
Врожденные аномалии почек и  мочевых путей 
(congenital anomalies of  the  kidney and urinary 

tract, CAKUT) включают широкий спектр структур-
ных аномалий, которые развиваются в  результате 
нарушения морфогенеза почек и/или мочевых путей. 
Во всем мире среди пациентов младше 21 года с хро-
нической болезнью почек 40–50% имеют CAKUT 
[1–7]. Большинство врожденных аномалий органов 
мочевой системы диагностируется внутриутробно 
или  в  течение первых месяцев жизни ребенка, 
что  определяет дальнейшую тактику его ведения 
в зависимости от тяжести CAKUT и степени сниже-
ния фильтрационной функции почек [2, 6].

Так, в  структуре терминальной хронической 
болезни почек у  детей, по  данным Национального 
регистра по  наблюдению за  состоянием здоровья 
США (NHANES), лидирующие позиции зани-
мают именно негломерулярные поражения почек, 
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Врожденные аномалии почек и  мочевых путей (congenital anomalies of  the  kidney and urinary tract, CAKUT) включают 
широкий спектр структурных аномалий, которые развиваются в результате нарушения морфогенеза почек и/или мочевых 
путей. Во всем мире среди пациентов младше 21 года с хронической болезнью почек 40–50% имеют CAKUT. Большин-
ство врожденных аномалий органов мочевой системы диагностируется внутриутробно или в течение первых месяцев жизни 
ребенка, что определяет дальнейшую тактику его ведения в зависимости от тяжести CAKUT и степени снижения фильтра-
ционной функции почек. В статье излагаются современные данные о причинах развития аномалий органов мочевой системы, 
приводятся примеры научных исследований, которые направлены на  прогнозирование возникновения пороков развития, 
рассматриваются ранние маркеры заболевания. Таким образом, проблема аномалий органов мочевой системы остается 
актуальной несмотря на значительный вклад генетики в понимание патогенеза и прогнозирования развития CAKUT.

Ключевые слова: дети, CAKUT, аномалия развития, РНК, хроническая болезнь почек.

Для цитирования: Курсова Т.С., Морозов С.Л., Байко С.В., Длин В.В. Генетические аспекты развития врожденных аномалий почек 
и мочевых путей. Рос вестн перинатол и педиатр 2023; 68:(6): 15–23. DOI: 10.21508/1027–4065–2023–68–6–15–23

Congenital anomalies of the kidney and urinary tract (CAKUT) include a wide range of structural anomalies that develop as a result 
of impaired morphogenesis of the kidneys and/or urinary tract. CAKUT accounts for about 40–50% of patients under 21 with chronic 
kidney disease worldwide. Most congenital anomalies of the urinary system are diagnosed in utero or during the first months of a child’s 
life, which determines further tactics for managing a child, depending on the severity of CAKUT and the degree of decrease in the fil-
tration function of the kidneys. The article provides modern data on the causes of the development of anomalies of the urinary system, 
provides examples of the development of scientific areas that will be aimed at predicting the occurrence of malformations. In addition, 
early markers of the disease are considered. Thus, the problem of anomalies of the urinary system remains relevant to the present 
despite the significant contribution of genetics to understanding the pathogenesis and predicting the development of CAKUT.
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такие как  обструктивная уропатия, дисплазия почек, 
рефлюкс-нефропатия, двусторонний гидронефроз, 
поликистоз почек, инфаркт почки, цистиноз и  др. 
(рис. 1) [7, 8]. По данным регистров Европы (ESPN/
ERA-EDTA), России и  Беларуси, доля CAKUT 
в  этиологической структуре терминальной стадии 
хронической болезни почек, требующей проведе-
ния заместительной почечной терапии, составляет 
30,4–44,6% [9–11].

До последнего времени считалось, что  боль-
шинство пороков развития почек и  мочевых путей 
связано с  воздействие различных экзо- и  эндоген-
ных факторов на  организм во  время беременно-
сти. Однако в  последние десятилетия установлено, 
что  роль генетических факторов выходит на  первое 
место, а  молекулярно-генетические методы посте-
пенно становятся приоритетными в  диагностике 
CAKUT, особенно моногенных форм, что позволяет 
прогнозировать развитие и течение заболевания [2].

