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The clinical case of a patient with polycystic kidney disease with autosomal-recessive mode of inheritance is described. Characteristic 
and development of clinical and laboratory-instrumental presentation of disease for this patient with an outcome in chronic kidney 
disease is given. Methods of treatment of patient are described.
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Актуальность проблемы поликистоза почек в дет-
ском возрасте обусловлена большой распространен-
ностью, возрастными особенностями формирования 
почечных кист и клинических проявлений, частым 
развитием синдрома артериальной гипертензии и 
осложнений, исходом в хроническую почечную не-
достаточность [1]. Выделяют аутосомно-рецессивный 
(АРПП) и аутосомно-доминантный поликистоз почек, 
частота которых составляет 1:40000 и 1:1000 соот-
ветственно [2]. АРПП представляет собой генетиче-
ское заболевание, определяется геном PKDHD-1 на 
коротком плече 6-й хромосомы (6р21) [3-5]. При 
АРПП обе почки значительно увеличены и в боль-
шинстве случаев обнаруживают огромное количество 
кист в коре и паренхиме. АРПП диагностируется вну-
триутробно или вскоре после рождения и в основном 
характеризуется тяжелым течением. АРПП часто у 
детей сопровождается макро/микрогематурией и тя-
желой гипертензией. Заболевание нередко сочета-
ется с врожденным почечным фиброзом, различной 
степенью эктазий желчных протоков, гиперплазией 
желчных каналов, билиарным дисгинезом. Результа-
ты катамнеза детей с АРПП свидетельствуют о небла-
гоприятном прогнозе течения и исхода [2]. Леталь-
ный исход у детей с АРПП возможен в перинатальном 

периоде вследствие прогрессирующей почечной не-
достаточности, артериальной гипертензии или ды-
хательной недостаточности. В случаях увеличения 
продолжительности жизни до нескольких лет почки 
уменьшаются в размерах, гипертензия становится 
менее тяжелой. При исходе в почечную недостаточ-
ность, показаны диализ и пересадка почки [6].

Клинический случай поликистозной болезни почек. 
Мальчик Т.И., 7 лет, наблюдается в нефрологическом 
отделении ДРКБ с клиническим диагнозом: Полики-
стозная болезнь (поликистоз почек, поликистоз пече-
ни). Хроническая почечная недостаточность, терми-
нальная стадия. Хронический пиелонефрит, вторич-
ный, обструктивный, непрерывно-рецидивирующее 
течение, период обострения. Цирроз печени, пор-
тальная гипертензия (спленомегалия с гиперсплениз-
мом). Постнатальная гипотрофия II степени. Анемия 
II степени. Недостаточность митрального клапана 1-й 
ст. Недостаточность трикуспидального клапана 1–2-й 
степени.

 Ребенок болен с 3-месячного возраста, когда впер-
вые появились жалобы на слабость, вялость, отсут-
ствие аппетита, плохую прибавку в весе. В поликли-
нике по месту жительства были проведены анализы, в 
которых выявлены снижение гемоглобина до 105 г/л, 
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тромбоцитопения — до 150 тыс., гиперазотемия (кре-
атинин — 273 мкмоль/л, мочевина — 20,37 ммоль/л), 
мочевой синдром в виде лейкоцитурии до 20 в п/з, 
протеинурии — до 0,78 г/л. Ребенок госпитализи-
рован в педиатрическое отделение ДРКБ МЗ РТ, где 
проведено УЗИ почек: левая почка 79х50 мм, увели-
чена, округлой формы, паренхима 25,7 мм, утолще-
на, отечна; правая почка 88х51 мм, увеличена, окру-
глой формы, паренхима — 25,4 мм, обе почки имеют 
повышенную эхогенность, плохую корково-мозговую 
дифференциацию, сдавленную чашечно-лоханочную 
систему. Контуры обоих мочеточников нечеткие, не-
ровные. В паренхиме обеих почек визуализируются 
мелкие гипоэхогенные включения диаметром 1,5-3,0 
мм (кисты). УЗИ гепатобилиарной системы печень 
крупнозернистой, бугристой структуры, гомогенная, 
эхогенность паренхимы повышена. Правая доля — 
100 мм, увеличена, левая доля — 57 мм, увеличе-
на. Желчный пузырь — 60х19 мм, изогнутой (пере-
гиб в области тела) формы, перерастянут, атоничен. 
Стенки утолщены до 2 мм, содержимое с эхогенной 
взвесью. Холедох — 2,5 мм. Рентгено-компьютерная 
томография (РКТ): выявлены признаки поликистоза 
почек: увеличение размеров почек, неоднородность 
структуры паренхимы почек за счет множественных 
мелких зон, не накапливающих и слабо накапливаю-
щих контраст. Увеличение размеров печени, неодно-
родность структуры паренхимы правой доли печени 
за счет множественных мелких зон, не накапливаю-
щих и слабо накапливающих контраст (поликистоз 
печени), небольшое расширение желчевыводящих 
путей. Выставлен клинический диагноз: Поликистоз-
ная болезнь (поликистоз почек, поликистоз печени). 
Пиелонефрит, вторичный, обструктивный, активная 
стадия, с нарушением функции почек. Получал ле-
чение: антибактериальную и симптоматическую те-
рапию. Ребенок выписан с улучшением: снизились 
показатели азотистого обмена, купирован мочевой 
синдром.

