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Кистозные дисплазии представляют гетерогенную 
группу заболеваний, на долю которых в структу-

ре врожденных аномалий почек приходится 12–15%, 
а  в структуре причин хронической почечной недо-
статочности у  детей  – 8–10% [1]. В  2010  г. S. Bonsib 
предложил классификацию кистозных заболеваний 
почек и  врожденных пороков развития органов мо-
чевой системы, представленную ниже в  сокращен-
ном виде [2].
I. Поликистозные заболевания почек:
A.	 Аутосомно-рецессивная поликистозная болезнь 

почек:
•	 классическая форма – у новорожденных, у де-
тей до 1 года жизни (инфантильная); 
•	 детский тип с фиброзом печени;

B.	 Аутосомно-доминантная поликистозная болезнь 
почек: классическая форма (у  взрослых); форма 
с ранней манифестацией в детском возрасте;
C.	 Доброкачественная кистозная болезнь почек;
D.	 Гломерулярная кистозная болезнь почек;
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II. Врожденные аномалии почек и мочевыводящих путей;
III. Тубулоинтерстициальные синдромы ± кисты;
IV. Кистозные неоплазмы и неопластические кисты;
V. Смешанные кисты.

Поликистозные заболевания более 10 лет назад 
стали идентифицировать с  расстройствами, свя-
занными с  патологией цилий. Цилиопатии  – гене-
тически обусловленные заболевания, возникаю-
щие при  нарушении структуры или  функции цилий 
(ресничек), когда вследствие аномальной структуры 
ресничек усилена пролиферация кистозных клеток 
и секреция жидкости в просвет. Полиорганность по-
ражений при  поликистозной болезни почек легко 
объяснить, если рассматривать данную группу забо-
леваний с позиции цилиопатий [3]. 

Развитие кистозных аномалий связывают с  на-
рушением эмбриогенеза в  первые недели внутриут-
робной жизни, что приводит к несрастанию первич-
ных почечных канальцев с зачатками собирательных 
трубочек протока метанефроса. В остальном нефрон 
формируется нормально и  даже начинает функцио-
нировать. Однако не имея выхода в мочевыводящие 
пути, такой нефрон расширяется и  превращается, 
по сути, в типичную ретенционную кисту. Кисты ло-
кализуются первоначально в  корковом слое почек 
и  никогда не  имеют сообщения с  нижележащими 
выводными протоками. Дальнейшие расхождения 
в генезе различных форм кистозных дисплазий почек 
носят в основном количественный характер. 

Нами проведен ретроспективный анализ историй 
болезни 20 детей с  различными кистозными дис-
плазиями. Пациенты находились на  обследовании 
в  нефрологическом отделении Детской республи-
канской клинической больницы Министерства здра-
воохранения Республики Татарстан (ДРКБ МЗ РТ) 
с  2016 по  2017  г. Основные кистозные заболевания 
у детей были следующими: аутосомно-доминантный 
поликистоз почек (АДПКП) – у 6; аутосомно-рецис-
сивный поликистоз почек (АРПКП) – у 8; мультики-
стозная дисплазия почек – у 6 пациентов. Остальные 
заболевания были представлены лишь единичными 
случаями, среди которых: нефронофтиз Фанкони, 
врожденный нефротический синдром финского 
типа, кистозные дисплазии в рамках наследственных 
синдромов Барде–Бидля и  Цельвегера. Для  выяв-
ления особенностей течения заболевания выбраны 
критерии: возраст постановки диагноза; отягощен-
ная наследственность; присутствие болевого, моче-
вого синдромов, артериальной гипертензии; нали-
чие инфекции мочевой системы; снижение функции 
почек (стадия хронической болезни почек); наличие 
кистозных поражений других органов; сопутствую-
щие аномалии развития мочевой системы. 

Аутосомно-доминантный поликистоз почек 
(АДПКП, поликистоз почек у  взрослых, аутосомно-до-
минантная поликистозная болезнь, Поттер III). В 90% 
случаев удается проследить семейный характер забо-

левания, но  10% случаев возникают спорадически. 
Мутации в гене PDK1 обнаруживаются в 85% случаев 
АДПКП. Ген PDK1 (16p13.3) кодирует белок полици-
стин-1. Кисты в почках определяются к 10 годам у 64% 
больных и к 20 годам – у 90%. Почечная недостаточ-
ность, как правило, развивается к 50 годам. Мутации 
в  гене PDK2 составляют около 15% случаев АДПКП. 
Ген PKD2 (4q21-23) кодирует белок полицистин-2. 
У  этих пациентов болезнь прогрессирует медленнее 
и почечная недостаточность развивается к 70 годам.

