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Рахит  тəрізді аурулар - бұл тұқым 
қуалаушылық тубулопатиялардың тобы, 
клиникалық көрінісі рахит ауруының ерте 
кезеңдеріне ұқсайды, бірақ  D дəрумені 
жетіспеушілігімен байланысты емес, 
олардың жетекші синдромы - қаңқалық 
ауытқулар.



Біріншілік (тұқым қуалаушылық) тубулопатиялардың 
қалыптасуының патогенетикалық механизмдері келесі 

факторларға байланысты



Екінші тубулопатия





Дəрумен Д-тұрақты рахит.



Қандағы кальцийдің концентрациясы. қалыпты

Несптегі фосфор жоғарылаған

Несеп құрамындағы кальций қалыпты

Гипокалемия жоқ

Гипераминоацидурия жоқ

Кандағы фосфор концентрациясы. тез төмендеген



Дəрумен Д-тəуелді рахит.



Қандағы кальцийдің концентрациясы. төмендеген

Несптегі фосфор жоғарылаған

Несеп құрамындағы кальций қалыпты немесе жоғарылаған

Гипокалемия бар

Гипераминоацидурия бар

Кандағы фосфор концентрациясы. тез төмендеген,жиі өзгермеген



 Тони-Дебре-Фонкони ауруы.



Қандағы кальцийдің концентрациясы.  қалыпты немесе төмендеген

Несптегі фосфор жоғарылаған

Несеп құрамындағы кальций қалыпты немесе жоғарылаған

Гипокалемия бар

Гипераминоацидурия бар

Кандағы фосфор концентрациясы. төмендеген



Дəрумен Д-тəуелді рахит.



Қандағы кальцийдің концентрациясы.  төмендеген

Несптегі фосфор қалыпты немесе жоғарылаған

Несеп құрамындағы кальций жоғарылаған

Гипокалемия бар

Гипераминоацидурия жоқ

Кандағы фосфор концентрациясы. төмендеген



Диагностика.

•Отбасылық анамнез(сүйек жүйесі деформациясы 
мен аласа бойлы туысының болуы.)

•Клиникалық көрінісі(бойның өсуінің артта 
қалуы,2-4 жылдан соң сақталатын аяқтың О жəне Х 
тəрізді деформациясы.)

•Несептік синдром айқын.

•Бұлшықеттік гипотония.



Емі.

•Емдеуді педиатр  генетик пен нефрологпен бірге 
жүргізіледі.

•Жиі қан мен несепті биохимиялық бақылап отыру.

•Д дəрумені 30-50 мың МЕ/тəулігіне үзіліссіз 5 жыл.



Д гипревитаминозы.

Гипервитаминоз Д- көптеген ішкі 
органдарда гиперкальцемиямен жəне 
кальций тұздарын сүйемелдеумен бірге Д-
витаминді интоксикациялаудан туындаған 
патологиялық жағдай.





Клиникасы.

Баланың жағдай бірден нашарлаған.
Шөлдейді,жиі құсады,дене массасы бірден төмендейді,
сусыздану  дамиды, іш қату байқалады.Кейде естен 
тану болады,тоникалық-клоникалық тырысулар болуы 
мүмкін.Бала тітіркенгіш,ұйқысы нашар,əлсіз,
буындарында ауырсыну қосылады,ақырындап 
дистрофия басталады,үлкен еңбектің уақытынан 
бұрын жабылады,жүрек-тамыр жүйесінде жəне несеп 
шығару жағынан озгерістер болады.



Зертханалық зерттеулер.

•Қан мен несепте кальций мен фосфордың концентрациясы жоғарылауы.

•Кальцитониннің концентрациясының жоғарылауы.

•ППТ деңгейінің төмендеуі.



Емі.

•Д дəрумені тоқтатылады.

•А жəне Е дəрумендері.

•Инфузионды терапиядиуретиктермен(фуросемид).

•Ауыр жағдайда преднизалон.


