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Цели: Моногенные заболевания почек встре-
чаются редко, но в совокупности приводят к раз-
витию хронической болезни почек (ХБП) как ми-
нимум у 20-30% детей. Генетическое тестирование 
с использованием полногеномного секвенирова-
ния является наиболее информативным методом 
с наивысшей диагностической чувствительностью 
для подтверждения моногенного генеза заболева-
ния. Целью данного исследования было проведе-
ние генетической диагностики с использованием 
полногеномного секвенирования у детей с клини-
ческими проявлениями генетических заболеваний  
почек.

Методы: В ретроспективное исследование вклю-
чено 82 детей (34 мальчика, 48 девочек), средний 
возраст которых составил 9,0 (IQR: 3,0; 12,0) лет, 
обследованных в период с января 2020 по декабрь 
2023 гг. Всем пациентам было проведено полноге-
номное секвенирование с целью верификации гене-
тического диагноза. Только патогенные и вероятно 
патогенные генетические варианты, ассоциирован-
ные с фенотипом пациентов, рассматривались в ка-
честве диагностических.

Результаты: Диагностировано 27 моноген-
ных заболеваний почек, ассоциированных с ва-
риантами следующих генах: COL4A3, COL4A4, 
COL4A5, NPHS1, NPHS2, TRPC6, C3, ANLN, 
COQ8B, TRIM8, PAX2, CUBN, PC6, PKD1, 
GATM, CEP164, TTC21B, INVS, TMEM67, 
PKHD1, HNF16, CLCN5, AQP2, AVPR, UMOD, 
SLC34A3, BSND. Среди генетически-ассоцииро-
ванных заболеваний почек наиболее частыми явля-
лись гломерулопатии (37,4%), включая коллагенопа-

тии – синдром Альпорта 1, 2, ЗА, 3В типов (19,3%) 
и стероид-резистентный нефротический синдром 
(СРНС)/гломерулярная протеинурия (18,1%). С не-
сколько меньшей частотой верифицированы цилио-
патии (31,3%), включая аутосомно-доминантную по-
ликистозную болезнь почек (15,7%), нефронофтиз 
2, 11, 12, 15 типов (7,2%), аутосомно-рецессивную 
поликистозную болезнь почек (4,8%) и HNF1B-
ассоциированную нефропатию (3,6%). Генетиче-
ский диагноз тубулопатий был подтвержден у 21,7% 
пациентов, включая дистальный почечный тубуляр-
ный ацидоз 2, 3, 4 типов (4,8%), синдром Фанкони 
1, 4, 5 типов (4,8%), болезнь Дента тип 1 (3,6%), 
нефрогенный несахарный диабет 1 и 2 типов (3, 
6%), UMOD-ассоциированную аутосомно-доми-
нантную тубулоинтерстициальную болезнь почек 
(2,4%), гипофосфатемический рахит с гиперкаль-
циурией (1,2%) и синдром Барттера IV тип (1,2%). 
Молекулярный диагноз врожденных аномалий почек 
и мочевыводящих путей был подтвержден у 6% 
пациентов.

Заключение: Среди детей с моногенными за-
болеваниями почек, верифицированными при 
полногеномном секвенировании наиболее частыми 
являлись коллагенопатии и СРНС/ гломерулярная 
протеинурия, почти в трети случаев выявлены ци-
лиопатии, генетический диагноз тубулопатий был 
подтвержден в каждом пятом случае. Полногеном-
ное секвенирование позволяет установить точный 
генетический диагноз, разработать индивидуали-
зированные стратегии лечения, провести скрининг 
родственников из группы риска и оценить прогноз 
прогрессирования заболевания почек.
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