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Работа посвящена поликистозной болезни почек (ПКБ) – генетически обусловленному забо-
леванию, связанному с образованием и прогрессированием кист в почках. Больные с ПКБ 
составляют 8–10% всех пациентов с терминальной стадией хронической почечной недоста-
точности. В статье приведены два клинических наблюдения аутосомно-рецессивного варианта 
ПКБ у новорожденных детей, демонстрирующие проблемы своевременной диагностики (в 
частности, малодоступность и дороговизна молекулярно-генетических исследований) и веде-
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ния этих пациентов, в т.ч. в связи с отсутствием в настоящее время эффективного лечения. 
Семьи, имеющие детей с ПКБ, нуждаются в медико-генетическом консультировании, так как 
с помощью молекулярно-генетической диагностики возможны уточнение генетической формы 
болезни и оценка риска рождения больного ребенка при последующих беременностях, а также 
с целью определения показаний для проведения пренатальной ДНК-диагностики. Несомненно, 
следует учитывать и многообразные этические моменты, связанные с этой тяжелой генетиче-
ской патологией. 

Ключевые слова: новорожденный, цилиопатия, аутосомно-рецессивная поликистозная болезнь 
почек, аутосомно-доминатная поликистозная болезнь почек. 

The article is devoted to polycystic kidney disease (PKB), a genetically caused disease associated 
with the formation and progression of cysts in the kidneys. Patients with PKB constitute 8–10% 
of all patients with end-stage chronic renal failure. The article represents two clinical cases of 
autosomal recessive variant of PKB in neonates, demonstrating the problem of timely diagnosis (in 
particular, inaccessibility and costliness of molecular genetic studies) and the management of these 
patients, including due to the current lack of effective treatment. Families with children with PKB 
need genetic counseling, as with the help of molecular genetic diagnosis it is possible to clarify the 
genetic form of the disease and assess the risk of a sick child birth in subsequent pregnancies, as well 
as to determine the indications for prenatal DNA diagnosis. Undoubtedly, it is necessary to take into 
account the diverse ethical issues associated with this severe genetic disorders.

Key words: newborns, ciliopathy, autosomal recessive polycystic kidney disease, autosomal dominant poly-
cystic kidney disease.

Кистозы – группа заболеваний, среди кото-

рых можно выделить как наследственно обу-

словленные, так и приобретенные. Они разли-

чаются по величине и количеству кист, а также 

по их локализации в почечных структурах. 

Поражения могут затрагивать только почечную 

ткань или сочетаться с кистозными заболева-

ниями других органов. Разные формы кистозно-

го поражения почек имеют различный прогноз 

– от благополучного многолетнего течения до 

летального исхода в раннем детском возрасте 

[1–3]. Основными кистозными заболеваниями, 

наблюдаемыми в детском нефрологическом ста-

ционаре, являются: 

• аутосомно-доминантная поликистозная 

болезнь почек (АДПКБ);

• аутосомно-рецессивная поликистозная 

болезнь почек (АРПКБ); 

• микрокистоз почек (врожденный нефроти-

ческий синдром финского типа);

• медуллярная кистозная болезнь (нефро-

нофтиз Фанкони и другие наследственные неф-

ропатии). 

В настоящее время исследователи продол-

жают использовать классификацию кистозов, 

предложенную Potter и Osathanondh [2], кото-

рые выделили четыре типа. Тип I представлен 

АРПКБ, II тип – ренальная дисплазия, III тип 

– АДПКБ, IV тип связан с длительной обструк-

цией в мочевыводящих путях, приводящей к 

формированию кист или гидронефрозу. Данная 

классификация основана, в первую очередь, на 

результатах патологоанатомических вскрытий и, 

соответственно, не учитывает клинических осо-

бенностей заболеваний. Кроме того, II и IV типы 

могут быть частью ряда синдромов. Замечено, 

что кистоз почек является важным симптомом 

ряда рецессивно наследуемых цилиопатий, 

таких как синдромы Бардет–Бидля, Меккеля, 

Хиппель–Линдау и др. Поликистозные заболе-

вания более 10 лет назад начали идентифициро-

вать с расстройствами, связанными с патологией 

цилий [2]. Стало очевидным, что кистозное обра-

зование почек является патогномоничным при-

знаком цилиопатий. Цилиопатии — генетиче-

ски обусловленные заболевания, возникающие 

при нарушении структуры или функции цилий 

(ресничек) [1, 2, 4].

