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Аннотация. Врождённые аномалии почек и мочевыводящих путей (ВАПМВП) представляют собой важную и наи‑
более распространённую подгруппу врождённых пороков, встречающихся в клинической практике, составляя 
примерно 30-50% всех пороков развития. Проведён анализ литературных данных о возможностях пренаталь‑
ной диагностики данных аномалий и взаимосвязи их с генетическими синдромами. Определена актуальность, 
частота и структура ВАПМВП, рассмотрены особенности пренатальной диагностики, а также нерешённые 
проблемы прогноза для новорожденного. Обусловлена необходимость расширенного дообследования беремен‑
ных с подозрением на ВАПМВП плода и предоставления полной и корректной информации семье для принятия 
решения о пролонгировании или прерывании беременности.
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ВВЕДЕНИЕ
Аномалии различных систем плода являются актуаль-

ной проблемой в области акушерства и гинекологии, нео-
натологии, педиатрии, урологии и медицинской генетики. 
По данным Росстата, за 2022 год младенческая смертность 
составила 4,4 на 1000 родившихся живых [1, 2, 3, 4, 5]. 
Среди причин младенческой смертности врождённые 
аномалии занимают по частоте второе место. Благодаря 
профилактике возникновения врождённых и наследствен-
ных заболеваний, ранней диагностике, современному 
начатому лечению, развитию медико-генетического 
консультирования удалось снизить младенческую смерт-
ность по сравнению с 2012 годом (4,9 на 1000 родившихся 
детей). В связи с этим необходимо продолжить развитие 
диагностики на  пренатальном этапе, улучшив качество 
ведения беременности, родов и послеродового периода. 
Врождённые аномалии почек и  мочевыводящих путей 
(ВАПМВП) представляют собой важную и относительно 
распространённую подгруппу аномалий плода, составляя 
примерно 30-50% всех пороков развития, выявленных при 
пренатальном сканировании или при рождении [1-13].

ЦЕЛЬ
Провести анализ литературных данных о возможно-

стях пренатальной диагностики ВАПМВП у плода и взаимо-
связь их с генетическими синдромами.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ ИССЛЕДОВАНИЯ
В данном обзоре проведён поиск и анализ научных 

публикаций отечественных и зарубежных авторов, в кото-

рых присутствует информация об особенностях пренаталь-
ной диагностики ВАПМВП, взаимосвязь с генетическими 
синдромами. Для поиска были использованы статьи 
научных платформ: PubMed, eLibrary, данные Росстата. 
Проведена систематизация опубликованного материала.

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ
Врождённые аномалии почек и мочевыводящих путей 

(ВАПМВП) встречаются у 3-4% населения, почечные ано-
малии составляют около 20% всех врождённых пороков, 
они  же составляют 40-50% всех терминальных стадий 
заболеваний почек у детей [1, 6, 7, 12, 13, 14, 15, 16].

Ранний диагностический скрининг является основным 
методом вторичной профилактики ВАПМВП. В  связи 
с этим возникает проблема выбора метода исследования. 
Аномально развитые почки имеют свои особенности 
в кровообращении, иннервации и оттоке мочи, а также 
часто характеризуются сниженным местным иммуните-
том, что может привести к вторичной инфекции, оказыва-
ющей влияние на функцию патологически сформирован-
ных почек. Новорожденные с врождёнными аномалиями 
почек и мочевыводящих путей также требуют разработки 
новых моделей организации медицинской помощи, вклю-
чая возможность транспортировки в специализированные 
хирургические учреждения [17, 18, 19, 20, 21].

По данным китайских исследователей, на 2016 год наи-
более частой аномалией развития почек и мочевыводя-
щих путей являлся гидронефроз – 31,9%. Реже встречались 
поликистоз почек (19,1%), агенезия (18,9%), эктопия (4,3%), 
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и, наконец, удвоение почки – 2,4% [19, 22]. По данным 
других авторов, на 2022 год (без включения в исследо-
вание гидронефроза) первое место по частоте занимала 
агенезия/дисплазия/гипоплазия, составляя 37% случаев. 
Вторым по распространённости считается мультикистоз-
ное заболевание почек – 23%, третье делят врождённый 
клапан задней уретры и пузырно-мочеточниковый реф-
люкс, составляющие по 11% каждый. Реже всего встреча-
ется мегауретер (1%) [21, 22, 23].

