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РЕФЕРАТ

Синдром Альпорта – мультисистемное заболевание, связанное с мутациями в генах COL4A3, COL4A4, COL4A5. Основ-
ным проявлением синдрома Альпорта является прогрессирующая нефропатия, приводящая к развитию почечной не-
достаточности, в том числе у женщин с Х-сцепленным вариантом наследования. Фенотипическая гетерогенность, не-
благоприятный прогноз заболевания обуславливают необходимость его ранней диагностики путем внедрения гене-
тического обследования пациентов с целью раннего назначения нефропротективной терапии, уменьшающей темпы 
прогрессирования нефропатии. В статье представлены: этиология, патогенез, генотип-фенотипические особенности 
синдрома Альпорта, экспертные клинические рекомендации по обследованию пациентов с персистирующей гломе-
рулярной гематурией и ведению пациентов с синдромом Альпорта. 
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ABSTRACT

Alport syndrome is a progressive multisystem disease associated with variants in genes COL4A3, COL4A4, COL4A5. The syn-
drome is an important genetic cause of kidney failure, including women with X-linked disease. Given the unfavorable natural 
history of Alport nephropathy and benefit from early treatment with angiotensin-converting enzyme inhibition, it is necessary 
to change our diagnostic approach in patients with persistent glomerular hematuria and management of patients with Alport 
syndrome. This review presents the ethiology, pathogenesis, genotype and phenotype heterogeneity of the syndrome and 
expert clinical practice recommendations to enhancing early diagnosis and achieving optimal outcomes in Alport syndrome.
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С момента клинического описания семьи, 12 
из 15 членов которой в двух поколениях имели 
гематурию в сочетании или без протеинурии [1], 
прогрессирующее снижение функции почек [2] с 
летальным исходом от уремии в 3 случаях [3], про-
шло практически 100 лет. Чуть позднее A.C. Alport 
обратил внимание на наличие нейросенсорной 

тугоухости (НСТ) у пациентов с нефропатией в этой 
же семье, объединив два кардинальных симптома 
(тугоухость и «геморрагический» нефрит) в синдром 
с предположительно аутосомно-доминантным 
характером наследования, который получил его 
имя [4]. 

В настоящее время известно, что синдром Аль-
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порта (СА) – наследственное прогрессирующее 
заболевание, обусловленное мутацией в генах α3-, 
α4-, α5-цепей коллагена IV типа (COL4A3, COL4A4, 
COL4A5), характеризующееся развитием нефропа-
тии в вариабельном сочетании с нейросенсорной 
тугоухостью (НСТ) и патологией органов зрения. 
Считается, что распространенность синдрома в 
среднем составляет 1:5000 – 1:10 000 человек, од-
нако, вероятно, она гораздо выше, так как данные 
значения не учитывают женщин с Х-сцепленным 
СА, а также пациентов с нетипичной клинической 
картиной, в том числе с идиопатическим гломе-
рулосклерозом, ассоциированным с мутациями в 
генах COL4A3, COL4A4, COL4A5 [5, 6]. В структуре 
наследственных нефропатий у детей СА занимает 
второе место после аутосомно-доминантной бо-
лезни почек, обуславливая 0,3–2,2 % всех случаев 
терминальной почечной недостаточности (тПН) в 
молодом возрасте [7, 8]. 

