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АннотацияАннотация
Данная статья описывает клинический случай 28-летней женщины с длительной историей хронической анемии 

(наблюдение с 2017 г.), гепатоспленомегалии, мезентериальной лимфаденопатии и протеинурии, первоначально ди-
агностированной как хронический тубулоинтерстициальный нефрит, 2 стадия хронической болезни почек. В апреле 
2024 года пациентка была госпитализирована для уточнения диагноза: проведён ряд лабораторно-инструментальных 
исследований, в том числе нефробиопсия, выполненная с использованием стандартных методик, которая не выяви-
ла амилоидных отложений. В ноябре 2024 года, на основании повторной оценки ранее полученных нефробиоптатов 
с применением дополнительных методов окрашивания (иммунофлуоресценция и иммуногистохимия), обнаружены 
массивные амилоидные отложения, преимущественно состоящие из лизоцима, что позволило установить окончатель-
ный диагноз — генетически детерминированный лизоцимовый амилоидоз почек. Этот случай подчёркивает важность 
динамического наблюдения, повторного морфологического анализа при расхождении клинической и морфологиче-
ской картин и применения специализированных методов исследования для уточнения редких вариантов амилоидоза.

Ключевые слова: лизоцимовый амилоидоз; почки; редкое заболевание; комплексная диагностика; генетическая 
предрасположенность; протеинурия; иммуногистохимия

Для цитирования: Шорманов И. С., Жигалов С. А., Соловьёв А. С., Бажина О. В., Ганерт О. А. Наследственный 
амилоидоз с поражением почек как клиническая проблема: случай из практики. Пациентоориентированная медицина 
и фармация. 2025;3(1):37–41. https://doi.org/10.37489/2949-1924-0079. EDN: FRIMHH.

Поступила: 23.01.2025. В доработанном виде: 25.02.2025. Принята к печати: 27.02.2025. Опубликована: 
24.03.2025.

Hereditary amyloidosis with renal damage  
as a clinical problem: a case report

Igor S. Shormanov1, Sergey A. Zhigalov1, Andrey S. Solovyev1, Olga V. Bazhina1, Olga A. Ganert2

1 — Yaroslavl State Medical University, Yaroslavl, Russian Federation
2 — Yaroslavl region "Regional Clinical Hospital", Yaroslavl, Russian Federation

AbstractAbstract
This article describes a clinical case of a 28-year-old woman with a long history of chronic anemia (observed since 

2017), hepatosplenomegaly, mesenteric lymphadenopathy, and proteinuria, initially diagnosed as chronic tubulointerstitial 
nephritis with CKD Stage 2. In April 2024, the patient was hospitalized to clarify the diagnosis: a series of laboratory and 
instrumental studies were conducted, including a nephrobiopsy using standard methods, which did not reveal amyloid 
deposits. In November 2024, based on a re-evaluation of previously obtained nephrobiopsies using additional staining 
methods (Congo red staining, immunofluorescence, and immunohistochemistry), massive amyloid deposits were detected, 
predominantly consisting of lysozyme, which allowed establishing the final diagnosis — genetically determined lysozyme 
amyloidosis of the kidneys. This case underscores the importance of dynamic observation and repeated morphological 
analysis in cases of clinical discordance and the use of specialized research methods to clarify rare variants of amyloidosis.
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Введение / Introduction
Амилоидоз представляет собой группу забо-

леваний, характеризующихся патологическим от-
ложением белковых фибрилл в различных тканях 
и органах. Основное значение имеют системы клас-
сификации, основанные на белке-предшествен-
нике. Наиболее частыми вариантами амилоидоза 
выделяющие наиболее часто встречающиеся типы 
амилоидоза: AL (ассоциированный с отложением 
лёгких цепей иммуноглобулинов), AA (ассоцииро-
ванный с острофазным SAA белком) и ATTR (ами-
лоидоз, связанный с транстиретином) [1, 2]. Однако 
наряду с ними существуют ультраредкие генетиче-
ски обусловленные формы, одной из которых явля-
ется лизоцимовый амилоидоз.