Несмотря на появление новых технологий визуализа-
ции плода, ультразвук (УЗИ) остаётся основным методом 
для изучения внутриутробного развития благодаря его 
безопасности, доступности и портативности. Ожидается, 
что он продолжит играть ключевую роль в пренатальной 
диагностике [11, 24, 25]. Благодаря новым технологиям 
проведения УЗИ появилась возможность не просто конста-
тировать наличие аномалий развития, а более детально 
описывать изменения, что становится наиболее значимым 
звеном в определении тактики ведения беременности. 
На  данный момент одной из  перспективных методик 
детальной оценки особенностей врождённых пороков 
развития почек и  мочевыделительной системы плода 
является трёхмерная эхография [4, 24, 26]. Эта технология 
позволяет в автоматическом режиме определять контуры 
и  рассчитывать объём структур, предоставляя возмож-
ность высчитать их абсолютные размеры, средний объём 
и диаметр, что может быть чётким диагностическим мар-
кером состояния мочевыводящей системы.

Несмотря на множество преимуществ УЗИ, у этой тех-
нологии есть некоторые важные ограничения. Основным 
минусом ультразвуковой визуализации является то, что 
на  качество изображений могут сильно влиять особен-
ности плода и  матери. Чёткость изображения зависит 
от  количества околоплодных вод, степени ожирения 
у  матери, которые ослабляют ультразвуковой сигнал. 
Кроме того, положение плода вместе с  повышенной 
эхогенностью созревающего скелета («эхотень») может 
вызвать серьёзные проблемы в достижении адекватной 
визуализации изображения, что особенно важно в конце 
второго и третьего триместров. Кроме того, ультразвуко-
вое заключение во многом зависит от навыков оператора 

и  требует специальной подготовки и  опыта [9, 10, 26]. 
Также на результат влияют случаи гиперэхогенности почек, 
при которых пренатальное УЗИ не может обеспечить точ-
ный этиологический диагноз в связи с  гетерогенностью 
патологии [25, 27, 28].

Для внутриутробной оценки функции почек также 
предложено определение почечного кровотока. При 
обструкции мочевыводящих путей развивается атрофия 
паренхимы, которая проявляется снижением васкуляри-
зации, визуально оцененной посредством энергетиче-
ского допплеровского картирования. Паренхима таких 
почек имеет обеднённый кровоток, сосудистый рисунок, 
не  прослеживающийся до  капсулы, расширенные эле-
менты собирательной системы, которые раздвигают 
сегментарные и междолевые ветви. Импульсно-волновая 
допплерометрия позволяет визуализировать почечную 
гемодинамику, а посредством трёхмерной допплерогра-
фической ангиографии можно чётко оценить структуру 
почки и распределение в ней сосудов, состояние крово-
тока [4, 11, 16, 20].

Важно определить, связаны ли ВАПМВП с хромосом-
ными мутациями, в связи с чем всем пациенткам с подо-
зрением на  аномалии мочевыделительной системы 
следует предложить генетическое консультирование 
и  многопрофильный подход к  ведению беременности. 
Специалисты по  медицинской генетике могут помочь 
предоставить оптимальные рекомендации по  генети-
ческому тестированию в  зависимости от  клинических 
результатов [28, 29, 30]. За последние годы были иден-
тифицированы новые гены, объясняющие врождённые 
пороки почек и мочевыводящих путей [29, 30]. Помимо 
этого, известна взаимосвязь некоторых генетических 
синдромов и патологией почек и мочевыводящих путей 
(таблица 1). Использование хромосомного микроматрич-
ного анализа может повысить выявление генетических 
мутаций у плодов с ВАПМВП, такими как поликистоз почек, 
дисплазия почек, подковообразная почка, гидронефроз, 
эктопическая почка и т. д. [29, 30, 31, 32].

