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Резюме __________________________________________________________________________________________________ 

Аутосомно-доминантная поликистозная болезнь почек – это генетическое мультиси-
стемное кистозное прогрессирующее заболевание, характеризующееся формиро-
ванием и ростом в обеих почках жидкость-содержащих полостей и развитием хро-
нической болезни почек. Частота встречаемости по миру составляет 1:400–1:2500 че-
ловек. Причиной развития аутосомно-доминантной поликистозной болезни почек 
является мутация в генах PKD1 и PKD2, кодирующих полицистин-1 и полицистин-2 
соответственно. Нарушение экспрессии этих белков обуславливает повышенную 
секрецию жидкости клетками эпителия почечных канальцев, их избыточную про-
лиферацию и дедифференцировку, приводя к образованию кистозных образований 
и их росту впоследствии. Клиника заболевания разнообразна и имеет почечные и 
внепочечные симптомы, однако у детей может протекать бессимптомно или прояв-
ляться артериальной гипертензией и болями почечного генеза. Диагностика осно-
вана на выявлении кист методом УЗИ и определении мутации генов. Лечение носит 
комплексный характер и ограничивается в педиатрической практике применением 
ингибиторов АПФ, модификацией образа жизни и контролем уровня артериального 
давления.
Ключевые слова: АДПКБ, поликистоз, почки, генетика, мутация, наследственность, 
цилиопатия, патогенез, транзиентные рецепторные потенциалы
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Abstract __________________________________________________________________________________________________ 

Autosomal dominant polycystic kidney disease is a genetic multisystem progressive 
cystic condition characterized by formation and growth of fl uid-containing cavities in 
both kidneys and the development of chronic kidney disease. The worldwide frequency 
of occurrence is 1:400–1:2500 people. The cause of autosomal dominant polycystic kidney 
disease is a mutation in PKD1 and PKD2 genes encoding polycystin-1 and polycystin-2, 
respectively. Violation of these proteins expression causes increased secretion of fl uid 
by epithelial cells of the renal tubules, their excessive proliferation and dediff erentiation, 
leading to fl uid-containing cysts formation and their subsequent growth. The clinic of the 
disease is diversifi ed and has both renal and extrarenal symptoms; however, in children 
it may be asymptomatic or manifested by arterial hypertension and pain of renal origin.  
The treatment is comprehensive and is limited in pediatric practice by the use of ACE 
inhibitors, lifestyle correction and blood pressure monitoring.
Keywords: ADPKD, polycystic kidney disease, genetics, mutation, heredity, ciliopathy, 
pathogenesis, transient receptor potentials

_________________________________________________________________________________________________

  ВВЕДЕНИЕ
Аутосомно-доминантная поликистозная болезнь почек (АДПКБ)  – это генетиче-

ское мультисистемное кистозное прогрессирующее заболевание, относящееся к 
цилиопатиям (по МКБ-10 Q61.2) [1]. Для АДПКБ характерны формирование и рост в 
обеих почках жидкость-содержащих полостей, приводящих к увеличению объема 
почек и развитию хронической болезни почек (ХБП). При АДПКБ также поражаются 
печень, селезенка, поджелудочная железа, головной мозг и кровеносные сосуды [2]. 
Так, прогрессирующий рост кист в почках сопровождается формированием кист в 
печени, поджелудочной железе и селезенке, а также артериальной гипертензией, 
церебральной аневризмой и поражением сердечных клапанов [3]. Данная патоло-
гия наследуется по аутосомно-доминантному типу и может возникать вследствие 
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мутации de novo. В 70% случаев при АДПКБ пациенты в возрасте от 40 до 70 лет нуж-
даются в заместительной почечной терапии (ЗПТ) [4].

  ЦЕЛЬ РАБОТЫ
Изучить и осветить современные данные о патогенезе, диагностике и лечении 

АДПКБ и отметить особенности течения и терапии данной патологии в детском воз-
расте.