 Развитие болезни связано с мутацией в генах, 
кодирующих синтез α3-, α4-, α5-цепей коллагена 
IV типа, формирующих гетеротримеры, состав-
ляющие основу базальной мембраны почечных 
клубочков, хрусталика, сетчатки и роговицы глаза, 
улитки внутреннего уха и легких. В гломерулах 
α3-5-цепи коллагена IV типа синтезируются исклю-
чительно подоцитами, транспортируются в экс-
трацеллюлярный матрикс, формируя основу lamina 
densa гломерулярной базальной мембраны (ГБМ) 
в постнатальный период [9]. Снижение/отсут-
ствие синтеза одной из цепей ведет к нарушению 
формирования их гетеротримеров, химической и 
механической нестабильности, дезорганизации 
базальных мембран с развитием прогрессирую-
щих клинических проявлений (протеинурия, лен-
тиконус, пунктирная дистрофия сетчатки глаза, 
НСТ). Считается, что инициальным механизмом 
повреждения гломерул является растяжение ГБМ 
под действием внутрикапиллярного давления с 
активацией эндотелиальных, мезангиальных и 
подоцитарных клеток клубочка, запуском каскада 
цитокиновых реакций и репаративного синтеза 
белков экстрацеллюлярного мактрикса [10–13]. 
Подоциты, пытаясь покрыть увеличивающуюся 
площадь поверхности «перерастянутых» капил-
ляров, гипертрофируются, их ножки распластыва-
ются, со временем утрачивают связь с базальной 
мембраной клубочков, что приводит к развитию 
гломерулосклероза [14, 15] (рис. 1). По данным 
нашей клиники, фокально-сегментарный гломеру-
лосклероз выявляется у ¼ детей с Х-сцепленным 
СА, распространенность его коррелирует с уровнем 
протеинурии и скоростью клубочковой фильтрации 

пациентов [16]. Учитывая патогенез патологии по-
чек при СА, становится понятным, что, наряду с 
типом мутации в генах COL4A3, COL4A4, COL4A5, 
на темпы прогрессирования нефропатии могут 
влиять функциональные особенности подоцитов и 
их способность к адаптации (наличие генетических 
вариантов/полиморфизма подоцитарных генов), а 
также факторов, обуславливающих гиперфильтра-
цию (относительная/абсолютная олигонефрония, 
артериальная гипертензия). 

Нефропатия при СА проходит несколько 
клинико-морфологических стадий (табл. 1, рис. 2) 
[17]: (0) изолированная гематурия, которой на мор-
фологическом уровне соответствуют тонкие ГБМ, 
сохранные подоциты, стадии (1) альбуминурии и 
(2) протеинурии, при которых отмечаются очаго-
вое утолщение/расслоение ГБМ, подоцитопатия, 
стадии (3 и 4) снижения фильтрационной функции 
почек с диффузным утолщением и расслоением 
ГБМ и гломерулосклерозом разной степени вы-
раженности. 

Наряду с нефропатией, 30–50 % пациентов с 
СА имеют нейросенсорную тугоухость, которая 
развивается в детском возрасте у мальчиков с 
Х-сцепленным и у всех пациентов с аутосомно-
рецессивным вариантом синдрома Альпорта. 
Потеря слуха затрагивает, прежде всего, высоко-
частотный звуковой диапазон и прогрессирует с 
возрастом. Предположительно НСТ обусловлена 
двумя механизмами: 1) снижением натяжения ба-
зилярной мембраны улитки уха из-за повреждения 
спиральной связки, 2) перерастяжением дефектной 
базальной мембраны сосудистого слоя внутреннего 
уха с нарушением ее функции [18]. 

Развитие патологии глаз также обусловлено 
уменьшением механической резистентности 
мембран капсулы хрусталика (передний/задний 
лентиконус) [19], сосудистой оболочки глаз (ре-
тинопатия) [20], Боуменовой и Десцеметовой 
мембран роговицы (дистрофия и эрозии роговицы) 

Таблица 1 / Table 1  
Клинические стадии гломерулопатии при 

синдроме Альпорта

Stages of kidney disease in Alport syndrome

Стадия Лабораторная характеристика

0 Микрогематурия, альбумин/креатинин мочи 
<30 мг/г

1 Альбуминурия: альбумин/креатинин мочи  30–
300 мг/г

2 Протеинурия: альбумин/креатинин мочи >300 мг/г

3 Снижение скорости клубочковой фильтрации  <60 
мл/мин/1,73 м2

4 Терминальная почечная недостаточность
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[21]. Поражение глаз менее чувствительный, но 
более специфичный по сравнению с НСТ признак 
синдрома Альпорта [22]. Выявление типичной 
для СА патологии органов зрения, особенно у де-
вочек, может указывать на характер наследования 
заболевания. 