Ввиду особенностей физиологической адап-
тации почек к  внеутробной жизни в  течение пер-
вых 2  лет в  виде повышения скорости клубочковой 
фильтрации существует необходимость разработки 
персональных алгоритмов ведения детей, особенно 
раннего возраста с  CAKUT, что  позволит сохра-
нить резерв клеток нефронов, тем самым обеспечив 
длительную функцию почек, несмотря на  тяжесть 

порока [9, 10]. Таким образом, перед многими специ-
алистами, которые ведут детей с пороками развития 
органов мочевой системы, ставятся сложные задачи, 
а именно: ранняя диагностика CAKUT, определение 
наиболее достоверных маркеров прогрессирования 
хронической болезни почек, раннее начало опти-
мальной ренопротективной терапии, выбор варианта 
молекулярно-генетической диагностики с последую-
щим медико-генетическим консультированием, воз-
можности хирургического лечения пороков развития 
органов мочевой системы, определение показаний 
и  оптимальных сроков проведения додиализной 
трансплантации почек.

Основы нефрогенеза

Развитие почек плода человека начинается 
в  I  триместре беременности. Существуют 3 стадии 
развития почек млекопитающих: пронефрос, мезо-
нефрос и  метанефрос. На  начальном этапе форми-
руются пронефрос и мезонефрос, которые на одном 
из  этапов органогенеза регрессируют, а  метанефрос 
развивается в  конечную функционирующую почку 
[12–14].

Пронефрос состоит из простых канальцев и фор-
мируется в первые 3 нед гестации. Мезонефрос фор-
мируется непосредственно каудально через  4  нед 
и  состоит из  фильтрующих единиц (сосудистого 

Рис. 1. Структура терминальной стадии хронической почечной недостаточности (тХПН) у детей по данным NHANES [7].
CAKUT — congenital anomalies of the kidney and urinary tract; ОПН — острая почечная недостаточность; НС — нефротиче-
ский синдром; АРПБ — аутосомно-рецессивная поликистозная болезнь почек; АДПБ — аутосомно-доминантная полики-
стозная болезнь почек.
Fig. 1. The structure of End Stage Renal Disease (ESRD) in children according to NHANES data [7].
CAKUT — congenital anomalies of the kidney and urinary tract; АРПБ — autosomal recessive polycystic kidney disease; АДПБ — 
autosomal dominant polycystic kidney disease.
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клубочка и  секреторного канальца), и  по  мере деге-
нерации мезонефроса образуется мезонефрический 
проток (вольфов), из  которого в  каудальной части 
формируется вырост мезонефрического протока, 
или  почка мочеточника (метанефритический дивер-
тикул), с  одновременной закладкой метанефроген-
ной ткани. Почка мочеточника внедряется в окружа-
ющую метанефрическую мезенхиму и  подвергается 
разветвлению, формируя нефроны и  радиальную 
структуру почки [15].

Передача сигналов от  кончиков ветвящейся 
почки-мочеточника индуцирует образование 
нефрона с  превращением метанефрической мезен-
химы в  почечный эпителий (почечный пузырек). 
В  свою очередь, реципрокная передача сигналов 
от  метанефрогенной ткани к  дереву мочеточника 
стимулирует радиальное ветвление почек. Этот про-
цесс зависит от  коэкспрессии ряда сигнальных 
и транскрипционных факторов, включая, но не огра-
ничиваясь ими, GDNF (нейротрофический фактор 
глиальной клеточной линии) и  его родственного 
рецепторного комплекса, RET/GFRa 1, Osr1, Eya1, 
Isl1, Foxc1, Pax2, Pax8, Gata3, Lim1, Gdf11, Sall1, Six1, 
BMP4 и WT1 [11–15].

Клетки метанефрической мезенхимы высвобож-
дают нейротрофический фактор глиального проис-
хождения  — GDNF, который служит индуктивным 
сигналом, инициирующим почкование мочеточ-
ника из вольфова протока. На молекулярном уровне 
GDNF связывается на поверхности клеток вольфовых 
протоков со своим рецептором тирозинкиназы (RET) 
и  индуцирует рост и  разветвление почки-мочеточ-
ника. Впоследствии клетки ткани мочеточника про-
никают в  метанефрическую мезенхиму и  подверга-
ются серии событий дихотомического разветвления, 
дающих начало дереву мочеточника [16]. GDNF/RET 
концентрируется на  кончиках почки-мочеточника 
и индуцирует эпителиальный рост. В отсутствие сиг-
нализации новые ветви не  могут образоваться [17]. 

