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Young Patient with Alport Syndrome and 
End-Stage Renal Disease. A Clinical Observation
Резюме
Синдром Альпорта (СА) — генетически детерминированное заболевание, обусловленное нарушениями в генах, кодирующих аль-

фа-3/4/5 цепи коллагена IV типа. Данный тип коллагена является важнейшим структурным компонентом базальных мембран клубочка, сет-

чатки и внутреннего уха, поэтому генетические мутации при данном заболевании приводят к поражению почек, нарушениям зрения и слуха. 

В зависимости от типа мутации, клиническая картина СА варьирует от бессимптомного снижения функции почек до раннего развития тер-

минальной хронической почечной недостаточности (тХПН), утраты слуха и нарушения зрения. При этом, СА является одной из наиболее 

распространенных причин семейной протеинурии в популяции.

Исторически данное заболевание рассматривалось в качестве болезни детского возраста и чаще — мужского пола, хотя в настоящее 

время его распространенность среди женщин достаточно высока. Женский пол сопряжен с более мягким течением и поздним развитием 

осложнений, включая характерные нарушения зрения, слуха и тХПН. По данным J.P. Jais et al. (2003), тХПН наблюдается к 45 годам у 12 % 

пациенток с х-сцепленным вариантом СА. Таким образом, раннее возникновение тяжелых проявлений является относительно редким, что 

приводит к недостаточной настороженности в отношении генетически обусловленных заболеваний почек, позднему проведению генетиче-

ского тестирования и несвоевременному началу лечения, в том числе — трансплантации. В настоящее время проблема выявления, терапев-

тического и оперативного лечения СА остается сложным в решении вопросом.

В данной статье представлен клинический случай диагностики и ведения молодой пациентки с х-сцепленным COL4A5 вариантом СА, 

осложнившимся ренопаренхиматозной артериальной гипертензией и ранним прогрессированием до тХПН, что потребовало проведения 

заместительной почечной терапии и последующей трансплантации почки. Динамическое 2,5-летнее наблюдение показало значительное 

улучшение состояния органов-мишеней на фоне своевременного проведенного лечения.

Ключ евые слова: синдром Альпорта; х-сцепленное наследование, мутация гена COL4A5; терминальная почечная недостаточность; 

трансплантация почки; ингибиторы ангиотензин-превращающего фермента 
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Abstract
Alport syndrome (AS) is a genetically determined disease caused by abnormalities in the genes encoding alpha-3/4/5 chains of type IV collagen. Collagen 

IV is the most important structural component of the glomerular basement membranes, retina and inner ear, therefore, genetic mutations in this 

disease lead to kidney damage, vision and hearing impairment. Depending on the type of mutation, the clinical features of AS vary from asymptomatic 

decrease to early development of end-stage renal disease (ESRD), hearing loss and blindness. At the same time, AS is one of the most common causes 

of familial proteinuria in the population. Historically, this disease was considered a pediatric disease and more common in males, although currently its 

prevalence among women is high. The female sex is associated with a milder course and late development of complications, including vision and hearing 

impairment and ESRD. According to J.P. Jais et al., ESRD is observed by the age of 45 in 12 % of patients with the x-linked variant of AS. Early onset of 

severe manifestations is quite rare, which leads to insufficient diagnosis of genetically determined kidney diseases, late genetic testing and initiation of 

treatment, including transplantation. Currently, the problem of detection, therapeutic and surgical treatment of AS remains a difficult issue to resolve. 

This article presents a clinical case of diagnosis and management of a young patient with the x-linked COL4A5 variant of AS, complicated by renal 

parenchymal hypertension and early progression to ESRD, which required renal replacement therapy (dialysis) and kidney transplantation. The subsequent 

2.5-year follow-up showed a significant improvement in the condition of target organs against the background of timely treatment.