Формирование лентиконуса сопровождается 
нарушением фокуса зрения, в некоторых случаях 
лентиконус осложняется спонтанным разрывом 
капсулы хрусталика с развитием катаракты [23]. 
Периферическая пунктирная ретинопатия выяв-
ляется у большинства мужчин и у 25 % женщин с 
Х-сцепленным синдромом Альпорта, а также ха-
рактерна для пациентов с аутосомно-рецессивным 
вариантом заболевания [20]. Эрозии роговицы 
могут предшествовать диагностике синдрома Аль-
порта, чаще появляются в позднем подростковом 
возрасте у 10 % пациентов и ассоциируются с ран-
ним развитием почечной недостаточности. Задняя 
полиморфная дистрофия роговицы, связанная с ис-
тончением Десцеметовой мембраны субэндотелия, 
нередко проявляется светобоязнью, слезотечением, 

чувством инородного тела в глазу и может быть 
диагностирована путем исследования передней 
камеры глаза методами оптической когерентной 
томографии высокого разрешения, конфокальной 
микроскопии, биомикроскопии в щелевой лампе. 

К другим клиническим проявлениям синдрома 
Альпорта относятся лейомиоматоз (развивается 
при продленной делеции генов COL4A5 и COL4A6) 
и аномалии сосудов: дилатация аорты, аневризмы 
нисходящего отдела аорты, внутримозговых и ко-
ронарных артерий [24–26]. Кроме того, пациенты 
с синдромом Альпорта могут иметь пролапс ми-
трального и недостаточность аортального клапа-
нов, дефекты межжелудочковой перегородки [25].

Известны три основных варианта наследования 
СА: 1) Х-сцепленный (MIM#301050), выявляемый 
у 80–85 % пациентов и обусловленный мута-
циями в гене COL4A5; 2) аутосомно-рецессивный 
(MIM#203780), связанный с вариантами в генах 
COL4A3 или COL4A4 и 3) аутосомно-доминантный 
(MIM#104200), на долю которых приходится около 
10–15 % пациентов с синдромом Альпорта. При-

Рисунок 1. Cтадии изменения гломерулы при синдро-
ме Альпорта: А – вид ГБМ (гломерулярная базальная 
мембрана), эндотелия, подоцита в норме; В – расши-
рение капиллярной петли, очаговое утолщение ГБМ, 
распластывание ножек подоцитов; С – диффузная 
дезорганизация ГБМ, утрата связи подоцита с ГБМ 
Figure 1. Glomerular changes in Alport syndrome: A – 
normal appearance of glomerular basement membrane 
(GBM) and podocyte; B – stretching of capillary loop, focal 
thickening of GBM, podocyte foot effacement; C – diffuse 
thickening and splitting of GBM, podocyte detachment

Рисунок 2. Изменения гломерулярных базальных мембран (ГБМ) при синдроме Альпорта, электронная микроскопия ткани почки: 
А – тонкая ГБМ; Б – очаговое утолщение ГБМ; В – диффузное утолщение и расслоение ГБМ (из архива отдела наследственных 
и приобретенных болезней почек НИКИ педиатрии им. акад. Ю.Е. Вельтищева)
Figure 2. Ultrastructural changes of  glomerular basement membranes (GBM) in Alport syndrome (EM,  from  the archive of the Neph-
rology Department of Y.Veltischev Research and Clinical Institute for Pediatrics): A – thin GBM, Б – focal thickening of GBM, B – diffuse 
thickening and splitting of GBM
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близительно у 1 % пациентов отмечается дигенное 
наследование СА [27], обусловленное сочетанными 
мутациями в разных генах коллагена IV типа: ге-
нетические варианты в генах COL4A3 и COL4A4 в 
цис- или трансположениях, мутация в гене COL4A5 
в сочетании с вариантами в генах COL4A3 или 
COL4A4 [28, 29]. Х-сцепленный СА характеризует-
ся более тяжелой клинической картиной у мужчин 
с прогрессирующим течением нефропатии, неиз-
бежно приводящей к развитию тПН на второй–тре-
тьей декаде жизни, и наличием нейро-сенсорной 
тугоухости более чем в половине случаев. Женщи-
ны чаще имеют изолированный мочевой синдром 
(20 % – изолированная гематурия, 75 % – гематурия 
с протеинурией), тПН и нейросенсорная тугоухость 
развиваются менее чем в половине случаев (42 %), 
как правило, после 55 лет [30,31]. Анализ клинико-
лабораторных данных у девочек (n=11, Me=12,3 
года) и женщин (n=17, Me=40,4 года) из 26 семей 
с генетически подтвержденным Х-сцепленным 
синдромом Альпорта, наблюдавшихся в нашей 
клинике, показал, что альбуминурию/протеинурию 
имели практически все девочки (q=0,9), снижение 
скорости клубочковой фильтрации и НСТ – 2 ребен-
ка (q=0,18), в то время как снижение слуха имели 
около трети женщин (q=0,29), терминальная стадия 
хронической почечной недостаточности развилась 
у 4 пациенток (q=0,23), в том числе у двух в воз-
расте до 40 лет [32]. Таким образом, становится 
понятно, что термин «носительство» не должен 
использоваться у женщин с гемизиготными мута-
циями в гене COL4A5 и, как следствие, пациентки 
с гемизиготными вариантами в COL4A5 требуют 
динамического наблюдения, назначения нефропро-
тективной терапии и не должны рассматриваться 
в качестве потенциальных родственных доноров. 