Дерево мочеточника образует почечные собиратель-
ные протоки, лоханку и мочеточники (рис. 2).

Ветвление почки-мочеточника начинается с обра-
зования Т-образной почки, которая состоит из ствола 
почки-мочеточника (светло-розовый цвет) и  кончи-
ков (темно-синий цвет). Метанефрическая мезен-
хима уплотняется и  обволакивает кончики почки-
мочеточника и  образует мезенхимальную шапочку. 
Дальше метанефрическая мезенхима преобразуется 
в  почечный эпителий при  помощи сигналов диф-
ференцировки от почки мочеточника (см. рис. 2, а). 
Почка-мочеточник преобразуется и  разветвляется 
под  воздействием мезенхимальных сигналов. Боль-
шинство ветвей образуются в  результате стереотип-
ного ветвления, примерно в 10–11 циклов, во время 
которого почка-мочеточник индуцирует преобразо-
вание метанефритической мезенхимы в  почечный 
эпителий (см. рис.  2, б). Почечный пузырек прини-
мает сначала форму запятой, затем S-образного тела 
и  в  итоге образует клубочек, проксимальный кана-
лец, петлю Генле и дистальные канальцы [12, 15, 16].

Точные молекулярные механизмы, лежащие 
в  основе многих случаев CAKUT, до  конца не  изу-
чены. Недавние работы по  функциональной роли 
микроРНК (мРНК) предполагают, что  изменен-
ная посредством мРНК экспрессия генов может 
вызывать нарушение нефрогенеза, а  также отвечать 
за  фенотипическую вариабельность среди членов 
семьи с аномалиями развития мочевой системы [18]. 

Участие матричной РНК в нефрогенезе

Матричная РНК представляет собой группу эндо-
генных небольших некодирующих РНК, которые 
функционируют, вызывая посттранскрипционную 
репрессию соответствующих мРНК-мишеней.  Пер-
вое предположение о том, что мРНК имеют решаю-
щее значение в  популяциях стволовых клеток, было 
высказано на основании наблюдения за эмбрионами 
мышей с нулевым уровнем фермента Дайсер (Dicer), 

а б

Рис. 2. Морфогенез ветвления почки-мочеточника (ПМ) [12, 15, 16]. Объяснение 
в тексте.
МШ — мезенхимальная шапочка; ПП — почечный пузырек; ПМ – ?????
Fig. 2. Morphogenesis of the branching of the ureteral kidney (UR) [12, 15, 16].
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которые теряют экспрессию транскрипционного 
фактора Oct-4, участвующего в  самообновлении 
недифференцированных эмбриональных стволовых 
клеток [19, 20].

J. Ho и  соавт. (2011) [21] показали, что  потеря 
мРНК в  предшественниках нефронов приводила 
к  закладке недостаточного количества нефронов 
и  олигонефронии. Это сопровождалось усилением 
апоптоза и  повышенной экспрессией проапоптоти-
ческого белка Bim (также известного как  Bcl-2L11) 
в предшественниках нефронов. Кроме того, в резуль-
тате исследования определены несколько мРНК 
(mmu-miR-10a, mmu-miR-17–5p и  mmu-miR-106b), 
которые экспрессируются в  предшественниках 
нефронов и нацелены на транскрипт Bim. 

M. Tabatabaeifar и  соавт. (2009) [22] выявили три 
миссенс-мутации в гене BMP4 (S91C, T116S, N150K) 
у 5 детей с CAKUT и доказали наличие более низкого 
уровня информационной РНК у  пациентов с  мута-
циями в  гене BMP4. Данный ген кодирует костные 
морфогенные белки (Bone Morphogenetic Protein, 
BMP), которые являются членами суперсемейства 
факторов роста (transforming growth factor-β, TGF-β). 
Передача сигналов BMP необходима для  нормаль-
ного почкования мочеточника и  индукции нефрона 
во время развития почек, а мутации гена BMP4 свя-
заны с гипопластической дисплазией почек.