Key words: Alport syndrome, x-linked inheritance, COL4A5 gene mutation, end-stage renal disease, kidney transplantation, angiotensin converting 

enzyme inhibitors
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АГ — артериальная гипертензия, АД — артериальное давление, АТ — антитело, ГКС — глюкокортикостероиды, ЗС — задняя стенка, иАПФ — 

ингибиторы ангиотензинпревращающего фермента, ЛЖ — левый желудочек, ЛП — левое предсердие, МЖП — межжелудочковая перегородка, 

СА — синдром Альпорта, СМАД — суточное мониторирование артериального давления, СКФ — скорость клубочковой фильтрации, ХБП — 

хроническая болезнь почек, тХПН — терминальная хроническая почечная недостаточность, ЭхоКГ — эхокардиография

Введение
Синдром Альпорта (СА) — генетически детермини-

рованное заболевание, обусловленное мутациями ге-

нов, кодирующих α-цепи коллагена IV типа, которые яв-

ляются важнейшим компонентом базальных мембран. 

Распространенность СА составляет около 1:2000 и раз-

личается в зависимости от региона, с высокой частотой 

встречаемости в странах Северной Европы [1]. Наибо-

лее распространенным является X-сцепленный вариант 

заболевания, обусловленный мутациями в гене, кодиру-

ющем α5-цепь коллагена IV типа (COL4A5), и наблюда-

ющийся более чем у 80 % пациентов с этим заболевани-

ем [2, 3]. 

Коллаген IV типа представляет основной структур-

ный компонент базальных мембран и выполняет значи-

мую роль в пролиферации и дифференцировке клеток, 

активации процессов миграции, а  также поддержании 

адгезии различных типов клеток [4]. Клинические про-

явления СА могут быть разнообразны: выявление пато-

генного варианта мутации COL4A5 ассоциировано с бо-

лее высокой вероятностью аномалий развития базальной 

мембраны почечного клубочка, потери слуха, лентико-

нуса, задней субкапсулярной катаракты и пятнистой ре-

тинопатии. У некоторых пациентов с X-сцепленным СА 

в  результате делеции частей гена COL4A5  и  соседнего 

гена COL4A6  обнаруживается диффузный лейомиома-

тоз — опухоли гладких мышц пищевода, трахеи, брон-

хов и женских половых органов [5].

На раннем этапе прогрессирования заболевания 

присутствуют стойкая гематурия, встречающаяся 

у  всех пациентов мужского пола и  приблизительно 

у 95 % женщин, а также — протеинурия [6-8]. В исходе 
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заболевания развивается терминальная хроническая 

почечная недостаточность (тХПН), требующая про-

ведения диализа и  трансплантации почки. Согласно 

результатам Gillion V, et al. (2018), cредний возраст на 

момент выявления тХПН у  пациентов с  различными 

вариантами СА составил 26, а  возраст транспланта-

ции — 28 лет, с разбросом от 11-12 до 71-73 лет. [9]. При 

этом у  женщин с  X-сцепленным СА, гетерозиготным 

по COL4A5, риск прогрессирования до тХПН достига-

ет 12 % к 45 годам, 30 % — к 60 годам и 40 % — к 80 го-

дам [10, 11]. Не менее значимым осложнением является 

ренопаренхиматозная артериальная гипертензия (АГ), 

нередко развивающаяся в детском и подростковом воз-

расте на фоне прогрессирующего гломерулонефрита 

и ускоряющая развитие фиброза почек [12].

Генетическое тестирование с  выявлением мута-

ции гена COL4A5  является основополагающим ме-

тодом для диагностики х-сцепленного варианта СА 

и  дальнейшего определения подходов к  лечению: от 

медикаментозной терапии до трансплантации почки 

пациентам с  тХПН [6]. Данный клинический случай 

представляет собой наблюдение пациентки, у которой 

имеется х-сцепленный COL4A5 вариант СА, осложнен-

ный ренопаренхиматозной АГ и потребовавший транс-

плантации почки.