Клинические проявления и прогноз пациентов 
с аутосомно-рецессивным СА не зависят от пола и 
соответствуют таковым у мужчин с Х-сцепленным 
вариантом болезни [33]. Аутосомно-доминантная 
форма СА характеризуется наиболее благоприят-
ным течением: как правило, экстраренальные про-
явления отсутствуют, тПН развивается у 20–30 % 
пациентов в позднем возрасте (после 60 лет) [34]. 
Наличие гетерозиготных мутаций COL4A3 или 
COL4A4 у пациентов с Х-сцепленным СА ухудшает 
прогноз заболевания [27, 35]. 

 В настоящее время описано около 3000 вари-
антов в генах COL4A3, COL4A4 и COL4A5, из них 
60 % приходится на долю последнего, включая 
около 1200 уникальных вариантов, абсолютное 
большинство из которых являются патогенными 
[33]. У мужчин с Х-сцепленным СА установлена 

четкая зависимость фенотипических проявлений 
болезни от типа и локализации мутации в гене 
COL4A5. Генетические варианты, обуславливаю-
щие преждевременную терминацию синтеза белка 
(большие перестройки, нонсенс мутации и сдвиг 
рамки считывания), ассоциируются с развитием 
тПН на второй декаде жизни (ювенильная форма 
СА); при миссенс-вариантах, как правило, отме-
чается благоприятный прогноз (взрослая форма 
СА), пациенты с вариантами, затрагивающими 
сайты сплайсинга, имеют промежуточный фенотип 
[33]. Показано также, что тПН развивается раньше 
при мутациях в гене COL4A5, расположенных в 
области гена, кодирующего сигнальный пептид, 
по сравнению с коллагеновым и неколлагеновым 
NC1 доменами (медиана возраста 22 [14;23] vs 29 
[27;32] vs 36 [33;40] лет соответственно) [36]. У 
женщин зависимость клинических проявлений 
СА от генотипа менее очевидна, что обусловлено 
случайной лайонизацией одной из Х-хромосом 
и, как следствие, мозаичным синтезом α5-цепи 
коллагена подоцитами (даже в пределах одной 
гломерулы) [37]. 

Интересно, что из всех патогенных вариантов 
COL4A5 только 12 были описаны в неродственных 
семьях более чем 5 раз с преобладанием в отдельных 
географических регионах мира. Например, вариант 
COL4A5 p.Gly624Asp, обусловленный глициновой 
заменой в коллагеновом домене гена, является са-
мым распространенным в Центральной и Западной 
Европе (39 % семей с миссенс-вариантами) [38]. По 
данным нашего отдела, этот генетический вариант 
выявляется в 20 % неродственных семей с СА. По-
казано, что COL4A5 p.Gly624Asp обуславливает 
относительно благоприятное течение нефропатии 
с более поздним развитием тПН по сравнению 
с другими миссенс-вариантами: 54 [50;62] vs 26 
[22;30] лет соответственно [38]. 