Еще одним ярким примером участия мРНК 
в  нефрогенезе служит транскрипционный фактор 
Six1, который необходим для инвазии метанефриче-
ского дивертикула в  метанефрическую мезенхиму. 
Мутация в  гене Six1 может проявляться развитием 
бранхио-ото-ренального синдрома [23]. Six1 активи-
рует мРНК miR-106b ~ 25, которая экспрессируется 
в  ткани развивающейся почки и  при  дефекте гена 
Six1 нарушается ее активация, что приводит к разви-
тию аномалий почек [18, 21].

Матричные РНК, которые модулируют экс-
прессию генов посредством посттранскрипционной 
репрессии специфических целевых мРНК, способ-
ствуют дифференцировке стволовых клеток, но  их 
роль в нефрогенезе до конца не изучена. Тем не менее 
многие исследования показывают, что потеря мРНК 
в  предшественниках нефронов приводит к  форми-
рованию различных пороков развития почек [11, 
13, 17–19, 22–24]. Понимание механизмов, которые 
регулируют образование нефронов во время развития 
почек, в  перспективе позволит разработать прото-
колы ведения и лечения пациентов с прогрессирую-
щим течением хронической болезни почек в резуль-
тате различных аномалий развития органов мочевой 
системы.

Гены регуляторы нефрогенеза

При нормальном развитии почка образуется 
из  двух компонентов эмбрионального метанеф-
роса: метанефрической мезенхимы, которая под-

вергается эпителиальной трансформации с  образо-
ванием нефронов, и  почки-мочеточника, который 
разветвляется с  образованием собирательных про-
токов [25–28]. На  молекулярном уровне преобра-
зование метанефрической мезенхимы в  эпителий 
нефрона требует многих транскрипционных фак-
торов, включая WT1, EYA1, FOXC1, PAX2, PAX8, 
GDF11, SALL1, SIX1, семейство сайтов интегра-
ции MMTV, WNT4, GATA3, RET, BMP46. Эти гены 
и  кодируемые ими белки взаимодействуют, обра-
зуя иерархическую сеть с  взаимной индукцией. 
Так, установлена взаимная экспрессия WT1 и PAX2 
при дифференцировке метанефральной мезенхимы; 
более того, выявлено, что WT1 может подавлять экс-
прессию PAX2 [1–4, 17, 19, 24].

Существует как минимум 20 моногенных вариан-
тов CAKUT, часть из  которых наследуется по  ауто-
сомно-доминантному типу, обусловливая высокий 
риск проявления заболевания в  последующих поко-
лениях (см. таблицу). Большинство семейных вари-
антов CAKUT приходится на  синдромы, обуслов-
ленные мутациями генов PAX2 (окуло-ренальный 
синдром), EYA1 (бранхио-ото-ренальный синдром), 
HNF1B (кистозная дисплазия почек и сахарный диа-
бет) [2–4, 17, 19, 24].

Нарушение экспрессии мутантных генов в  опре-
деленный период эмбриогенеза определяет характер 
поражения мочевой системы и других систем и орга-
нов. Известно, что  гены BMP4, EYA1, GATA3, PAX2, 
RET, ROBO2, SALL1, SIX1, SIX2 имеют высокую экс-
прессию на ранней стадии эмбриогенеза, когда про-
исходит взаимодействие мочеточникового зародыша 
и метанефральной мезенхимы. Поэтому мутация ука-
занных генов ведет к  развитию грубых врожденных 
пороков органов мочевой системы [1].

Одним из ключевых генов, определяющих строе-
ние как  почки в  целом, так и  гломерулярного аппа-
рата, является WT1. Как отмечено ранее, нарушение 
взаимодействий генов WT1 и  PAX2 приводит к  аге-
незии, гипоплазии или  дисплазии почечной ткани, 
тогда как  более позднее нарушение роста почки-
мочеточника приводит к  обструктивной уропатии, 
пузырно-мочеточниковому рефлюксу, эктопической 
или подковообразной почке.