В зависимости от внутренней структуры и 

выполняемой функции все цилии можно раз-

делить на два основных типа: подвижные (фла-

геллы) – выстилают дыхательные пути и желу-

дочки мозга, неподвижные (сенсорные) – обо-

нятельные клетки, палочки и колбочки сетчат-

ки, клетки почечного тубулярного эпителия, 

мезенхимальные клетки, фибробласты, нейро-

ны. Полиорганность поражений при ПКБ легко 

объяснить, если рассматривать данную группу 

заболеваний с позиции цилиопатий.

В 2010 г. S.M. Bonsib [5] предложил новую 

классификацию кистозных заболеваний почек и 

врожденных пороков развития органов мочевой 

системы, представленную ниже в сокращенном 

виде.

I. Поликистозные заболевания почек

А. Аутосомно-рецессивная поликистозная 

болезнь почек:

• классическая форма (у новорожденных, 

детей до 1 года – инфантильная);

• детский тип с фиброзом печени;

В. Аутосомно-доминантная поликистозная 

болезнь почек:

• классическая форма (у взрослых);

• форма с ранней манифестацией в детском 

возрасте;

С. Доброкачественная кистозная болезнь 

почек;

D. Гломерулярная кистозная болезнь почек;

II. Врожденные аномалии почек и мочевы-

водящих путей

III. Тубулоинтерстициальные синдромы± 

кисты
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IV. Кистозные неоплазмы и неопластиче-

ские кисты

V. Смешанные кисты

Поликистозная болезнь почек (ПКБ) 

[polycystic kidney disease] – это генетически обу-

словленное заболевание, которое связано с обра-

зованием и прогрессированием кист в почках, 

происходящих из эпителиоцитов канальцев и/

или собирательных трубочек, представленное 

двумя, по сути, разными вариантами – аутосом-

но-доминантным и аутосомно-рецессивным. 

Поло-жение о наследственной природе полики-

стоза почек впервые было высказано в 1889 г. 

P. Steine [6], первое описание поликистозных 

почек у детей принадлежит A. Couverlaine и 

C. Bunting [4]. Пациенты с ПКБ составляют 

8–10% всех больных с терминальной почечной 

недостаточностью, процент летальных исходов 

очень велик – до 75% при АРПКБ. АДПКБ – 

наиболее распространенное генетически детер-

минированное поражение почек с частотой встре-

чаемости от 1:400 до 1:1000 новорожденных. 

Приблизительно 12,5 млн человек на земном 

шаре страдают АДПКБ, а АРПКБ встречается 

гораздо реже – от 1:10 000 до 1:20 000 новорож-

денных, половое и расовое распределение равно-

мерное при обоих типах. 

 АРПКБ обусловлен мутацией гена, располо-

женного на коротком плече хромосомы 6 (6p21), 

с 25% риском заболевания у потомства. Белко-

вый продукт гена PKHD1 – фиброцистин (поли-

дуктин) – вовлечен в ключевые моменты раз-

вития, дифференцировки, регуляции клеточной 

пролиферации в собирательных трубочках поч-

ки и желчных протоках печени, поэтому прояв-

ления болезни касаются обоих органов [1].

АДПКБ обусловлен в 85% случаев мутаци-

ей гена PKD1 (16p13.3), в 10–15% – мутацией 

гена PKD2 (4q21), с 50% риском заболевания у 

потомства. Небольшая доля семей может иметь 

другую, пока неопределенную генную мутацию. 

