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КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ АУТОСОМНО-
ДОМИНАНТНОГО ПОЛИКИСТОЗА ПОЧЕК 
У РЕБЕНКА С ДИСПЛАЗИЕЙ СОЕДИНИТЕЛЬНОЙ 
ТКАНИ

Актуальность проблемы поликистоза почек у детей обусловлена возрастными особенностями формирования почечных 
кист и клинических проявлений, частым развитием синдрома артериальной гипертензии и осложнений, исходом в 
хроническую почечную недостаточность. В статье представлен клинический случай пациента, находившегося на лече-
нии по поводу аутосомно-доминантного поликистоза почек. Особенностью данного случая является доказанный 
наследственный характер заболевания, наличие у пациента дисплазии соединительной ткани, раннее проявление 
патологии в виде ренальной гипертензии. Применение ингибитора ангиотензинпревращающего фермента лозартана 
является активной фармакотерапией артериальной гипертензии и ренопротекции у данного пациента.
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CLINICAL CASE OF AUTOSOMAL DOMINANT POLYCYSTOSIS OF THE KIDNEY IN A CHILD WITH CONNECTIVE 
TISSUE DYPLASIA

The relevance of the problem of autosomal dominant polycystic kidney disease in childhood is due to age-related features of 
the formation of renal cysts and clinical manifestations, the frequent development of arterial hypertension syndrome and 
complications, and the outcome in chronic renal failure. The article presents a clinical case of a patient with autosomal dominant 
polycystic kidney disease. The peculiarity of this case is the proven hereditary nature of the disease, the presence of connective 
tissue dysplasia in the patient, the early manifestation of pathology in the form of renal hypertension. The use of the 
angiotensin-converting enzyme inhibitor losartan is an active pharmacotherapy for arterial hypertension and renoprotection 
in this patient.
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Актуальность проблемы поликистоза почек (ПП) 
у детей обусловлена возрастными особенностя-

ми формирования почечных кист и клинических 
проявлений, частым развитием синдрома артери-
альной гипертензии и осложнений, исходом в хро-
ническую почечную недостаточность. ПП – одно 
из наиболее частых наследственных заболеваний, 
приводящих к развитию терминальной хрониче-
ской почечной недостаточности (ХПН). Полиор-
ганное поражение и высокая частота осложнений, 
обусловленных ПП, приводят к высокой смертно-
сти и значительно ухудшают качество жизни боль-
ных.

Поликистозная болезнь почек (ПБП) – наслед-
ственная нефропатия, обусловленная мутацией 

генов, определяющих структуру почечных каналь-
цев в их эмбриональном развитии, проявляющаяся 
образованием кист во всех отделах почек, прогрес-
сирование которых ведет к склерозированию почеч-
ной ткани и развитию ХПН [1]. Различают аутосо-
мно-доминантную (АДПБП), аутосомно-рецессивную 
(АРПБП) и неуточненную поликистозную болезнь 
почек [2]. В МКБ 10-го пересмотра ПП относится 
к классу Q (XVII) – врожденные аномалии (пороки 
развития), деформации и хромосомные нарушения: 
аутосомно-рецессивный ПП – Q 61.1, аутосомно-до-
минантый ПП – Q 61.2, неуточненный ПП – 
Q 61.3.

АДПБП приводит к развитию ХПН в детском 
возрасте в 4,3 % случаев, заканчиваясь формирова-
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нием терминальной ХПН у подавляющего числа 
больных к возрасту 60 лет. АРПБП характеризует-
ся исходом в ХПН на первом году жизни в 90 % 
случаев, перинатальной смертностью в 30-50 % слу-
чаев [3, 4].

Частота АРПБП в детском возрасте составляет 
1 : 100000, АДПБП – 1 : 400 − 1 : 1000 новоро-
жденных.

Выделяют несколько генетических вариантов 
АДПБП. 80 % АДПБП связанs с мутацией гена 
PKD1, расположенного на коротком плече хромо-
сомы 16 (16р13.31−р13.12). PKD1 кодируют синтез 
мембранного гликопротеина и полицистинов 1 и 
2 (РС1 и РС2), которые расположены в первичных 
цилиях эпителия канальцев и принимают участие во 
взаимоотношениях клетка-клетка, клетка-матрикс. 
Около 15 % случаев АДПБП ассоциированы с мута-
цией гена PKD2, расположенного на длинном плече 
хромосомы 4 (4q21−q23) и кодирующего протеин, 
взаимодействующий с РС1 и РС2. Сравнительно 
небольшое число случаев не связаны ни с одним из 
перечисленных генов. В настоящее время нет еди-
ного мнения о локализации этого третьего гена, и 
он условно назван PKD3 [1].

