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Первичная гипероксалурия 

 

Цистиноз 

 

Врожденный нефротический синдром 

 

аГУС 



Первичная гипероксалурия 

 

80% Primary hyperoxaluria type 1 (PH1) [alanine/glyoxylate aminotransferase (AGT)] 

10% Primary hyperoxaluria type 2 (PH2) [glyoxylate reductase (GR)/hydroxypyruvate reductase (HPR)] 

   

  

GO, glycolate oxidase; DAO, D-amino oxidase; LDH, lactate dehydrogenase.  

Francesco EMMA, Москва, 2012 



Баланс оксалатов 

Francesco EMMA, Москва, 2012 
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Баланс оксалатов при оксалозе 

Francesco EMMA, Москва, 2012 
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Баланс оксалатов при оксалозе 

Francesco EMMA, Москва, 2012 
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Oxalate nephropathy 
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Баланс оксалатов при оксалозе 

Francesco EMMA, Москва, 2012 

V ● C K ● 

G2 

G1 C 

Oxalosis 

 - bones 
 - heart 
 - peripheral nerves 
 - joints 
 - skin, soft tissues, retina… 



Harambat et al, Clin J Am Soc Nephrol, 2012 

Выживание трансплантатов при оксалозе 
ESPN/ERA-EDTA Registry 





Май 2008 – июнь 2014, 297 детей, 304 Тх печени 
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Alina, born on September 17, 2007 

 

Oxalosis,  

dialysis since January 22, 2008,  

 

Gene mutation was revealed on January 26, 2010, patient was 

referred for combined liver-kidney transplantation. 

 



Alina, born on September 17, 2007 

 

Oxalosis,  

dialysis since January 22, 2008,  

 

Gene mutation was revealed on January 26, 2010, patient was 

referred for combined liver-kidney transplantation. 

 

Early kidney death resulted in huge oxalate deposits, this demanded 

correct Tx schedule. 

 

Liver Tx from father on February 15, 2012, intensive every day 

dialysis, kidney Tx from grandma on October 10, 2012 







Axillary partial liver transplantation 



Axillary partial liver transplantation 

Nahel Ellias, American Journal of Transplantation, 2013 



Harambat et al, Clin J Am Soc Nephrol, 2012 

Выживание трансплантатов при оксалозе 
ESPN/ERA-EDTA Registry 



Axillary partial liver transplantation 

Nahel Ellias, American Journal of Transplantation, 2013 



Nahel Ellias, American Journal of Transplantation, 2013 

Axillary partial liver transplantation 



Цистиноз 



Цистиноз 

• Аутосомно-рецессивное наследование (ген CTNC на коротком 
плече 17 хромосомы) 

• Частота: 1:200000 

• Интрацеллюлярное накопление цистина за счет дефекта его 
лизосомального транспорта. 

• Поражаются: 

1. Почки 

2. Роговица (фотофобия, кератоконъюнктивит) 

3. Щитовидная железа (гипотиреоз) 

4. Гонады (гипогонадизм) 

5. Поджелудочная железа (сах. диабет) 

6. Мышцы и ЦНС 

Алексей Цыгин, Истра, 2012 



Лизосомальный транспорт цистина при 
цистинозе и эффект цистеамина 

Алексей Цыгин, Истра, 2012 



трансплантация 

• Костя, 29.06.1996 г рожд, без диализа, Тх почки от мамы 24.11.2008,       диабет 

с 19.04.2016 
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• Даниил, 20.06.1997 г рожд, диализ с 02.02.2010, Тх трупной почки 29.10.2011 
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трансплантация 

• Костя, 29.06.1996 г рожд, без диализа, Тх почки от мамы 24.11.2008,       диабет 

с 19.04.2016 

 

• Даниил, 20.06.1997 г рожд, диализ с 02.02.2010, Тх трупной почки 29.10.2011 

 

• Азалина, 16.11.2003 г рожд, диализ с 24.02.2012, Тх трупной почки 18.02.2012 

 

• Анна, 19.10.2005 г рожд, без диализа, Тх почки от бабушки 17.04.2012 

 

• Евгений, 17.02.2004 г рожд, диализ с 03.10.2012, Тх трупной почки 01.05.2015 

 