Кроме того, экспрессия WT1 включает раннюю 
индукцию мезенхимы почек и  выработку факторов 
роста, которые стимулируют развитие метанефриче-
ского дивертикула. В свою очередь, воздействие PAX2 
и  PAX8 на  метанефрическую мезенхиму приводит 
к  преобразованию последней в  эпителий нефрона. 
Дефект гена WT1 характеризуется также развитием 
врожденного нефротического синдрома, сопровож- 
дающегося различными патологиями гонад (синдром 
Фрейзера, синдром Дениса–Драша). Помимо нефро-
тического синдрома, мутация гена может ассоцииро-
ваться с  CAKUT в  виде удвоения, подковообразной 
почки, пузырно-мочеточникового рефлюкса, сте-
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Таблица. Моногенные формы изолированных и синдромальных вариантов CAKUT
Table. Monogenic forms of isolated and syndromic variants of CAKUT

Ген Ренальный фенотип Экстраренальный фенотип

А. Аутосомно-доминантный тип наследования

BMP4 Гипоплазия почек Расщепление неба, микрофтальмия
EYA1 Мультикистозная почка, почечная агенезия Тугоухость, пороки развития уха, кисты шеи

GATA3 Почечная дисплазия Гипотиреоз, пороки развития сердца, иммунодефи-
цит, тугоухость

HNF1B Почечная гипоплазия, единственная почка, под-
ковообразная почка

Сахарный диабет, гиперурикемия, гипомагниемия, 
повышение активности ферментов печени

KAL1 Почечная агенезия Микропенис, двусторонний крипторхизм, аносмия

PAX2 Пузырно-мочеточниковый рефлюкс, почечная 
гипоплазия Колобома зрительного нерва, тугоухость

RET Почечная агенезия
Множественная эндокринопатия, медуллярная 
карцинома щитовидной железы, феохромоцитома, 
синдром центральной гиповентиляции

ROBO2 Пузырно-мочеточниковый рефлюкс, стеноз уре-
теровезикального соустья  –

SALL1 Почечная гипоплазия/агенезия Аномалии лица, ушей, ануса

SIX1 Пузырно-мочеточниковый рефлюкс, почечная 
гипоплазия Тугоухость, патология ушей, кисты шеи

SIX2 Почечная гипоплазия  –

SIX5 Пузырно-мочеточниковый рефлюкс, почечная 
гипоплазия Тугоухость, патология ушей, кисты шеи

SOX17 Пузырно-мочеточниковый рефлюкс, стеноз пие-
лоуретерального соустья  –

TNXB Пузырно-мочеточниковый рефлюкс Гипермобильность суставов
UPK3A Почечная аплазия и гиподисплазия Плоское лицо, лицевые аномалии

WNT4 Почечная гиподисплазия Дисплазия надпочечников, легких, пороки полового 
развития, нарушение формирования пола

CHD1L Почечная гиподисплазия, пузырно-мочеточнико-
вый рефлюкс, стеноз пиелоуретерального соустья  –

DSTYK Почечная гиподисплазия, стеноз пиелоуретераль-
ного соустья Эпилепсия

MUC1 Медуллярная кистозная болезнь 1-го типа –
UMOD Медуллярная кистозная болезнь 2-го типа Гиперурикемия
В. Аутосомно-рецессивный характер наследования

ACE Отсутствие или неполная дифференцировка 
проксимальных канальцев Легочная гипоплазия, аномалии черепа

AGT Отсутствие или неполная дифференцировка 
проксимальных канальцев Легочная гипоплазия, аномалии черепа

AGTR1 Отсутствие или неполная дифференцировка 
проксимальных канальцев Легочная гипоплазия, аномалии черепа

REN Отсутствие или неполная дифференцировка 
проксимальных канальцев Легочная гипоплазия, аномалии черепа

FGF20 Двусторонняя агенезия почек  –

TRAP1 Пузырно-мочеточниковый рефлюкс, почечная 
агенезия VACTERL-ассоциация

FRAS1 Почечная агенезия Задержка психического развития, криптофтальм, 
аномалии уха, горла и носа, синдактилия

FREM2 Почечная агенезия Задержка психического развития, криптофтальм, 
аномалии уха, горла и носа, синдактилия
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ноза лоханочно-мочеточникового перехода и анома-
лий урогенитального синуса. Ген WT1 контролирует 
полярность подоцитов, структуру цитоскелета и адге-
зию подоцитов к клеточному матриксу [5, 26].

