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Актуальность. Синдром ногтя-надколенника встречает-
ся в 2 случаях на 100 000 новорождённых, на мутации de novo
приходится около 12,5% случаев. В результате развивается по-
доцитопатия с изолированным нефротическим синдромом.

Описание клинического случая. Девочка М. от 5-й бере-
менности, 5-х родов на 41-й неделе гестации. Масса тела при
рождении 3210 г, длина тела 45 см, оценка по шкале Aпгар
6/7 баллов. Состояние при рождении тяжёлое, обусловлено
дыхательными расстройствами, синдромом угнетения цен-
тральной нервной системы, нарастающими признаками ин-
фекционного токсикоза. Девочка нуждалась в проведении ре-
анимационных мероприятий в родильном зале. При общем
осмотре выявлены стигмы дизэмбриогенеза (анонихии ука-
зательных пальцев обеих кистей, брахидактилия пальцев ки-
стей), гипертермия, гемодинамические нарушения, требую-
щие назначения допамина. Была диагностирована внутриу-
тробная пневмония, проводилась антибактериальная терапия.

На 3-и сутки жизни для выявления синдромальной пато-
логии и дальнейшего лечения девочка в тяжёлом состоянии
переведена в многопрофильную детскую больницу.

По данным комплексного обследования выявлено повы-
шение периферического сопротивления сосудов почек. Для
оценки ортопедической морфологии была проведена рентгено-
графия правой кисти, на которой выявлены гипоплазия I пяст-
ной кости, отсутствие дистальных фаланг I–II пальцев. На 4-е
сутки жизни лабораторно выявлены: нейтрофильный лейко-
цитоз (16 × 109/л), снижение уровня общего белка (52 г/л), ги-
поальбуминемия (28 г/л). В анализе мочи: выраженная проте-
инурия (3 г/л), лейкоцитурия (153,30 кл/мкл).

Учитывая наличие стигм дизэмбриогенеза и изменений в
анализе мочи, характерных для нефротического синдрома, де-
вочка была консультирована генетиком. Проведены цитогене-
тическое и молекулярно-генетическое обследования: карио тип
46XX, выявлена мутация в гене LMX1B (c.819+1G>A), под-

тверждающая наличие у девочки синдрома ногтя-надколен-
ника. В дальнейшем требуется проведение диагностической
биопсии почек для определения участия иммунных компонен-
тов в поражении почек и выбора тактики лечения.

Заключение. Наличие у новорождённого ребёнка анома-
лий конечностей в сочетании с нефротическим синдромом
должно подтолкнуть клиницистов к поиску возможной гене-
тической аномалии. Поздняя диагностика и отсутствие сво-
евременно начатого симптоматического лечения может при-
вести к формированию терминальной стадии почечной недо-
статочности.
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