  ИСТОРИЧЕСКАЯ СПРАВКА
Невозможно точно отследить первые задокументированные упоминания поли-

кистоза. Это связано с различными историческими причинами, такими как отсут-
ствие понимания нормальной анатомии тела человека, религиозные запреты, раз-
личные теории происхождения болезней, невозможность различать заболевания 
между собой и другими. Известно, что поликистоз почек встречается у людей разных 
этнических групп и животных. Это позволяет предположить, что поликистоз сопро-
вождает нас с самого начала эволюции.

Со временем теория уступала место практике, религиозные запреты на вскры-
тие человеческих тел были сняты, стала развиваться анатомия, а за ней впечатляюще 
быстро и вся медицинская наука. В различных публикациях и сборниках стали появ-
ляться описания почек, такие как «масса пузырьков, наполненных густой, липкой и 
желтой жидкостью» или «ложный эхинококкоз почек» [5, 6]. Хотя патологоанатомы и 
описывали измененные почки, большого внимания это не привлекло [7].

Самым известным случаем стала смерть короля Стефана Батория в 1586 году, по-
ложившая начало признанию поликистозной болезни почек. Симптомы и течение 
заболевания за несколько дней до его смерти, а также результаты аутопсии были 
официально задокументированы. Это позволило в 1933 году в Кракове установить 
наиболее вероятную причину болезни: поликистоз почек и уремия.

В 1888 году Lejars ввел термин «поликистоз почек». Он установил наличие харак-
терных клинических симптомов и анатомо-патологической картины [8]. Вскоре по-
сле этого стало известно, что хирургическое вмешательство не оказывает лечебно-
го воздействия, а дальнейшее развитие диагностики зависело от развития методов 
визуализации. Еще позже стали развиваться теории патогенеза и предположение о 
генетической основе заболевания [9]. Изучение заболевания и картирование генов 
продолжается и в настоящее время.

  ЭПИДЕМИОЛОГИЯ И ПАТОГЕНЕЗ
АДПКБ является одной из наиболее распространенных причин наследственного 

детского кистозного заболевания почек. Заболевание поражает до 12 миллионов че-
ловек по всему миру. Точную оценку распространения в популяции дать очень труд-
но, данные сильно варьируют, что в том числе связано с бессимптомным течением 
болезни. Предполагают в среднем 1:400–1:2500 человек [3, 10]. АДПКБ встречается с 
одинаковой частотой у обоих полов и не имеет расовой предрасположенности. 

В большинстве случаев АДПКБ развивается вследствие мутации в генах PKD1 и 
PKD2, локализующихся на хромосомах 16p13.3 и 4q22.1 соответственно [11]. Причем 
мутации в гене PKD1 встречаются в 78%  случаев и обуславливают более тяжелую 
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клинику в отличие от мутаций в гене PKD2, встречающихся в 10% случаев. В осталь-
ных случаях, называемых атипичной АДПКБ, регистрируют мутации в других генах – 
GANAB, PRKCSH, DNAJB11, ALG9, ALG8, SEC61B, SEC63 [3, 4, 10–12].

Гены PKD1 и PKD2 кодируют интегральные мембранные белки полицистин-1 и 
полицистин-2 соответственно, которые регулируют клеточные процессы, такие как 
транспорт жидкости, дифференцировка, пролиферация, апоптоз клеток и клеточная 
адгезия.