АРПБП обусловлена мутацией гена РКНD1, 
расположенного на коротком плече хромосомы 6 (6р21−
р12). Белковый продукт гена РКНD1 – фиброци-
стин, находящийся в первичных цилиях и центро-
сомах. Он участвует в основных функциях РС1 и 
РС2. Гены PKD1, PKD2 и РКНD1 и их продукты 
представлены во внепочечных клеточных популяци-
ях, что обуславливает системное поражение при ПП 
[5].

Кисты почек происходят из эпителиоцитов 
канальцев и(или) собирательных трубочек. ПП 
может быть отнесен к цилиопатиям, поскольку его 
патогенез определяется первичными изменениями в 
цилиях. Дефекты РС1, РС2 и фиброцистина в цили-
ях эпителия канальцев приводят к усиленной про-
лиферации и апоптозу эпителиоцитов, потере их 
планарной полярности, нарушениям связи с базаль-
ной мембраной и трансформации нормального реаб-
сорбционного фенотипа клеток в секреторный. 
Данные процессы обуславливают накопление вну-
триканальцевой жидкости, формирование и про-
грессирование размеров кист, увеличение объема 
почки, развитие нефросклероза. Доказано, что 
объем почек и кист растут экспоненциально со ско-
ростью в среднем на 5,3 % в год. Происходит нару-
шение структуры органа в результате замещения 
участков паренхимы кистами различного размера. 
При АДПБП множественные круглые кисты разных 
размеров распределяются по всей паренхиме почки, 
быстро теряют связь с канальцем нефрона. При 
АРПБП кисты представляют собой расширение 
собирательных трубочек, меньшие в размерах, 
имеют вытянутую форму, сохраняют связь с нефро-
ном. С возрастом при АДПБП происходит непре-
рывный рост диаметра кист в почках, при АРПБП – 
прогрессирующее увеличение объема почек и числа 
мелких кист [6].

В процессе прогрессирования кист происходит 
ремоделирование почечной ткани за счет разраста-
ния волокнистой части экстрацеллюлярного матрик-
са соединительной ткани в результате дисбаланса 
соотношения матричных металлопротеиназ (ММPs) 
и тканевых ингибиторов металлопротеиназ (TIMPs). 
ММPs секретируются соединительной тканью, а так 
как эти протеиназы играют важную роль в ремоде-
лировании экстрацеллюлярного матрикса, они 
широко распространены в большинстве органов. В 
частности, в тканях почки ММPs представлены 
коллагеназами IV типа (ММP-2, ММP-3, ММP-9). 
При АДПБП, по мере роста объема кист, происхо-
дит увеличение содержания этих протеиназ и 
TIMP-1 в крови и моче. Доказано, что активность 
ММПs и экспрессия коллагена I типа при ПП может 
вызвать формирование новых и рост имеющихся 
кист [7].

Роль системы ММПs значима не только в пато-
генезе ПБП. Нарушение баланса между деградаци-
ей и синтезом компонентов внеклеточного матрикса 
наблюдается при некоторых патологических состо-
яниях, в том числе и при дисплазии соединительной 
ткани (ДСТ). ДСТ обусловлена генетически детер-
минированными дефектами волокнистых структур, 
основного вещества, приводящими к нарушению 
формообразования органов и систем [8]. При ДСТ 
имеет место превалирование ММP-1 и ММP-9 над 
уровнем TIMP-1, что свидетельствуют о превыше-
нии деградации коллагена над синтезом, и отражает 
деструктивное ремоделирование внеклеточного 
матрикса. Изменения ММР-9, вырабатываемой в 
том числе эндотелиоцитами, могут отражать свой-
ственную ДСТ эндотелиальную дисфункцию [7].

Не существует единой общепринятой классифи-
кации кистозных болезней почек. В основе более 
20 классификаций лежат патогенетические, морфо-
логические, рентгенологические, клинические про-
явления. В каталоге ОМIM присутствуют три вари-
анта АДПБП и два варианта АРПБП. Согласно 
классификации S.M. Bonsib (2010), в АРПБП выде-
ляют классический (инфантильный) тип (у новоро-
жденных, детей до 1 года) и детский тип (с фибро-
зом печени), в АДПБП – классический тип (у 
взрослых) и тип с ранней манифестацией в детском 
возрасте. При диагностике АДПБП в возрасте до 
15 лет используется термин «раннее начало», до 
18 месяцев – «очень раннее начало».

