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наследственные болезни

Известно, что при муковисцидозе имеются изме-
нения в секрете потовых желез — высокое со-

держание натрия, хлора и кальция. Эти нарушения 
состава пота у больных выявляются с самого рожде-
ния и сохраняются в течение всей жизни, независимо 
от степени выраженности заболевания. В сыворот-
ке крови обнаруживается гипопротеинемия, гипо-
альбуминемия наряду с увеличением содержания 
γ-фракций, нередко наблюдается гиперхолестери-
немия, гипокальциемия, гипонатриемия. Мутация 
гена муковисцидоза CFTR в гомозиготном состоянии 
приводит к нарушению синтеза белка, формирующе-
го хлорный канал в мембранах эпителиальных кле-
ток, через который происходит пассивный транспорт 
ионов хлора. При этом имеет место дефект цАМФ-
зависимой секреции хлора и избыточное всасывание 
натрия, что способствует пассивному поглощению 
воды.

В патогенезе расстройств электролитного обмена 
при муковисцидозе установлена роль фактора, тор-

мозящего реабсорбцию ионов натрия и хлора в ре-
зультате изменения заряда стенки выводного протока, 
выявлена функциональная недостаточность клеточ-
ной мембраны, связанная с нарушением кальциевого 
обмена. Избыточное содержание кальция в секрете 
приводит к повышению проницаемости клеточных 
мембран и последующей повышенной потере воды 
и натрия. Гипокалиемия в сочетании с гипонатрие-
мией приводит к вторичному метаболическому алка-
лозу.

Повышенное выделение солей с потом — важное 
клиническое проявление заболевания. Большая поте-
ря солей через кожные покровы у детей с муковисци-
дозом может приводить к истощению запасов натрия 
и хлора, хронической гипоэлектролитемии и метабо-
лическому алкалозу. Хроническая потеря солей с по-
том, которая может возрастать из‑за повышенного 
потоотделения в жаркое время года, усугубляется 
потерей электролитов при рвоте, диарее, недостаточ-
ном поступлении солей с пищей. При этом у больных 
муковисцидозом может развиться жизнеугрожающее 
осложнение муковисцидоза — синдром псевдо-Бар-
тера.

Впервые F. Bartter и соавт. описали синдром ги-
покалиемии с метаболическим алкалозом в 1962 г. 
Классический синдром Бартера характеризуется 
гиперсекрецией ренина, гиперальдостеронизмом, 
выраженными электролитными нарушениями (ги-
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покалиемия, гипохлоремия, гипонатриемия, нормо- 
или гипокальциемия), метаболическим алкалозом. 
Заболевание наследуется по аутосомно-рецессивно-
му типу.

В патогенезе синдрома Бартера имеют значение 
гиперплазия юкстагломерулярных клеток, гиперпро-
дукция ренина, гиперангиотензиногенемия, гипер-
альдостеронизм. Альдостерон стимулирует секрецию 
водородных ионов и калия в почечных канальцах. 
При дефиците калия повышаются секреция водород-
ных ионов и реабсорбция бикарбонатов в канальцах. 
Возникает метаболический алкалоз. Исследования-
ми последних лет установлена ведущая роль наруше-
ния транспорта хлоридов в толстой восходящей части 
петли Генле [1]. Предполагают, что простагландины Е

2
 

угнетают активный транспорт хлоридов через толстую 
часть восходящего колена петли Генле в мозговом ве-
ществе почки [2]. Длительный дефицит калия вызы-
вает нарушение концентрационной функции почек 
с развитием калийурии и кальцийурии [3, 4].

Клиническую картину истинного синдрома Бар-
тера определяют признаки выраженной гипокалие-
мии, резистентной к введению экзогенного калия, 
что проявляется поражением скелетных мышц (мы-
шечная слабость, вялый псевдопаралич), гладкой 
мускулатуры (уменьшение двигательной активности 
желудка и тонкой кишки, паралитический илеус), 
сердечной мышцы (уплощение и инверсия зубца Т, 
снижение сегмента ST, появление зубца U, удлине-
ние интервала Q — T и атриовентрикулярная блокада 
на ЭКГ), нервов с развитием парестезий и ригидно-
сти конечностей.