Эти гены кодируют белки, называемые поли-

цистинами 1 и 2 (PC1и PC2). Полицистины и 

фиброцистин – это интегральные мембранные 

белки с внеклеточной и цитоплазматическими 

частями, играющие важную роль в межклеточ-

ных и клеточно-матричных взаимодействиях. 

Патогенез связан с первичными изменениями 

в первичных аксонемах, в структуру которых 

входят полицистины и фиброцистин. Цилии 

являются механосенсорами тока мочи, реагируя 

наклоном на протекающую жидкость, активиру-

ют сигнальные пути. Снижение синтеза полици-

стинов и фиброцистина нарушает механорецеп-

цию, происходит снижение уровня внутрикле-

точного кальция, активируются пролифератив-

ные процессы эпителия, эпителиоциты делятся 

в случайном направлении, образуя кисту [4, 7, 

8]. Но, учитывая вовлечение в процесс различ-

ных белков при АРПКБ и АДПКБ, нарушения 

цистогенеза отличны друг от друга и определяют 

различную картину клинических симптомов [1, 

2, 7].

Клиническая картина АРПКБ и АДПКБ 

[1, 2] представлена в табл. 1. 

Картину классического течения АРПКБ 

демонстрирует следующий клинический случай.

Мальчик В., ребенок от женщины 28 лет, от III 

беременности, двое детей в семье здоровы – 5 и 8 лет 

женского пола. Данная беременность протекала без 

особенностей в I триместре, во II триместре отмеча-

лась угроза прерывания беременности, в 24 недели 

методом ультразвуковой диагностики плода выявлен 

порок развития органов мочевой системы – обнаруже-

ны почки больших размеров с недифференцированной 

паренхимой, представленной участками гипо- и гипер-

эхогенности, был выставлен пренатальный диагноз: 

двусторонний поликистоз почек. В III триместре отме-

чалось выраженное маловодие. Роды III, преждевре-

менные, самопроизвольные, в головном предлежании 

плода, на 35-й неделе. Родился живой мальчик в 

асфиксии легкой степени с оценкой по шкале Апгар 

5/7 баллов. Масса тела 3050 г, рост 50 см, окружность 

головы 35 см, окружность грудной клетки 34 см, обра-

щал на себя внимание увеличенный в размере живот, 

38 см в диаметре, в брюшной полости пальпировались 

Таблица 1

Дифференциальные диагностические признаки АРПКБ и АДПКБ

АРПКБ АДПКБ

• Олиго-/ангидроамнион (20 нед) 
• Пери/неонатальный период: респираторный 
дистресс-синдром
• Массивные, симметрично увеличенные почки 
(бобовидные) 
• Гранулярная структура «соль–перец», небольшие 
кисты <2 мм, с возрастом увеличиваются
• Фиброз печени с гиперплазией желчного протока, 
портальный фиброз
• Портальная гипертензия
• Редко фиброз поджелудочной железы 
• Повышение артериального давления в неонатальном 
периоде – 80%
• Перинатальная смертность – 30–50%

• Начало в 30–50 лет (2% в детстве) 
• Артериальная гипертензия, протеинурия, 
гематурия, ХБП
• Кисты различных размеров в корковом 
и мозговом веществе с возрастом 
увеличиваются
• Кисты печени (часто взрослые, редко дети), 
иногда врожденный фиброз печени
• Кисты поджелудочной железы 
• Аневризмы аорты – 8–15%
• тХПН у ~50% в возрасте 60 лет
• Средний возраст тХПН в популяции 53 года 
(PKD1) и 69 лет (PKD2) 

тХПН – терминальная хроническая почечная недостаточность.
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нии расценивалось как тяжелое за счет выраженного 

синдрома угнетения ЦНС, дыхательной недостаточно-

сти I–II степени, коньюгационной гипербилирубине-

мии с 2-х суток жизни с максимальным повышением 

уровня непрямого билирубина до 208 мкмоль/л. При 

проведении дополнительных методов исследования 

выявлены компенсированный метаболический аци-

доз, повышение уровня креатинина до 166 мкмоль/л. 