Клиническая картина АДПБП и АРПБП имеет 
существенные различия. АДПБП может протекать 
бессимптомно в течение первых нескольких десяти-
летий жизни. Зачастую, при отсутствии известного 
семейного анамнеза, диагноз пациентам устанавли-
вается при выполнении УЗИ брюшной полости по 
каким-то другим показаниям. Течение АДПБП 
сопровождается целым рядом почечных и внепочеч-
ных проявлений. Ренальные проявления АДПБП: 
болевой синдром, гематурия, протеинурия, нефро-
литиаз, артериальная гипертензия, ХПН. 
Экстраренальные проявления для АДПБП очень 
типичны, к ним относятся: кисты в печени, подже-
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лудочной железе, головном мозге, яичниках, селе-
зенке, аневризмы сосудов головного мозга, про-
лапсы клапанов, из которых самым 
распространенным является пролапс митрального 
клапана [9].

Боли в животе и поясничной области – самая 
распространенная жалоба в данной группе пациен-
тов. Болевой синдром обусловлен прогрессивным 
увеличением размеров кист, сдавлением нервных 
окончаний паренхимы почек, нарушением уродина-
мики и растяжением почечной капсулы. Гематурия 
может быть микро- и макроскопической, интермит-
тирующей и постоянной. При массивной гематурии 
могут образовываться гематомы в кистах почек, 
происходить обтурация мочевыводящих путей с 
выраженным болевым синдромом. Артериальная 
гипертензия – один из самых ранних признаков 
АДПБП. Развивается еще до того, как начинает 
снижаться скорость клубочковой фильтрации и 
часто имеет неконтролируемый характер. Поражение 
органов-мишеней более выражено, чем при гиперто-
нической болезни. Наибольшую роль в генезе арте-
риальной гипертензии играет активация ренин-анги-
отензин-альдостероновой системы. Уровень ренина 
и ангиотензина у пациентов АДПБП повышен по 
сравнению с таковыми у пациентов с гипертониче-
ской болезнью. Имеет место также активация интра-
ренальной ренин-ангиотензин-альдостероновой 
системы. Нефролитиаз, мочекислый или смешан-
ный, развивается в результате локального замедле-
ния тока мочи, снижения рН. Нарушения функции 
почек проявляются на ранних этапах концентраци-
онным дефектом. На поздних стадиях при сниже-
нии скорости клубочковой фильтрации наблюдают-
ся типичные симптомы прогрессирующей ХПН [1].

Клинические проявления АРПБП в типичных 
случаях отмечаются уже при рождении: увеличение 
объема живота, пальпируемые плотные почки с 
бугристой поверхностью, отечный синдром, дыха-
тельная недостаточность, артериальная гипертензия, 
гепатомегалия, врожденный фиброз и поликистоз 
печени. АРПБП характеризуется неблагоприятным 
прогнозом, быстрым исходом в ХПН на первом году 
жизни [10].

Консервативное лечение заболевания направлено 
на снижение темпов роста кист и замедление про-
грессирования дисфункции почек (ренопротекцию). 
У детей и подростков прошли клинические испыта-
ния антагонисты рецептора V2 вазопрессина, инги-
биторы мультикиназы, аналоги соматостатина, ста-
тины, ингибиторы mTOP, метформин. При 
артериальной гипертензии препаратами выбора 
являются ингибиторы ангиотензинпревращающего 
фермента и блокаторы рецепторов ангиотензина II. 
В терминальной стадии ХПН продлить жизнь паци-
енту могут перитонеальный диализ и транспланта-
ция почек [1, 11].

Многими авторами отмечена взаимосвязь почеч-
ной патологии с дисплазией соединительной ткани 
(ДСТ). Две трети детей с воспалительными заболе-
ваниями почек и все пациенты с пороками развития 

органов мочевой системы имеют фенотипические 
внешние и/или висцеральные признаки ДСТ раз-
личных органов и систем. Распространенность пато-
логии мочевыводящей системы на фоне ДСТ дости-
гает 68-80 % [12]. ПП может являться проявлением 
ДСТ [13]. В литературе результаты исследований 
этой проблемы в основном представлены изучением 
особенностей воспалительных заболеваний почек и 
врожденных пороков развития мочевой системы на 
фоне ДСТ. Сообщения о клинических случаях соче-
тания наследственных нефропатий и ДСТ встреча-
ются реже [14, 15].

Приводим собственное наблюдение клинического 
случая АДПБП у мальчика с ДСТ.

Мальчик С., 16 лет, поступил в кардиоревмато-
логическое отделение Государственного бюджетного 
учреждения «Городская детская клиническая боль-
ница № 1 г. Донецка» для планового обследования.

