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Нефротический синдром (НС) может быть первич-
ным и вторичным, т. е. возникает как следствие или 
осложнение других заболеваний. В зависимости от 
возраста дебюта выделяют врожденный, инфантильный 
и ювенильный НС. Такое деление обусловлено разной 
этиологией и прогнозом заболевания у детей различ-
ных возрастных групп.

Инфантильный НС развивается в период жизни 
ребенка от 3 до 12 месяцев и чаще бывает связан с 
врожденными и наследственными болезнями почек 
(синдромальные и несиндромальные варианты почеч-
ной дисплазии, аутосомно-рецессивные болезни почек, 
сопровождающиеся нарушением структуры гломеру-
лярной базальной мембраны и иммунной системы), 
внутриутробными инфекциями (цитомегаловирусная, 
герпес-вирусная, краснуха, гепатит, токсоплазмоз, си-
филис), гипотиреозом. В редких случаях инфантиль-
ный НС развивается при наследственной патологии 
обмена веществ, включая болезни накопления [4, 10].

Представляется клиническое наблюдение больного, 
у которого НС развился при галактосиалидозе.
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респираторно-вирусную инфекцию. Ребенок родился в срок 
с массой тела 3410 г, длиной 53 см, оценка по шкале Апгар 
составила 3/7 баллов. На 1-м году жизни мальчик наблюдался 
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диффузной мышечной гипотонии.
С раннего возраста у ребенка отмечался неустойчивый стул, 

с 4 месяцев жизни – частые респираторно-вирусные инфекции 
с бронхообструктивным синдромом. Полный НС развился в 11 
месяцев жизни на фоне обструктивного бронхита, осложнен-
ного правосторонней пневмонией. Терапия преднизолоном в 
максимальной дозе была неэффективной, более того, на фоне 
стероидов отмечалось нарастание протеинурии.

При поступлении больного в клинику МНИИ педиатрии и ДХ 
было обращено внимание на низкорослость (80 см), грубые черты 
лица, большое количество фенотипических особенностей: гипер-
телоризм глаз, уплощенная переносица, макроцефалия, короткая 
шея, бочкообразная грудная клетка, большой живот, вальгусная 
деформация нижних конечностей, плоскостопие (рис. 1). Кожа 
ребенка была бледной, отмечались выраженные перифериче-
ские отеки, диффузная мышечная гипотония. Сердечно-легочная 
деятельность была удовлетворительной, артериальное давление 
составляло 90/50 мм рт. ст. При пальпации живота выявлялись 
пупочная и двухсторонняя пахово-мошоночная грыжи, край пе-
чени выступал из-под реберной дуги на 7 см, селезенки – на 2 
см. Психоречевое развитие больного соответствовало возрасту, 
патологии слуха и зрения не отмечалось.

В крови ребенка были выявлены следующие изменения: 
СОЭ – 40 мм/ч, общий белок – 54,8 г/л, альбумины – 29 г/л, 
холестерин – 6,8 ммоль/л; выявлялись признаки гиперкоагуля-
ции, снижение уровня IgG до 1,2 г/л, повышение IgE с сенси-
билизацией легкой степени к бытовым (клещ, шерсть собаки) 
и пищевым аллергенам (молоко). Протеинурия неселективного 
характера колебалась от 0,5 до 2 г/сут (38–153 мг/кг/сут). 
Клубочковая фильтрация составляла 70 мл/мин/1,73 м2, функ-
ция осмотического концентрирования была сохранна. В кале 
выявлялись незначительные количества переваренной клетчатки, 
крахмала, нейтрального жира, жирных кислот и мылов.

По данным ультразвукового исследования отмечалось значи-
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тельное увеличение размеров почек, выраженное утолщение и 
повышение эхогенности их паренхимы с плохой дифференциаци-
ей на слои (рис. 2); определялось выраженное увеличение раз-
меров печени, селезенки и щитовидной железы без нарушения 
эхоструктуры органов, увеличение желчного пузыря с перегибом 
его в нижней трети тела, увеличение поджелудочной железы 
с повышением эхогенности паренхимы и неоднородностью 
эхоструктуры. Сердце и крупные сосуды были без изменений.

При рентгенологическом обследовании органов грудной 
клетки были выявлены признаки бронхообструкции в виде 
вздутия грудной клетки, горизонтального расположения ребер. 
Костный возраст ребенка по данным рентгенограммы кистей 
рук соответствовал 3,5–4 годам. Исследование костной систе-
мы выявило диффузные неспецифические изменения скелета, 

характеризующиеся несинхронной оссификацией, нарушением 
соотношения между отдельными частями скелета, деформаци-
ями, что позволяло говорить о наличии у ребенка дизостоза.