Полицистин-1 (PC1) представляет собой достаточно большую (462 кДа, 4302 ами-
нокислоты с 11 трансмембранными доменами) молекулу со сложным простран-
ственным строением. По  сути, PC1 является многофункциональным рецептором и 
первоначально экспрессируется в дистальных извитых канальцах и собирательных 
протоках почек. Помимо почечного эпителия он локализуется в латеральном доме-
не плазматической мембраны и адгезивном комплексе в поляризованных эпители-
альных клетках в сердце, печени, эндокринных железах, костях [13]. Наиболее высо-
кое содержание PC1 регистрируется в фетальной почечной ткани. С возрастом его 
количество значительно уменьшается [14]. С высокой активностью PC1 в фетальный 
период и в раннем детском возрасте связывают более прогностически тяжелое тече-
ние АДПКБ, выявляемое внутриутробно или у маленьких детей. Внутриклеточная и 
внутримембранная часть PC1 играет важную роль в межклеточном, белково-белко-
вом или белково-матриксном взаимодействии. Внеклеточные домены PC1 участвуют 
в процессах потока жидкости и давления в почках. В норме PC1 подвергается рас-
щеплению в N- и С-терминальных доменах. В случае экспрессии мутировавшего PC1 
расщепление терминальных доменов не осуществляется, что приводит к развитию 
АДПКБ, например, при миссенс-мутации [15, 16].

Полицистин-2 (PC2) также представляет собой гомотетрамерную структуру из 
968 аминокислот с молекулярной массой 140 кДа и 6 трансмембранными доменами. 
Полицистин-2 локализован в первичной цилии и в плазматической мембране эндо-
плазматического ретикулума и экспрессируется преимущественно в дистальных из-
витых канальцах и петле Генле. По своей функции PC2 является кальциевым каналом 
и высвобождает кальций из внутриклеточных хранилищ в ответ на локальное увели-
чение его концентрации [17, 18]. Мутации PC2 приводят к нарушению функциониру-
ющего канала и являются причиной АДПКП [19, 20]. При этом в самой структуре PC2 
есть участки, мутации в которых не приводят к каким-либо изменениям в функцио-
нировании кальциевых каналов и развитию кистоза [15].

Вместе PC1 и PC2 формируют гетеродимерный полицистиновый комплекс в со-
отношении 1:3 [1, 2]. PC1 и PC2 функционируют в этом комплексе, помогая регули-
ровать рост и пролиферацию клеток, миграцию клеток и межклеточные взаимодей-
ствия  [21]. Полицистиновый комплекс располагается в стержне и базальном теле 
первичных цилий, являющихся сложной клеточной структурой. Первичная цилия 
представляет собой антенноподобную органеллу, ответственную за взаимодействие 
с окружением клетки. На  первичной цилии концентрируется множество белковых 
структур – сигнальных молекул. Располагаясь на клетках почечных канальцев, пер-
вичные цилии улавливают механические и химические сигналы и тем самым реаги-
руют на поток жидкости. Свой вклад в этот процесс вносит полицистиновый ком-
плекс, реагируя на механические стимулы изменением концентрации внутриклеточ-
ного кальция [2, 12].
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Структура и функция комплекса PC1/PC2 по настоящее время всесторонне ис-
следуются. Оба белка рассматриваются в рамках отдельного подсемейства из су-
персемейства каналов с транзиторным рецепторным потенциалом (TRP) [2, 22]. 
TRP-каналы – это семейство катионных (кальциевых или натриевых) каналов. Подсе-
мейство TRPP-каналов (polycystin, полицистиновые каналы) содержит 8 изоформ, из 
которых каналами являются лишь TRPP2, TRPP3 и TRPP5. TRPP2-каналы больше всего 
экспрессируются в эпителии почечных канальцев, а также играют значимую роль в 
эмбриогенезе для правильного расположения органов. Посредством спираль-спи-
рального (coiled-coil) домена каналы TRPP1 и ТRРР2 образуют полицистиновый ком-
плекс, который является сенсором давления в почках и регулирует потоки Ca2+ в за-
висимости от силы воздействия. При этом PC1, в отличие от PC2, не обладает схожей 
с остальными представителями каналов TRP структурой и не является функциональ-
но ионным каналом, а значит, в действительности не входит в группу TRPP [22].