Уровень мочевины и другие биохимические показате-

ли были в пределах нормы. Со 2-х по 4-е сутки отмеча-

лись эпизоды апноэ. 

После проведенного симптоматического лечения 

состояние ребенка стабилизировалось, на 8-е сутки 

жизни мальчик был переведен на второй этап выха-

живания в отделение патологии новорожденных и 

недоношенных детей городской детской клинической 

больницы № 13 им. Н.Ф. Филатова (рис. 1). При 

переводе выставлен диагноз: Врожденный порок 

развития почек: поликистоз почек. Гипоксическо-

ишемическое поражение ЦНС (синдром угнетения). 

Внутриутробная инфекция. Конъюгационная желту-

ха. Недоношенность 35 недель. Состояние при посту-

плении расценивалось как тяжелое. Тяжесть состоя-

ния обусловлена умеренно выраженными проявле-

ниями дыхательной недостаточности, симптомами 

эксикоза, течением гипербилирубинемии, невроло-

гической симптоматикой в виде синдрома угнетения 

ЦНС, недоношенностью. Обращали на себя внимание 

увеличенный в размере живот, 38 см в диаметре, 

а также внешние характерные признаки синдрома 

Поттер – уплощенный нос, западающий подбородок, 

микрогнатия. При дальнейшем наблюдении выявлена 

артериальная гипертензия с максимальным подъе-

мом АД до 160/80 мм рт. ст., купировалась введени-

ем гипотензивных препаратов. Также периодически 

отмечалась олигурия, менее 0,5 мл/кг/ч, корригиро-

валась мочегонными средствами. 

Биохимический анализ крови проводился неодно-

кратно, обращало на себя внимание сохраняющееся 

увеличение креатинина. По данным общего анализа 

крови в динамике, прокальцитонина, показателям 

СРБ - воспалительных изменений не отмечалось (на 

фоне постоянно проводимой антибактериальной тера-

пии), однако прогрессировало постепенно снижение 

количества гемоглобина и эритроцитов. В общем ана-

лизе мочи протеинурия до 3,2 г/л, остальные показа-

тели в норме. УЗИ почек, проводимое неоднократно 

(табл. 2), выявило значительное увеличение размеров 

почек в динамике: так, размер правой и левой почки 

за 25 дней вырос в среднем на 20 мм, размеры лоха-

нок почек справа и слева также постепенно увели-

чивались, паренхима почек не дифференцирована, 

представлена множественными мелкими кистами; по 

данным допплерографии сосудов почек – кровоток 

обеднен, сосудистый рисунок деформирован.  

Нейросонография: структуры головного мозга 

сформированы и расположены правильно, признаки 

незрелости, мелкие гиперэхогенные включения по 

ходу сосудов; умеренно однородно повышена эхоген-

ность перивентрикулярных зон (ПВЗ). 

УЗИ органов брюшной полости: органы брюшной 

полости без патологии, сдавлены увеличенными поч-

ками.

В возрасте 25 дней состоялся консилиум в соста-

ве нефрологов, специалистов гемодиализа, транс-

Рис. 1. Значительно увеличенный в размере живот у ново-
рожденного ребенка В. с АРПКБ.

Таблица 2

УЗИ почек в динамике у ребенка В. с АРПКБ

Размеры Норма 1.10.13 15.10.13 25.10.13
Правая почка

Длина, мм 42 108 108 125

Ширина, мм 22 63 63 67

Лоханка, мм до 5 5 12 17

Стенки лоханки, мм 3 5 6

Примечание
Паренхима не дифференцирована, представлена 

множественными мелкими кистами, кровоток обеднен, 
сосудистый рисунок деформирован

Левая почка
Длина, мм 42 120 120 137

Ширина, мм 22 65 65 73

Лоханка, мм до 5 Щелевидная 13 16

Стенки лоханки, мм 3 5 6

Примечание
Паренхима не дифференцирована, представлена 

множественными мелкими кистами, кровоток обеднен, 
сосудистый рисунок деформирован
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плантолога. Выставлен диагноз: поликистоз почек 

по инфантильному типу. Хроническая почечная 

недостаточность. Нефрогенная артериальная гипер-

тензия. Рекомендовано: симптоматическая терапия, 

контроль за АД, диурезом, биохимическими пара-

метрами сыворотки крови, в 1 месяц жизни прове-

дение перитонеального диализа после нефрэктомии. 