Запрограммированная гибель клеток играет суще-
ственную роль в развитии и поддержании тканевого 
гомеостаза. Апоптоз  — один из  типов запрограмми-
рованной клеточной гибели, который в  основном 
регулируется семейством цистеиниласпартатспеци-
фичных протеиназ (каспаз). Митохондрии играют 
центральную роль в  регуляции внутреннего пути 
апоптоза, который определяется главным образом 
белками семейства BCL-2 [29, 30]. Белки семейства 
BCL2  — фактор выживания, защищают дифферен-
цирующиеся клетки от  апоптоза. Экспрессия BCL-2 
также обнаруживается в метанефральной мезенхиме, 
когда подвергается эпителиальному переходу. Таким 
образом, экспрессия генов WT1, PAX2/8 и  BCL2  — 
наиболее важный процесс в  нормальном нефроге-
незе, включая морфогенез ветвления и  дифферен-
цировку нефронов [31]. Кроме того, недавно путем 
секвенирования всего экзома выявлены патогенные 
мутации с  аутосомно-рецессивным типом наследо-
вания в  9 известных генах ZBTB24, WFS1, HPSE2, 
ATRX, ASPH, AGXT, AQP2, CTNS и PKHD1, которые, 
как  ранее считалось, не  были вовлечены в  развитие 
аномалий мочевой системы и почек [32].

При дискоординации экспрессии функционально 
важных генов в  предшественниках нефронов воз-
никает аномальная метанефрическая дифферен-
цировка  — дисплазия почечной ткани. Дисплазия 
почек может сочетаться с  аномалиями собиратель-
ной системы, включая обструкцию лоханочно-моче-
точникового соединения, атрезию мочеточника, 
обструкцию уретры и  пузырно-мочеточниковый 
рефлюкс [2]. 

Молекулярно-генетические методы диагностики

Достижения в области клинической и молекуляр-
ной диагностики улучшили наше понимание гене-
тически гетерогенных причин, лежащих в  основе 
врожденных аномалий почек и  мочевых путей. 
В  настоящее время знания о  том, как  клетки диф-
ференцируются и  контролируются при  развитии 
тканей человека и  в  ответ на  нарушение процессов 
эмбриогенеза, предоставляют возможность исполь-
зовать крупномасштабную функциональную гене-
тику для анализа приверженности линии происхож-
дения и морфогенеза [33]. Известно более 300 генов, 
которые связаны с  развитием заболеваний почек 
у детей, число которых неуклонно увеличивается [34].

Основной недостаток экзомного секвенирова-
ния  — длинный список потенциально «вредных» 
вариантов после первоначальной фильтрации. 
Это особая проблема при  CAKUT, при  котором 25 
из 39 первичных генов CAKUT и 61 из 135 синдром-
ных генов с  факультативным CAKUT наследуются 

аутосомно-доминантно. Это требует рассмотрения 
гетерозиготных вариантов, которые встречаются 
в  результатах экзомного секвенирования гораздо 
чаще, чем биаллельные рецессивные варианты. 
S.  Seltzsam и  соавт. [35] рекомендуют систематиче-
ски применять обратное фенотипирование к семьям 
с  CAKUT. Это процесс, при  котором пациенты 
с  аномалиями развития мочевой системы и  члены 
их семей повторно оцениваются после проведения 
молекулярно-генетического исследования с  целью 
разделения идентифицированных генетических 
вариантов и  ранее нераспознанных клинических 
проявлений; процесс помогает повысить диагности-
ческую эффективность молекулярно-генетической 
диагностики.

В ретроспективном исследовании Sho Ishiwa 
и соавт. (2019) [36] показано, что проведение молеку-
лярно-генетического исследования у  каждого паци-
ента с CAKUT нецелесообразно, поскольку при про-
ведении генного анализа мутация была обнаружена 
только у 14 из 66 пациентов, что примерно составляет 
20%. Нужно отметить, что у пациентов с двусторон-
ним поражением почек частота выявления генной 
мутации выше, чем в случаях с обструкцией нижних 
мочевыводящих путей. 

Парадигмы ведения пациентов с CAKUT

Лечение детей с  аномалиями развития почек 
и мочевых путей осуществляется в рамках мультидис-
циплинарного подхода с  индивидуальным планом 
ведения и постоянным мониторингом прогрессирую-
щей хронической почечной недостаточности. Ранняя 
оценка прогностических биомаркеров повреждения 
почек позволяет тесно координировать хирургиче-
ское и терапевтическое ведение с целью сохранения 
функции почек на  максимально возможный проме-
жуток времени [37].