Анамнез заболевания. У ребенка в возрасте 
3 лет сонографически был диагностирован ПП 
(обследование проводилось в связи с наличием ПП 
у отца пациента). В возрасте 12 лет при обследова-
нии по поводу жалоб на головные боли была выяв-
лена артериальная гипертензия 140/80 мм рт. ст., 
микроальбуминурия – 97,8 мг/24 часа. В терапию 
включен лозартан в дозе 50 мг в сутки. В возрасте 
15 лет отмечено повышение микроальбуминурии до 
151,2 мг/24 часа. Проведена коррекция терапии – 
повышена доза лозартана до 100 мг в сутки, кото-
рый ребенок получает до настоящего времени.

Анамнез жизни. Ребенок от II беременности, 
протекавшей с внутриутробной гипоксией и задерж-
кой внутриутробного развития плода, первых пато-
логических родов. Роды путем кесарева сечения. 
Растет и развивается соответственно возрасту. 
Перенес ОРВИ, бронхит, пневмонию. 
Наследственный анамнез: у отца – ПП, ренальная 
гипертензия, геморрагический инсульт, у матери – 
витилиго.

При поступлении состояние ребенка удовлетво-
рительное. Температура тела 36,6°С, ЧСС – 66/
мин; ЧД – 20/мин, АД – 122/66 мм рт. ст., ИМТ – 
20,2 кг/м2. Нормостенического телосложения, 
удовлетворительного питания. Кожные покровы 
обычного цвета, невусы Сэттона на спине. Слизистые 
розовые, чистые. Дыхание через нос свободное, 
отделяемого нет. Костно-мышечная система: 
S-образный сколиоз шейно-грудного отдела позво-
ночника, плоскостопие. Дыхание в легких везику-
лярное. Границы относительной сердечной тупости 
возрастные. Тоны сердца громкие, ритмичные, 
короткий систолический шум на верхушке без зоны 
проведения. Живот мягкий, безболезненный. 
Печень у края реберной дуги. Селезенка не пальпи-
руется. Стул 1 раз в 2 суток, оформленный. 
Мочеиспускание не нарушено.

Клинический анализ крови: эритроциты – 
4,99 Т/л, Hb – 148 г/л, лейкоциты – 5,8 Г/л, 
э. – 2 %, п. – 1 %, с. – 55 %, л. – 32 %, м. – 10 %, 
тромбоциты – 200 Г/л, Нt – 42,5 %, СОЭ – 3 мм/
час.
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Общий анализ мочи: цвет – светло-желтый, 
кислотность – слабо-кислая, относительная плот-
ность мочи – 1016, белок – нет, сахар – нет, эпи-
телий плоский – 1-2 в поле зрения, лейкоциты – 
2-3 в поле зрения, эритроциты – нет, цилиндры – нет, 
слизь – нет, бактерий – нет, соли – нет.

Анализ мочи по Нечипоренко: лейкоциты – 750, 
эритроциты – 500, цилиндров нет.

Анализ мочи по Зимницкому: дневной диурез – 
1200 мл, ночной диурез – 700 мл, относительная 
плотность мочи 1005-1012.

Анализ мочи на суточную протеинурию и глю-
козу – отрицательный.

Биохимический анализ мочи: микроальбумин в 
моче – 135 мг/24 часа.

Макроэлементы крови: калий – 3,8 ммоль/л, 
натрий – 136 ммоль/л, фосфор – 1,1 ммоль/л.

Биохимический анализ крови: глюкоза – 
4,7 ммоль/л, общий белок – 69 г/л, билирубин 
общий – 15,7 мкмоль/л, в том числе прямой – 
3,1 мкмоль/л, АСТ – 27 Е/л, АЛТ – 34 Е/л, 
мочевина – 5,2 мкмоль/л, креатинин – 
94,0 мкмоль/л, скорость клубочковой фильтра-
ции – 69 мл/мин., холестерин – 3,2 мкмоль/л.

Соскоб на энтеробиоз: отрицательный.
Анализ кала на гельминты и простейшие: не 

обнаружены.
Бактериологическое исследование мочи: пато-

генные и условно патогенные микроорганизмы не 
выявлены.

ЭКГ: ритм синусовый, регулярный; ЧСС – 
58-66/мин, PQ – 0,14˝, QRS – 0,07˝ , QT – 0,38˝, 
вертикальное положение электрической оси сердца.

УЗИ органов брюшной полости: нормальная 
эхокартина печени, желчного пузыря, поджелудоч-
ной железы, селезенки.

УЗИ щитовидной железы: нормальная эхокар-
тина щитовидной железы. Общий объем – 14,46 см3.