В некоторых случаях у пациентов с синдромом 
Альпорта отмечается несоответствие тяжести фе-
нотипических проявлений характеру выявленной 
мутации COL4A5. Так, например, делеции в гене 
COL4A5, кратные триплету оснований, приво-
дящие вместо полного отсутствия синтеза белка 
к синтезу протеина с измененными свойствами 
[39], соматический мозаицизм по Х-хромосоме 
[40] улучшают прогноз пациентов с Х-сцепленным 
СА. Нетипичная тяжесть фенотипа (раннее по-
явление и высокий уровень протеинурии, раннее 
развитие НСТ, быстрое снижение функции почек) 
может определяться характером нарушения функ-
ции синтезируемого белка при миссенс-мутациях 
(например его неспособностью покинуть клетку) 
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[41], сочетанием мутаций в разных генах α-цепей 
коллагена IV типа [27, 35] или в других генах, 
включая подоцитарные [42], наличием гомозигот-
ной мутации COL4A5 у женщин [43], наслоением 
гломерулонефрита [44]. 

Начиная с 1974 года [45] разные группы ис-
следователей предлагали критерии диагностики 
СА, наиболее широкое распространение получи-
ли критерии, разработанные F.A. Flinter и соавт. 
[46], согласно которым для диагностики СА не-
обходимо наличие у пациента с гематурией трех 
из четырех следующих признаков: 1) семейный 
анамнез, отягощенный по микро/макрогематурии 
и/или почечной недостаточности, 2) типичные 
изменения ГБМ по электронной микроскопии, 
3) типичная патология глаз (передний лентико-
нус, макулярная дистрофия), 4) высокотональная 
нейросенсорная тугоухость. Однако сопоставле-
ние результатов генетического и клинического 
обследования пациентов с СА показало, что кли-
нически диагноз мог быть поставлен только у ⅓ 
из 206 пациентов с генетически подтвержденным 
заболеванием: в 67 % случаев выявлялись только 
2 клинических критерия [47]. В 2013 году Между-
народная группа экспертов выделила критерии, 
позволяющие заподозрить СА у пациента с по-
стоянной гломерулярной гематурией: 1) типичный 
для СА семейный анамнез или случаи почечной 
недостаточности в семье при отсутствии других 
возможных причин ее развития или 2) наличие у 
пробанда специфичных клинических симптомов 
(нейросенсорная тугоухость, лентиконус, ретино-
патия), и критерии, подтверждающие диагноз: 
1) расслоение ГБМ или 2) выявление патогенной 
мутации в COL4A5 или двух патогенных мутаций 
в генах COL4A3, или COL4A4 [48]. Однако, учи-
тывая, что расслоение ГБМ появляется по мере 

прогрессирования нефропатии (как правило, на 
стадии протеинурии), не является специфичным 
признаком синдрома Альпорта и выявляется при 
других генетических синдромах (мутации в генах 
PAX2, MYH9) [49, 50], с одной стороны, а прогноз 
пациентов с синдромом Альпорта определяется 
сроками назначения нефропротективной тера-
пии независимо от характера мутации [51, 52], 
с другой стороны – генетическое исследование 
имеет первостепенное значение для подтверж-
дения диагноза и прогноза. Генетический анализ 
дает возможность: 1) рано установить диагноз и 
2) назначить нефропротективную терапию, 3) про-
гнозировать течение болезни, сроки развития 
почечной недостаточности, 4) определить риск 
развития анти-ГБМ нефрита в почечном транс-
плантате, 5) провести каскадное обследование 
членов семьи и 6) семейное генетическое кон-
сультирование, 7) определить возможность род-
ственного донорства. Поэтому в настоящее время 
пересмотрены критерии и алгоритм диагностики 
(табл.2 [53]) и ведения пациентов с СА, согласно 
которому «идеальное» обследование пациентов 
с изолированной гломерулярной гематурией и 
клинической картиной/семейным анамнезом, 
соответствующих синдрому Альпорта, должно 
начинаться с генетического исследования (рис. 3, 
Kashtan C.E., Gross O., 2021 [54] с модификацией).

