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Âñòóï. Þâåí³ëüíèé íåôðîíîôò³ç Ôàíêîí³
º ãðóïîþ çàõâîðþâàíü ç ïîðóøåííÿì êîíöåíò-
ðàö³éíî¿ çäàòíîñò³ íèðêè òà ñõîæèìè êë³í³÷íè-
ìè ïðîÿâàìè, àëå ð³çíèìè ãåíåòè÷íèìè ïîðó-
øåííÿìè, ùî âåäå äî ðîçâèòêó õðîí³÷íî¿ íèð-
êîâî¿ íåäîñòàòíîñò³ [1, 2, 3].

Þâåí³ëüíèé íåôðîíîôò³ç ïîâ’ÿçàíèé ç
ïîðóøåíîþ áóäîâîþ ìåäóëÿðíî¿ ÷àñòèíè íèðêè
ó âèãëÿä³ ¿¿ ê³ñòîçíîãî ïåðåðîäæåííÿ (ìåäóëÿð-
íà ê³ñòîçíà õâîðîáà) [4, 5]. Çàõâîðþâàííÿ ìàº
ñïàäêîâèé õàðàêòåð òà ïåðåäàºòüñÿ â³ä áàòüê³â
äî äèòèíè çà àóòîñîìíî-ðåöåñèâíèì òèïîì. Îïè-
ñàí³ ñïîðàäè÷í³ âèïàäêè [6, 7, 8].

ßê ïîêàçóº íàçâà, óðàæåííÿ  íåôðîíà íî-
ñèòü ãåíåðàë³çîâàíèé õàðàêòåð. Íà äóìêó Ôàí-
êîí³, ñóòí³ñòü çàõâîðþâàííÿ çâîäèòüñÿ äî ïå-
ðåä÷àñíîãî çíîøóâàííÿ íåôðîíó [9]. Ïðèïóñêà-
þòü, ùî ïåðâèííèì º ãåíåòè÷íî îáóìîâëåíèé
äåôåêò ó ôåðìåíòàòèâíèõ ñèñòåìàõ äèñòàëüíèõ
êàíàëüö³â, ùî âåäå äî äåãåíåðàö³¿ ¿õ åï³òåë³þ òà
ô³áðîçó ³íòåðñòèö³ÿ. Äàë³ ïðîöåñ ïîøèðþºòüñÿ
íà âåñü íåôðîí. Ìîðôîëîã³÷í³ çì³íè â äèñòàëü-
íèõ êàíàëüöÿõ á³ëüø âèðàæåí³, í³æ ó ïðîêñè-
ìàëüíèõ. Çì³íè â êëóáî÷êàõ º âòîðèííèìè. Ó
ñóáêàïñóëÿðí³é ÷àñòèí³ ñïîñòåð³ãàºòüñÿ ðîçøè-
ðåííÿ êëóáî÷ê³â, à òàêîæ ê³ñòè ä³àìåòðîì 2–
8  ìì ó ä³ëÿíö³ çá³ðíèõ òðóáî÷îê, ó ïåòë³ Ãåíëº
òà ó äèñòàëüíèõ êàíàëüöÿõ, ÿê³ ìàþòü âòîðèííå
ïîõîäæåííÿ é ñóïðîâîäæóþòüñÿ ïîòîâùåííÿì
áàçàëüíî¿ ìåìáðàíè òà äåãåíåðàö³ºþ åï³òåë³þ
[10]. Õàðàêòåðíà â³äñóòí³ñòü â³äêëàäåííÿ ³ìóí-
íèõ êîìïëåêñ³â ó ãëîìåðóëÿðíîìó àïàðàò³.

