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Когда генетическое исследование 
было долгим, дорогим и 

малодоступным

• Диагноз устанавливался в основном при
выраженных клинических проявлениях

• 85% составляли мужчины с Х-сцепленным СА и
15% пациенты с аутосомно-рецессивным
вариантом вне зависимости от пола

• Эти пациенты развивали прогрессирующую
ХБП и экстраренальные проявления ещё в
детстве

• Менее 1% относили к более мягкому
аутосомно-доминантному варианту



ГБМ внутриутробно и при 
рождении

Адаптировано из Simon J. 2020



Адаптировано из Simon J. 2020

ГБМ после рождения



Течение заболевания

Адаптировано из Simon J. 2020

Детский тип Взрослый тип



Полноэкзомное секвенирование 3315 пациентов с терминальной ХБП(2019г)

(2 когорты пациентов: 1я группа – розувастатин на гемодиализе, 2я 

группа- from the Columbia University Medical Center). 91,6% старше 21 года

У 317 (9,3%) выявлена генетическая причина

Патология коллагена 4 типа у 30%
Пациентов с генетической причиной ХБП

При патологии коллагена 4 типа в 62%
Клинически был поставлен неправильный 
диагноз

Адаптировано из:
Groopman E et al. New Engl J Medicine 2019
Warady BA et al. Kidney Med 2020



Background: This study estimated the frequencies of predicted pathogenic COL4A3- COL4A5 variants in
sequencing databases of populations without known kidney disease

Результаты:
Предположительно патогенные гетерозиготные варианты :   
COL4A3-4 1 из 106 человек

COL4A5 1 из 2320 человек

Какова частота патогенных вариантов 
COL4A3 - COL4A5 у людей, не 
наблюдающихся у нефрологов?

Gibson J et al. 2021



Даже используя расширенную генетическую панель мы 
обнаружили, что патология COL4A является ведущей 
моногенной причиной ФСГС у взрослых



Инактивация Х-хромосомы у женщин 
- лионизация

Адаптировано из:
Torra R. 2022



Доброкачественная

семейная

гематурия

Болезнь тонких 
базальных 
мембран

Родители и сибсы 
пациентов с 
аутосомно-

рецессивным 
вариантом

Аутосомно-
доминантный 

синдром Альпорта

Как обозначать индивидуумов с гетерозиготным 
патогенным вариантом COL4A3/COL4A4

Нет консенсуса 
Некоторые нефрологи предпочитают не использовать 
термин Синдром Альпорта для этой группы

Savige J. 2022



Модифицирующие факторы

• Другие гены, особенно гены подоцитов

• Сахарный диабет, ожирение, артериальная 
гипертензия

• Инфекции, включая Ковид-19

• Наслоение любого другого гломерулонефрита

• Беременность

• Эпигенетические факторы

• Нефротоксичные медикаменты

• Донорство почки

Temme J. et al. 2012
Stefanou C. et  al. 2015





KI (2020)97

Наше исследование демонстрирует безопасность
раннего начала терапии и поддерживает надежду на
замедление почечной недостаточности на многие
годы, подчеркивая ценность превентивной терапии.







Мужчины с Х-СА При постановке диагноза, если 
возраст старше 12-24 месяцев

Женщины с Х-СА Микроальбуминурия

АР-СА При постановке диагноза, если 
возраст старше 12-24 месяцев

АД-СА Микроальбуминурия

Х-СА – Х-сцепленный синдром Альпорта
АР-СА – Аутосомно-рецессивный синдром Альпорта
Аутосомно-доминантный синдром Альпорта

Показания для начала лечения (блокада РААС) 
при синдроме Альпорта

Адаптировано из:Kashtan C. Gross O. 2020
Reiterova J. Tesar V. Current and Future 
Therapeutical Options in Alport Syndrome. 2023



Заключение 

• Патология коллагена 4 типа одна из частых причин не только семейной, но и

спорадической гематурии

• Патология коллагена 4 типа (синдром Альпорта) встречается значительно чаще,

чем считалось ранее и затрагивает не только мужчин

• Значительно преобладают более «мягкие» варианты, которые могут

выявляться и прогрессировать во взрослом возрасте

• Термины «Болезнь тонких Базальных Мембран» или «Доброкачественная

семейная гематурия» не слишком полезны с прагматической точки зрения и

способствуют ложному успокоению пациента и врача и игнорированию

необходимости наблюдения

Torra R. Furlano M. Ars E. How genomics reclassifies diseases: the case of Alport syndrome.
Clinical kidney journal. 2020
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