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На сегодняшний день наследственные и врож-
денные заболевания почек являются одной из ве-
дущих причин инвалидизации детей и взрослых 
[1–3]. Более чем у 70 % пациентов хроническая 
почечная недостаточность (ХПН) обусловлена 
именно этой группой заболеваний [4]. Актуаль-
ность диагностики и активного наблюдения за 
врожденными и наследственными заболеваниями 
в нефрологии обусловлена потенциальным раз-
витием хронического заболевания почек (ХЗП) с 
формированием хронической почечной недоста-
точности [3, 5, 6]. 

По данным статистики, более 50 % детей и 
15 % взрослых получают заместительную почеч-
ную терапию в связи с ХПН, развившейся на фоне 
наследственно детерминированных заболева-
ний почек [7, 8]. Последние встречаются гораздо 
чаще, чем обычно представляется. Это связано с 
недостаточной осведомленностью практических 
врачей с клиническими проявлениями наслед-
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ственных заболеваний и немногочисленностью 
эпидемиологических исследований, посвященных 
данному вопросу, поздней диагностикой [4, 6].

В зависимости от структуры поражений на-
следственные и врожденные заболевания прояв-
ляются на органном уровне (как аномалии почек 
и органов мочевой системы), тканевом (как по-
чечные дисплазии), клеточном (как тубулопатии), 
хромосомном (аномалии аутосом и половых хро-
мосом) как наследственные заболевания в класси-
ческом понимании и на генном уровне как редкие 
синдромы [9–11].

В свою очередь, наследственные нефропатии — 
заболевания почек, развитие которых связано с 
мутациями одного или нескольких генов, переда-
ющихся по наследству [4, 12, 13].

Выделяют следующие группы генетических бо-
лезней почек:

1. Моногенно-наследуемые — поломка одного 
гена, проявление мутации не связано с влиянием 
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факторов внешней среды. Выделяют 3 типа на-
следования нефропатий: аутосомно-доминант-
ные (почечная глюкозурия, некоторые варианты 
синдрома Альпорта), аутосомно-рецессивные 
(цистинурия, болезнь де Тони — Дебре — Фан-
кони, синдром Барттера, первичная оксалурия), 
сцепленные с полом нефропатии (гипофосфате-
мический рахит, классические формы синдрома 
Альпорта, несахарный диабет).

2. Полигенно наследуемые нефропатии — по-
ломка нескольких генов, проявляющаяся при не-
благоприятном воздействии внешней среды. К 
ним относятся дисметаболические нефропатии, 
связанные с патологией триптофанового обмена, 
пуринов, обмена щавелевой кислоты и др. По-
следние развиваются при неправильном питании, 
длительном ограничении жидкости, поступающей 
в организм, повторных инфекционных заболева-
ниях, токсических, аллергических воздействиях. 

3. Заболевания, при которых этиологически-
ми факторами являются внешние воздействия 
(микробы, вирусы, токсины), но реализация их 
воздействия происходит у индивидуумов с генети-
ческой предрасположенностью к болезням почек. 
Так, развитие гломерулонефрита у члена семьи, в 
которой имеются другие родственники с иммуно-
дефицитными состояниями, может быть расцене-
но как развитие патологии при наличии генетиче-
ской предрасположенности.

Генетические заболевания почек проявляются в 
раннем возрасте, нередко комбинируются с порока-
ми других органов, а для некоторых вариантов па-
тологии (дисплазия почек, тубулопатии, почечный 
амилоидоз) характерно формирование почечной 
недостаточности уже в детском возрасте [10, 14].

Особую группу заболеваний почек составляют 
нефро- и уропатии, развивающиеся при хромо-
сомных болезнях, связанных с хромосомной или 
геномной мутацией [3, 6]. 

Акроренальный синдром — редко встречающий-
ся дефект развития конечностей в сочетании с 
аномалией почек. Аномалии костей конечностей 
носят двусторонний характер, с расщеплением ки-
стей или ступней (эктродактилии), в более редких 
случаях наблюдаются дефекты лучевой и локтевой, 
а также большеберцовой и малоберцовой костей. 
Аномалии почек чаще включают агенезию, поли-
кистоз. Клиническая картина часто дополняется 
патологией полости рта и нижней челюсти, трахеи 
и бронхов. Распространенность составляет 1 слу-
чай на 1 000 000, тип наследования аутосомно-ре-
цессивный [15, 16]. В литературе описано около 20 
пациентов с подобным синдромом.

Для иллюстрации вышеизложенного приводим 
собственное клиническое наблюдение.

Ребенок Б., 11 лет, мужского пола, поступил в 
многопрофильный стационар ОДКБ с жалобами 
на многократную рвоту, резкую вялость, затормо-
женность, снижение массы тела, сонливость, сни-
жение диуреза. Указанные жалобы, со слов родите-

лей, появились через 3 недели после погрешности 
в диете. За медицинской помощью не обращались, 
лечились на дому. Через неделю от начала заболе-
вания появились пастозность нижних конечно-
стей, отеки на лице, шее. В течение последующих 
двух недель нарастала вялость, отмечалось сниже-
ние аппетита, появились многократная рвота, го-
ловные боли. Ребенок госпитализирован в отделе-
ние многопрофильного детского стационара.