Õâîðîáà ïðîÿâëÿºòüñÿ â äèòÿ÷îìó â³ö³.
Âñòàíîâëåííÿ êë³í³÷íîãî ä³àãíîçó μðóíòóºòüñÿ
íà òðüîõ ñèìòîìàòè÷íèõ îçíàêàõ: ³çîñòåíóð³ÿ òà
îñìîòè÷íå âèð³âíþâàííÿ (îñìîëÿðí³ñòü ïëàçìè
ñòàº ð³âíîþ îñìîëÿðíîñò³ ñå÷³), ïðîãðåñóþ÷à
ïîë³óð³ÿ, ïîë³äèïñ³ÿ [10, 11]. Àðòåð³àëüíèé òèñê
òðèâàëî çàëèøàºòüñÿ íîðìàëüíèì. Âèÿâëÿþòü
íåâåëèêó ïðîòå¿íóð³þ, ð³äøå ì³êðîãåìàòóð³þ. Äëÿ
ï³äòâåðäæåííÿ ä³àãíîçó ïîòð³áíî ïðîâåñòè óëü-
òðàçâóêîâå îáñòåæåííÿ íèðîê, ïðè ÿêîìó âèÿâ-

ëÿºòüñÿ âèòîí÷åííÿ êîðêîâîãî øàðó òà
çá³ëüøåííÿ ìîçêîâîãî çà ðàõóíîê ðîçâèòêó ê³ñò.

Ïî ì³ð³ ïðîãðåñóâàííÿ õâîðîáè ï³äâè-
ùóºòüñÿ ð³âåíü êðåàòèí³íó òà ñå÷îâèíè â êðîâ³,
ìîæå çíèæóâàòèñÿ øâèäê³ñòü êëóáî÷êîâî¿
ô³ëüòðàö³¿. Îäíàê ïðè ³ìóííîìó àíàë³ç³ íå âèçíà-
÷àºòüñÿ ñâ³ò³ííÿ êîìïëåêñ³â ³ìóíîãëîáóë³í³â íà
áàçàëüíèõ ìåìáðàíàõ êëóáî÷ê³â, ùî âèêëþ÷àº àóòî-
³ìóííó ïðèðîäó õâîðîáè. Ïðè ïðîãðåñóâàíí³ çà-
õâîðþâàííÿ ðîçâèâàþòüñÿ îñòåîäèñòðîô³ÿ òà ³íø³
îçíàêè âòîðèííîãî ã³ïåðïàðàò³ðåîçà.

Ïðîãíîç ïðè íåôðîíîôò³ç³ Ôàíêîí³ íå-
âò³øíèé, ðîçâèòîê õðîí³÷íî¿ íèðêîâî¿ íåäîñòàò-
íîñò³ íåìèíó÷èé. Áåç çàñòîñóâàííÿ ïðîãðàìíî¿
ä³àë³çíî¿ òåðàï³¿ òà ïåðåñàäêè íèðêè ñåðåäíÿ
òðèâàë³ñòü æèòòÿ õâîðèõ ç òàêîþ ïàòîëîã³ºþ ñòà-
íîâèòü 16–20 ðîê³â [12].

Ó çâ’ÿçêó ç ð³äê³ñí³ñòþ çàõâîðþâàííÿ
îïèñ³â éîãî âèïàäê³â ó íàóêîâ³é ë³òåðàòóð³ äî-
ñèòü íåáàãàòî. Íàâîäèìî âëàñíå ñïîñòåðåæåííÿ
íåôðîíîôò³çà Ôàíêîí³.

Êë³í³÷íå ñïîñòåðåæåííÿ. Õâîðèé ²., 14 ðîê³â,
ïåðåâåäåíèé äî â³ää³ëåííÿ òðàíñïëàíòàö³¿ íèð-
êè Õàðê³âñüêîãî îáëàñíîãî êë³í³÷íîãî öåíòðó
óðîëîã³¿ ³ íåôðîëîã³¿ ³ì.  Â. ².  Øàïîâàëà ç íå-
ôðîëîã³÷íîãî â³ää³ëåííÿ ì³ñüêî¿ äèòÿ÷î¿
êë³í³÷íî¿ ë³êàðí³ ¹ 16 ç ä³àãíîçîì: àíîìàë³ÿ
ðîçâèòêó íèðîê: äèñïëàç³ÿ íèðîê, õðîí³÷íà íèð-
êîâà íåäîñòàòí³ñòü IV ñò. äëÿ âèð³øåííÿ ïèòàí-
íÿ ùîäî ìîæëèâîñò³ ïðîâåäåííÿ íèðêîâîçàì³ñ-
íî¿ òåðàï³¿ ìåòîäîì òðàíñïëàíòàö³¿ íèðêè.