Описание 
клинического случая
Пациентка К., 22  лет, госпитализирована в  Уни-

верситетскую клиническую больницу (УКБ) №  1  Се-

ченовского Университета, Москва, в  феврале 2025  г.. 

На протяжении длительного времени наблюдается ам-

булаторно с жалобами на нестабильность артериаль но-

го давления (АД), учащенное сердцебиение при физи-

ческой нагрузке. Наследственный анамнез отягощен: 

у  мамы, бабушки, прабабушки пациентки отмечалась 

гематурия. Первые изменения в  анализах мочи у  па-

циентки были выявлены в  2005  году в  возрасте 3  лет 

(Таблица 1). При этом, по данным проведенного об-

следования (ультразвуковое исследование (УЗИ) почек 

и урография), размер и функция почек соответствова-

ли возрастной норме.

В  2006  г. (в  возрасте 4  лет) при повторных обсле-

дованиях выявлялись протеинурия, гематурия (до 

тотальной), лейкоцитурия, в  связи с  чем пациентка 

была госпитализирована для дообследования с  пред-

положительным диагнозом: инфекция мочевыводящих 

путей, метаболическая нефропатия. При УЗИ была вы-

явлена некоторая асимметрия размеров почек (правая: 

93х35 мм; левая: 86х30 мм). В сентябре 2007 г. на фоне 

острой респираторной вирусной инфекции (ОРВИ) 

вновь отмечалось появление мочи красно-коричне-

вого цвета. Биопсия почки не выполнялась, однако, 

с  учетом клинической картины, семейного анамнеза 

и лабораторных данных был установлен предваритель-

ный диагноз «наследственный нефрит», начата терапия 

глюкокортикостероидами (ГКС) без положительного 

эффекта.

С 2007 по 2019 гг. сохранялась гематурия (от мини-

мальных значений до тотальной), протеинурия. Паци-

ентку ежегодно госпитализировали, в 2013 г. была нача-

та терапия ингибитором ангиотензинпревращающего 

фермента (иАПФ) эналаприлом с нефропротективной 

Таблица 1. Динамика показателей анализов мочи и крови

Анализ мочи

Год

Параметр

2005-

06.2006

11.2006-

12.2006
09.2007 2019 2021

2022 (после 
трансплан-

тации
2024 2025

Белок, г/л 0,132-0,165 0,2 0,099 1,456 - - 0,048 0

Эритроциты, в п/зр 15-18 Тотально 4-8 Тотально - - 5-8 0

Лейкоциты, в п/зр. - - До 10 - - - 15-20 7-10

Биохимический анализ крови

Креатинин, мкмоль/л N N N 136-178 1096-1269 110 115 116

Мочевина, ммоль/л N N N - 38,2-38,4 6 6,28 7,35

Table 1. Dynamics of urine and biochemistry blood tests parameters

Urine test

Year

Parameter

2005-

06.2006

11.2006-

12.2006
09.2007 2019 2021

2022 (aft er 
transplanta-

tion)
2024 2025

Proteinuria, g/l 0,132-0,165 0,2 0,099 1,456 - 0,17 0,048 0

RBC/HPF 15-18 total 4-8 total - - 5-8 0

WBC/HPF - - До 10 - - - 15-20 7-10

Biochemistry blood test

Creatinine, μmol/l N N N 136-178 1096-1269 110 115 116

Urea, mmol/l N N N - 38,2-38,4 6 6,28 7,35

Note. RBC — red blood cells, HPF — high powered field, WBC — white blood cells
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целью. На этом фоне сохранялись эпизоды гематурии 

и протеинурии, в дельнейшем эналаприл был отменен. 

Для верификации диагноза проводилось исследова-

ние антител (АТ) к двухцепочечной ДНК, С3с, С4 ком-

понентам комплемента, АТ к  миелопероксидазе, АТ 

к  протеиназе 3, антимитохондриальных АТ (которые 

были выявлены в диагностически незначимом титре).

