катетера
• трансфузия СЗП
• 25.10.17 г начало ПД, перитонит (нейтрофильный

цитоз диализата 8896/3), а/б интраперитонеально.



Изменение состояния (11 мес)



Терапия (11-12 мес)



1 г 4 мес



1 г 5 мес – 2,5 г
• АГ до 190/120 (метопролол

+нифедипин/амлодипин)
• ФВ 65%, ЛЖ 32/20 мм
• Инфекции (ОРВИ, БОС, 

ИМВК, ОКИ)
• ТТГ, Т4 - норма
• 28.08.2018 г (1г 9мес) –

реимплантация
перитонеального катетера в 
связи с тоннельной 
инфекцией



11.06.19 г  (2 г 7 мес) родственная 
аллотрансплантация почки справа

ФГБУ «НМИЦ ТиИО им.В.И.Шумакова»



3-5 лет



Мальчик А., 11.06.21 г.р. 



Анамнез заболевания (10 дней)



«ДГМКСЦВМТ» 9 отд (24 дня-1,5 мес)
• Вес 4010 г (+860 г)
• Пастозность лица, голеней
• АД до 104/54
• Лабораторно: ОБ 33-31 г/л, альбумин 11,6 

г/л, электролиты - норма, азотемии нет, 
холестерин 4,6, триглицериды 2,59.

• КАК — в норме,
• Коагулограмма —фибриноген 6,54 г/л
• ОАМ — гематурия 30-40, протеинурия до 

12 г/л. Суточная потеря белка 1,59 г.
• УЗИ – увеличение размеров и 

эхогенности почек, снижение КМД.
• Перенес фебрильную ИМВП
• Получал: антибактериальная терапия, 

капотен в начальной дозе 1 мг/кг, 
верошпирон в начальной дозе 1 мг / 
кг/сут



«ДГМКСЦВМТ» 55 отд (1,5-2 мес)



«ДГМКСЦВМТ» 55 отд (2-4 мес)

Получал: грудное молоко, обогащенное сухой гидролизованной смесью, 
ганцикловир - 3 нед, флуконазол, капотен 4 мг/кг, верошпирон 2 мг/кг, 
иммуноглобулин 0,5 г/кг, альбумин 20% 1-2 г/кг, левотироксин 50 мкг, карбонат 
Са, витамин Д3



Молекулярно-генетическая 
диагностика



«ДГМКСЦВМТ» 55 отд (4-6,5 мес)



«ДГМКСЦВМТ» 6,5 -11мес

• Фибриноген до 8 г/л,ХС 6,88, ТГ 4,81



КЛИНИЧЕСКИЙ ДИАГНОЗ



Терапия «ДГМКСЦВМТ» 11мес



Трудности
Диагностика:
• Биопсия недефинитивна, травматична
• Молекулярно-генетическое исследование (стоимость, 

сроки)
Лечение:
• Альбумин 20% (стоимость, НЭ)
• Иммуносупрессивная терапия неэффективна
• Трансплантация почки
• Сосудистый доступ
• Вскармливание
• Инфекция
• Тромботические осложнения
• Артериальная гипертензия
• Гипотиреоз
• Анемия



СПАСИБО ЗА ВНИМАНИЕ!
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