Ñêàðãè íà ìëÿâ³ñòü, ñîíëèâ³ñòü, øâèäêó ñòî-
ìëþâàí³ñòü, áîë³ â êîë³ííèõ ³ ãîì³ëêîâîñòîïíèõ
ñóãëîáàõ, ÷åðåç á³ëü ó ñóãëîáàõ – íàêóëüãóº ïðè
õîäüá³, ñóõ³ñòü øê³ðè, áë³ä³ñòü øê³ðíèõ ïîêðèâ³â,
çíèæåííÿ êîíöåíòðàö³¿ óâàãè, òðóäíîù³ â îñ-
âîºíí³ øê³ëüíî¿ ïðîãðàìè (ïîãàíî âñòèãàº, íå
õî÷å â÷èòèñÿ), çíèæåííÿ ãîñòðîòè çîðó – ì³îï³ÿ
ñëàáêîãî ñòóïåíÿ. Ç ðàííüîãî äèòèíñòâà –ïîãà-
íèé àïåòèò.

Àíàìíåç çàõâîðþâàííÿ: ìàìà ââàæàº äè-
òèíó õâîðîþ ³ç ñ³÷íÿ 2016 ðîêó, êîëè âèíèê
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á³ëü ó ñóãëîáàõ, ç’ÿâèëèñÿ ñèíö³ íà íîãàõ, ñòàâ
øâèäêî óòîìëþâàòèñÿ. Âèùåîïèñàí³ ñêàðãè çâ’ÿ-
çàëè ç òèì, ùî äèòèíà çàéìàëàñÿ òàíöÿìè ³ äî
êâ³òíÿ 2016 ðîêó äî ë³êàð³â íå çâåðòàëèñÿ.

Ó êâ³òí³ 2016 ðîêó ó çâ’ÿçêó ç àðòàëã³ÿìè
ãîñï³òàë³çîâàíèé äî äèòÿ÷îãî òðàâìàòîëîã³÷íî-
ãî â³ää³ëåííÿ, äå ïðè ðåíòãåíîãðàô³¿ âèÿâèëè
ïðîÿâè îñòåîõîíäðîïàò³¿ òà çàï³äîçðèëè õâîðî-
áó Øëÿòåðà òà õâîðîáó Øèíöà. Ïðè îáñòåæåíí³
âèÿâèëè çíèæåííÿ òðîìáîöèò³â äî 112*109/ë òà
ãåìîãëîá³íó äî 67 ã/ë, ó ñå÷³ á³ëîê 0,27 ã/ë. Äè-
òèíà áóëà íàïðàâëåíà äî ãåìàòîëîã³÷íîãî
â³ää³ëåííÿ ÌÄÊË  ¹ 16 ç ï³äîçðîþ íà ëåéêîç.
Ó â³ää³ëåíí³ âèÿâëåíå ï³äâèùåííÿ ð³âíÿ êðåà-
òèí³íó äî 500 ìêã/ë, ³ äèòèíà áóëà ïåðåâåäåíà
äî íåôðîëîã³÷íîãî â³ää³ëåííÿ, äå ïðè ïîäàëü-
øîìó îáñòåæåíí³ âèÿâëåíî: ð³âåíü ãåìîãëîá³íó
87–112 ã/ë, êðåàòèí³íó 467–620 ìêìîëü/ë, ïà-
ðàòãîðìîíó – 1170  ïã/ìë. Õâîðèé êîíñóëüòîâà-
íèé åíäîêðèíîëîãîì, ä³àãíîñòîâàíî äèôóç³éíèé
çîá I  ñò., âòîðèííèé ã³ïåðïàðàò³ðåîç.