В 2019 г. пациентка была госпитализирована в На-

циональный медицинский исследовательский центр 

(НМИЦ) здоровья детей, Москва, диагностирова-

на ХПН (анемия, уремия, гиперурикемия, креати-

нин  — 159  мкмоль/л). 22.04.2019  г. с  диагностической 

целью выполнялась нефробиопсия, по данным мор-

фологического исследования выявлен фокально-сег-

ментарный гломерулосклероз. Несмотря на проводи-

мое лечение ГКС, состояние продолжало прогрессивно 

ухудшаться: к 23.01.2020 г. уровень креатинина возрос 

до 178,0 мкмоль/л. 30.01.2020 г., принимая во внимание 

неблагоприятный семейный анамнез, было проведе-

но молекулярно-генетическое исследование, выявлен 

патогенный вариант chrX:g.107938061_107938064de 

в  гетерозиготном состоянии в  гене COL4A5, что, со-

гласно базе данных «Менделевское наследование у че-

ловека» (Online Mendelian Inheritance in Man, OMIM), 

соответствует СА, наследуемому по X-сцепленному 

доминантному типу. Таким образом, был установлен 

диагноз: Синдром Альпорта. Фокально-сегментарный 

и глобальный гломерулосклероз. Хроническая болезнь 

почек (ХБП) 3Б ст. А3.

В апреле 2021 г. наблюдалась значительная отрица-

тельная динамика состояния пациентки: на фоне появ-

ления нестабильного уровня АД отмечались сильные 

головные боли (пациенткой самостоятельно начата те-

рапия нестероидными противовоспалительными пре-

паратами: кеторолак, ибупрофен, максимально  — до 

3  табл. в  сутки), мелкоразмашистый тремор верхних 

конечностей. В  октябре 2021  г. отмечено повышение 

уровня креатинина и мочевины (Таблица 1), а также — 

снижение уровня гемоглобина до 76 г/л. Проводилась 

гемотрансфузия, к  терапии добавлены препараты 

эритропоэтина и  железа с  положительным эффектом: 

уровень гемоглобина повысился до 97  г/л. После вы-

писки прогрессировали явления ХПН, развились ми-

нерально-костные нарушения, вторичный гиперпара-

тиреоз. В связи с появившимися впервые регулярными 

эпизодами повышения АД (до 225/130  мм рт.ст.) был 

установлен диагноз АГ, амбулаторно врачом назначена 

антигипертензивная терапия: бисопролол и  нифеди-

пин, препараты принимала нерегулярно. По  данным 

эхокардиографии (ЭхоКГ) определялась гипертрофия 

миокарда левого желудочка (ЛЖ) до 1,2  см с  расши-

рением полости левого предсердия (ЛП) до 4,2 см, вы-

пот в полости перикарда (5-6 мм). На УЗ-исследовании 

были выявлены выраженные диффузные изменения 

паренхимы почек по типу нефросклероза (правая 

почка 79×29 мм, левая почка 79×29 мм), кисты почек. 

Скорость клубочковой фильтрации (СКФ) снизилась 

до критических значений  — 4  мл/мин/1,73м2, моче-

вина возросла до 38,3  ммоль/л. С  12.10.2021  г. начаты 

сеансы гемодиализа. С  учетом сохраняющихся эпизо-

дов подъема АД, амбулаторно проводилась коррекция 

антигипертензивной терапии: назначены лозартан 

и нифедипин. Временная шкала состояния пациентки 

представлена на рисунке 1.

С  учетом возраста пациентки и  отсутствия отя-

гощающих сопутствующих заболеваний, было при-

нято решение о  проведении трансплантации почки. 

