
АЛГОРИТМ ОБСЛЕДОВАНИЯ ПАЦИЕНТА С РАХИТОМ

Х-ГФР – Х-сцепленный доминантный 
гипофосфатемический рахит;
ФРФ23 – фактор роста фибробластов 23
ВДЗР – витамин D-зависимый рахит
КРФ – канальцевая реабсорбция фосфатов 
(международное обозначение

мКРФ/СКФ – отношение максимальной 
канальцевой реабсорбции фосфатов (мКРФ) к скорости 
клубочковой фильтрации (СКФ)
НМБ – низкомолекулярный белок

Haffner D, Leifheit-Nestler M, Grund A, Schnabel D. Rickets guidance: part I-diagnostic workup. Pediatr Nephrol. 2022 Sep;37(9):2013-2036. в модификации *Определение ФРФ23 не доступно в РФ

Рахит:
клинические признаки: деформации скелета, 
задержка роста, нарушение зубов (кариес, 
абсцессы, выпадение), мышечная слабость
высокая активность ЩФ крови
рентгенологические изменения (рентгенография 
костей кистей, голеней с захватом коленных 
суставов)

Фонд «Редкий случай» 
оказывает всестороннюю 
поддержку и помощь 
людям с наследственными 
формами рахита

Молекулярно-генетическое исследование при подозрении на наследственные формы рахита

УРОВЕНЬ КРФ, мКРФ/СКФ МОЧИ

 УРОВЕНЬ ФРФ23* В КРОВИ
УРОВЕНЬ 1,25(ОН)2D В КРОВИ
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ЭТАП 1

УЗИ почек – исключение нефрокальциноза
КЩС: исключение метаболического ацидоза 
(ХБП, ПТА)
Креатинин крови: исключение  стадий ХБП≥2
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крови
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Сокращения:

Са2+ – кальций ионизированный
Са общий – кальций общий
TmP/GFR (мКРФ/СКФ) – 
отношение максимальной 
канальцевой реабсорбции 
фосфатов к скорости клубочковой 
фильтрации 
ЩФ – щелочная фосфатаза
Ca/Cr – соотношение кальция 
к креатинину мочи из второй 
утренней порции мочи

Основные параметры:
Кровь: Са общ., Са2+, фосфор, щелочная фосфатаза, паратгормон, 
креатинин, бикарбонат, 25(ОН)D, 1,25(ОН)2D, при возможности – 
фактор роста фибробластов 23 (ФРФ23) 
Моча (разовая вторая утренняя порция): кальций, фосфор, креатинин
Моча (суточная ): кальций, глюкоза
Моча (разовая утренняя порция): рН мочи, глюкоза, аминокислоты,  
бета2-микроглобулин
Рентгенография лучезапястных суставов и коленных суставов 
в прямой проекции

Калькулятор расчёта индексов реабсорбции фосфатов 
(TRP (КРФ), TmP/GFR (мКРФ/СКФ))

Таблица 3. Референсные значения параметров, используемых для оценки биомаркеров рахита в крови и моче в зависимости от возраста и пола

Таблица 1. Витамин Д-зависимый рахит: лабораторная характеристика в зависимости от типов

Таблица 2. Гипофосфатемический рахит: лабораторная характеристика в зависимости от типов

Рисунок 1. Рентгенография кистей рук (А) 
и коленных суставов (Б)

Са2+, ммоль/л  
[1, 2]

Са общий, 
ммоль/л [1, 2]

Фосфор, ммоль/л 
[3]

TmP/GFR, ммоль/л 
(мКРФ/СКФ) [4] ЩФ, МЕ/л [5, 6] Ca/Cr, ммоль/ммоль (мг/

мг) [7, 8]
1,25 (OH)2D, пмоль/л 
(нг/л) [9, 10]

0-5 мес 1.22-1.40 2.17-2.82 1.54-2.50 0-5 мес 1.02-2.0 0-15 дней 90-273 0.1-<1 лет 0.09-2.2 (0.03-0.81) 0-< 1 лет 77-471 (31-188)

6-12 мес 1.20-1.40 2.17-2.75 1.54-2.15 6-11 мес 1.13-1.88 15-30 дней 134-518 1-<3 лет 0.07-1.5 (0.03-0.56) 0-< 3 лет 113-363 (45-145)

1-5 лет 1.22- 1.32 2.35-2.70 1.38-2.19 1-5 лет 1.05-1.78 1-< 10 лет 156-369 3-<5 лет 0.05-1.1 (0.02-0.41) 3-19 лет 108-246 (43-98)

6-12 лет 1.15-.132 2.35-2.57 1.33-1.92 6-12 лет 0.97-1.64 10-<13 лет 141-460 5-<7 лет 0.04-0.8 (0.01-.030) Взрослые 75-200 (30-80)

13-15 лет 1.21-1.30 2.20-2.55 1.02-1.79 13-15 лет 0.91-1.68 13-<15 лет Ж: 62-280 M: 127-517 7- <10 лет 0.04-0.7 (0.01-0.25)

16-19 лет 1.21-1.30 2.20-2.55 0.95-1.62 16-18 лет 0.84-1.23 15- <17 лет Ж: 54-128 M: 89-365 10- <14 лет 0.04-0.7 (0.01-0.24)

Взрослые 1.12-.132 2.15-2.58 0.84-1.45 Взрослые 0.84-1.23 17- <19 лет Ж: 48-95 M: 59-164 14- <18 лет 0.04-0.7 (0.01-0.24)

Взрослые Ж: 33-98 M: 43-115 Взрослые <057 (0.2)

Гипокальциемический рахит Ген Са 
крови Р крови ЩФ ФРФ23 TmP/GFR

(мКРФ/СКФ)
25(ОН)D 

крови
1,25 (ОН)2D  

крови ПТГ Ca/Cr  
мочи

Вит Д-зависимый рахит, тип 1А CYP27B1  N/    N/  N     

Вит Д-зависимый рахит, тип 1В CYP2R1  N/    N   вариабельно    

Вит Д-зависимый рахит, тип 2А VDR  N/    N/  N       

Вит Д-зависимый рахит, тип 2В HNRNPC  N/    N  N       

Вит Д-зависимый рахит, тип 3 CYP3A4      ?       

Гипофосфатемический рахит Ген Са 
крови Р крови ЩФ ФРФ23 TmP/GFR (мКРФ/СКФ) 1,25 (ОН)2D 

крови ПТГ Ca/Cr 
мочи

ФРФ23-зависимый ГФР
Х-сцепленный доминантный ГФР PHEX N     N/ N/ N
Аутосомно-доминантный ГФР FGF23 N     N/ N/ N
Аутосомно-рецессивный ГФР, тип 1-2 DMP1 ENPP1 N     N/ N/ N
ГФР с гиперпаратиреозом KLOTHO N     N/    N
ФРФ23-независимый ГФР
Наследственный ГР с гиперкальциурией SLC34A3 N   N/     

Гипофосфатемия с нефрокальцинозом/ 
остеопорозом SLC34A1 N   N/     

Синдром Фанкони
CLCN5, OCRL
CTNS, GALT, 

GLUT2, GATM и др.
N   N/  N/ N/  

А Б