Классический синдром Бартера проявляется 
в раннем детском возрасте задержкой роста и разви-
тия. Отмечается полиурия, полидипсия, рвота, запор, 
тенденция к дегидратации. Развивается характерный 
признак — гипокалиемический метаболический ал-
калоз.

Основная задача лечения заключается в немед-
ленном, начиная с рождения ребенка, проведении 
интенсивной заместительной терапии, восполняю-
щей потери организмом жидкости и электролитов. 
Это требует инфузии больших объемов солевых рас-
творов для предупреждения потери массы тела, деги-
дратации и поддержания плазменного уровня натрия 
и хлора в пределах физиологических значений.

К синдрому псевдо-Бартера следует отнести со-
стояния, характеризующиеся чертами, сходными 
с синдромом Бартера, главная из которых — гипо-
калиемический метаболический алкалоз. При муко-
висцидозе данное состояние может сформироваться 
в связи с патогенетически обусловленными электро-
литными нарушениями. При этом патологии со сто-
роны почечных канальцев, что обязательно сопрово-
ждает синдром Бартера, не выявляется.

Публикации о развитии синдрома псевдо-Барте-

ра носят единичный характер [5], в связи с чем мы 
решили поделиться своим опытом диагностики и те-
рапии этого редкого, но очень тяжелого осложнения 
муковисцидоза.

В течение 2 мес экстремально жаркого лета 2010 г. 
в Воронежском центре муковисцидоза впервые 
было зарегистрировано развитие синдрома псев-
до-Бартера у 7 больных муковисцидозом в возра-
сте от 1,5  о 13 лет, страдавших тяжелой смешанной 
формой заболевания. Все пациенты были гомозиго-
тами / компаунд-гетерозиготами по ΔF508 мутации. 
Начальные симптомы синдрома характеризовались 
появлением жалоб на многократную рвоту, резкую 
мышечную слабость, анорексию, снижение диуреза. 
Формировались признаки выраженного эксикоза, 
потеря массы тела в течение 2–3 сут достигала 5–10 %. 
Токсикоз с дегидратацией не сопровождался повы-
шением температуры; обострения бронхолегочного 
процесса и / или усиления синдрома мальабсорбции 
не наблюдалось, диареи не было ни в одном случае, 
отмечалась задержка стула. Следует подчеркнуть, 
что данное осложнение имело место у пациентов, 
не соблюдавших рекомендации по дополнительно-
му обеспечению солями натрия и хлора и коррекции 
водной нагрузки.

Несмотря на известный основной диагноз, трак-
товка клинического состояния у наших пациентов 
вызывала большие диагностические трудности — 
первоначально у всех детей амбулаторно был ди-
агностирован острый гастроэнтерит с синдромом 
ацетонемической рвоты. Назначение традиционной 
терапии не приводило к улучшению состояния боль-
ных; в стационар дети поступали в тяжелом состоя-
нии с явлениями эксикоза 2—3‑й степени и эпизода-
ми потери сознания в 2 случаях.

Оценка объективного и лабораторного статуса по-
зволила в течение первых часов госпитализации уста-
новить правильный диагноз: муковисцидоз, синдром 
псевдо-Бартера. Была назначена адекватная терапия, 
и уже в течение суток достигнута существенная по-
ложительная динамика в виде ликвидации синдрома 
рвоты, нормализации самочувствия, аппетита, вос-
становления адекватного диуреза, улучшения лабо-
раторных параметров кислотно-основного состояния 
и электролитов сыворотки крови. Все пациенты были 
обследованы по стандарту диагностической помо-
щи больным муковисцидозом, включая мониторинг 
кислотно-оснóвного состояния и электролитов кро-
ви. Лечение осуществлялось в условиях отделения 
реанимации и интенсивной терапии, проводилось 
согласно стандарту медицинской помощи детям 
с муковисцидозом в стационаре и во всех случаях за-
вершилось полной коррекцией клинических и лабо-
раторных симптомов синдрома. Лечение включало 
введение растворов электролитов, средств коррекции 
кислотного равновесия, применение дорназы альфа, 
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беродуала, ацетилцистеина (АЦЦ), креона, урсо-
фалька. При тяжелой гипокалиемии (ниже 2 мэкв / л) 
калий вводили внутривенно в виде хлорида 4 мэкв / кг 
в сутки в течение первых суток.