• Шакир, 1.03.2008 г рожд, диализ с 27.02.2015, цистагон не получает (май 2015) 

 



Врожденный нефротический синдром 



Francesco Emma и Алексей Цыгин, Волынское , 2011 

Врожденный нефротический синдром 



Francesco Emma и Алексей Цыгин, Волынское , 2011 

NPHS2  

NPHS1  

Врожденный нефротический синдром 



При отсутствии лечения смерть ребенка <3 лет от тромбозов 

крупных сосудов 

 

 

 

Врожденный нефротический синдром 
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крупных сосудов 

 

 

 

Поддержание уровня альбумина крови на уровне ≥20 г/л 

 

Коррекция дислипидемии 

 

L-тироксин 

 

Коррекция гиперкоагуляции 

 

ЛЕЧЕНИЕ 

Врожденный нефротический синдром 



При отсутствии лечения смерть ребенка <3 лет от тромбозов 

крупных сосудов 

 

 

 

Поддержание уровня альбумина крови на уровне ≥20 г/л 

 

• имплантация перманентного катетера в центральную вену 

• Нативная нефрэктомия + диализ 

Врожденный нефротический синдром 



Врожденный нефротический синдром 

Санян, 15.12.2003 г рожд, диализ с 01.06.2004, Тх почки от 

брата + нативная бинефрэктомия 03.06.2005 

 

 

 



Врожденный нефротический синдром 

Санян, 15.12.2003 г рожд, диализ с 01.06.2004, Тх почки от 

брата + нативная бинефрэктомия 03.06.2005 

 

Вероника, 21.07.2004 г рожд, диализ с 15.01.2007, Тх почки от 

отца + нативная бинефрэктомия 05.02.2007 

 

 

 





Врожденный нефротический синдром 

Санян, 15.12.2003 г рожд, диализ с 01.06.2004, Тх почки от 

брата + нативная бинефрэктомия 03.06.2005 

 

Вероника, 21.07.2004 г рожд, диализ с 15.01.2007, Тх почки от 

отца + нативная бинефрэктомия 05.02.2007 

 

Аэлита, 20.09.2002 г рожд, диализ с 15.02.2008, Тх почки от отца 

24.09.2008  

 

 

 



Врожденный нефротический синдром 
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брата + нативная бинефрэктомия 03.06.2005 

 

Вероника, 21.07.2004 г рожд, диализ с 15.01.2007, Тх почки от 
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Аэлита, 20.09.2002 г рожд, диализ с 15.02.2008, Тх почки от отца 

24.09.2008  

 

Глеб, 21.08.2008 г рожд, бинефрэктомия 05.05.2009, Тх трупной 

почки 24.10.2009 

 

 





Врожденный нефротический синдром 

Маша, 09.12.2008 г рожд, нефрэктомия слева 16.09.2009, 

нефрэктомия справа и диализ с 11.02.2010, Тх трупной почки 

14.04.2011 
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нефрэктомия слева + диализ 20.09.2011, Тх почки от бабушки 

17.11.2011 (ABOi)  
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Степан, 19.04.2010 г рожд, бинефрэктомия + Тх почки от мамы 

05.12.2011 

 

 

 



Врожденный нефротический синдром 
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нефрэктомия справа и диализ с 11.02.2010, Тх трупной почки 

14.04.2011 

 

Диана, 11.06.2010 г рожд, нефрэктомия справа 06.09.2011, 

нефрэктомия слева + диализ 20.09.2011, Тх почки от бабушки 

17.11.2011 (ABOi)  

 

Степан, 19.04.2010 г рожд, бинефрэктомия + Тх почки от мамы 

05.12.2011 

 

Саша, 27.05.2003 г рожд, мутация NPHS2, преэмптивная Тх 

почки от дедушки + нативная бинефрэктомия 11.09.2012 

 

 





Врожденный нефротический синдром 

 

Вероника, 15.07.2011 г рожд, диализ 24.09.2011, бинефрэктомия 

+ Тх почки от мамы 25.09.2012 

 

 

 

 

 

 

 

 



Врожденный нефротический синдром 

 

Вероника, 15.07.2011 г рожд, диализ 24.09.2011, бинефрэктомия 

+ Тх почки от мамы 25.09.2012 

 