Àíàìíåç æèòòÿ: ºäèíà äèòèíà â ðîäèí³.
Íàðîäèâñÿ â³ä I âàã³òíîñò³, ùî ïðîò³êàëà ç ÿâè-
ùàìè íåôðîïàò³¿ â äðóã³é ïîëîâèí³ âàã³òíîñò³
(íàáðÿêè, ï³äâèùåííÿ àðòåð³àëüíîãî òèñêó). Ïî-
ëîãè â òåðì³í³ 39 òèæí³â, ô³ç³îëîã³÷í³. Âàãà ïðè
íàðîäæåíí³ 4000,0 ã, çð³ñò 54 ñì, çà øêàëîþ Àï-
ãàð 9 áàë³â. Ç ïîëîãîâîãî áóäèíêó âèïèñàíèé íà
8-ìó äîáó. Ïåð³îä íîâîíàðîæäåíîñò³ ïðîò³êàâ
ãëàäêî. Äî 6 ì³ñÿö³â áóâ òðåìîð ðóê, ïåðåáóâàâ
ï³ä íàãëÿäîì íåâðîïàòîëîãà. Äî 4 ðîê³â áóâ íà
îáë³êó â êàðä³îëîãà ó çâ’ÿçêó ç â³äêðèòèì îâàëü-
íèì â³êíîì. Åòàïè ïñèõîìîòîðíîãî ðîçâèòêó
â³äïîâ³äíî äî â³êó. Íàâ÷àºòüñÿ ïîãàíî, íå ïðî-
ÿâëÿº ³íòåðåñó äî íàâ÷àííÿ.

Îá’ºêòèâíèé ñòàòóñ. Ñòàí ñåðåäíüî¿ âàæ-
êîñò³, ñâ³äîì³ñòü ÿñíà, àêòèâíèé. Âàãà 36 êã, ð³ñò
149 ñì, ñóõ³ñòü, áë³ä³ñòü, æîâòóøí³ñòü øê³ðè, ëåã-
êèé ã³ïåðòðèõîç â îáëàñò³ ñïèíè, øèðîêå îá-
ëè÷÷ÿ, ëåãêèé åêçîôòàëüì, ïðèðîñë³ ìî÷êè âóø-
íèõ ðàêîâèí, ñïèíêà íîñà ââ³ãíóòà, êîðîòêèé
ô³ëüòð, ä³àñòåìà, êîðîòêà øèÿ, ã³ïåðòåëîðèçì
ñîñê³â, õîëîäí³ êèñò³, ìàðìóðîâ³ñòü øê³ðè äîëîíü,
ãåïàòîìåãàë³ÿ (ïå÷³íêà+4). Ä³óðåç äî 2 ë íà äîáó.

Êë³í³êî-ãåíåàëîã³÷íèé àíàë³ç âèÿâèâ îá-
òÿæåí³ñòü ðîäîâîäó ïàòîëîã³ºþ íåôðîóð³íàðíî¿
ñèñòåìè: ó áàáóñ³ ïî ìàòåðèíñüê³é ë³í³¿ – àíã³î-
ì³îë³ïîìà íèðêè, ó ïðàä³äà ïî áàòüê³âñüê³é
ë³í³¿ – çðîùåíà íèðêà.

Ðåçóëüòàòè ïðîâåäåíèõ äîñë³äæåíü:
– á³îõ³ì³÷íèé àíàë³ç êðîâ³: ï³äâèùåí³ ïî-

êàçíèêè ACT – 35,25 Îä/ë (íîðìà 0-28). ÀËÒ –
50,39 Îä/ë (íîðìà 0–27), òðèãë³öåðèä³â –
2,89 ììîëü/ë (íîðìà 0,36–1,41). ñå÷îâî¿ êèñëî-
òè – 6,72 Îä/ë (íîðìà 2,83–5,95), ìàãí³þ –

1,51  ììîëü/ë (íîðìà 0,7–0,99), êðåàòèí³íó –
597,67 ìêìîëü/ë (íîðìà 44–88), ËÄÃ –
343,42 Îä/ë (íîðìà 0–290), àì³ëàçè – 120,4 Îä/ë
(íîðìà 0–90); ïîêàçíèêè çàë³çà, çàãàëüíîãî õî-
ëåñòåðèíó, ãëþêîçè, ñå÷îâèíè, êðåàòèíê³íàçè, çà-
ãàëüíîãî á³ë³ðóá³íó, çàãàëüíîãî á³ëêà â ìåæàõ ðå-
ôåðåíòíèõ çíà÷åíü;