Согласно Рекомендациям по ведению паци-
ентов с СА, всем пациентам при наличии про-
теинурии (белок мочи > 4 мг/м2/ч или > 0,2 мг/мг 
креатинина), а также пациентам группы высокого 
риска по развитию тПН при наличии альбумину-
рии показано назначение off-label ингибиторов 
ангиотензин-превращающего фермента или бло-
каторов рецепторов к ангиотензину II типа [55]. 
Результаты плацебо-контролируемого исследова-

Таблица 2 / Table 2  
Критерии диагностики синдрома Альпорта

Diagnostic criteria for Alport syndrome

Синдром Альпорта
критерии

Х-сцепленный Аутосомно-
рецессивный

Аутосомно-
доминантный

Дигенный

Первичные: подтверж-
денная патогенная му-
тация в гене

COL4A5 у пациента 
или  родственников

Два аллеля COL4A3 или  
COL4A4 у пациента

Гетерозиготная COL4A3 
или  COL4A4

COL4A3 и  COL4A4 (в трас-/
цисположении) или COL4A5 
и  COL4A3, или  COL4A4

В сочетании с 1 критерием и более из ниже перечисленных:

Вторичные • гематурия
• протеинурия (альбумин/креатинин мочи > 30 г/г)
• снижение рСКФ
• типичные морфологические изменения почечной ткани 

С возможным наличием следующих критериев, предполагающих диагноз:

Добавочные • высокотональная нейросенсорная тугоухость
• передний лентиконус хрусталика глаза
• «пунктирная» ретинопатия 
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ния «EARLY PROTECT» (n=20, катамнез 6 лет) 
по применению рамиприла (4,5–4,8 мг/м2/сут) у 
пациентов с СА с микрогематурией в сочетании 
или без альбуминурии показали относительную 
безопасность и эффективность терапии: снижение 
темпов прогрессирования, определяемое по пере-
ходу одной стадии нефропатии в другую, было 
отмечено у 40 % пациентов на фоне лечения [56]. 
Принимая во внимание полученные результаты и 
данные предшествующих ретроспективных и экс-
периментальных исследований [51, 52, 56, 57], а 
также неизбежное прогрессирование нефропатии 
при СА с ранним развитием тПН у пациентов 
мужского пола, в 2020 году рекомендации по на-
чалу нефропротективной терапии были пересмо-
трены (табл. 3, Kashtan C.E., Gross O., 2020 [54] 
c модификацией, дозы препаратов приведены в 
табл. 4 [55]). При ведении пациентов с СА важно 
обращать внимание на наличие модифицируемых 
факторов риска прогрессирования патологии почек. 
Известно, что частота артериальной гипертензии 
у детей и молодых взрослых с СА увеличивается с 

13,4 % на протеинурической стадии до 73 % на 3–4 
стадиях хронической болезни почек [51], поэтому 
важно выявлять и корригировать артериальную 
гипертензию. Рекомендуется поддерживать артери-
альное давление на уровне 50‰ по полу, возрасту 
и росту пациента. Низкое в пределах нормальных 
значений артериальное давление (<50‰ по полу, 
возрасту и росту пациента) может давать дополни-
тельный нефропротективный эффект у мальчиков 
с Х-сцепленным синдромом Альпорта [58]. С уче-
том риска развития экстраренальных проявлений 
в зависимости от возраста пациентов предложена 
также схема офтальмологического и аудиометри-
ческого обследования пациентов.

В настоящее время мы располагаем терапией, 
позволяющей лишь модифицировать течение 
болезни почек при синдроме Альпорта. Нако-
пленные за последние годы знания о механизмах 
прогрессирования нефропатии, создание экс-
периментальных моделей заболевания, наличие 
клинико-генетических корреляций подготовили 
фундамент для поиска новых методов лечения 

Рисунок 3. Алгоритм обследования пациентов с персистирующей гломерулярной гематурией [54]
Figure 3. An approach to diagnosis of patients with persistent glomerular hematuria  [54]