Никита, 26.02.2010 г рожд, бинефрэктомия + диализ 19.10.2010,  

Тх почки от тетки 10.01.2013 (ABOi) 

 

 

 

 

 

 

 

 





Врожденный нефротический синдром 
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Тх почки от тетки 10.01.2013 (ABOi) 

 

Радмила, 08.02.2012 г рожд, диализ с 09.10.2012, 

бинефрэктомия + Тх трупной почки 05.02.2014 

 

 

 

 

 

 

 

 



Врожденный нефротический синдром 

 

Вероника, 15.07.2011 г рожд, диализ 24.09.2011, бинефрэктомия 

+ Тх почки от мамы 25.09.2012 

 

Никита, 26.02.2010 г рожд, бинефрэктомия + диализ 19.10.2010,  

Тх почки от тетки 10.01.2013 (ABOi) 

 

Радмила, 08.02.2012 г рожд, диализ с 09.10.2012, 

бинефрэктомия + Тх трупной почки 05.02.2014 

 

Вика, 10.12.2009 г рожд, диализ с 16.12.2015, бинефрэктомия + 

Тх почки от бабушки 08.02.2016 

 

 

 

 

 

 

 



Врожденный нефротический синдром 

 

Вероника, 15.07.2011 г рожд, диализ 24.09.2011, бинефрэктомия 

+ Тх почки от мамы 25.09.2012 

 

Никита, 26.02.2010 г рожд, бинефрэктомия + диализ 19.10.2010,  

Тх почки от тетки 10.01.2013 (ABOi) 

 

Радмила, 08.02.2012 г рожд, диализ с 09.10.2012, 

бинефрэктомия + Тх трупной почки 05.02.2014 

 

Вика, 10.12.2009 г рожд, диализ с 16.12.2015, бинефрэктомия + 

Тх почки от бабушки 08.02.2016, рецидив нефротического 

синдрома через 5 месяцев (июль 2016) 

 

 

 

 

 

 

 



0,01	

0,1	

1	

10	

100	

14.03.16	

14.04.16	

14.05.16	

14.06.16	

14.07.16	

14.08.16	

протеинурия,	г/л	

белок/креатинин	

Врожденный нефротический синдром 

Вика, 10.12.2009 г рожд, диализ с 16.12.2015, бинефрэктомия + 
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Врожденный нефротический синдром 

Вика, 10.12.2009 г рожд, диализ с 16.12.2015, бинефрэктомия + 

Тх почки от бабушки 08.02.2016, рецидив нефротического 

синдрома через 5 месяцев (июль 2016) 

 

 

 

 

 

 

 

Частный случай антительного отторжения, вызванного non-

HLA DSA, а именно антителами против нефрина 



Атипичный гемолитико-уремический синдром 

Атипичная форма ГУС предполагается у половины 

пациентов с терминальной стадией ХПН вследствие ГУС 

 

 

У 30% пациентов с атипичным ГУС мутация, лежащая в 

основе заболевания, не установлена 



Атипичный гемолитико-уремический синдром 

Noris and Remuzzi, N Engl J Med 2009 

Gene Frequency Response to 
plasma therapy 

[Remission] 

Long-term outcome 
 

[Death or ESKD] 

Outcome after 
kidney transplantation 

[Recurrence] 

CFH 20-30% 60% 70-80% 80-90% 

CFH Abs 6(-10)% 70-80% (PE + IS) 30-40% ESKD 20% 

MCP 10-15% Not indicated <20% 15-20% 

CFI 4-10% 30-40% 60-70% 70-80% 

CFB 1-2% 30% 70% Recurrence in 1 case 

C3 5-10% 40-50% 60% 40-50% 

THBD 5% 60% 60% Recurrence in 1 case 

Francesco Emma, Suzdal, 2013 



Matar et al, Transplantation 2014 



Matar et al, Transplantation 2014 



Matar et al, Transplantation 2014 



Francesco EMMA, Москва, 2012 



Matar et al, Transplantation 2014 



Matar et al, Transplantation 2014 



Matar et al, Transplantation 2014 



Matar et al, Transplantation 2014 
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Российский опыт 

трупные 52 
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Иркутск – 1 
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13 пациентов с аГУС 

15 Тх почки   
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