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Аннотация. Фосфат-диабет относится к редким (орфанным) наследственным заболеваниям. Фос-

фат-диабет заболевание, связанное с дефектом реабсорбции фосфатов в проксимальных канальцах. На 

настоящее время известно, как минимум, о пяти генах, дефект которых приводит к данному типу нару-

шений обмена. У пациентов унаследовавших дефектные гены это проявляется фосфатурией, гипофосфа-

темией и выраженными рахитическими изменениями, резистентными к обычным дозам витамина D. 

Данная генетическая патология обычно проявляется в семейной форме, все дети в таких семьях находят-

ся под пристальным вниманием врачей, и при выявлении дефицита фосфора, им сразу назначается за-

местительная террапия. Фосфат-диабет редкая патология, при отсутствии лечения, еще в детском возрас-

те приводящая к инвалидности или даже к летальному исходу. В сообщении представлен случай клини-

ческого наблюдения взрослого пациента страдающего гипофосфатемическим рахитом, с младенчества 

получающего заместительную терапию, тем не менее, страдающего многочисленными патологическими 

переломами.  

Ключевые слова: фосфат-диабет, гипофосфатемический рахит, переломы, патологические, на-

рушения обмена фосфора, медицинская реабилитация, ложный сустав, накостный остеосинтез. 
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Abstract. Phosphate diabetes belongs to rare (orphan) hereditary diseases. Phosphate diabetes is a disease 

associated with disorders of phosphate reabsorption in proximal tubules. Currently, we know at least five genes 

whose defects lead to this type of metabolic diseases. In patients who inherited defective genes it is manifested in 

phosphaturia, hypophosphatemia and pronounced rachitic changes which are resistant to regular amounts of vit-

amin D. This genetic pathology is usually manifested in family forms which means that all children in such 

families are under the attention of physicians and in case phosphorus deficiency is revealed, replacement therapy 

is immediately prescribed to them. Phosphate diabetes is a rare pathology which, at lack of treatment, leads to 

disability and even to mortality as early as in childhood. The report presents the case of clinical follow-up of an 

adult patient with hypophosphatemic rickets who has been receiving replacement therapy since infancy and still 

suffering from numerous pathologic fractures.  

Keywords: phosphate diabetes, hypophosphatemic rickets, fractures, pathological disorders of phosphate 

metabolism, medical rehabilitation, false joint (pseudoarthrosis), extramedullary osteosynthesis. 

 

Введение. Орфанные заболевания – редкие патологии, обнаруживаемые с небольшой частотой, 

прогрессирующие, угрожающие жизни, которые при отсутствии корректного и своевременного лечения 

могут приводить к летальному исходу или стойкой инвалидности. Критерием, определяющим принад-

лежность заболевания к данной группе, служит ее распространенность. В Евросоюзе не более 1 случая на 

2 тыс. человек. В США – не более 1:1250, в России к ним относят заболевания с частотой встречаемости 

не более 1:10000 в популяции).  

Фосфат-диабет относится к редким (орфанным) наследственным заболеваниям. Фосфат-диабет 

(гипофосфатемический рахит) принято относить к наследственным (первичным) моносимптомным тубу-

лопатиям с проксимальной локализацией транспортного дефекта. Заболевание связано с дефектом реаб-

сорбции фосфатов в проксимальных канальцах почек. Самой распространенной считается Х-сцепленная 

https://elibrary.ru/frmfxi


ВЕСТНИК НОВЫХ МЕДИЦИНСКИХ ТЕХНОЛОГИЙ. Электронное издание – 2023 – N 6 

JOURNAL OF NEW MEDICAL TECHNOLOGIES, eEdition – 2023 – N 6 
 

доминантная форма (ген PHEX, мутация локализуется в локусе Хр22.1). Этот дефект встречается с час-

тотой 1:20000 - 1:50000 живых новорождённых. Остальные формы встречаются гораздо реже и их часто-

та достоверно не известна[1].  