– ëàêòàò: 1,26 ììîëü/ë (íîðìà);
– ãîìîöèñòå¿í: 9,34 ìêìîëü/ë (íîðìà äî 5);
– ì³êðîåëåìåíòè: çíèæåí³ ïîêàçíèêè

âì³ñòó êàëüö³þ – 1,78  ììîëü/ë (íîðìà 2,15–
2,51), ³îí³çîâàíîãî êàëüö³þ – 1,01 ììîëü/ë (íîð-
ìà 1,05–1,3), ìàãí³þ – 0,5  ììîëü/ë (íîðìà 0,58–
0,96), öèíêó – 8,17 ìêìîëü/ë (íîðìà 10,7–17,5),
ì³ä³ – 10,3  ìêìîëü/ë (íîðìà 11–22); êîíöåíò-
ðàö³ÿ çàë³çà, ôîñôîðà, íàòð³þ, êàë³þ, õëîðèä³â, ëóæ-
íî¿ ôîñôàòàçè – â ìåæàõ íîðìè;

– àì³àê: 34,36 ìêìîëü/ë (íîðìà 11–32);
– ôîë³ºâà êèñëîòà (â³òàì³í Â

9
) :

67,34 ììîëü/ë (íîðìà);
– ö³àíîêîáàëàì³í (â³òàì³í Â

12
) :

0,2 íìîëü/ë (íîðìà);
– ï³ðèäîêñèí (â³òàì³í Â

6
): 11,36 ììîëü/ë

(íîðìà 14,6–54,3);
– êîàãóëîãðàìà: ïðîòðîìá³íîâèé ÷àñ –

19 õâ. (íîðìà 13–17), ïðîòðîìá³íîâèé ³íäåêñ –
102,63% (íîðìà), òðîìá³íîâèé ÷àñ – 23 (íîðìà
15–18), àêòèâîâàíèé ÷àñòêîâèé òðîìáîïëàñòè-
íîâèé ÷àñ – 21 (íîðìà 30–40), ô³áðèí ïëàçìè –
2,22 ã/ë (íîðìà), ÌÍÎ – 0,97 (íîðìà);

– ï³ðóâàò (ï³ðîâèíîãðàäíà êèñëîòà):
88,14 ìêìîëü/ë (íîðìà);

– ÓÇÄ âíóòð³øí³õ îðãàí³â: ãåïàòîìåãàë³ÿ,
äèôóçíî-ðåàêòèâí³ çì³íè pancreas, ïàíêðåàòî-
ïàò³ÿ;

– ÓÇÄ íèðîê: íåôðîìåãàë³ÿ. Íå ìîæíà âèê-
ëþ÷èòè ïîë³ê³ñòîç íèðîê ³íôàíòèëüíîãî òèïó.
Äèôåðåíö³þâàòè ç íåôðîíîôò³çîì Ôàíêîí³,
ê³ñòîçíîþ äèñïëàç³ºþ íèðîê.

Ï³ñëÿ ïðîâåäåííÿ êîíñèë³óìó â ñêëàä³ íå-
ôðîëîã³â ³ òðàíñïëàíòîëîã³â áóëà ï³äòâåðäæåíà
íàÿâí³ñòü óðåì³÷íîãî ñèíäðîìó, àëå ïðè öüîìó
çâåðòàëà óâàãó íàÿâí³ñòü äèçðàô³÷íîãî ñòàòóñó,
òîìó áóëà çàïðîïîíîâàíà êîíñóëüòàö³ÿ â Õàðê³â-
ñüêîìó ñïåö³àë³çîâàíîìó ìåäèêî-ãåíåòè÷íîìó
öåíòð³.