В совокупности патогенез АДПКБ складывается из нарушения функционирования 
множества механизмов, в которых участвует полицистиновый комплекс. В результате 
этого стимулируются пролиферация, дедифференциация и секреция жидкости, при-
водящие к образованию и росту кист. Так, нарушается регуляция концентрации вну-
триклеточного цАМФ, чей уровень повышается, стимулируя пролиферацию и увели-
чение клеток, а также секрецию жидкости, а исчезновение взаимодействия C-конца 
PC1 с комплексом туберозного склероза приводит к активации мишени рапамицина 
млекопитающих (mTOR), регулирующей клеточный рост и пролиферацию [23]. Пато-
логическая пролиферация также обусловлена нарушением взаимодействия полици-
стинового комплекса с янус-киназой и ингибитором связывания с ДНК [11]. Однако 
для образования кист недостаточно лишь этих механизмов самих по себе.

До конца не изученным остается механизм взаимодействия первичной цилии 
с полицистиновым комплексом. В ходе исследований выяснилось, что потеря пер-
вичных цилий при АДПКБ приводит к снижению кистообразования, не обеспечивая, 
однако, полного отсутствия кист [3, 24]. Это свидетельствует о двойной роли пер-
вичных цилий в образовании кист. Так, образование кист ингибируется цилиями 
при наличии полицистинового комплекса и стимулируется при его отсутствии [24]. 
Также важным оказалось именно цилиарное расположение PC2 для торможения 
образования кист [20]. Активным участником и посредником этих взаимодействий 
был предложен некий цилиа-зависимый активатор кист (CDCA), неизвестный до сих 
пор сигнальный путь активации кистообразования, в нормальных условиях ингиби-
руемый полицистиновым комплексом и участвующий, соответственно, совместно с 
первичной цилией и полицистиновым комплексом в регуляции диаметра просвета 
канальца [3, 12, 24].

Более тяжелое течение АДПКБ при поражении гена PKD1, фокальное кистообра-
зование и разный размер кист при АДПКБ могут быть объяснены гипотезой «двойно-
го удара». Согласно этой гипотезе для начала развития патогенеза помимо существу-
ющей унаследованной от одного родителя мутантной аллели, называемой «первым 
ударом», должна произойти мутация в нормальной копии гена, то есть должен про-
изойти «второй удар», что лишь имеет вероятность на протяжении всего времени 
существования организма. Вероятность этого события у гена PKD1 выше, чем у гена 
PKD2, приблизительно в 4  раза в силу соответствующей разницы в размере этих 
генов, что и определяет тяжесть состояния при АДПКБ, обусловленной мутацией 
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в гене PKD1 [3]. Стоит отметить, что в настоящее время существует также гипотеза 
«тройного удара», предлагающая в качестве «третьего удара», заметно ускоряющего 
кистогенез, травму пораженных «двумя ударами» почек [12].

На прогрессирование заболевания могут влиять уровень экспрессии PC1, па-
тогенные аллели и стадии развития почек при мутации PC1. Потеря функциональ-
ности белков PC1и PC2 в развивающейся почке вызывает гораздо более серьезное 
кистозное заболевание, чем во взрослой. Это говорит о том, что потеря функции по-
лицистина в течение периода быстрого клеточного роста и деления, которая харак-
теризует постнатальное развитие почек, создает предрасположенность к цистогене-
зу, тогда как функция полицистина после этого периода клеточной пролиферации 
гораздо менее критична.

Патогенез атипичных форм АДПКБ, вызываемых повреждением генов GANAB, 
PRKCSH, DNAJB11, ALG9, ALG8, SEC61B и SEC63, обусловлен также снижением содер-
жания PC1 вследствие нарушения структуры соответствующих белков, ответствен-
ных за посттрансляционные процессы созревания и транспортировки [10, 12].