До недавнего времени возраст проявления пато-
логии рассматривался как  критерий доминантного 
наследования поликистоза. Это было связано с  тем, 
что  зачастую заболевание диагностировалось толь-
ко при  появлении первых признаков хронической 
почечной недостаточности, которая в  таких случаях 
возникает поздно, как правило, в возрасте 40–50 лет. 
Однако в настоящее время показано, что «взрослый» 
тип болезни может проявиться и у детей, и в опреде-
ленной части случаев причиной хронической почеч-
ной недостаточности у  них является именно это за-
болевание [4]. 

Ультразвуковое исследование (УЗИ) служит цен-
ным скрининговым методом при подозрении на поли-
кистоз почек. На ранних стадиях АДПКП диаметр кист 
составляет от 0,1 до 5 мм. В этих случаях кисты опре-
деляются в  виде повышения эхогенности паренхимы 
и  эхографическая картина может быть неотличимой 
от АРПКП, однако пациенты обычно старше [5]. 

Мы наблюдали мальчика 11 лет с  отягощенной 
наследственностью  – поликистоз почек у  матери. 
Из  анамнеза: в  возрасте 3 лет при  УЗИ впервые от-
мечена повышенная эхогенность паренхимы почек. 
В 6 лет при УЗИ определена паренхима повышенной 
эхогенности с обеих сторон, неоднородная за счет ги-
перэхогенных включений и множественных диффуз-
но расположенных мелких кист (2–4 мм) в корковом 
слое и  субкапсулярно. Ребенку поставлен диагноз: 
поликистоз почек по аутосомно-доминантному типу.

При прогрессировании АДПКП эхографическая 
картина становится более типичной с  увеличением 
размеров почек, содержащих множество кист раз-
личных размеров, приводящих к  неровностям кон-
туров почек. Между кистами могут обнаруживаться 
островки сохраненной паренхимы. Если при  прове-
дении скрининга к возрасту 19 лет кисты или парен-
химатозные нарушения в почках не обнаруживаются, 
то диагноз АДПКП является крайне маловероятным.

Аутосомно-рецессивный поликистоз почек (АРПКП, 
поликистозная болезнь новорожденных, Поттер I) 
обычно протекает тяжелее, а  встречается значитель-
но реже, чем АДПКП, – с частотой 1:10 000–1:50 000 
населения. АРПКП обычно диагностируется в  дет-
ском возрасте, в  том числе у  новорожденных. Су-
ществует связь с  перипортальным фиброзом печени 
и протоковой гиперплазией, которые могут вызывать 
портальную гипертензию. 
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АРПКП обусловлен мутацией гена PKHD1, 
расположенного на  коротком плече хромосомы 6 
(6p12.3-p12.2). Продукт гена  – белок фиброцистин 
(полидуктин) – вовлечен в ключевые моменты раз-
вития, дифференцировки, регуляции клеточной 
пролиферации в  собирательных трубочках почки 
и  желчных протоках печени, поэтому проявления 
болезни касаются обоих органов. Мутантный фи-
броцистин быстро распадается. Нарушается функ-
ция ресничек, развивается расширение и удлинение 
канальцев. Признаки заболевания можно обнару-
жить внутриутробно при  УЗИ, как  правило, после 
20-й недели беременности. В  наших наблюдениях 
у 4 из 8 пациентов диагноз был установлен внутри-
утробно с выявлением характерной ультразвуковой-
картины медуллярного нефрокальциноза, синдрома 
«больших белых почек». У 4 детей диагноз установ-
лен в возрасте до 2 лет.