Íà ï³äñòàâ³ ñêàðã, àíàìíåçó, äèíàì³êè ðîç-
âèòêó çàõâîðþâàííÿ, îñîáëèâîñòåé ôåíîòèïó,
äàíèõ êë³í³êî-ãåíåàëîã³÷íîãî àíàë³çó, ñîìàòè÷-
íîãî ñòàòóñó, äîäàòêîâèõ ìåòîä³â äîñë³äæåííÿ
âèñòàâëåíèé ä³àãíîç: õðîí³÷íà õâîðîáà íèðîê 
V ñò., ãëîìåðóëîíåôðèò, õðîí³÷íà íèðêîâà íåäî-
ñòàòí³ñòü IV  ñò.; ã³ïåðãîìîöèñòå³íåì³ÿ; ì³òîõîí-
äðèàëüíà äèñôóíêö³ÿ. Íå ìîæíà âèêëþ÷èòè íå-
ôðîíîôò³ç Ôàíêîí³. Âèÿâëåí³ ìåòàáîë³÷í³ ïîðó-
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øåííÿ ðîçö³íåí³ ÿê íåñïåöèô³÷í³ òà òàê³, ùî
â³äïîâ³äàþòü ñòóïåíþ õðîí³÷íî¿ íèðêîâî¿ íåäî-
ñòàòíîñò³.

Äëÿ âåðèô³êàö³¿ ä³àãíîçó ïðîâåäåíå ìîð-
ôîã³ñòîëîã³÷íå äîñë³äæåííÿ á³îïòàòó íèðêè, ÿêå
ïîêàçàëî ê³ñòîçíå ðîçøèðåííÿ çá³ðíèõ òðóáî-
÷îê òà êàíàëüö³â, ô³áðîç òà êðóãëîêë³òèííó
³íô³ëüòðàö³þ ñòðîìè, ïåðèãëîìåðóëÿðíèé ñêëå-
ðîç òà ã³àë³íîç êëóáî÷ê³â.

Ðåòåëüíèé àíàë³ç  àíàìíåñòè÷íèõ,
êë³í³÷íèõ, ëàáîðàòîðíèõ äàíèõ, ðåçóëüòàòè ïðî-
âåäåíî¿ íåôðîá³îïñ³¿ äàâ ï³äñòàâè ä³àãíîñòó-
âàòè ó äèòèíè ð³äê³ñíå çàõâîðþâàííÿ – íå-
ôðîíîôò³ç Ôàíêîí³.

Ïðèéíÿòî ð³øåííÿ, ùî äèòèí³ ïîêàçàíà
çàì³ñíà íèðêîâà òåðàï³ÿ ìåòîäîì òðàíñïëàíòàö³¿
íèðêè. Ïðè îáñòåæåíí³ ñóì³æíèõ ôàõ³âö³â ïðî-
òèïîêàçàíü äî îïåðàòèâíîãî âòðó÷àííÿ ³ ïðèéîìó
³ìóíîñóïðåñèâíèõ ïðåïàðàò³â íå âèÿâëåíî. ßê
äîíîð âèñòóïèâ ä³äóñü äèòèíè. Ïåðåõðåñíà ïðî-
áà ç ïîòåíö³éíèì äîíîðîì íåãàòèâíà.

Ïðîâåäåíî ñïîð³äíåíó òðàíñïëàíòàö³þ
íèðêè íà êëóáîâ³ ñóäèíè ë³âîðó÷.

Ïðîòîêîë îïåðàö³¿. Ï³ä åíäîòðàõåàëüíèì
íàðêîçîì ç ØÂË çä³éñíåíèé äîñòóï äî êëóáî-
âèõ ñóäèí ë³âîðó÷. Âèä³ëåíî çîâí³øíþ êëóáîâó
âåíó (ÇÊÂ) ³ âíóòð³øíþ êëóáîâó àðòåð³þ (ÂÊÀ),
îñòàííÿ äèñòàëüíî ë³ãîâàíà é ðîçñ³÷åíà, íà êóëü-
òþ íàêëàäåíèé ñóäèííèé çàòèñêà÷. Àëîíèðêà
îáðîáëåíà â ëîòêó, â³äìèòà ðîç÷èíîì êóñòàä³îëà
â îáñÿç³ 1 ë. Íèðêà ìàº îäíó àðòåð³þ (ÍÀ) ä³à-
ìåòðîì 7  ìì, äîâæèíîþ 3  ñì, îäíó âåíó (ÍÂ)
ä³àìåòðîì 1,0 ñì ³ äîâæèíîþ 3,5 ñì. Íàêëàäåí³
äâà àíàñòîìîçè «ê³íåöü ó á³ê» ÍÂ – ÇÊÂ, «ê³íåöü
ó ê³íåöü» ÍÀ – ÂÊÀ. Àíàñòîìîçè ãåðìåòè÷í³,
ñïðîìîæí³, ïðîõ³äí³. Àëîíèðêà âêëþ÷åíà â êðî-