Однако родители ребенка от предложенного лечения 

отказались. Проводилась симптоматическая терапия: 

гипотензивная (нифедипин) [9], инфузионная терапия 

(10% раствор глюкозы с компонентами), мочегонная 

(фуросемид), коррекция анемии эритропоэтином, пре-

паратами железа (мальтофер, актиферрин), антибак-

териальная терапия – непрерывно. 

Несмотря на проводимую терапию, состояние 

ребенка продолжало ухудшаться: нарастала анемия 

(Hb 78 г/л, эритроциты 2,2•1012/л), артериальная 

гипертензия приобрела стойкий характер, появился и 

в динамике усиливался отечный синдром. В возрасте 

1 месяц 24 дней появился геморрагический синдром 

в виде петехиальной сыпи на нижних конечностях. 

Значительно увеличились размеры живота – с 38 см 

при поступлении до 80 см через 1,5 месяца.

В возрасте 1 месяц 26 дней наблюдалось резкое 

ухудшение состояния, на осмотр не реагировал, кож-

ные покровы бледные с землистым оттенком, падение 

сатурации до 59%, диспноэ, ЧСС 120 уд/мин. На фоне 

проводимых реанимационных мероприятий наступи-

ла остановка сердечной и дыхательной деятельности. 

Констатирована биологическая смерть. 

При патологоанатомическом исследовании было 

подтверждено значительное увеличение размеров 

почек, масса обеих почек составила 810 г при норме 

29,6 г. 

Капсула почек снималась легко, поверхность 

почек – мелкозернистая. На разрезе в корковом и 

мозговом веществе определялось большое количество 

мелких полостей округлой и цилиндрической формы, 

диаметром от 1 до 5 мм, разграниченных тонкими про-

слойками соединительной ткани, заполненные про-

зрачной желтоватой жидкостью. Кисты располагают-

ся диффузно, вследствие чего ткань почки имела вид 

мелкопористой губки. Нормальная паренхима почек 

не определялась (рис. 2 и 3). Лоханки правой и левой 

почек и оба мочеточника не изменены. 

При микроскопическом исследовании определя-

лись множественные кисты, выстланные цилиндриче-

ским эпителием, разделены соединительной тканью, в 

препарате присутствовали единичные мелкие клубоч-

ки (рис. 4).

В полости перикарда 50 мл прозрачной желтова-

той жидкости. Сердце массой 37 г при норме 23,1 г. 

Эпикард и перикард гладкие, блестящие. Миокард 

правого желудочка дряблый, толщина стенки состав-

ляет 0,5 см при норме 0,3 см. Миокард левого желу-

дочка утолщен до 1,2 см при норме 0,5 см, сосочко-

вые мышцы утолщены, хордальные нити укорочены

(рис. 5).

Овальное окно открыто, пропускает желобова-

тый зонд. Периметр аорты над клапаном 2,0 см, в 

области дуги – 1,8 см, в грудном отделе – 1,9 см, нис-

ходящая часть – 1,9 см, в брюшном отделе – 1,8 см, 

интима желтоватого цвета, гладкая, блестящая. Пери-

Рис. 2. Макропрепарат почек и печени ребенка В. с АРПКБ.

Рис. 3. Макропрепарат почек ребенка В. с АРПКБ: в па-
ренхиме множественные мелкие кисты.

Рис. 4. Гистологический препарат ткани почки: множе-
ственные кисты различных размеров, единичные мелкие 
клубочки. 
Окраска гематоксилином и эозином, ув. 100. 