12.11.2022  г. была выполнена трансплантация правой 

почки от посмертного донора. Функция транспланта-

та — немедленная. В послеоперационном периоде ста-

билизировался уровень креатинина (110  мкмоль/л), 

мочевины (6  ммоль/л). Подобрана иммуносупрессив-

ная терапия (такролимус 12 мг, микофеноловая кисло-

та 720 мг 2 р./сутки, метилпреднизолон 16 мг). На фоне 

лечения в  стационаре и  после выписки наблюдалась 

положительная динамика, стойкая нормализация АД 

на уровне 120-130/80  мм рт.ст. (антигипертензивная 

терапия была отменена). В связи с удовлетворительной 

функцией трансплантата более года, в 2024 г. артерио-

венозная фистула гемодиализа была закрыта хирурги-

чески. По данным УЗИ трансплантата, размеры почки 

составили 112×42 мм (Рисунок 2).

При динамическом наблюдении отмечено умень-

шение толщины стенок ЛЖ (межжелудочковая пере-

городка (МЖП): 0,9-0,95 см, задняя стенка (ЗС): 0,9 см) 

и полости ЛП до 2,9 см. С мая 2023 г. пациентку вновь 

начала беспокоить нестабильность АД с  максималь-

ным повышением до 140-150/90  мм рт.ст., амбулатор-

но к терапии был добавлен эналаприл 5 мг/сут, однако 

терапия была прекращена самостоятельно. С  учетом 

сохраняющихся эпизодов повышения АД, в  феврале 

2025 г. пациентка впервые обратилась за консультацией 

к врачу-кардиологу клинического центра Сеченовского 

Университета, после чего впервые была госпитализи-

рована в отделение кардиологии № 1 УКБ № 1, Москва, 

для дообследования и подбора терапии.

При объективном осмотре: состояние оставалось 

удовлетворительным, отеки не наблюдались. Аускуль-

тативно дыхание везикулярное, проводилось во все 

отделы легких, хрипы не выслушивались. Ритм серд-

ца правильный, тоны сердца ясные. Частота сердеч-

ных сокращений (ЧСС) 86 уд/мин. АД 145/95 мм рт.ст. 

SpO2  — 98 %. Дизурических явлений не обнаружено. 

Симптом поколачивания отрицательный. По  данным 

лабораторных исследований уровень гемоглобина был 

в пределах нормы (125 г/л), наблюдалось умеренное по-

вышение уровня креатинина (116 мкмоль/л), мочевины 

(7,35 ммоль/л), расчетная СКФ — 58 мл/мин/1,73м2. 

По результатам эхокардиографии (ЭхоКГ) разме-

ры полостей сердца, толщина стенок ЛЖ были в пре-

делах нормы (МЖП до 0,9-0,95  см, ЗС до 0,9  см). Си-

столическая функция не нарушена: фракция выброса 

ЛЖ =60 %. Признаков диастолической дисфункции не 

выявлено. При Холтеровском мониторировании элек-

трокардиограммы (ЭКГ) основной ритм синусовый, 

значимых нарушений ритма и проводимости не зареги-

стрировано. Согласно данным суточного мониториро-

вания АД (СМАД), выявлена стойкая систоло-диасто-

лическая гипертензия за все время мониторирования 

(Рисунок 3). 
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По данным УЗИ почек обнаружено уменьшение 

размеров почек до 56х20  мм (правая) и  55х18  мм 

(левая), толщина паренхимы до 4  мм. Донорская 

почка до 115х43  мм, с  двумя краевыми кистами 

12 и 9 мм. С учетом данных СМАД (сохраняюща-

яся нестабильность АД с подъемами до 179/120 мм 

рт.ст.), а также с кардионефропротективной целью, 

к терапии добавлен периндоприл (4 мг утром) под 

контролем уровня АД. На фоне приема препарата 

за время госпитализации было отмечено снижение 

АД до 125-130/80 мм рт.ст., наблюдалась хорошая 

переносимость и приверженность к терапии, в свя-

зи чем была продолжена данная схема лечения.