* Выбор метода генетического обследования определяется вероятностью наличия синдрома Альпорта. В случае высокого 
подозрения на синдром Альпорта исследуется таргетная панель генов COL4A3, COL4A4, COL4A5 методом высокопроизво-
дительного секвенирования (NGS). При слабом/умеренном подозрении на синдром Альпорта могут применяться широкая 
таргетная панель, включающая гены, ответственные за развитие фокально-сегментарного гломерулосклероза и поликистозной 
болезни почек, или полноэкзомное секвенирование. ** Рекомендуемые web сайты, в том числе содержащие информацию для 
пациентов и их семей: www.alportsyndrome.org, www.actionforalportscampaign.org, www.orpha.net, www.alport.de
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синдрома Альпорта, включая генную терапию, 
препараты с противовоспалительным (anti-micro 
RNA-21), антифибротическим (bardoxalone methyl) 
и другими механизмами действия [59–64].

Таким образом, учитывая достаточно высо-
кую распространенность в популяции, клинико-
генетический полиморфизм синдрома Альпорта, 
неблагоприятный прогноз пациентов при есте-
ственном течении болезни, необходимо направить 
наши усилия на раннюю диагностику заболевания 
с целью назначения нефропротективной терапии, 

способной замедлять темпы прогрессирования 
болезни почек. 

БИБЛИОГРАФИЧЕСКИЙ СПИСОК 
REFERENCES

1. Guthrie LG. Idiopathic or congenital, hereditary and 
family hematuria. Lancet 1992;1:1243–1246. doi: 10.1001/
jama.1902.02480220032009

2. Eason J, Smith GLM, Buchanan G. Hereditary and familial 
nephritis. Lancet 1924;2:639–646

3. Hurst AF. Hereditary familial congenital hemorrhagic ne-
phritis occurring in 16 individuals in three operations. Guy Hosp 
Rep 1923;73:368–370

Таблица 3 / Table 3  
Рекомендации по ведению пациентов с синдромом Альпорта [54]

Management of patients with Alport syndrome [54]

Вариант  синдрома Альпорта Х-сцепленный Аутосомно-
рецессивный

Аутосомно-
доминантныймальчики девочки

Медикаментозная терапия:

показания с момента диагностики, 
не ранее  12 мес

МА* с момента диагности-
ки, не ранее 12 мес

МА*

стартовая доза** 
рамиприл 1 мг/м2/сут

целевая доза 
рамиприл

не зависит от уровня МА, титруется в течение 3–4 мес
до 6 мг/м2/сут или до максимально переносимой  дозы

критерии эффективности белок/креатинин мочи < 1 мг/мг 
или белок мочи < 4 мг/м2/ч

аддитивная терапия при со-
хранении протеинурии

- блокаторы рецепторов ангиотензина II
- антагонисты альдостерона

Рекомендации по уровню артериального давления (АД) и образу жизни:

- АД на уровне 50‰ по полу, возрасту и росту 
- умеренное потребление мяса, соли в пищу
- индекс массы тела  < 25 кг/м2

- исключение курения
- избегать воздействия шума

Наблюдение

аудиометрия с 5–6 лет, ежегодно с 5–6 лет, ежегодно

при наличии протеинурии, задержке речевого развития или других признаках снижения слуха

офтальмоскопия в момент постановки диагноза,
при нарушении остроты зрения (далее ежегодно)

ежегодно у подростков с неблагопри-
ятными мутациями*** (лентиконус)

ежегодно у подрост-
ков (лентиконус)

* МА – микроальбуминурия: МА/креатинин мочи > 30 мг/г в повторных исследованиях на фоне полного здоровья; ** дозы дру-
гих препаратов рассчитываются по рамиприлу; *** мутации, приводящие к преждевременному прекращению синтеза белка.

Таблица 4 / Table 4  
Медикаментозная терапия пациентов с синдром Альпорта [55]
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Медикаментозный препарат Стартовая доза Максимальная доза
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телмисартан (х0,8 дозы лозартана) 10 мг/м2/сут 40 мг/м2/сут 

валсартан (х1,5 дозы лозартана) 18,75 мг/м2/сут 75 мг/м2/сут 

эперсартан (х12 доз лозартана) 150 мг/м2/сут 600 мг/м2/сут 
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