УЗИ почек и мочевого пузыря: почки располо-
жены в типичном месте, размеры в пределах воз-
растной нормы. Паренхима на большинстве визуа-
лизируемых участках без четкой кортико-медулляр-
ной дифференцировки, гетерогенная, с неравномер-
ным повышением эхогенности. В ней, преимуще-
ственно в пределах кортикальной зоны, отмечаются 
отдельные отграниченные анэхогенные образования 
неправильной округлой формы различного диаме-
тра (до 21,5 мм в левой почке и до 12,6 мм – в 
правой). Нормальная эхокартина мочевого пузыря. 
Область надпочечников без патологических измене-
ний. Заключение: поликистоз почек («взрослый» 
клинический тип) (рис.).

Эхо-КГ: размеры камер сердца соответствуют 
площади поверхности тела, функция клапанов не 
нарушена, сократимость миокарда в норме.

Холтеровское мониторирование АД: Среднее 
значение АД составили днем – 112 и 65 мм рт. ст., 
ночью – 95 и 50 мм рт. ст. Средняя ЧСС днем – 
70 уд/мин, ночью – 52 уд/мин. Степень снижения 
АД в ночные часы: САД (15,6 %) – диппер; ДАД 
(23,3 %) – гипердиппер. Максимальные значения 

АД днем 136 и 85 мм рт. ст., ночью – 110 и 60 мм 
рт. ст. Минимальные значения АД днем – 89 и 
36 мм рт. ст., ночью – 83 и 40 мм рт. ст.

УЗДГ сосудов шеи: левая позвоночная артерия 
малого диаметра. Ускорение кровотока по сонным 
и позвоночным артериям. Асимметрия кровотока по 
позвоночным артериям.

УЗДГ сосудов основания мозга: снижение кро-
вотока по средним и передним мозговым артериям. 
Снижение кровотока по позвоночным артериям.

Рентгенография шейного отдела позвоночника: 
S-образный сколиоз шейно-грудного отдела. 
Нестабильность шейных сегментов. Спондилоартроз 
сочленений шейных сегментов.

МРТ шейного отдела позвоночника: остеохон-
роз, спондилоартроз, спондилез шейного отдела 
позвоночника. Протрузии межпозвонковых дисков 
СIV-CV, CVI-CVII. На МР-ангиограммах артерий 
шеи сосуды без признаков патологической извито-
сти, ход сосудов обычный, МР-сигнал стабильный 
на всем протяжении, патологического изменения 
МР-сигнала не выявлено.

МРТ головного мозга: очаговых и объемных 
изменений в головном мозге на момент исследова-
ния не выявлено. Расширение цистерн головного 
мозга и субарахноидальных пространств в лобных 
областях с обеих сторон.

Консультация невролога: Цефалгия напряже-
ния с признаками внутричерепной гипертензии и 
нарушением венозного оттока.

Консультация окулиста: Миопия ОД слабой 
степени.

Консультация дерматолога: Невусы Сеттона.
Клинический диагноз: АДПБП. Хроническая 

болезнь почек С2 А2. Ренальная гипертензия. ДСТ: 
S-образный сколиоз шейно-грудного отдела позво-
ночника, нестабильность шейных сегментов, спон-
дилоартроз, остеохондроз, спондилез шейного отде-
ла позвоночника, протрузии межпозвоночных 
дисков С4-С5, С6-С7, вертебро-базиллярная недо-
статочность, плоскостопие, миопия ОД. Невусы 
Сеттона.

Рисунок
Эхокартина при проведении пациенту УЗИ почек

Figure
Echocardiography during an ultrasound of the kidneys
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В отделении ребенок получал лечение: лозартан 
50 мг 2 раза в сутки.

Показатели АД в отделении 120/70-110/60 мм 
рт. ст.

ВЫВОДЫ

АДПБП – редкая в детском возрасте наслед-
ственная нефропатия. Особенностью данного случая 
является доказанный наследственный характер 
заболевания (у отца ребенка ПП), наличие у паци-
ента ДСТ, раннее выявление патологии (в возрасте 
3-х лет), раннее ее проявление (в возрасте 12 лет) 

в виде ренальной гипертензии. Применение ингиби-
тора ангиотензинпревращающего фермента лозарта-
на является активной фармакотерапией артериаль-
ной гипертензии и ренопротекции у данного 
пациента.

Информация о финансировании и конфликте 
интересов

Исследование не имело спонсорской поддерж-
ки.

Авторы декларируют отсутствие явных и потен-
циальных конфликтов интересов, связанных с 
публикацией настоящей статьи.
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