Для выявления изменений сосудов сетчатки 

в рамках СА и ренопаренхиматозной АГ была про-

ведена оптическая когерентная томография (OU): 

ядерные и  плексиформные слои сохранны, на-

ружная пограничная мембрана целостна и непре-

рывна. Комплекс ретинальный пигментный эпите-

лий — мембрана Бруха: не изменен. Хориоидея без 

патологии. (Рисунок 4). 

Рисунок 1. Динамика состояния пациентки до и после трансплантации почки
Примечание. АД — артериальное давление, АГ — артериальная гипертензия, ГКС — глюкокортикостероиды

Figure 1. Patient’s condition before and aft er kidney transplantation
Note. BP — blood pressure, RBC — red blood cells, GCs — glucocorticoids

Рисунок 2. Ультразвуковая картина 

трансплантированной почки

Figure 2. Ultrasound of transplanted kidney
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Рисунок 3. 

Данные суточного 

мониторирования 

артериального давления 

пациентки

Figure 3. 

Patient’s blood pressure 

monitoring data

Рисунок 4: Данные оптической когерентной томографии сетчатки пациентки.
OD — правый глаз; OS — левый глаз; GCC — комплекс ганглиозных клеток; RNFL — слой нервных волокон сетчатки
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На основании полученных клинико-инструмен-

тальных данных был сформулирован заключительный 

клинический диагноз: 

Основное заболевание:  Синдром Альпорта, CO-

L4A5 X-сцепленный доминантный тип. Трансплантация 

левой почки от посмертного донора со стентированием 

мочеточника трансплантата 11.12.2022  г. Формирова-

ние артериовенозной фистулы от 18.10.2021  г., хирур-

гическое закрытие от 09.07.2024. г.

Осложнения:  Фокально-сегментарный гломеру-

лосклероз (нефробиопсия от 2019  г.). ХБП С5 (заме-

стительная почечная терапия методом программного 

гемодиализа с  10.2021  г. по 11.22  г.)  с  исходом в  ХБП 

3А (рСКФ (CKD-EPI, модификация 2011) 57,53  мл/

мин/1,73м2), А1. Кисты донорской почки. Вторичная 

ренопаренхиматозная АГ 3  ст., контролируемая. Сер-

дечно-сосудистый риск высокий. Анемия тяжелой сте-

пени с исходом в легкую. 

На фоне стабилизации состояния пациентка была 

выписана под наблюдение нефролога, кардиолога, 

терапевта по месту жительства. При выписке даны 

рекомендации по модификации образа жизни, про-

должена нефропротективная и  антигипертензивная 

(периндоприл 4  мг/сут.), иммуносупрессивная (та-

кролимус 5  мг/сут., микофеноловая кислота 360  мг 

2 р./сут., преднизолон 5 мг/сут.), гастропротективная 

терапия (омепразол 20  мг/сут.). В  дальнейшем, через 

3 недели после начала терапии, проводился контроль 

уровней сывороточного креатинина и  калия  — без 

тенденции к  повышению. По  прошествии 3  месяцев 

наблюдения на фоне медикаментозной терапии со-

стояние пациентки оставалось стабильным, без от-

рицательной динамики. По  данным измерения АД 

при контрольных визитах, а также самоконтроля АД, 

наблюдалась нормализация АД на уровне <130/80 мм 

рт.ст., что соответствует целевым значениям по дан-

ным клинических рекомендаций Минздрава РФ и ре-

комендаций KDIGO [13-15].