  КЛИНИКА
Хотя так принято считать, АДПКБ не является исключительно «взрослой» пато-

логией, ее манифестация может случиться даже в детском возрасте, а образование 
кист в почках и вовсе начинается в утробе  [25]. Длительному бессимптомному те-
чению болезни способствуют компенсаторные гиперфильтрация и гипертрофия по-
чек. На данный момент не существует никакой другой классификации АДПКБ кроме 
классификации, основанной на возрасте появления первых серьезных клинических 
признаков. Так, помимо обычной формы АДПКБ, можно выделить раннюю АДПКБ, 
тяжелые симптомы при которой появляются в возрасте от 1,5 до 15 лет, и очень ран-
нюю АДПКБ, при которой уже во внутриутробном периоде определяются маловодие 
и гиперэхогенная увеличенная почка  [26]. Пациенты с очень ранней АДПКБ уже в 
детском возрасте нуждаются в заместительной почечной терапии (ЗПТ) [27].

Клиника при АДПКБ складывается из почечных и внепочечных признаков. Среди 
почечных проявлений выделяют гипертензию, гематурию, протеинурию, нарушение 
концентрационной способности почек, инфицирование кист, почечную боль, моче-
каменную болезнь и почечную недостаточность, а среди внепочечных – образование 
кист в печени, что чаще, или в поджелудочной железе, селезенке, семенных пузырьках 
и яичниках, а также интракраниальные аневризмы, паховые и абдоминальные грыжи и 
поражение клапанов сердца, в частности пролапс митрального клапана [10, 25, 28, 29].

Сердечно-сосудистая система
Одним из самых частых проявлений АДПКБ (у 20% детей) со стороны сердеч-

но-сосудистой системы является артериальная гипертензия (АГ), развитие которой 
связывают с ренин-ангиотензин-альдостероновой системой (РААС), симпатической 
нервной системой и эндотелиальной дисфункцией [25–27, 30]. Кисты, безостановоч-
но увеличиваясь, сдавливают почечную паренхиму и сосуды, приводя к локальной 
ишемии и гипоксии, что стимулирует активацию РААС. РААС, в свою очередь, воздей-
ствуют на симпатическую нервную систему, в ответ выбрасывающую в кровь кате-
холамины [26]. В развитии АГ играет роль и эндотелиальная дисфункция, возникаю-
щая вследствие нарушения образования оксида азота, дисфункции мышечного слоя 
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сосудов, связанной с дефектом полицистинов [26]. АГ чаще появляется во взрослом 
возрасте, однако нередко может быть обнаружена и в детском возрасте, что в та-
ком случае характеризует более тяжелое течение болезни  [31]. Также у пациентов 
с АДПКБ отмечаются значительно чаще пролапс митрального клапана, гипертро-
фия левого желудочка, что ассоциировано с АГ, и интракраниальные аневризмы 
[26, 32, 33]. Поэтому в связи с развитием ЗПТ на данный момент именно сердечно-
сосудистые осложнения АДПКБ являются наиболее опасными [26].

Желудочно-кишечная система
У пациентов с АДПКБ гораздо чаще обнаруживаются паховые и абдоминальные 

грыжи разных локализаций, что, предположительно, может быть связано с повы-
шенной секрецией внеклеточной жидкости и/или увеличением внутрибрюшного 
давления вследствие кистозных образований в почках, печени, селезенке и подже-
лудочной железе [34]. В печени кисты при АДПКБ встречаются более чем в 90% слу-
чаев в возрасте более 35 лет, однако функция печени обычно не страдает, но могут в 
20% случаев отмечаться абдоминальные боли, раннее насыщение и гастроэзофаге-
альный рефлюкс [10, 33].

Мочевыделительная система
Почечная боль является частым признаком АДПКБ (у 16–30% детей) и может быть 

как острой, так и хронической [25, 30]. Острая боль возникает, как правило, вслед-
ствие разрыва кисты, ее инфицирования или образования камней в почках  [33]. 
Приблизительно у 60% взрослых пациентов отмечаются боли в животе, спине из-за 
увеличенных размеров почек [29].

  ДИАГНОСТИКА
Диагностика АДПКБ начинается со сбора семейных анамнестических данных. 

По статистике, более 80% пациентов указывают на наличие кистозных заболеваний 
в семейном анамнезе. Заподозрить АДПКБ также можно по клинической картине.