В терапии синдрома псевдо-Бартера при муковис-
цидозе использовали дополнительное введение на-
трия и хлора с учетом рекомендаций по минимальной 
суточной потребности в электролитах у детей старше 
1 года: натрий — 225–500 мг, хлор — 350–750 мг, калий 
— 1000–2000 мг [6]. В каждом случае подбор дозы был 
строго индивидуален после определения показате-
лей электролитов в сыворотке крови. Дополнительно 
назначали кальций — не менее 400–800 мг / сут детям 
и 800–1200 мг / сут подросткам. Последующая терапия 
зависела от результатов лабораторного исследования 
и диуреза, но обязательно включала спиронолак-
тон и препараты калия. Лечение проводилось в те-
чение 7–14 дней. Во всех случаях удалось улучшить 
состояние больных на 2—3‑и сутки госпитализации 
и в дальнейшем выписать домой с рекомендациями: 
на фоне базисной терапии муковисцидоза исполь-
зовать дополнительное обеспечение препаратами 
калия из расчета 2 ммоль на 1 кг массы тела в сутки 
с обязательным контролем электролитов, кислотно-
основного состояния еженедельно в течение месяца 
и в дальнейшем каждые 3 мес.

Приводим клинический случай развития синдро-
ма псевдо-Бартера у ребенка с тяжелой смешанной 
формой муковисцидоза.

Больной К., 13 лет, поступил в Областную детскую 
клиническую больницу № 2 Воронежа с жалобами 
на многократную рвоту, отказ от еды и питья в тече-
ние 2 сут, потерю массы тела. Состояние ухудшилось 
неделю назад, когда появилась однократная рвота, 
значительно снизился аппетит, ребенок стал мало-
подвижным, отказывался от еды, в течение недели 
потерял 6 кг массы тела.

При осмотре состояние тяжелое; тяжесть обусловле-
на симптомами эксикоза 2‑й степени. Сознание спутан-
ное, сопор. Глаза запавшие, запах ацетона изо рта. Кожа 
очень бледная, сухая, тургор тканей снижен. Температу-
ра 36,5°С. Масса тела 42 кг. Тотальная мышечная гипо-
тония, дыхание шумное, частота дыхания 20 в минуту. 
Артериальное давление 100 / 65 мм рт.ст. В легких дыха-
ние жесткое, выдох удлинен. Тоны сердца приглушены, 
тахикардия, частота сердечных сокращений 120 в мину-
ту. Живот обычной формы, мягкий, безболезненный, 
печень и селезенка не увеличены. Диурез 350 мл в сут-
ки, стула не было 3 сут.

В процессе обследования установлен клиниче-
ский диагноз: муковисцидоз, смешанная форма, тя-
желое течение. Синдром псевдо-Бартера. Синдром 
угнетения ЦНС. Эксикоз 2‑й степени.

При поступлении в биохимическом анализе кро-
ви определялась гиперазотемия, гипопротеинемия, 
гипокалиемия, гипогликемия, гипокальциемия; 

повышен уровень аланинаминовой трансаминазы 
до 70 ммоль / л, мочевина — 8,7 ммоль / л, креати-
нин — 90 ммоль / л, калий — 1,9 ммоль / л, натрий — 
110 ммоль / л, кальций — 2,0 ммоль / л, общий белок 
— 55,6 г / л, глюкоза — 3,8 ммоль / л. В моче отмечено 
умеренное содержание ацетона. Выражены измене-
ния кислотно-основного состояния — метаболиче-
ский алкалоз, гипоксемия: рН 7,58, рСО

2  
42 мм рт.ст., 

SO
2
 85 %, НСО

3 
 44 мм рт.ст., SВЕ +18.

Общий анализ крови без воспалительных изме-
нений, но определялось сгущение крови (гематокрит 
48 %, эр. — 4,5•1012 / л, Hb 143 г / л). Общий анализ мочи: 
цвет светло-желтый, рН 5,0; удельный вес 1011, белок 
0,033 г / л, сахар отсутствует, эпителиальные клетки 1–2 
в поле зрения, лейкоциты 7–8 в поле зрения, эритро-
циты 0–1 в поле зрения. Cодержание калия в эритро-
цитах 59 ммоль / л (норма 74,5–87,1 ммоль / л). Копрог-
рамма — выраженная стеаторея.