Обсуждение 
клинического случая
Семейный случай геморрагического нефрита од-

ним из первых описал С. Альпорт почти сто лет назад, 

в  1927  году [16]. Изучение структуры коллагена гло-

мерулярной базальной мембраны позволило впослед-

ствии определить патофизиологические механизмы 

развития данного синдрома [17]. В  дальнейшем были 

установлены характерные патоморфологические при-

знаки СА: изменение толщины базальной мембраны 

клубочков, а также ускоренная потеря подоцитов либо 

слияние их ножек [18, 19]. Наиболее часто происходя-

щие изменения формируют картину, характерную для 

болезни минимальных изменений, фокально-сегмен-

тарного гломерулосклероза или мезангиопролифера-

тивного гломерулонефрита [2]. 

Структурные нарушения приводят к  появлению 

микрогематурии у  пациентов женского пола до 98 % 

случаев и  в  73 % манифестируют сочетанием гемату-

рии и протеинурии [20]. Клинические проявления СА 

могут быть различными, и несмотря на то, что в боль-

шинстве случаев стойкая микрогематурия является 

единственным симптомом заболевания, тХПН может 

развиться в достаточно раннем возрасте, что соответ-

ствует течению заболевания у  описанной пациентки 

[21]. В представленном клиническом случае, несмотря 

на семейный анамнез, характерную клиническую кар-

тину и  данные биопсии почки (фокально-сегментар-

ный и глобальный гломерулосклероз), молекулярно-ге-

нетическое исследование было выполнено достаточно 

поздно, что замедлило постановку диагноза. 

Представленное наблюдение демонстрирует со-

временные возможности медикаментозной и хирурги-

ческой тактики лечения молодой пациентки с  х-сцеп-

лен ным вариантом СА с мутацией гена COL4A5. При 

данном виде мутации снижение слуха, лентиконус, ре-

тинопатия и фокальный сегментарный гломерулоскле-

роз чаще проявляются уже во взрослом возрасте [6]. 

Figure 4: Patient’s optical coherence tomography data. 
OD — right eye; OS — left eye; GCC — ganglion cell complex; RNFL — retinal nerve fiber layer
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Согласно имеющимся данным, женщины с  гетерози-

готной мутацией не являются «доброкачественными 

носителями» и могут иметь различные исходы заболе-

вания, с прогрессированием до тХПН [22]. Было обна-

ружено, что риск ее развития заметно выше у мужчин 

и увеличивается с возрастом у обоих полов: к 40 годам 

тХПН поражает до 90 % пациентов и к 60 — до 30 % па-

циенток с  СА [11, 23, 24]. Хотя принято расценивать 

женский пол как фактор более благоприятного прогно-

за при COL4A5 x-сцепленном варианте СА, в представ-

ленном клиническом наблюдении прогрессирование 

почечной недостаточности у пациентки привело к ран-

нему (в  возрасте 18  лет) развитию тХПН и  ее ослож-

нений (ренопаренхиматозная АГ, нефрогенная анемия 

тяжелой степени, вторичный гиперпаратиреоз, мине-

рально-костные нарушения) с  последующим гемодиа-

лизом и трансплантацией правой почки от посмертно-

го донора. В период после трансплантации в кратчай-

шие сроки наблюдалось повышение рСКФ и нормали-

зация уровня мочевины, что может свидетельствовать 

об эффективности проведенного вмешательства. Тем 

не менее, несмотря на стабилизацию состояния паци-

ентки к  настоящему времени, необходим постоянный 

и продолжительный контроль лабораторных показате-

лей и состояния почки после трансплантации, что по-

зволит минимизировать риск возможных осложнений 

и своевременно начать лечение при их возникновении.

У пациентов c x-сцепленной формой СА нередко на-

блюдаются нейросенсорная тугоухость различной сте-

пени и  нарушения зрения: помутнение роговицы, пят-

нистая ретинопатия, передний лентиконус и  катаракта 

[25-27]. Кроме того, развивающаяся у части пациентов АГ 

также способствует утолщению интимы и  гиалиновой 

дегенерации стенки сосуда. Эти структурные перестрой-

ки являются основой для последующего развития гипер-

тонической ретинопатии [28]. В  данном клиническом 

случае у пациентки отсутствовали нарушения слуха, па-

тологические изменения базальной мембраны и ангиопа-

тия сетчатки, о чем свидетельствуют данные оптической 

когерентной томографии-ангиографии в 2025 г. 