По способу наследования отец в 100% случаев передаст заболевание дочерям, все сыновья будут 

здоровы; мать имеет 50% вероятность передать заболевание ребёнку любого пола. При этой форме мута-

ции в гене фосфат-регулирующей гомологичной эндопептидазы в локусе Хр22.1 (PHEX), приводят к на-

рушению ферментных систем, осуществляющих протеолиз факторов роста фибробластов-23 (FGF23). 

Сроки манифестации заболевания 6–18 месяцев, после того как ребенок начинает вставать. В процессе 

жизни проявляется задержка роста, общий остеопороз. К настоящему времени описано более 170 мута-

ций гена PHEX (миссенс, нонсенс, делеции, сплайс-сайт мутации), но генотип-фенотипические корреля-

ции не прослеживаются [3, 4].  

Кодирование гипофосфатемическиго рахита по МКБ-10 [2]:  

Нарушения, развивающиеся в результате дисфункции почечных канальцев (N25) 

N25.0 – Почечная остеодистрофия 

N25.1 – Нефрогенный несахарный диабет 

N25.8 – Другие нарушения, обусловленные дисфункцией почечных канальцев 

N25.9 – Нарушение функции почечных канальцев уточненное 

Материалы и методы исследования. В ТГКБСМП им. Д.Я. Ваныкина обратился пациент с жа-

лобами на боли в левом бедре при ходьбе, нарушении функции ходьбы.  

Согласно данным медицинской документации и словам пациента: мать пациента страдала фосфат-

диабетом. Была многократно прооперирована по поводу деформации костей и патологических перело-

мов. Дебют заболевания у пациента 10.12.1983 небольшая варусная деформация бедренных костей. В 

1984 г. в Московском НИИ педиатрии установлен клинический диагноз: фосфат-диабет, О-образное ис-

кривление ног, гипофосфатемия, снижение реобсорбции фосфатов в почках. Рекомендована постоянная 

заместительная терапия. С 1984 г. по 1998 г. находился на лечении в Московском НИИ педиатрии, 

НИИТО г. Кургана, Гулькевичской ЦРБ в связи с постоянными рецидивами деформаций. В течение это-

го периода многократно выполнялись оперативные вмешательства: корригирующие остеотомии бедер, 

костей голени, внеочаговый чрескостный компрессионно-дистракционный остеосинтез по Илизарову с 

коррекцией деформация и удлинением конечностей. В 2006 году в ТОКБ по поводу патологического 

перелома правой бедренной кости выполнен накостный остеосинтез титановой пластиной (рис. 1).  

 

 
 

Рис. 1.  Рентгенограмма правой бедренной кости, оперированной по поводу патологического перелома 

 

С 2011 года пациент отмечает прогрессирование болевого синдрома в левом бедре, на контроль-

ных рентгенограммах левой бедренной кости характерные этапы формирования ложного сустава (рис. 2 

а-в). 
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(а)                     (б)                  (в) 

Рис. 2. Рентгенограммы, иллюстрирующие этапы формирования ложного сустава левой бедренной кости 

(«а» – 2011год, «б» – 2016 год, «в» – 2023 год) 

 

При поступлении выполнен клинический осмотр: возраст 40 лет, рост 152 см, вес 68 кг. Локаль-

ный статус: передвигается с опорой на костыли, щадя левую нижнюю конечность. Походка неправиль-

ная, «утиная». Визуально варусная деформация обоих бедер, голеней. Левая нижняя конечность укоро-

чена на 1,5 см. Послеоперационные рубцы без особенностей. Пальпаторно в области верхней трети лево-

го бедра, по наружной поверхности, умеренная болезненность. Патологической подвижности не выяв-

ленно. Выполнены лабораторные исследования:  

Общий анализ крови, общий анализ мочи: без патологии.  

Анализ крови на витамин D, суммарный (кальциферол): 10,0 нг/мл.  

Анализ крови на кальций: 2,54 ммоль/л.  

Анализ крови на фосфор: 0,74 ммоль/л.  

Анализ крови на тиреотропный гормон: 1,45 мкМЕ/мл.  

Прочие показатели биохимического анализа крови: без патологии.  