С 6-месячного возраста у ребенка отмечались подъ-
емы температуры тела, периодическая рвота, в ана-
лизах мочи: протеинурия, лейкоцитурия, эритроци-
турия, в анализах крови — анемия средней степени 
тяжести. В биохимических анализах крови нарастал 
уровень мочевины и креатинина. В динамике по УЗИ 
почек и печени отмечалось увеличение размеров по-
чек и кист в паренхиме почек и печени. Неоднократ-
но находился в нефрологическом отделении ДРКБ, 
получал симптоматическую терапию. После выписки 
из стационара наблюдался по месту жительства. 

В 2-летнем возрасте состояние ребенка резко ухуд-
шилось. Появились жалобы на рвоту, слабость, утом-
ляемость, повышение температуры до фебрильных 
цифр, по поводу чего ребенок вновь госпитализиро-
ван в нефрологическое отделение ДРКБ. В объектив-
ном статусе: состояние ребенка тяжелое за счет отеч-
ного (отеки на лице, нижних конечностях, полостные 
отеки), уремического синдрома, метаболического 
ацидоза. Артериальная гипертензия до 150/100 мм 
рт. ст. В лабораторных данных выявлено нарастание 
азотемии: мочевина — до 45 ммоль/л, креатинин — до 
282 мкмоль/л, электролитные нарушения (рН — 7,25, 
ВЕ — 12,1, Na+ — 140,5 ммоль/л, К+— 5,68 ммоль/л). 
По данным ЭКГ — тенденция к брадикардии, экс-
трасистолия. Выявлено ухудшение УЗИ картины со 
стороны почек и гепатобилиарной системы, которые 
проявлялись увеличением размеров почек, печени и 
кистозных изменений, венозный застой в селезенке. 
Олигоанурия в течение суток. По экстренным пока-
заниям ребенок взят на гемодиализ с последующим 

переводом на программный гемодиализ в режиме 2 
раза в неделю. Также получал антибактериальную, 
противоанемическую, гипотензивную, инфузионную 
и гепатопротекторную терапию. 

Учитывая бесперспективность консервативной и 
заместительной терапии по основному заболеванию, 
больной был госпитализирован в ФГУ НИИ трансплан-
тологии и искусственных органов (г. Москва), где 
обследовался для решения вопроса о возможности 
проведения операции трансплантации почки и фраг-
мента печени от живого родственного донора (про-
тивопоказаний не выявлено), но родители от опера-
ции временно отказались. Проводилось генетическое 
исследование, по результатом которого подтвержден 
АРПП.

В последующем заместительная почечная терапия 
проводилась в условиях нефрологического отделе-
ния ДРКБ. 

С 5-летнего возраста состояние больного прогрес-
сивно ухудшалось в связи с нарастанием сердечно-
сосудистой недостаточности, легочной гипертензии, 
развитием септического процесса, течением основно-
го заболевания. Также возникли трудности с сосуди-
стым доступом для проведения гемодиализа. Ребенку 
выполнена РКТ с контрастированием сосудов верхней 
полой вены. Заключение: РКТ признаки тромбоза ле-
вой внутренней яремной вены с образованием мно-
жественных коллатералей, впадающих в плечеголов-
ной ствол слева, признаки расширения внутренней 
яремной вены справа, наружной яремной вены слева, 
сужение диаметра наружной яремной вены справа с 
подозрением на тромбоз в дистальных отделах. Для 
обеспечения сосудистого доступа для проведения се-
ансов гемодиализа, ребенку выполнено последова-
тельно 4 операции, установлен 2-просветный катетер 
ARROV в v.Cave superior. Мнение участников конси-
лиума — «Тяжесть состояния ребенка обусловлена 
рецидивирующей множественной тромбоэмболией 
ветвей легочной артерии, причиной которой стали 
сложности при создании сосудистого доступа к кро-
ви для проведения гемодиализа. В настоящее время 
трансплантация органов противопоказана».

 Ребенку проведена операция: установлен перито-
неальный катетер. С 20 марта 2012 г. больному на-
чат перитонеальный диализ с постепенной отменой 
гемодиализа. 

В настоящее время ребенок получает только пе-
ритонеальный диализ в амбулаторных условиях, на 
фоне проведения которого состояние ребенка стаби-
лизировалось. Однако в перспективе ребенку требу-
ется одновременная трансплантация печени и почки. 
В противном случае прогноз для жизни неблагопри-
ятный.
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