Поражение базальной мембраны сетчатки и  вну-

треннего уха является частым, но не обязательным про-

явлением СА. У женщин с х-сцепленным вариантом СА 

потеря слуха и глазные аномалии встречаются реже, чем 

у мужчин, и поражают до 28 и 15 % пациенток, соответ-

ственно [11, 29]. По данным Yamamura T. et al. (2017), из 

275 обследованных пациентов только у 4 (1,5 %) наблю-

далось специфическое поражение глаз [20]. В  данном 

клиническом случае отсутствие вторичных изменений 

сетчатки наиболее вероятно обусловлено молодым воз-

растом пациентки, а  также небольшим сроком артери-

альной гипертензии в анамнезе, проводимой антигипер-

тензивной терапией и своевременной трансплантацией 

почки.

Отсутствие экстраренальных проявлений в  виде 

снижения слуха и зрительных расстройств не является 

критерием исключения диагноза СА. Проведение ге-

нетического тестирования — ключевой этап в распоз-

навании СА, позволяющий избегать диагностических 

ошибок [30]. С учетом риска развития тХПН как у па-

циентов, так и у их потомства, выявление СА в молодом 

возрасте имеет определяющее значение для прогноза 

таких пациентов [6]. Трансплантация почки является 

единственным радикальным методом лечения пациен-

тов с тХПН. При этом, риск отторжения трансплантата 

у пациентов с СА не отличается от риска у пациентов 

с  ХБП другого генеза, поэтому пересадка почки оста-

ется методом выбора в лечении данной патологии [31].

Выбор антигипертензивной терапии во многом 

опирается на переносимость лечения и  достижение 

целевых уровней АД [14, 15]. С учетом неоднозначно-

сти рекомендаций в  отношении выбора конкретной 

группы препаратов для лечения молодых пациентов 

с  проведенной трансплантацией почки, а  также ис-

ходных уровней АД 140-150/90 мм рт.ст., данной паци-

ентке была рекомендована монотерапия препаратом 

из группы иАПФ. Принимая во внимание достижение 

целевого уровня АД (120-130/80 мм рт.ст.), а также хо-

рошую переносимость лечения и высокую привержен-

ность к нему, было принято решение воздержаться от 

последующего назначения комбинированной антиги-

пертензивной терапии во избежание снижения систо-

лического АД ≤120 мм рт.ст., что может привести к ги-

поперфузии жизненно важных органов и  связанных 

с этим нежелательных эффектов [14]. Кроме того, было 

показано, что раннее назначение иАПФ или блокато-

ров рецепторов ангиотензина безопасно и  эффектив-

но для снижения протеинурии, стабилизации уровня 

АД, замедления развития почечной недостаточности 

и  увеличения продолжительности жизни у  пациентов 

с СА [32]. Исходя из этого, своевременное проведение 

трансплантации почки и последующее назначение пре-

паратов из группы иАПФ для лечения ренопаренхима-

тозной АГ у данной пациентки являлось обоснованным 

и может способствовать не только улучшению качества 

жизни, но и повышению выживаемости [33].

Заключение
Таким образом, течение синдрома Альпорта отлича-

ется разнообразием клинических проявлений, включая 

вторичную ренопаренхиматозную артериальную гипер-

тензию. При наличии х-сцепленного аутосомно-доми-

нантного COL4A5 варианта заболевания у женщин так-

же возможно раннее развитие терминальной ХПН, при 

этом может отсутствовать значимое поражение органов 

слуха и зрения. В то же время, своевременно проведенное 

комплексное лечение может препятствовать дальнейше-

му развитию тяжелых органных поражений и приводит 

к более благоприятному варианту течения заболевания.
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