В настоящее время методы визуализации являются единственным способом по-
становки диагноза до появления симптомов, а в части случаев кисты почек являют-
ся случайной находкой при проведении диагностической визуализации органов 
брюшной полости [35].

Лучшим выбором для регулярного наблюдения АДПКБ является ультразвуковое 
исследование (УЗИ). Это неинвазивный, быстрый и недорогой способ, также позво-
ляющий дифференцировать кисты от кровоизлияний и новообразований. УЗИ по-
зволяет оценить простые кисты, утолщенные перегородки, наличие анэхогенных 
и гиперэхогенных структур. Традиционно метод ограничивается выявлением кист 
более 10 мм в диаметре, однако УЗИ высокого разрешения, выполненное высоко-
квалифицированными специалистами, может обнаружить кисты всего 2–3 мм в 
диаметре [10]. Кроме того, УЗИ позволяет осуществлять пренатальную диагностику. 
Во время исследования оценивают размер почек, их эхогенность и кортико-медул-
лярную дифференцировку, локализацию и размер кист, изменения чашечно-лоха-
ночной системы, а также оценивают объем амниотической жидкости  [35]. Далеко 
не всегда кисты можно увидеть внутриутробно, поэтому постнатальная диагностика 
проводится всем детям.
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У пациентов с положительным семейным анамнезом и неизвестным генотипом 
критерии УЗИ следующие:

  у пациентов в возрасте от 15 до 39 лет по меньшей мере три односторонние или 
двусторонние почечные кисты;

  у пациентов в возрасте от 40 до 59 лет по крайней мере две двусторонние по-
чечные кисты;

  у пациентов в возрасте 60 лет и старше по крайней мере по четыре кисты в каж-
дой почке [36].
Существуют также оригинальные ультразвуковые диагностические критерии 

PKD1 (Original Ravine’s PKD1 Diagnostic Criteria): 
  у пациентов 15–29 лет две кисты или более одно- или двусторонней локализации;
  у пациентов 30–39 лет две кисты или более в каждой почке;
  у пациентов 40–49 лет две кисты или более в каждой почке;
  у пациентов 60 лет и старше – четыре кисты или более в каждой почке [37, 38].

Для диагностики PKD2 эти критерии также могут быть использованы, хотя и счи-
таются менее точными.

Компьютерная томография (КТ) и магнитно-резонансная томография (МРТ) с кон-
трастированием – более чувствительные методы по сравнению с УЗИ и позволяют 
визуализировать более сложные структуры. Благодаря этим методам возможно об-
наруживать кисты диаметром 2–3 мм, что недоступно при проведении традицион-
ного УЗИ, осложненные кисты, а также микрокисты и микрофиброз уже на началь-
ной стадии АДПКБ [39].

Методы визуализации позволяют отслеживать состояние печени, поджелудоч-
ной железы, селезенки, яичников и семенных пузырьков, подверженных развитию 
кистозных образований.

Клинический анализ крови и общий анализ мочи не обладают информативно-
стью, так как показывают неспецифичные результаты: умеренная протеинурия, 
микро- и макрогематурия, иногда возникает абактериальная пиурия, а в анализе 
крови – полицитемия. Кроме того, происходит нарушение экскреции электролитов 
с мочой [25, 28].

Генетическое тестирование проводится при неопределенных результатах мето-
дов визуализации или для исследовательских целей. Наиболее подходящим методом 
с вероятностью выявления мутаций до 90% случаев является прямое секвенирова-
ние ДНК, однако патогенность некоторых изменений доказать трудно. Для выявле-
ния делеций и дупликаций используются качественная ПЦР, ПЦР длинных фрагмен-
тов, метод мультиплексной амплификации, матричная геномная гибридизация. Гене-
тическое консультирование рекомендовано родственникам первой линии родства. 