âîòîê ïîñë³äîâíî – ñïî÷àòêó âåíà, ïîò³ì àðòåð³ÿ.
Íèðêà íàáóëà íîðìàëüíîãî òóðãîðó ³ êîëüîðó.
Ñå÷à ïî÷àëà âèä³ëÿòèñÿ ïðîòÿãîì 1  õâ. ï³ñëÿ ïåð-
ôóç³¿. ×àñ õîëîäîâî¿ ³øåì³¿ – 20 õâ., ÷àñ âòî-
ðèííî¿ òåïëîâî¿ ³øåì³¿ – 12 õâ. Âèä³ëåíî äíî
ñå÷îâîãî ì³õóðà, âçÿòî íà òðèìà÷³, ïðîâåäåíà íåî-
óðåòåðîöèñòîñòîì³ÿ çà Starls ç àíòèðåôëþêñíèì
çàõèñòîì. Àíàñòîìîç ãåðìåòè÷íèé, ñïðîìîæíèé.
Àëîíèðêà ïîêëàäåíà â ñôîðìîâàíå ëîæå. Íàêëà-
äåíèé ïîøàðîâèé øîâ íà ðàíè. Ðåçóëüòàò îïå-
ðàö³¿ – òðàíñïëàíòàò ôóíêö³îíóº.

Íà òðåòþ äîáó ï³ñëÿ îïåðàö³¿ ð³âåíü êðåà-
òèí³íó çíèçèâñÿ äî 87,6  ìêìîëü/ë. Ïàö³ºíò âè-
ïèñàíèé íà 7-ìó äîáó ï³ñëÿîïåðàö³éíîãî ïåð³î-
äó â çàäîâ³ëüíîìó ñòàí³. Ïðèçíà÷åíà ³ìóíîñóï-
ðåñèâíà òåðàï³ÿ  Íà ìîìåíò âèïèñêè íîðìàë³çó-
âàëèñÿ ïîêàçíèêè âèä³ëüíî¿ ôóíêö³¿ íèðîê,
â³äíîâèâñÿ äîáîâèé ä³óðåç äî 1,5 ë, ñòàá³ë³çóâà-
ëèñÿ öèôðè àðòåð³àëüíîãî òèñêó.

Âèñíîâêè

Íåôðîíîôò³ç Ôàíêîí³, òàê ñàìî ÿê ³ ³íø³
âàð³àíòè ìåäóëÿðíîãî ê³ñòîçà, ìîæå áóòè ïðè-
÷èíîþ ôîðìóâàííÿ õðîí³÷íî¿ íèðêîâî¿ íåäîñòàò-
íîñò³ óæå â äèòÿ÷îìó â³ö³. Îäíàê êîíöåíòðàö³ÿ
óâàãè ë³êàð³â íà ïàòîëîã³þ ç áîêó ³íøèõ îðãàí³â
çàòðèìóº âèçíà÷åííÿ ôóíêö³îíàëüíî¿ ñïðîìîæ-
íîñò³ íèðîê.