Инструментальное исследование слуха и офтальмоскопия 
с прицельным осмотром макулярной области глазного дна 
патологии не выявили.

Учитывая ранний дебют НС, поражение нескольких вну-
тренних органов, ребенок был обследован на внутриутробную 
инфекцию. Серологическое исследование сыворотки крови на 
токсоплазмоз, сифилис, цитомегаловирусную, герпес-вирусную, 
Эпштейна–Барра вирусную, ВИЧ-инфекцию, гепатиты В и С 
было отрицательным.

Врожденный гипотиреоз, при котором может развиваться 
нефротический синдром, был исключен на основании исследо-
вания тиреоидного профиля крови.

Сочетание рецидивирующего кишечного и бронхообструк-
тивного синдромов потребовало исключения абдоминально-ле-
гочной формы муковисцидоза. Показатели натрия и хлора в по-
товой пробе ребенка соответствовали нормальным значениям.

Инфантильный НС в сочетании с Гурлер-подобным фе-
нотипом (низкий рост, большая голова, грубые черты лица, 
короткая шея, вальгусная деформация нижних конечностей, 
плоскостопие, пупочная и двусторонняя пахово-мошоночная 
грыжи), висцеромегалией, дизостозом мог быть проявлением 
болезней накопления. Больному было проведено исследование 
активности лизосомальных ферментов лейкоцитов крови (НИИ 
Биомедицинской химии РАМН), выявившее полное отсутствие 
активности α-нейраминидазы и резкое снижение активности 
β-галактозидазы. Полученные данные подтвердили наличие у 
ребенка галактосиалидоза.

Рецидивирующий бронхообструктивный синдром у боль-
ного с высоким уровнем общего IgE и специфическими IgЕ к 
бытовым и пищевым аллергенам был расценен как проявление 
бронхиальной астмы.

Таким образом, на основе обследования мальчику был 
поставлен клинический диагноз: галактосиалидоз. Вторичный 
инфантильный нефротический синдром. Вторичный синдром 
мальабсорбции. Бронхиальная астма, тяжелая, межприступный 
период.

Ребенку проводилось симптоматическое лечение НС (инфу-
зии 20% раствора альбумина, диуретики, курсы антикоагулянтов 
и дезагрегантов), терапия ферментами поджелудочной железы, 
мембраностабилизаторами (задитен, альдецин), при приступах 
бронхиальной астмы рекомендовано использование беродуала.

Состояние ребенка оставалось стабильно тяжелым. За 
год наблюдения (к 2 г. 5 мес.) вырос на 3 см, в весе прибавил 
1,6 кг. При повторной госпитализации отмечалось увеличение 
размеров внутренних органов: печень выступала из-под края 
реберной дуги на 8 см, селезенка – на 3,5 см, абсолютный 
размер почек соответствовал 7–8-летнему возрасту. Наросла 
тяжесть НС: общий белок крови – 47,2 г/л, альбумины – 19,4 
г/л, холестерин – 9,2 ммоль/л, триглицериды – 3,97 г/л; про-
теинурия колебалась от 0,82 до 1,82 г/сут (58–130 мг/кг/сут). 
Функция почек была сохранна: клубочковая фильтрация – 116 
мл/мин, удельный вес мочи до 1016.

В последующем больной в клинику не поступал, в 3,5 года 
у мальчика развилась хроническая почечная недостаточность 
с летальным исходом.

Галактосиалидоз – очень редкая аутосомно-рецес-
сивная болезнь накопления, связанная с вторичным 
дефицитом лизосомальных ферментов – α-нейрами-
нидазы (сиалидазы) и β-галактозидазы. Общепопуля-
ционная частота болезни неизвестна. Первое описание 

Рис. 1. Внешний вид боль-
ного А., галактосиалидоз. 

Типичные для болезни 
накопления клинические 
признаки: грубые черты 
лица, уплощенная пере-
носица, макроцефалия, 

короткая шея, бочко-
образная грудная клетка, 

большой живот

Рис. 2. Ультразвуковая картина почек больного А., галак-
тосиалидоз: увеличение размеров почек, утолщение, 
плохая дифференциация паренхимы почек на слои, 

повышение эхогенности паренхимы почек (сравнима с 
тканью печени)
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больных с сочетанным дефицитом α-нейраминидазы 
и β-галактозидазы относится к 1971 г. [3]. Позднее было 
показано, что дефицит ферментов при галактосиали-
дозе обусловлен отсутствием в клетках «протективного 
белка» [1, 5].

В 1991 г. был идентифицирован ген протективного 
белка, локализованный на длинном плече 20-й хромо-
сомы в участке 13.1 (20q13.1) [17].