Дифференциальная диагностика
АДПКБ является наиболее распространенной наследственной кистозной болез-

нью почек, однако не единственной, что говорит о необходимости проведения диф-
ференциальной диагностики. Существуют такие заболевания почек, которые можно 
исключить уже по клинической картине, но есть и те, исключать которые нужно с 
применением инструментальной и генетической диагностики. К  таким заболева-
ниям относятся аутосомно-рецессивная поликистозная болезнь почек, аутосом-
но-доминантная тубулоинтерстициальная болезнь почек, аутосомно-доминантный 
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поликистоз печени, аутосомно-доминантная медуллярно-кистозная болезнь, мно-
жественные простые кисты почек, мультикистозная диспластическая почка, много-
очаговая киста почки, локализованная кистозная болезнь почек, приобретенный 
кистоз почек, хронический гломерулонефрит, туберозный склероз и болезнь Гиппе-
ля – Линдау [37].

  ЛЕЧЕНИЕ
Лечение АДПКБ может быть консервативным и хирургическим. Оперативное вме-

шательство носит радикальный характер и проводится при большом объеме почек 
и развитии терминальной стадии ХБП. Консервативное лечение носит патогенети-
ческий и симптоматический характер и направлено в первую очередь на снижение 
скорости роста кист и профилактику осложнений [10, 40].

Улучшить качество жизни пациентов с АДПКБ и предотвратить многие осложне-
ния позволяет модификация образа жизни. Общий подход заключается в контроле 
АД, липидного профиля, ограничении потребления соли, белка и калорий и поддер-
жании нормальной массы тела, так как избыточный вес связан со снижением рас-
четной скорости клубочковой фильтрации и увеличением общего объема почек на 
ранней стадии АДПКБ [10]. Однако ограничение потребления белка имеет потенци-
альные побочные эффекты у растущих детей, а потому не может быть рекомендова-
но в педиатрической практике [30]. Пациентам рекомендуется отказаться от приема 
нестероидных противовоспалительных препаратов, а также от табачной продукции 
ввиду наличия данных об увеличении роста кист у курящих лиц [10, 40].

Главной мишенью в терапии АДПКБ на данный момент является снижение кон-
центрации цАМФ, играющего ключевую роль в патогенезе заболевания. Это дости-
жимо благодаря модификации образа жизни, применению иАПФ или блокаде V2-
рецепторов (V2R) вазопрессина, располагающихся в дистальном извитом канальце 
и собирательном протоке [41]. Снижение функции почек ведет к повышению выде-
ления воды, вследствие чего увеличивается выброс антидиуретического гормона 
(АДГ) для снижения обезвоживания организма [42]. Воздействуя на рецепторы V2R, 
АДГ стимулирует образование цАМФ, зацикливая тем самым порочный круг. Таким 
образом, повышение потребления жидкости и блокирование V2R позволяют умень-
шить прогрессирование АДПКБ [10]. Это достижимо, например, с помощью толвап-
тана, антагониста V2R вазопрессина, показавшего свою эффективность в сохранении 
почечной функции и снижении общего объема почек при АДПКБ за счет снижения 
вазопрессин-опосредованного повышения цАМФ  [43]. Свою эффективность и без-
опасность этот препарат показал и у детей и подростков в исследовании Mekahli D. 
et al.  [44]. Однако применение толваптана ограничивается ценой препарата и мно-
жеством побочных эффектов, среди которых жажда, усталость, повышение моче-
вой кислоты и высокий риск поражения печени [40, 43]. Также одним из побочных 
эффектов толваптана является чрезмерно высокий диурез, снижающий качество 
жизни пациента и приверженность терапии [28]. Côté G. et al. выявили значительный 
вклад в суточный диурез количества потребляемых соли и белка у получающих тол-
ваптан и сделали вывод, согласно которому ограничение поступления с пищей соли 
и белка, снижая объем мочи, повышает в том числе приверженность терапии анта-
гонистом V2R. На данный момент толваптан может применяться только у взрослых 
лиц по строгим показаниям [45]. Снижения цАМФ возможно достигнуть и с помощью 
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аналогов соматостатина, однако целесообразность их применения при АДПКБ еще 
недостаточно изучена [42, 46]. Также рекомендуются статины всем пациентам со 
сниженной скоростью клубочковой фильтрации, благоприятно влияющие на общий 
объем почек [11].