Лизоцим — это белок, синтезируемый преиму-
щественно клетками макрофагов и печёночными 
клетками, обладающий антибактериальными свой-
ствами [3]. При лизоцимовом амилоидозе данный 
белок подвергается структурным изменениям, что 
приводит к образованию амилоидных фибрилл и их 
отложению в тканях. Клинически заболевание мо-
жет проявляться многообразием симптомов — от 
бессимптомного течения до выраженного пораже-
ния почек, печени, желудочно-кишечного тракта 
и лимфоидной системы [4]. Учитывая редкость дан-
ного состояния, диагностика зачастую представля-
ет собой значительную проблему для специали-
стов, поскольку клиническая картина может имити-
ровать более распространённые варианты почечной 
патологии, такие как хронический тубулоинтерсти-
циальный нефрит, хронический гломерулонефрит 
или системный амилоидоз.

Расширенное использование специализирован-
ных методов исследования — иммунофлуоресцен-
ции и иммуногистохимии — позволяет не только 
выявить амилоидные отложения, но и определить 
их первичный белковый состав (белок предше-
ственник). Это имеет важное значение, так как пра-
вильная идентификация типа амилоида определяет 
тактику дальнейшего наблюдения и лечения, а так-
же позволяет проводить генетическое консультиро-
вание членов семьи пациента [5]. В имеющейся ли-
тературе отмечается, что своевременное обнаруже-
ние лизоцимового амилоидоза может оказать суще-
ственное влияние на прогноз заболевания, несмотря 
на отсутствие специфической терапии, направлен-
ной непосредственно на амилоидный процесс [2, 4].

В данной статье представлен анализ клиниче-
ского случая, в котором повторное морфологиче-
ское консультирование сыграло решающую роль 
в установлении окончательного диагноза. Особое 
внимание уделено хронологии событий, начиная 
с первоначальных жалоб и обследований в апреле 
2024 года до повторной оценки микропрепаратов 
в ноябре 2024 года, что позволило подтвердить 

генетически детерминированный лизоцимовый 
амилоидоз. Такой подход подчёркивает важность 
динамического наблюдения и междисциплинарно-
го взаимодействия между нефрологами, гематоло-
гами, патологами (нефропатологами) для раннего 
выявления и корректной интерпретации редких па-
тологических процессов.

Описание случая / Case description
Пациентка А., 28 лет, проживающая в Ярослав-

ской области, с 2017 года находится под наблюдени-
ем нефролога по поводу мочевого синдрома и хро-
нической анемии. С 2022 года отмечалась гепато-
спленомегалия неясного генеза и мезентериальная 
лимфаденопатия, что потребовало консультации 
гематолога и ревматолога для исключения миело-
пролиферативных и аутоиммунных заболеваний. 
В анамнезе также зафиксированы хронический 
колит, гастрит и лёгкая железодефицитная анемия. 
При дообследовании исключены болезни Краббе, 
Помпе, Ниманна-Пика, Гоше, Фабри. Исключены 
миелопролиферативные заболевания (трепано-
биопсия костного мозга — без патологии). Выпол-
нено широкое иммуносерологическое исследова-
ние; исключены аутоиммунные заболевания печени 
и системные аутоиммунные заболевания. В период 
с 18.06.2024 по 25.06.2024 проходила стационарное 
лечение для проведения комплексного обследова-
ния в связи с выявленной протеинурией и подо-
зрением на хронический тубулоинтерстициальный 
нефрит со 2 стадией хронической болезни почек 
(СКФ = 61 мл/мин). При поступлении основными 
жалобами были повышение артериального давле-
ния (в одном из эпизодов до 198/140 мм рт. ст.), го-
ловные боли и слабости.

Лабораторные исследования выявили следую-
щие изменения (данные от 27.11.2024, актуальные 
для периода обследования):
• Протеинурия: 0,64 г/сут.
• Креатинин: 91–109 мкмоль/л.
• Общий белок сыворотки: 63–71 г/л.
• Биохимические показатели (АЛТ, АСТ, мочеви-

на, глюкоза) — в пределах нормы.
• С-реактивный белок (СРБ): 0,1 мг/л.
• Общий анализ крови: гемоглобин 109 г/л, лейко-

циты 10,6 ×109/л, СОЭ 2 мм/ч.