Пациентом предоставлены данные четырех ультразвуковых денситометрий: Т-индекс в красной 

зоне, что соответствует системному остеопорозу. 

 

 
 

Рис. 3. Рентгенограмма левой бедренной кости после выполнения оперативного вмешательства 

 

Семейный анамнез, анамнез жизни и заболевания, физикальное, лабораторное и инструментальное 

обследование пациента позволило диагностировать: фосфат-диабет, вторичный остеопороз на фоне на-
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рушения реабсорбции фосфатов и гипофосфатэмии с множественными патологическими переломами, 

формирующийся ложный сустав в/3 диафиза левой бедренной кости, О-образная деформация нижних 

конечностей. 
В составе комплексного лечения, учитывая характер происходящего патологического процесса и 

возраст пациента, был выбран метод накостного остеосинтеза титановой пластиной с предварительной 

декортикацией, рассверливанием костномозгового канала и костной аутопластикой (рис. 3). 

В раннем послеоперационном периоде осложнений не отмечено. Болевой синдром купированме-

дикаезно. После выполнения оперативного вмешательства проведено реабилитационное, физиотерапев-

тическое лечение, пациент активизирован, научился самостоятельно передвигаться с дополнительной 

опорой на костыли. Выполнялась профилактика венозных тромбоэмболических осложнений. Послеопе-

рационная рана зажила первичным натяжением, швы удалены на 14 сутки. Послеоперационный рубец 

состоятельный.  

С учетом угрозы возникновения ложных суставов и патологических переломов, выполнена кор-

рекция заместительной терапии, ранее получаемой пациентом: дозу колекальциферола увеличить с 4000 

до 7000 МЕ/сутки, альфакальцидиола до 2 мкг/сутки; назначить «Кальцемин-Адванс» 1 т. 2 р/д, «Остео-

генон» 830 мг 2 т. 2 р/д.  

При выписке рекомендовано: передвижение при помощи костылей, без опоры на оперированную 

нижнюю конечность; продолжить занятия лечебной физкультурой, проводить профилактику венозных 

тромбоэмболических осложнений. Назначена контрольная явка к лечащему врачу через 3 месяца после 

операции, проведение иструментальных исследований: контрольная рентгенография левой бедренной 

кости, анализ крови на общий кальций, ионизированный кальций, фосфор, щелочную фосфотазу, пара-

тгормон, остеокальцин, бетакросслапс; суточный анализ мочи на кальций, фосфор, креатинин, уровень 

25-ОН витамина D.  

В результате своевременно проведенного лечения удалось ликвидировать формирующийся лож-

ный сустав на ранних стадиях. Открытая техника оперативного вмешательства применяется для удале-

ния измененных участков костной ткани, заполнения дефекта костным аутотрансплантатом. Данный ме-

тод лечения повышает эффективность выполнения остеосинтеза, повышает вероятность благоприятного 

исхода комплексного лечения фосфат-диабета. Пациент удовлетворен результатом лечения. 

Выводы:  

1. Из-за крайне низкой частоты встречаемости сбор статистики при орфанных заболеваниях пред-

ставляет собой значительные трудности, что и наблюдается в данном конкретном случае: полноценно 

скорректировать заместительную терапию удается эмперическим путем.  

2. Постоянное наблюдение за состоянием пациента позволило выявить и вовремя скорректировать 

хирургическим путем возникшие осложнения: ложные суставы, патологические переломы.  

3. Фосфат-диабет – орфанное заболевание, нуждающееся в постоянном приеме корригирующих 

лекарственных препаратов и динамическом диспансерном, пожизненном наблюдении со своевременной 

коррекцией не только лекарственной терапии, но и возникающей хирургической патологией. Только та-

кая тактика позволяет обеспечить приемлемое качество жизни пациенту и вовремя скорректировать воз-

никающие хирургические осложнения.  

4. Рассматриваемый метод комплексного лечения может эффективно использоваться с целью кор-

рекции осложнений, возникающих на фоне фосфат-диабета с учетом возраста пациентов. 
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