Rowe et al. в 2013 г. впервые обнаружили изменение метаболизма глюкозы при 
мутации в гене PKD1. Дефект приводил к снижению глюконеогенеза и увеличению 
аэробного гликолиза с целью получения энергии для патологической пролифера-
ции. 2-деоксиглюкоза (2ДГ), не способная подвергнуться гликолизу, доказала свою 
эффективность в ингибировании пролиферации за счет замещения глюкозы и сни-
жении прогрессирования заболевания [47, 48]. Подобное таргетное модифициро-
вание обмена веществ, призванное воздействовать на патогенез АДПКБ, занимает 
отдельное место в терапии этой патологии и направлено против измененного мета-
болизма, названного метаболическим перепрограммированием [49, 50].

Однако, несмотря на наличие описанных таргетных препаратов и ведущиеся в 
данный момент исследования, направленные на определение эффективности этих 
и множества других путей воздействия на патогенез, ввиду отсутствия разрешения 
для применения в педиатрии и отсутствия достаточной доказательной базы до сих 
пор в лечении детей с АДПКБ ведущими компонентами остаются ингибиторы АПФ, 
немедикаментозные мероприятия и контроль артериального давления [30]. В этом 
ключе в антигипертензивной терапии также стоит отдавать предпочтение ингибито-
рам АПФ и избегать применения диуретиков [30].

  ПРОГНОЗ
Говоря о прогнозе, следует подчеркнуть, что прогрессирование заболевания до 

развития почечной недостаточности не неизбежно [10]. Генетическое исследование 
может помочь в прогнозировании развития АДПКБ. Оно будет тем неблагоприятнее, 
чем раньше проявляются симптомы заболевания, так как, вероятнее всего, будет 
связано с мутацией в PKD1. Измерения размеров кист и, соответственно, почек в 
целом и в динамике прогнозируют риск развития хронической болезни почек (ХБП) 
и терминальной стадии почечной недостаточности.

Наличие макроскопической гематурии, протеинурии, а также артериальной 
гипертензии может указывать на более быстрое прогрессирование заболевания. 
К 60 годам почечная недостаточность развивается примерно у половины пациентов 
с диагнозом АДПКБ. К 75 годам большая часть пациентов нуждается в диализе или 
трансплантации почки. Однако пациентам с мутацией в PKD2 и атипичным полики-
стозом почек может никогда не понадобиться заместительная терапия.

Осложнениями АДПКБ являются развитие ХПБ, терминальной стадии почечной 
недостаточности, появление камней в почках, присоединение инфекций, артериаль-
ная гипертензия, поликистоз печени и поражения сосудов, в том числе церебраль-
ных, что способствует развитию церебральной аневризмы. Всё это ухудшает прогноз 
у пациентов с АДПКБ [37].

  ЗАКЛЮЧЕНИЕ
АДПКБ  – это генетическое мультисистемное прогрессирующее заболевание, 

требующее динамического контроля, а также наблюдения разными специалиста-
ми. Необходимо информировать пациентов о важности контроля за артериальным 
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давлением, а также раннем лечении инфицирования кист или мочеполовых орга-
нов, что может улучшить качество жизни пациента. Пациенту также важно знать о 
возможных осложнениях заболевания, с которыми ему предстоит столкнуться. 
Своевременные обследование и ренопротекция при АДПКБ поможет снизить коли-
чество госпитализаций и замедлить прогрессирование почечной недостаточности. 
Новые данные, получаемые при клинических, генетических исследованиях и мето-
дах визуализации, прогностически могут отсрочить развитие почечной недостаточ-
ности, уменьшить риск возникновения осложнений и продлить жизнь людям с диа-
гнозом АДПКБ.

_________________________________________________________________________________________________
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