При инструментальном исследовании ультраз-
вуковое исследование органов брюшной полости 
выявило увеличение печени и селезёнки, неодно-
родность паренхимы почек с повышенной эхоген-
ностью, что подтверждало наличие хронического 
воспалительного процесса. Дополнительное ЭКГ 
и эхокардиографическое исследование не выя-
вили существенных кардиальных патологий, за 
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исключением умеренно выраженных изменений 
миокарда.

С целью уточнения диагноза была проведена 
нефробиопсия левой почки под УЗИ-контролем 
19.06.2024. В ходе процедуры получены два об-
разца ткани паренхимы нижнего сегмента левой 
почки. Первичное гистологическое исследование 
(25.06.2024) выявило морфологическую картину 
гидронефроза с белковыми цилиндрами в просве-
те канальцев и очаговым гломерулосклерозом. При 
этом отложений амилоида не обнаружено. Выстав-
лен клинический диагноз: Хронический тубуло-
интерстициальный нефрит. 2 стадия хронической 
болезни почек (СКФ = 61 мл/мин). Протеинурия. 
Гепатоспленомегалия неясного генеза. Мезентери-
альная лимфоаденопатия. Хронический колит. Хро-
нический гастрит. Хроническая анемия.

В связи с продолжающимся прогрессированием 
протеинурии и сохранением гепатоспленомегалии, 
было принято решение о повторном консультирова-
нии ранее полученного морфологического матери-
ала в лаборатории морфологических исследований 
СПКК ФГБУ «Национальный медико-хирургиче-
ский центр им. Н. И. Пирогова Минздрава России» 
(27.11.2024). На пересмотре микропрепаратов, 
выполненных по стандартным методикам окра-
шивания (гематоксилин-эозин, PAS, трихром по 
Массону, импрегнация солями серебра по Джонсу) 
и специальным методам (окрашивание Конго-крас-
ным с оценкой в поляризованном свете), выявлено 
следующее:

• Из 73 анализируемых клубочков в подавляю-
щем большинстве наблюдалось гигантское увели-
чение, при этом мезангиальное и субэндотелиаль-
ное пространство клубочков было тотально или 
субтотально замещено однородным амилоидным 
материалом.

• Амилоидные отложения демонстрировали яр-
кое яблочно-зеленоватое свечение в поляризован-
ном свете, что является характерной морфологи-
ческой особенностью при окрашивании по Конго 
красный.

• Иммунофлуоресцентное исследование не вы-
явило специфической экспрессии иммуноглобули-
нов или компонентов комплемента.

• Ключевым этапом стало проведение иммуно-
гистохимического исследования с применением 
антител к лизоциму, транстиретину, А-компоненту 
амилоида и DNAJB9. Результаты показали диффуз-
но выраженную экспрессию лизоцима (Lys+++), 
при отсутствии экспрессии остальных маркеров.

Таким образом, окончательный диагноз был 
установлен как лизоцимовый амилоидоз почек — 
генетически детерминированное заболевание, при 
котором амилоидные отложения состоят преиму-
щественно из лизоцима.

Обсуждение / Discussion
Лизоцимовый амилоидоз является одним из уль-

траредких видов амилоидоза, характеризующимся 
изменениями белковой структуры лизоцима, что 
приводит к его агрегации и отложению в тканях. 
В отличие от более распространённых форм (AL, 
AA, ATTR), диагностика данного заболевания тре-
бует не только классического гистологического ана-
лиза, но и применения специализированных мето-
дов окрашивания и иммуногистохимии [1, 5].

В рассматриваемом случае первоначальное ис-
следование нефробиоптата, проведённое в апреле 
2024 года, не выявило амилоидных отложений.

Повторная оценка микропрепаратов в ноябре 
2024 года, выполненная с применением расширен-
ного набора методов (включающих окрашивание 
Конго-красным и иммуногистохимическую диагно-
стику), позволила выявить массивные амилоидные 
отложения, характерные для лизоцимового амилои-
доза. Ярко выраженное яблочно-зеленоватое свече-
ние в поляризованном свете является патогномони-
ческим для амилоидных структур, что в сочетании 
с позитивной реакцией на лизоцим (Lys+++) и от-
рицательным результатом при оценке других белко-
вых маркеров позволяет установить окончательный 
диагноз. Морфологический диагноз: ALys-aмило-
идоз почек (Lysozyme) с массивным поражением 
и субтотальным замещением гломерулярного ап-
парата, с выраженным тубуло-интерстициальным 
депонированием; без тубуло-интерстициального 
фиброза и артериолосклероза.