При исследовании функции внешнего дыхания вы-
явлена значительная вентиляционная недостаточность. 
ЭКГ: частота сердечных сокращений 128 в минуту, сла-
бость синусового узла, нижнепредсердный ритм, блока-
да правой ножки пучка Гиса, вертикальное положение 
электрической оси сердца, метаболические нарушения 
в миокарде (гипокалиемия). В мазках из зева высеян зо-
лотистый стафилококк, обильный рост.

На протяжении суток лечения сохранялся выражен-
ный метаболический алкалоз: рН 7,59; рСО

2 
49 мм рт.ст.; 

рО
2
 57 мм рт.ст.; SО

2
 93 %; НСО

3
 48 мм рт.ст.; SВЕ +22.

Гипокалиемия корригировалась высокими дозами 
аспаркама в сочетании с хлоридом калия 1 % внутрь. 
Проводилась инфузионная терапия глюкозосоле-
выми растворами с коррекцией электролитных на-
рушений, объем инфузата 2000 мл. Состав инфузии: 
цефепим 1000 мг / сут, 10 % глюкоза 1000 мл, физио-
логический раствор 500 мл, реамберин 400 мл, калий 
хлорид 7,5 % 24 мл / сут, дексазон 8 мг / сут, глюконат 
кальция 15,0 мл / сут, амикацин 600 мг / сут. Кроме 
того, ребенок получал гепарин 0,2 мл подкожно 4 раза 
в сутки, препараты кальция (1000 мг / сут) и спироно-
лактон внутрь. Спиронолактон назначался в вечер-
ние часы в индивидуально подобранной дозе (3 мг / кг 
в сутки) однократно. Курс лечения строго контроли-
ровался содержанием калия в сыворотке крови и за-
вершился по достижении нормальных показателей 
калия.

На 2‑е сутки лечения состояние улучшилось. 
Сознание ясное, рвота прекратилась. Охотно пьет 
жидкость, появился аппетит, восстановился диурез. 
На ЭКГ — нижнепредсердный ритм, вертикальное 
положение электрической оси сердца, блокада пра-
вой ножки пучка Гиса, умеренные метаболические 
нарушения в миокарде.

Отмечена положительная динамика лабораторных 
данных. В биохимическом анализе крови — моче-
вина 6,7 ммоль / л, креатинин 29 ммоль / л, калий 2,9 
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ммоль / л, натрий 120 ммоль / л, кальций 2,2 ммоль / л, 
общий белок 60,6 г / л, глюкоза 4,1 ммоль / л. Кислотно-
основное состояние: рН 7,48, рСО

2
 42 мм рт.ст., SO

2 
 

5 %, ВЕ 1,3 ммоль / л.
В течение последующих 7 дней удалось достичь 

убедительной и стойкой положительной динамики 
клинических симптомов и лабораторных параметров, 
но масса тела сохранялась 42 кг. Выписан с рекомен-
дациями: на фоне базисной терапии муковисцидоза 
дополнительный прием препаратов калия из расчета 
2 ммоль на 1 кг массы тела в сутки.

Таким образом, в представленном наблюдении 
течение основного заболевания — тяжелой смешан-
ной формы муковисцидоза — осложнилось в экстре-
мальных условиях жаркого лета жизнеугрожающим 

синдромом псевдо-Бартера, сопровождавшимся сим-
птомами эксикоза, гипоэлектролитемией, алкалозом 
и острой почечной недостаточностью.

Следует учитывать возможность развития тяже-
лых редких осложнений муковисцидоза, включая 
синдром псевдо-Бартера. Должна проводиться про-
филактика данного тяжелого осложнения в экстре-
мальных погодных условиях. Больным необходимо 
рекомендовать индивидуальную коррекцию водно-
солевой нагрузки и осуществлять регулярный (еже-
недельный) мониторинг клинического состояния, 
электролитов крови и кислотно-оснóвного состоя-
ния. Своевременная диагностика и адекватная тера-
пия позволят избежать тяжелых, возможно, фаталь-
ных последствий.
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