Болезнь может быть классифицирована на  сле-
дующие формы, различающиеся по проценту вовле-
ченных в патологический процесс канальцев, что, со-
ответственно, определяет продолжительность жизни: 
•	 перинатальная форма (поликистоз новорожден-
ных)  – встречается у  младенцев, быстро приводит 
к  летальному исходу, вовлечено 90–93% почечных 
канальцев. Почки увеличены в  размерах, гиперэхо-
генны за  счет нефросклероза, чашечно-лоханочная 
система не дифференцируется;
•	 инфантильная форма  – вовлечено 60% каналь-
цев, у  младенцев развивается уремия, однако про-
должительность жизни больше, чем при  перина-
тальной форме;
•	 младенческий поликистоз  – вовлечено 25% ка-
нальцев, у детей младшего возраста заболевание пред-
ставлено артериальной гипертензией и  хронической 
почечной недостаточностью. Инфантильная форма 
и  младенческий поликистоз, как  правило, осложня-
ются медуллярным нефрокальцинозом;
•	 ювенильная форма  – вовлечено около 10% ка-
нальцев, симптомы обычно связаны с фиброзом по-
чек, печени, портальной гипертензией. В этих позд-
них случаях вследствие процессов компенсаторной 
регенерации здоровой паренхимы почки значительно 
увеличены в размерах (в наших наблюдениях до 17х11 
мм) с неровными контурами на фоне нефросклероза, 
что  создает картину «больших белых почек», корко-
во-мозговая дифференцировка отсутствует. 

Сонографические признаки. Почки увеличены 
в  размерах с  множественными мелкими кистами 
(1–2 мм в  диаметре), которые образуются из  соби-
рательных трубочек. Кисты выстраиваются ради-
ально и  становятся более сферическими при  росте. 
Диффузное расширение канальцев разрывает почеч-
ную архитектонику с  потерей кортико-медуллярной 
дифференцировки. Под  капсулой почки может на-
блюдаться тонкий ободок сдавленной почечной па-
ренхимы, которая гипоэхогенна относительно слиш-

ком эхогенных остатков паренхимы. Внутриутробно 
у здорового плода почечный периметр составляет 27–
30% абдоминального периметра; при поликистозной 
болезни новорожденных этот показатель повышается 
до  60%, что  позволяет осуществлять пренатальную 
диагностику.

В наших наблюдениях у  4 из  8 детей отмечался 
синдром артериальной гипертензии. Кистозные по-
ражения других органов наблюдались у  2 пациентов 
с АРПКП в виде множественных кист печени. У од-
ного ребенка была выявлена сопутствующая анома-
лия развития мочевой системы  – подковообразная 
почка. Снижение скорости клубочковой фильтрации 
(СКФ) отмечалось у 6 детей: хроническая болезнь по-
чек 1-й стадии – у 1 ребенка, 2-й стадии – у 2 детей, 
4-й стадии  – у  2 детей, 5-й стадии  – у  1. У  двух де-
вочек 11 и 17 лет с ювенильным вариантом АРПКП 
показатели СКФ сохранялись в  пределах 73–93 мл/
мин/1,73 м.

Клинический случай 1. Мальчик П., 2 лет. Диагноз: 
аутосомно-рецессивный поликистоз почек, инфан-
тильный тип; пиелонефрит вторичный, хроническое 
рецидидивирующее течение; нефрогенная гипертен-
зия; хроническая болезнь почек 5-й стадии; фиброз 
печени, портальная гипертензия; дефект межпред-
сердной перегородки; анемия смешанного генеза 
средней степени тяжести. 

Ребенок от пятой беременности: первая беремен-
ность – ребенок умер в возрасте 1 дня, на вскрытии – 
поликистоз почек, вторая беременность  – девочка 
6 лет без признаков поликистоза, третья, четвертая – 
неразвивающиеся беременности. Данная беремен-
ность с угрозой прерывания в I триместре. 

На сроке 31 нед методом УЗИ плода выявлен 
порок развития органов мочевой системы  – об-
наружены почки больших размеров с  недиффе-
ренцированной паренхимой, представленной 
участками гипо- и  гиперэхогенности. Установлен 
пренатальный диагноз: двусторонний поликистоз 
почек. От  прерывания беременности родители от-
казались. В  III триместре отмечалось выраженное 
маловодие. Роды третьи, на сроке 38 нед путем кеса-
рева сечения. Ребенок родился в асфиксии средней 
степени с оценкой по шкале Апгар 4/5 баллов. Мас-
са тела 3550 г, длина 52 см. Обращал на  себя вни-
мание увеличенный в  размере живот, выраженная 
подкожная венозная сеть, пальпировались плотные 
увеличенные почки, пальпация печени и  селезен-
ки невозможна. Отмечались характерные признаки 
синдрома Поттера – уплощенный нос, западающий 
подбородок, микрогнатия.