Дифференциальная диагностика в данном слу-
чае включала исключение более распространён-
ных форм амилоидоза (AL, AA, ATTR) и фибрил-
лярного гломерулонефрита. Клинический фено-
тип пациентки — гепатоспленомегалия, наличие 
мезентериальной лимфаденопатии, хронический 
колит — соответствует описанным в литературе 
характеристикам лизоцимового амилоидоза [3]. 
Кроме того, генетически детерминированный ха-
рактер заболевания предполагает необходимость 
проведения генетического тестирования по гену 
LYZ и обследования членов семьи для выявления 
наследственной предрасположенности. Заключи-
тельный диагноз: Системный амилоидоз почек 
(ALys-амилоидоз), морфологически верифициро-
ванный (нефробиопсия от 19.06.2024) с поражени-
ем почек, печени, мезентериальных лимфатических 
узлов. Хроническая болезнь почек стадия 3 а А2. 
Артериальная гипертензия. Анемия.

Важным аспектом является то, что данное за-
болевание часто протекает с относительно медлен-
ной прогрессией, однако, вовлечение почек может 
приводить к развитию хронической почечной не-
достаточности. Ранняя диагностика имеет боль-
шое значение для оптимизации терапии, коррекции 
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диеты и организации регулярного наблюдения, что 
в перспективе может замедлить прогрессирование 
поражения органов. Междисциплинарный подход, 
включающий консультации нефролога, гематолога, 
терапевта и генетика, является необходимым усло-
вием для комплексного ведения пациентов с редки-
ми формами амилоидоза [2, 4].

Случай, представленный в данной статье, ил-
люстрирует сложности диагностики ультраредкого 
лизоцимового амилоидоза. Первоначальное иссле-
дование не выявило патологических изменений, 
характерных для амилоидоза, что могло привести 
к неправильной постановке диагноза. Повторное 
обследование с применением дополнительных ме-
тодов позволило скорректировать диагноз и, таким 
образом, определить тактику дальнейшего наблю-
дения и лечения. В литературе отмечается, что по-
добные случаи требуют повышенной бдительности 
со стороны специалистов, поскольку раннее выяв-
ление амилоидоза может существенно повлиять на 
прогноз заболевания [1, 5, 6].

Выводы / Conclusions
Клинический аспект. Данный случай демон-

стрирует, что лизоцимовый амилоидоз, несмотря 
на свою редкость, должен учитываться в дифферен-
циальной диагностике хронического тубулоинтер-
стициального нефрита и хронической болезнью по-
чек, особенно при наличии системных изменений 

(гепатоспленомегалия, лимфаденопатия, наруше-
ния желудочно-кишечного тракта).

Диагностический подход. Повторное морфоло-
гическое исследование с использованием специаль-
ных методов окрашивания (Конго-красное окраши-
вание, иммунофлуоресценция, иммуногистохимия) 
является ключевым для установления окончатель-
ного диагноза, если первоначальные исследования 
оказываются неинформативными.

Генетический аспект. Установление генети-
чески детерминированного характера заболевания 
требует проведения генетического тестирования по 
гену LYZ и обследования членов семьи для выявле-
ния наследственных форм амилоидоза.

Лечение и наблюдение. Организация междис-
циплинарного наблюдения (нефролог, терапевт, ге-
матолог, генетик) и коррекция терапии (диетическое 
лечение, применение медикаментозных и немедика-
ментозных методов нефропротекции) способствуют 
замедлению прогрессирования почечной дисфунк-
ции и улучшению качества жизни пациентки.

Таким образом, представленный случай подчёр-
кивает важность комплексного и динамического 
подхода к диагностике редких форм амилоидоза, 
необходимости повторного морфологического ис-
следования при клинической диссонансе и приме-
нения специализированных лабораторных методов 
для уточнения диагноза.
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