Анамнез жизни: мальчик от 4-й нормально про-
текавшей беременности, 4-х срочных родов в сро-
ке гестации 39–40 недель. Родился с массой тела 
3000 г, закричал сразу, на грудном вскармливании 
до 2 лет. Начал ходить с двухлетнего возраста, что 
было обусловлено аномалией строения нижних 
конечностей. На первом году жизни при прове-
дении ультразвукового исследования (УЗИ) было 
обнаружено уменьшение почек в размерах, однако 
в дальнейшем ребенок не наблюдался у нефроло-
га, УЗИ не проводилось, на диспансерном учете не 
состоял в связи с желанием родителей. Семейный 
анамнез отягощен: первый ребенок умер на вторые 
сутки жизни, диагноз «множественные врожден-
ные пороки развития (патология верхних и ниж-
них конечностей, патология почек)». Два брата 
(16 и 19 лет) здоровы. Родители на диспансерном 
учете у специалистов не состоят. Аллергический 
анамнез у данного пациента отягощен, отмечается 
пищевая аллергия.

При поступлении состояние тяжелое. Сознание 
сомнолентное, продуктивному контакту не досту-
пен; бледность, иктеричность, сухость кожных 
покровов и слизистых оболочек. Физическое раз-
витие дисгармоничное, ниже среднего по массе. 
Выражены отеки на лице, животе, бедрах, нижних 
конечностях. Имеет место эктродактилия верхних 
и нижних конечностей. Грудная клетка обычной 
формы, обе ее половины одинаково задейство-
ваны в акте дыхания. Умеренный S-образный 
сколиоз грудного отдела позвоночника. Частота 
дыхания — 28 в 1 мин, тип дыхания смешанный. 
При перкуссии легких выявлено укорочение ле-
гочного звука в базальных отделах. Аускультатив-
но дыхание ослаблено, справа выслушиваются 
мелкопузырчатые влажные хрипы. Тоны сердца 
приглушены, определяется мягкий систолический 
шум в точке Боткина — Эрба. Пульс 102 уд/мин, 
ритмичный. Артериальное давление — 140/100 мм 
рт.ст. Язык обложен белым налетом, сухой. Живот 
активно участвует в акте дыхания. При пальпации 
живот мягкий, безболезненный. Печень на 6 см 
выступает из-под края реберной дуги, плотная. 
Селезенка не увеличена. Реакция зрачков содру-
жественная; чувствительность сохранена. Сухо-
жильные глубокие рефлексы симметричные.

Данные лабораторного исследования 
В клиническом анализе крови: Нb — 91 г/л, 

эр. — 3,5 × 1012/л, ЦП — 0,9, лейкоциты — 
9,0 × 109/л, эозинофилы — 1 %, палочкоядер-
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ные нейтрофилы — 1 %, сегментоядерные 
нейтрофилы — 90 %, лимфоциты — 6 %, моно-
циты — 2 %, скорость оседания эритроцитов —  
48 мм/ч.

В клиническом анализе мочи: количество — 
50,0 мл, цвет — светло-желтый, прозрачность — 
слабомутная, рН — слабокислый, относительная 
плотность — 1,011, белок — 7,65 г/л, лейкоциты — 
20–25 в п/з, эритроциты измененные — 4–6 в п/з, 
слизь — много, бактерии — нет.

При биохимическом исследовании крови: 
общий белок — 51 г/л, А/Г = 0,9, холестерин — 
5,2 ммоль/л, фосфор — 1,8 ммоль/л, кальций — 
1,8 ммоль/л, ферритин — 90 нг/мл (целевое зна-
чение при ХПН — более 100 нг/мл); уровень 
азотистых шлаков: креатинин — 0,947 ммоль/л 
(норма — 0,027–0,062 ммоль/л), мочевина — 
91,0 ммоль/л (норма — 1,8–6,4 ммоль/л), скорость 
клубочковой фильтрации — 8 мл/мин.

Данные допплерографии почек представлены в 
табл. 1.

Заключение: уменьшение линейных размеров 
почек, почки неправильной формы с неровными 
контурами, корково-мозговая дифференциация 
отсутствует. Кровоток в почках не определяется. 

Электрокардиография: синусовая тахикардия, 
частота сердечных сокращений 103 в 1 мин. Воль-
таж умеренно снижен. Нарушения реполяризации 
по задней стенке левого желудочка.

Допплер-эхокардиография: диастолическая 
длина левого желудочка = 40,5 мм, систоличе-
ская длина левого желудочка = 42,4 мм, толщина 
задней стенки левого желудочка = 6,1 мм, толщи-
на межжелудочковой перегородки = 7,0 мм, диа-
столическая длина правого желудочка = 19,2 мм. 
Митральная регургитация II ст. Снижение сокра-
тительной способности миокарда (фракция вы-
броса = 52 %). Выпот в перикарде до 4 мм. 