Рис. 5. Макропрепарат сердца ребенка В. с АРПКБ: резкое 
утолщение стенки левого желудочка до 1,2 см, укорочение 
хордальных нитей митрального клапана.
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метр легочного ствола – 2,5 см. Масса головного 

мозга составляет 411 г при норме 392 г. Мягкая моз-

говая оболочка отечная, сосуды резко полнокровны. 

В веществе головного мозга борозды сглажены, изви-

лины уплощены. Боковые желудочки щелевидной 

формы, сосудистые сплетения резко полнокровны. 

Вилочковая железа массой 5,0 г при норме 11,7 г, 

представлена в виде тонкой полоски с гладкой, бле-

стящей капсулой. 

Патологоанатомический диагноз после гистоло-

гического исследования: 

Основное заболевание: Поликистоз почек, дет-

ская форма. 

Осложнения: Нефрогенная артериальная гипер-

тензия (гипертрофия миокарда левого желудочка). 

Двусторонняя серозно-десквамативная пневмония с 

интерстициальным компонентом. Очаговые кровоиз-

лияния под плевру и легочную паренхиму правого и 

левого легкого. Фиброз портальных трактов печени. 

Паренхиматозные дистрофии печени, миокарда, над-

почечников. Отек и набухание вещества головного 

мозга. Отек легких.

Сопутствующие заболевания: Недоношенность 

35 недель. Гипоплазия тимуса (дефицит массы тела 

57,3%). 

Непосредственной причиной смерти явилась 

почечная недостаточность, развившаяся вследствие 

основного заболевания. 

Данный клинический случай не представ-

лял сложности для постнатальной диагности-

ки, однако он является яркой демонстрацией 

сложных этических проблем, возникающих при 

рождении ребенка с тяжелой генетической пато-

логией, в т.ч. в плане ранней антенатальной 

диагностики пороков и решения вопроса о про-

лонгировании или прерывании беременности, 

а также трудностей симптоматической терапии 

полиорганных нарушений у ребенка с АРПКБ.

Клинический случай ребенка Р. вызвал 

сложности дифференциального диагноза между 

АРПКБ и АДПКБ. 

Доношенный мальчик, рожденный женщиной 

34 лет, соматический анамнез которой отягощен 

язвенной болезнью двенадцатиперстной кишки, 

носительством гепатита С, I беременность закон-

чилась родами в срок младенцем мужского пола в 

2009 г., мальчик здоров. Данная беременность про-

текала с ОРВИ на 5-й, 12-й неделях, с ангиной в 28 

недель, в 30 недель методом ультразвуковой диа-

гностики выявлен поликистоз почек, маловодие. 

Состояние ребенка при рождении оценивалось как 

удовлетворительное, оценка по шкале Апгар 7–8 бал-

лов, был приложен к груди в родзале. Выраженная 

иктеричность кожных покровов отмечалась на 3-и 

сутки жизни с максимальными цифрами непрямого 

билирубина 275 ммоль/л, отечность нижних конеч-

ностей появилась с 4-х суток жизни, диурез при этом 

не снижался менее 3 мл/кг/сут. В общем анализе мочи 

отмечается небольшое увеличение количества белка до 

0,2 г/л. Обращал на себя внимание грубый систоличе-

ский шум во всех точках аускультации. Проведенные 

УЗИ сердца выявили врожденный порок сердца в виде 

дефекта межжелудочковой перегородки, почек – дву-

стороннюю кистозную дисплазию, в правой и левой 

почках визуализировались множественные анэхоген-

ные полости диаметром от 2 до 10 мм. Показатели 

азотемии при этом оставались в норме. На 4-е сутки 

жизни был переведен на второй этап выхаживания. 

Состояние на момент перевода расценивалось как 

средней степени тяжести за счет сохраняющейся 

гипербилирубинемии, неврологической симптомати-

ки в виде синдрома возбуждения ЦНС. Выполнено 

УЗИ почек: почки расположены обычно, увеличены 

в размерах. Паренхима не дифференцирована, пред-

ставлена множеством разнокалиберных кист от 2 до 

10 мм. Эхогенность паренхимы почек значитель-

но повышена. Правая почка 66х35 мм, паренхима 

4 мм. Левая почка 77х33 мм. Лоханка не расширена. 