На 3-й день жизни мальчик переведен в  отде-
ление реанимации новорожденных ДРКБ МЗ РТ 
на  аппарате искусственной вентиляции легких 
в  очень тяжелом состоянии с  явлениями дыхатель-
ной, почечной недостаточности, с  выраженным 
синдромом угнетения ЦНС. В  ходе обследования 
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выявлено: анемия тяжелой степени, повышение 
уровня креатинина в крови до 188 мкмоль/л, моче-
вины до  33 ммоль/л, смешанный ацидоз. Артери-
альноеь давление 112/60 – 128/78 мм рт. ст. 

Данные УЗИ: почки значительно увеличены в раз-
мерах, контуры четкие ровные. Дыхательная экс-
курсия слабая. Правая почка: 101х56 мм, левая поч-
ка: 105х56 мм. Паренхима правой почки  – 22,8 мм, 
левой  – 23,8 мм (утолщена). Корково-мозговая 
дифференцировка не  определяется, паренхима по-
вышенной эхогенности. При  большом увеличении 
ткань почек представлена мелкими кистами диаме-
тром до 1 мм (рис. 1).

Для дальнейшего лечения ребенок в возрасте 2 мес 
был переведен в  нефрологическое отделение ДРКБ 
МЗ РТ, где находился в  течение двух лет. Состояние 
ребенка тяжелое за  счет почечной недостаточности, 
артериальной гипертензии (артериальное давление 
120/68 – 131/70–145/77 мм рт.ст.). Масса тела 10 200 г, 
длина тела 78 см. (дистрофия по  типу гипотрофии 
2-й  степени). Кормится смесью (полный гидролизат) 
через  зонд. Живот значительно увеличен в  объеме, 
пальпируются увеличенные почки, занимающие прак-
тически всю брюшную полость, печень +2 см. Диурез 
500–550  мл/сут. В  динамике в  лабораторных пока-
зателях нарастала азотемия: креатинин крови 245–
349  мкмоль/л, мочевина 40–45 ммоль/л. По  данным 
УЗИ почек: правая почка 130х84 мм, левая – 135х84 мм. 
В возрасте 2 года 4 мес – летальный исход вследствие 
почечной и полиорганной недостаточности.

Приведенный клинический случай не  представ-
лял сложности для  постнатальной диагностики. Од-
нако он  является яркой демонстрацией сложных 
этических проблем, возникающих при  рождении 
ребенка с  тяжелой генетической патологией, в  том 
числе в  плане ранней антенатальной диагностики 

пороков и  решения вопроса о  пролонгировании 
или  прерывании беременности, а  также трудностей 
симптоматической терапии полиорганных наруше-
ний у ребенка с АРПКП.

Клинический случай 2. Девочка В., 10 лет. Ребенок 
от первой беременности, протекавшей без патологии. 
От второй беременности – девочка 4 лет (без призна-
ков поликистоза почек). 

Заболевание выявлено внутриутробно  – «боль-
шие белые почки». С  раннего возраста отмечались 
рецидивы пиелонефрита, эритроцитурия, микро-
протеинурия. Физическое, нервно-психическое раз-
витие девочки соответственно возрасту. В  возрасте 
7 лет по  результатам суточного мониторирования 
артериального давления выявлена гипертоническая 
нагрузка в дневное время по систолическому артери-
альному давлению – 92%, в ночное – по систоличе-
скому давлению  – 63%, по  диастолическому– 38%. 
Эпизодов мочевой инфекции, протеинурии не было. 
СКФ 83–95 мл/мин/1,73 м2. В анализах мочи по про-
бе Зимницкого  – колебания удельного веса 1005–
1018 при суточном диурезе 860–900 мл.

УЗИ почек: почки увеличены в  размерах. Конту-
ры ровные, четкие. Положение обычное. Дыхатель-
ная экскурсия активная. Размеры: левая – 111х45 мм, 
паренхима  – 13 мм.; правая  – 106х42 мм., паренхи-
ма  – 12 мм. Эхогенность паренхимы обеих почек 
повышена, I–II степень, преимущественно за  счет 
медуллярного слоя с  обеих сторон. В  проекции ме-
дуллярного слоя мелкие кальцинаты от  1,7 до  2 мм 
в  диаметре и  единичные кальцинаты в  проекции 
коркового слоя по ходу arteria arcuata с обеих сторон. 
Визуализируются мелкие анэхогенные структуры 
от 1,7 мм до 2 мм в диаметре с обеих сторон, справа – 
до 4 мм в диаметре. Корково-мозговая дифференци-
ровка нечеткая (рис. 2).