Консультации специалистов: 
— окулист — ангиопатия сетчатки; 
— невропатолог — церебрастенический син-

дром; 
— генетик — акроренальный синдром (гипо-

плазия почек, почечная недостаточность, экто-
дактилия).

На основании вышеизложенного был уста-
новлен клинический диагноз «акроренальный 
синдром. Эктродактилия верхних и нижних ко-
нечностей. Хроническое заболевание почек V ст. 
Почечная дисплазия (вторично сморщенные поч-
ки). Хроническая почечная недостаточность IV ст. 
(терминальная стадия). Вторичная артериальная 
гипертензия. Вторичная кардиомиопатия. Уреми-
ческая энцефалопатия. Уремический пульмонит, 
гидроторакс. Асцит». 

С учетом тяжести состояния больного, ану-
рии, артериальной гипертензии, высокого 
уровня азотистых шлаков проводилась заме-
стительная почечная терапия (хронический ге-
модиализ), а также симптоматическая терапия. 
Спустя 10 месяцев от начала проведения заме-
стительной почечной терапии ребенку выпол-
нена родственная трансплантация почки от отца 
в Харьковском областном клиническом центре 
урологии и нефрологии им. В.И. Шаповала. По-
слеоперационный период протекал благоприят-
но. Выписан домой через 1 месяц после опера-
тивного лечения с нормальными показателями 
азотистого обмена. Наблюдается в условиях спе-
циализированного стационара, нефрологом-
трансплантологом ведется строгий контроль 
выполнения пациентом протокола иммуносу-
прессивной терапии.

Особенность данного клинического наблюдения 
заключается в малосимптомном начале заболева-
ния, отсутствии адекватного наблюдения, прогре-

Таблица 1. Данные допплерографии почек

Правая почка Левая почка

Положение Нефроптоз І Нефроптоз І

Форма Шаровидная Шаровидная

Контуры Неровные Неровные

Границы Нечеткие Нечеткие

Размеры Длина — 4,2 см, ширина — 2,8 см Длина — 4,5 см, ширина — 2,7 см

Кровоток Не определяется Не определяется

Толщина паренхимы 9,8 мм в среднем сегменте 12,6 мм в среднем сегменте

Эхогенность паренхимы Резко повышена Резко повышена

Структура паренхимы Однородная Однородная

Корково-мозговая дифференциация Отсутствует Отсутствует

Состояние полостной системы Не изменена Не изменена

Зона подкапсульной ишемии Отек Отек 

Паранефрий Изменен, d — 4,4-мм слой жидкости Изменен, d — 4,1-мм слой жидкости
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диентном течении хронического заболевания по-
чек, что обусловило позднюю диагностику ХПН IV 
ст. у ребенка с акроренальным синдромом. Послед-
нее свидетельствует о недостаточной насторожен-
ности/осведомленности медицинских работников 
относительно критериев диагностики высокого ри-
ска развития ХЗП, ХПН и лечения данной патоло-
гии у детей с генетическими нефропатиями.

Вышесказанное обосновывает целесообраз-
ность усовершенствования критериев ранней диа-
гностики и современных методов лечения ХПН у 
детей с наследственно детерминированной пато-
логией почек. Дети с хорошо функционирующим 
трансплантатом имеют высокие шансы оптималь-
ной физической и социальной реабилитации. 

Конфликт интересов. Авторы заявляют об отсут-
ствии какого-либо конфликта интересов при под-
готовке данной статьи.
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Роль нефропатій генетичного генезу у формуванні хронічної ниркової недостатності у дітей  
(клінічне спостереження дитини з акроренальним синдромом)

Резюме. У статті автори аналізують дані літератури, а та-
кож результати власного багаторічного досвіду діагнос-
тики генетично детермінованих захворювань нирок, що 
супроводжувалися розвитком хронічної ниркової не-
достатності. Викладено основні причини захворювань, 

принципи їх діагностики та лікування. Наведено клінічне 
спостереження за пацієнтом з акроренальним синдромом, 
ускладненим розвитком хронічної ниркової недостатності.
Ключові слова: генетичні нефропатії; хронічна ниркова 
недостатність; діти; гемодіаліз; акроренальний синдром
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The role of genetic nephropathies in the formation of chronic renal failure in children  
(a clinical observation of a child with acrorenal syndrome)

Abstract. In the article, the authors analyze the literature, as 
well as the results of their own long-term experience in the di-
agnosis of genetically determined renal diseases accompanied 
by the development of chronic renal failure. The main causes 
of diseases, the principles of their diagnosis and treatment were 

outlined. Clinical observation of a patient with acrorenal syn-
drome with complicated development of chronic renal failure 
is given.
Keywords: genetic nephropathies; chronic renal failure; chil-
dren; hemodialysis; acrorenal syndrome
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