При ВАПМВП особое внимание следует уделять 
визуализации внутренних органов плода [33, 34, 35]. 
Необходимо помнить, что помимо 2D и 3D УЗИ, МРТ может 
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дать полезную информацию в случае сложных пороков 
развития мочеполовой системы. Также огромную роль 
играет генетическое консультирование.

Немалую роль в  пренатальной диагностике играет 
молекулярное кариотипирование с помощью микрочипо-
вой диагностики (array Comparative Genomic Hybridization, 
aCGH) для выявления хромосомных аномалий у плода. 
Данный метод широко используется в  постнатальном 
периоде при наличии клинических показаний, а прена-
таль позволяет выявлять аномалии, ассоциированные 
с клинической картиной [29, 34, 36, 37, 38, 39].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Таким образом, выявление пороков развития моче-

выделительной системы при пренатальном ультра-
звуковом сканировании обусловливает необходимость 
расширенного обследования беременной и плода, в том 
числе генетического. Всестороннее информирование 
беременной и членов её семьи о диагнозе, возможном 
прогнозе, позволит принять решение о пролонгировании 
или прерывании беременности [18, 40, 41, 42, 43].
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Таблица 1 – Агенезия почек (односторонняя или двусторонняя) и связанные с ней генетические синдромы [29]

Синдром (вариант гена или номера копии), частота выявления Наследование Экстраренальные симптомы

Синдром Каллмана (KAL1) – симптомокомплекс наследственно обуслов-
ленных аномалий, характеризующийся сочетанием гипогонадотропного 
гипогонадизма с расстройствами обоняния (аносмия или гипоосмия) 
и недостаточной секрецией гонадотропин-рилизинг гормона (ГнРГ). 
Встречается 1 на 48000 новорожденных

X-связанный Аносмия; гипогонадотропный гипогонадизм; 
агенезия почек

Микроофтальмия Ленца (BCOR), синоним: синдром микрофтальмии 
и аномалии пальцев. Популяционная частота неизвестна X-связанный Микроофтальмия; аномалии половых органов; 

агенезия почек
Синдром Гольца-Горлина (PORCN) – множественная эндокринная не-
оплазия типа IIb, встречается с частотой от 1 на 31 000 до 1 на 164 000 
человек

X-связанный Дермальная гипоплазия; дефекты конечностей; 
сердечные нарушения; агенезия почек

Синдром Фрейзера (FRAS1) – синдром Мейер-Швикерата, синдром 
Фрейзера – Франсуа, – врождённое заболевание, характеризуется ано-
малиями развития: криптофтальмом (неразделением век каждого глаза), 
пороками развития половых органов (микропенис, крипторхизм или 
клиторомегалия. Встречается 0,043 случая на 10000 новорождённых

Аутосомно-
рецессивный

Криптоофтальм; неоднозначные гениталии; 
кожная синдактилия; деформированные уши; 
диспластические почки; односторонняя или 
двусторонняя агенезия почек

Синдром Смита-Лемли-Опитца (DHCR7) – врождённое заболевание, 
связанное с нарушением синтеза холестерина, вызванное недостаточной 
активностью или отсутствием фермента 7‑дегидрохолестеролредуктазы. 
Частота заболевания 1 на 20 000-40 000 новорожденных.

Аутосомно-
рецессивный

Синдактилия 2-3 пальцев; постаксиальная 
полидактилия; ограничение роста; сердечно-
сосудистые и мозговые нарушения; неодно-
значные гениталии; расширение мочевыво-
дящих путей, кистозная или гипопластическая 
почка, гипоспадия, односторонняя или двусто-
ронняя агенезия почек

Синдром Антли-Бикслера (FGFR2) – врождённое заболевание, харак-
теризующееся преждевременным закрытием костей черепа, атрезией 
хоан и аномалиями черепно-лицевой области и конечностей, частота 
встречаемости не установлена

Аутосомно-
доминантный

Краниосиностоз, контрактуры суставов, атрезия 
хоан, неоднозначные гениталии, аномалии по-
звонков, тонкие ребра; агенезия почек
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