Рис 1. Сонограмма почек ребенка П. Аутосомно-рецессив-
ный поликистоз почек
Fig. 1. Sonogram of the child’s kidneys P. Autosomal recessive 
polycystic kidney

Рис. 2. Сонограмма почек ребенка В., 10 лет. Поликистоз 
почек, осложненный медуллярным нефрокальцинозом. 
Симптом «веточки укропа»
Fig. 2. Sonogram of the of the child’s kidneys V., 10 years old. 
Polycystic kidney disease complicated by medullar nephrocalci-
nosis. Symptom of «sprigs of dill»
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Спиральная компьютерная томография брюшной 
полости и забрюшинного пространства: на серии то-
мограмм печень незначительно увеличена, структура 
без  достоверных очаговых изменений, контуры ров-
ные, внутрипеченочные желчные протоки не  рас-
ширены. Увеличение размеров почек, единичные 
мелкие гиподенсивные очаги, не  накапливающие 
контраст в паренхиме правой и левой почек.

Заключение

Кистоз почек является актуальной проблемой пе-
диатрии, что  обусловлено большой распространен-
ностью, особенностями течения и исхода, серьезным 
прогнозом. Наиболее актуальными в педиатрической 
практике являются следующие варианты кистозных 
аномалий почек: аутосомно-рецессивный полики-
стоз почек (Поттер I), мультикистозная дисплазия 
(Поттер II) и  аутосомно-доминантный поликистоз 
почек (Поттер III), требующие современной диагно-
стики для  определения прогноза и  тактики ведения 
пациентов. 

При АРПКП характерно осложненное тече-
ние беременности и  отягощенный акушерский 
анамнез: гестоз, угроза прерывания в  I триместре. 
Предшествующие беременности матерей пациентов 
с  АРПКП сопровождались внутриутробной гибе-
лью плода и смертью новорожденного в первые дни 
жизни. Маловодие представляется как важный прог- 
ностический признак тяжелого течения АРПКП. 
Пренатальное выявление «больших белых почек» 
предполагает тяжелое течение АРПКП, однако воз-
можно и  при относительно благоприятном течении 
юношеской формы заболевания. Выявлена высокая 
частота развития артериальной гипертензии у  ново-
рожденных и грудных детей с АРПКП.

Необходимо динамическое обследование ге-
патобилиарной системы пациентов, поскольку 

АРПКП и  АДПКП сопровождаются поликистозом 
печени и  поджелудочной железы (холангиокистоз 
при АРПКП и простые кисты при АДПКП). Соногра-
фия является достаточным и  высокоинформативным 
методом диагностики данных заболеваний. Возможно 
возникновение сложностей при  дифференцировании 
АРПКП и АДПКП с ранним дебютом (что встречается 
редко). При относительно благоприятной ювенильной 
форме АРПКП и на ранних стадиях АДПКП по дан-
ным УЗИ кисты в почках могут выглядеть одинаково. 
В таких случаях наличие фиброза печени или болезни 
Кароли указывает на АРПКП, а при АДПКП следует 
искать поликистоз почек у одного из родителей. 

Для своевременной диагностики АДПКП необ-
ходимо проведение динамического (сонографиче-
ского) наблюдения за детьми, у которых в семейном 
анамнезе значатся случаи поликистоза почек. На-
блюдение должно быть ежегодным до  достижения 
возраста 19 лет. Если манифестация поликистоза по-
чек не произошла до этого возраста, можно быть уве-
ренным, что в дальнейшем у обследуемого нет риска 
развития поликистоза почек. 

В настоящее время при диагностике поликистоза 
почек требуется генетическая идентификация. Моле-
кулярно-генетический метод имеет большую диагно-
стическую значимость в подтверждении как АРПКП, 
так и  АДПКП, однако он  остается дорогостоящим. 
Семьи, имеющие детей с поликистозом почек, нуж- 
даются в  медико-генетическом консультировании, 
так как  с помощью молекулярно-генетической диа-
гностики возможны уточнение генетической формы 
болезни, оценка риска рождения больного ребенка 
при  последующих беременностях, а  также опреде-
ление показаний и  проведение пренатальной ДНК-
диагностики. Несомненно, следует учитывать и мно-
гообразные этические моменты, связанные с  этой 
тяжелой генетической патологией.
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