Важным неблагоприятным прогностическим 
показателем прогрессирования почечной недо-
статочности у  детей раннего возраста служат пре-
ждевременные роды до  36  нед гестации. Послед-
нее подтверждает важную роль внутриутробного 
нефрогенеза, при  нарушении которого возникает 
повышенный риск снижения количества нефронов 
в  результате пренатальных и  постнатальных, гене-
тических и  эпигенетических рисков, которые будут 
влиять на пациента в течение всей жизни [38].

Проведение ультразвукового исследования 
на дородовом и послеродовом этапе позволяет пред-
положить аномалии развития мочевой системы и раз-
работать дальнейшую стратегию ведения ребенка. 
Например, двусторонняя дисплазия паренхимы 
почек, вероятно, будет диагностирована раньше, чем 
односторонняя дисплазия, особенно при  наличии 
маловодия. При ультразвуковом исследовании почек 
обычно выявляются повышенная эхогенность парен-
химы в результате дисплазии почечной ткани, плохая 
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кортикомедуллярная дифференцировка и, возможно, 
наличие паренхиматозных кист [36, 37]. Кроме того, 
возможны сопутствующие находки, включающие 
аномалии развития лоханок и  чашечек (например, 
врожденный гидронефроз), мочеточников (напри-
мер, дублирующий мегауретер собирательной 
системы, стеноз мочеточника и пузырно-мочеточни-
ковый рефлюкс).

В период новорожденности стоит обращать вни-
мание на  такие клинические проявления, как  реци-
дивирующая инфекция мочевых путей, гематурия, 
лихорадка и боли в животе; при их обнаружении сле-
дует проводить скрининг на наличие CAKUT [38, 39].

Основным прогностическим показателем сниже-
ния функции почек служит уровень креатинина сыво-
ротки крови. Концентрация креатинина в  сыворотке 
крови при  рождении аналогична таковой у  матери 
(обычно ≤1,0 мг/дл или  88 мкмоль/л). Уровень креа-
тинина снижается до нормы (креатинин в сыворотке 
крови от  0,3 до  0,5 мг/дл или  27–44  мкмоль/л) при-
мерно через 1 нед у доношенных детей и от 2 до 3 нед 
у  недоношенных. Уровень креатинина в  сыворотке 
крови следует измерять после первых 24  ч, чтобы 
исключить отражение показателей креатинина матери.

В исследовании P. Parvex (2014) [40] у  28 ново-
рожденных пациентов с аномалиями развития моче-
вой системы были проведены повторные измерения 
цистатина С  (CysC) и  креатинина в  течение 2  лет 
с  целью оценки функции почек. Было выявлено, 
что CysC в пуповинной крови ≥3,0 мг/л служит прог- 
ностическим показателем раннего прогрессирова-
ния почечной недостаточности при  тяжелом дву-
стороннем CAKUT, минимальный уровень креати-

нина от 0,4 до 0,85 мг/дл был также связан с ранним 
прогрессированием хронической болезни почек 
у пациентов, что согласуется с результатами иссле-
дования C.P. Katsoufis и соавт. (2019) [37], в кото-
ром минимальный уровень креатинина ≥0,6 мг/дл 
имел самый высокий коэффициент вероятности 
прогнозирования прогрессирования хронической 
болезни почек.

Недавно группа исследователей сообщила, 
что  пренатальная оценка площади почечной парен-
химы как  суррогата массы нефрона с  использова-
нием цифрового программного обеспечения может 
служить прогностическим показателем тяжести дис-
функции почек после рождения у пациентов [41–44].

Заключение

Таким образом, проблема аномалий орга-
нов мочевой системы остается актуальной несмо-
тря на  значительный вклад генетики в  понимание 
патогенеза и  прогнозирование развития CAKUT. 
Перед  клиницистами и  учеными стоит ряд задач, 
которые предстоит решить. Одним из основных науч-
ных направлений будет прогнозирование возникно-
вения пороков развития, определение достоверных 
ранних маркеров заболевания, изучение факторов 
прогрессирования и формирования фиброза с помо-
щью методов молекулярной биологии. Необходимо 
решать задачи, направленные на  определение опти-
мальных схем ренопротективной терапии, совершен-
ствование современных методов хирургической кор-
рекции пороков развития органов мочевой системы, 
определение показаний и  оптимальных сроков про-
ведения додиализной трансплантации почек.
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