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Актуальность. Тубулопатии – это гетерогенная группа наследственных болезней, 
связанных с нарушением обмена электролитов, минералов, воды и органических веществ в 
канальцах с манифестацией в раннем детском возрасте. Актуальность проблемы не вызывает 
сомнения, так как многообразие клинической картины, отсутствие молекулярно-

генетического подтверждения вызывают сложности с постановкой диагноза и 
своевременным назначением терапии. 

Цель: представить характеристику тубулопатий у детей. 
Материалы и методы. Проведен ретроспективный анализ выписных эпикризов 48 

детей (24 мальчика (50%) и 24 девочки (50%)), в возрасте от 0 до 17 лет, находившихся на 
стационарном лечении в УЗ «2-ГДКБ» г. Минска за период с 2005 по 2018 гг. Представлена 
структура тубулопатий; установлен возраст манифестации и постановки диагноза; 
проанализированы сопутствующие заболевания; оценены основные лабораторные 
показатели. 

Результаты и их обсуждение. На момент манифестации в возрастной группе от 0 до 1 
года оказались 33 пациента, от 1 года до 5 лет – 12, старше 5 лет – 3. Средний возраст на 
момент манифестации – 1,3 года, на момент постановки – 3,2 года. Структура тубулопатий 
представлена следующим образом: фосфат-диабет 14 случаев (29,2%), почечно-тубулярный 
ацидоз – 9 (18,8%), нефрогенный несахарный диабет – 8 (16,7%), синдром де Тони-Дебре-

Фанкони – 5 (10,4%), нефронофтиз Фанкони – 3 (6,3%), почечная глюкозурия – 3 (6,3%), 
синдром Бартера – 3 (6,3%), болезнь Дента, почечный тип псевдогиперальдесторонизма и 
синдром Лиддла – по 1 (6%). Проанализировав родословные, предположен аутосомно-

рецессивный тип наследования в 44,3% случаев, Х-сцепленный рецессивный – в 33,5% и Х-

сцепленный доминантный – в 22,2%. На момент поступления были предъявлены жалобы: на 
деформации конечностей 20 (21,5%) пациентами; задержку роста – 9 (9,7%); дефицит массы 
тела – 12 (12,9%); полиурию, полидипсию и слабость – 30 (32,3%); рвоту – 7 (7,5%), 
изменения в общем анализе мочи и биохимическом анализе крови – 15 (16,1%). Средний 
уровень рН плазмы составил 7,39, у 4 пациентов наблюдался ацидоз, у 3 – алкалоз. Средний 
уровень фосфора в плазме 1,36 ммоль/л, кальция – 2,21 ммоль/л; креатинина – 56,7 мкмоль/л, 
мочевины – 6,7 ммоль/л; суточной протеинурии – 0,032 г/сутки, суточной экскреции фосфора 
– 11,59 ммоль/сутки. У 36 (75%) пациентов диагностированы сопутствующие заболевания: 
сердечно-сосудистой системы у 12 детей (33,3%) (вторичная артериальная гипертензия, 
пролапс митрального клапана, аномалии развития сердца); нервной системы - у 11 (30,6%) 
(ДЦП, задержка речевого развития, мышечная дистрофия); очаги хронической инфекции – у 
7 (19,4%) (кариес, хронический пульпит, внутриутробные инфекции); эндокринной системы - 
у 3 (8,3%); болезни кожи - у 2 (5,6%) (ихтиоз, атопический дерматит); синдром 
мальабсорбции – у 1 ребенка (2,8%). 

Выводы. 1) тубулопатиями в равной степени болеют девочки (50%) и мальчики (50%); 
2) от момента манифестации до постановки диагноза в среднем проходило 1,9 года; 3) в 
структуре тубулопатий преобладали пациенты с фосфат-диабетом (29,2%); 4) у 36 (75%) 
пациентов диагностированы сопутствующие заболевания, среди которых наиболее часто 
встречались изменения со стороны сердечно-сосудистой (33,3%) и нервной систем (30,6%). 

 

 

 

  