Ïðåäñòàâëåíå ñïîñòåðåæåííÿ ñâ³ä÷èòü ïðî
ìîæëèâ³ñòü ä³àãíîñòèêè íåôðîíîôò³çà Ôàíêîí³
òà åôåêòèâí³ñòü ïðîâåäåííÿ äîä³àë³çíî¿ òðàíñ-
ïëàíòàö³¿ íèðêè ó ïàö³ºíòà äèòÿ÷îãî â³êó.
Ñï³âðîá³òíèöòâî òðàíñïëàíòîëîã³â, íåôðîëîã³â ³
ãåíåòèê³â äîçâîëèëî ñï³ëüíèìè çóñèëëÿìè íà-
äàòè âèñîêîñïåö³àë³çîâàíó ìåäè÷íó äîïîìîãó ³
òèì ñàìèì çàáåçïå÷èòè ìåäèêî-ñîö³àëüíó ðåàá³-
ë³òàö³þ ³ ÿê³ñòü æèòòÿ äèòèíè.
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ÎÑÎÁÅÍÍÎÑÒÈ ÄÈÀÃÍÎÑÒÈÊÈ ÍÅ-
ÔÐÎÍÎÔÒÈÇÀ ÔÀÍÊÎÍÈ Ó ÏÀÖÈÅÍÒÀ Ñ
ÓÐÅÌÈ×ÅÑÊÈÌ ÑÈÍÄÐÎÌÎÌ, ÏÅÐÅÍÅÑ-
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ÏÎ×ÊÈ

Â.Í. Ëåñîâîé,  Í.Ì. Àíäîíüåâà,
Í.Í. Ïîëÿêîâ

Îïèñàíî êëèíè÷åñêîå íàáëþäåíèå ðåáåí-
êà ñ íåôðîíîôòèçîì Ôàíêîíè, äèàãíîñòèðîâàí-
íûì íà ñòàäèè òåðìèíàëüíîé õðîíè÷åñêîé ïî-
÷å÷íîé íåäîñòàòî÷íîñòè. Ïîçäíåå îáðàùåíèå çà
ìåäèöèíñêîé ïîìîùüþ, à òàêæå ïîëèìîðôèçì
ïðîÿâëåíèé òåðìèíàëüíîé óðåìèè çíà÷èòåëüíî
çàòðóäíèëè è çàìåäëèëè äèàãíîñòèêó íàðóøå-
íèÿ ôóíêöèè ïî÷åê. Ñîòðóäíè÷åñòâî íåôðîëî-
ãîâ, ãåíåòèêîâ, òðàíñïëàíòîëîãîâ äàëè âîçìîæ-
íîñòü äàæå ïðè çàïîçäàëîé äèàãíîñòèêå îêàçàòü
àäåêâàòíóþ ìåäèöèíñêóþ ïîìîùü. Ðîäñòâåííàÿ
òðàíñïëàíòàöèÿ ïî÷êè ñòàëà ìåòîäîì âûáîðà â
êîððåêöèè óðåìè÷åñêîãî ñèíäðîìà è îáåñïå÷è-
ëà ìåäèêî-ñîöèàëüíóþ ðåàáèëèòàöèþ ðåáåíêà
ñ íåôðîíîôòèçîì Ôàíêîíè.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: íåôðîíîôòèç Ôàíêîíè,
óðåìè÷åñêèé ñèíäðîì, òðàíñïëàíòàöèÿ ðîäñòâåí-
íîé ïî÷êè.

Summary

FEATURES OF DIAGNOSTICS OF
FANCONI’S NEPHRONOPHTHISIS AT THE
PATIENT WITH THE UREMIC SYNDROME
WHICH UNDERGONE RELATED KIDNEY
TRANSPLANTATION

V.M. Lisovyi, N.M. Andonieva,
M.M. Poliakov

Clinical observation of the child with
Fanconi’s nephronophthisis, diagnosed at end-stage
kidney disease is described. The late request for a
medical care, and also a polymorphism of displays
of terminal uremia considerably complicated and
slowed down diagnostics of dysfunction of kidneys.
Cooperation of nephrologists, geneticists,
transplantologists gave the chance even at overdue
diagnostics to provide an adequate medical care.
Related kidney transplantation became a choice
method in correction of an uremic syndrome and
provided medico-social rehabilitation of the child
with Fanconi’s nephronophthisis.

Keywords: Fanconi’s nephronophthisis, uremic
syndrome, related kidney transplantation
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