Кровоток резко ослаблен, сосудистый рисунок дефор-

мирован, индекс резистентности – 0,62. В динамике 

через 5 дней картина УЗИ без изменений. Также 

выполнено УЗИ органов брюшной полости: печень 

умеренно увеличена, передне-задний размер правой 

доли 66 мм, левой – 34 мм, структура однородна, 

эхогенность средняя, селезенка расположена обычно, 

43х20 мм. 

Состояние ребенка оставалось стабильным, сред-

ней степени тяжести, однако беспокоило появление 

на 6-е сутки жизни сниженного диуреза менее 0,8 мл/

кг/ч, на фоне приема диуретического калийсберегаю-

щего средства (спиронолактон) объем мочеиспуска-

ний увеличился до 3,3 мл/кг/ч. Состояние ребенка к 

9-му дню жизни улучшилось до удовлетворительного, 

продолжалось грудное вскармливание, ребенок начал 

прибавлять в массе тела, показатели мочевины и 

креатинина оставались в пределах возрастных норм, 

цифры систолического АД составляли 80–90 мм рт. 

ст., диастолического АД 50–60 мм рт. ст., отмечался 

адекватный диурез на фоне приема спиронолактона. 

Было проведено УЗИ почек родителей и брата. У отца 

были выявлены единичные кисты в обеих почках, 

которые, скорее всего, носят приобретенный характер 

и не являются доводом в пользу выставления диагноза 

АДПКБ. По данным УЗИ почек брата в возрасте 5 лет, 

патологии не выявлено.

Решением консилиума в составе нефрологов и 

специалистов отделения гемодиализа было принято 

решение выписать ребенка домой под наблюдение 

нефролога и врачей отделения паллиативной помощи 

с диагнозом: аутосомно-рецессивный вариант поли-

кистозной болезни почек (детский тип). Врожденный 

порок сердца. Перимембранозный дефект межжелу-

дочковой перегородки. Коньюгационная желтуха.

Диагноз ПКБ не вызывал сомнений, однако 

определение типа патологии (аутосомно-рецессивный 

или доминантный вариант) вызвало определен-

ные затруднения в связи с отсутствием результатов 

молекулярно-генетического исследования. Нельзя 

исключить у ребенка Р. аутосомно-доминантный 

вариант ПКБ с ранней манифестацией в детском воз-

расте, что может быть подтверждено только гене-

тически или при длительном катамнестическом 

наблюдении. Однако родители ребенка от проведения 

молекулярно-генетической диагностики отказались, 
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сославшись на дороговизну исследования и отсутствие 

понимания влияния результатов на дальнейшую тера-

пию. Родителям предложено обратиться в медико-

генетическую консультацию.

Таким образом, семьи, имеющие боль-

ного ребенка с ПКБ, нуждаются в медико-

генетическом консультировании, так как с помо-

щью молекулярно-генетической диагностики 

возможны уточнение генетической формы болез-

ни (АДПКБ или АРПКБ) и оценка риска рожде-

ния больного ребенка при последующих беремен-

ностях, при которых целесообразно проведение 

пренатальной ДНК-диагностики. Чрезвычайно 

важны этические аспекты. При ультразвуко-

вом обнаружении кистозного изменения почек 

плода, пустого мочевого пузыря, легочной гипо-

плазии на фоне внутриутробной гипотрофии, а 

также высокого уровня α-фетопротеина и мало-

водия (17–20-я неделя гестации) следует инфор-

мировать родителей о неблагоприятном исходе 

заболевания, отсутствии эффективного лечения 

этой патологии в настоящее время и обсуждать 

вопрос о целесообразности дальнейшего сохране-

ния или прерывания беременности. 
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В статье представлен клинический случай синдрома Симпсона–Голаби–Бемеля у девочки. 
Девочки-гетерозиготные носительницы мутантного гена GPC3, как правило, имеют минималь-