В настоящий момент известно, что протективный 
протеин вместе с сиалидазой, β-галактозидазой и N-а-
цетилгалактозамин-6-сульфат-сульфатазой образует 
мультиэнзимный лизосомальный комплекс, участвую-
щий в расщеплении гликолипидов, гликопротеинов и 
олигосахаридов. Протективный протеин/катепсин-А, 
или лизосомальная карбоксипептидаза, обеспечивает 
стабильность лизосомальных ферментов, защищая их 
от деградации [9]. Мутация в гене протективного белка/
катепсина-А ведет к укорочению периода полураспада 
ферментов от нескольких часов до нескольких минут, 
вызывая тяжелые метаболические нарушения [1, 16].

Учитывая, что при галактосиалидозе отмечается 
сочетанный дефицит α-нейраминидазы и β-галакто-
зидазы, клинические проявления болезни включают в 
себя симптомы сиалидоза и β-галактозидоза. Больные 
имеют типичный для болезней накопления Гурлер-по-
добный фенотип, висцеромегалию, неспецифические 
диффузные изменения скелета (дизостоз), нередко 
тугоухость и изменения на глазном дне по типу «виш-
невой косточки».

Японские ученые на примере 19 пациентов с галак-
тосиалидозом [14] выделили 2 варианта болезни, отли-
чающиеся по возрасту манифестации и тяжести кли-
нических проявлений: инфантильный и ювенильный.

При инфантильном типе заболевание проявляется 
на 1-м году жизни. Наряду с общими признаками у боль-
ных нередко встречаются грубая задержка умственного 
развития, судороги, помутнение роговицы. Отдельно 
выделяют ранний инфантильный (врожденный) тип 
галактосиалидоза, характеризующийся генерализо-
ванными отеками и гибелью больного в первые сутки 
жизни от полиорганной недостаточности. Нередко 
данный вариант выявляется внутриутробно и является 
одной из причин неиммунного гидропиона плода [12].

Ювенильная форма галактосиалидоза проявляется 
в разном возрасте, клинические симптомы и прогноз 
ее очень вариабельны. Встречаются относительно 
благополучные варианты с изолированным пораже-
нием одной из систем органов, например клапанного 
аппарата сердца.

Клинический фенотип галактосиалидоза опреде-
ляется характером мутации и уровнем протективного 
белка в лизосомах [11, 18]. При раннем инфантильном 
типе мутация в гене гликопротеина приводит к нару-
шению фосфорилирования катепсина-А, что вызывает 
нарушение его транспорта в лизосомы. При этом актив-
ность α-нейраминидазы и β-галактозидазы в лизосомах 
полностью отсутствует. У пациентов с поздним инфан-
тильным типом катепсин-А частично фосфорилируется 
и транспортируется в лизосомы. Предполагают, что при 
ювенильной форме болезни синтезируется дефектный 
катепсин-А, функция которого частично нарушена.

Наряду с висцеромегалией, деформациями скелета 
и атаксией нефропатия с протеинурией и отеками 

является постоянным признаком галактосиалидоза у 
гомозиготных по мутантному гену экспериментальных 
животных [2, 13]. Несмотря на это, в доступной литера-
туре мы не нашли описания НС при галактосиалидозе у 
людей. Возможно, это связано с очень ранней гибелью 
пациентов. Однако развитие НС описано у больных с 
тяжелой формой сиалидоза, выделяемой как «нефро-
сиалидоз» [8, 15]. При этом НС манифестирует обычно 
на первом году жизни и определяет витальный прогноз 
пациентов. Нефробиоптическое исследование почек 
выявляет накопление сиалоолигосахаридов высокой 
молекулярной массы преимущественно в подоцитах и 
клетках проксимальных канальцев, очаговое расшире-
ние мезангиальных площадок в гломерулах, фокальный 
гломерулосклероз [15]. Подтвердить патогенетическую 
связь нефротического синдрома с галактосиалидозом 
у нашего больного могло бы нефробиоптическое 
исследование почек, от которого родители мальчика 
отказались.

В настоящее время не разработаны методы замести-
тельной терапии галактосиалидоза. Прогноз болезни, 
особенно инфантильной формы, остается очень небла-
гоприятным. Поэтому особое значение имеет прена-
тальная диагностика заболевания. В мировой практике 
пренатальная диагностика галактосиалидоза основана 
на определении уровня катепсина-А или активности 
α-нейраминидазы и β-галактозидазы в амниоцитах и 
ворсинах хориона плода [6, 7].

Представленное наблюдение демонстрирует гете-
рогенность инфантильного нефротического синдрома. 
Необходимо подчеркнуть, что в случаях наследствен-
ной патологии правильно поставленный диагноз не 
только меняет тактику ведения больного, но и определя-
ет семейный прогноз, требуя обязательного проведения 
медико-генетического консультирования семьи.
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