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Цель исследования: изучить ультразвуковые особенности поражений почек у детей с тубероз-
ным склерозом (ТС) в зависимости от генетического варианта заболевания. 

Материал и методы. В поперечное исследование были включены дети с установленным диа-
гнозом ТС (до 18 лет включительно). Были получены данные результатов ультразвукового 
В-сканирования почек 137 детей в возрасте от 1 мес до 18 лет, из них с патогенным вариантом 
TSC1 – 27/137 (19,7%), TSC2 – 76/137 (55,5%), TSC2/PKD1 – 4/137 (2,9%) и с неустановленным 
генетически вариантом заболевания – 30/137 (21,9%) (диагноз был установлен по клиническим 
критериям). Был проведен анализ изменений почек в зависимости от генетического варианта за-
болевания.

Результаты. По результатам ультразвукового исследования у 85,4% (117/137) пациентов были 
выявлены поражения почек в виде кист и ангиомиолипом (АМЛ). Для пациентов с патогенными 
вариантами TSC1 наиболее характерным было поражение почек в виде АМЛ (59,3%,) в то время 
как у пациентов с патогенными вариантами TSC2 и с синдромом смежных генов TSC2/PKD1 
(TSC2/PKD1-ССГ) чаще встречалось сочетанное поражение почек АМЛ и кистами (в 51,3 и в 100% 
соответственно). Множественные и крупные АМЛ были наиболее характерны для пациентов с па-
тогенными вариантами гена TSC2, в то время как пациенты с TSC2/PKD1-ССГ типом заболевания 
имели преимущественно поражение множественными крупными кистами, которые визуализиро-
вались уже в первые годы жизни пациентов. 
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ВВЕДЕНИЕ

Туберозный склероз (ТС) – это редкое 
аутосомно-доминантное наследственное за-
болевание с мультиорганными проявления-
ми. Клинический спектр ТС широко варьи-
руется у разных пациентов, однако суще-
ствуют характерные признаки, такие как 
кортикальные туберы, ангиофибромы 
лица, ангиомиолипомы почек (АМЛ), раб-
домиомы сердца и гамартомы сетчатки [1]. 
Согласно эпидемиологическим исследова-
ниям, заболеваемость ТС составляет 
1/6000–10 000 новорожденных в год [2]. 
Расчетное число больных в Российской 
Федерации около 7000 человек, поэтому ТС 
относится к орфанным заболеваниям [3]. 
ТС является генетическим заболеванием, 
вызываемым патогенными вариантами в ге-
нах TSC1 или TSC2, кодирующих гамартин 
и туберин соответственно [4]. Патогенные 
варианты TSC1/TSC2 приводят к аномаль-
ному росту клеток и опухолеобразованию во 
многих органах, включая мозг, почки, серд-
це, сетчатку и кожу. У 2–3% пациентов 
крупные делеции в TSC2 могут затрагивать 
соседний ген PKD1, оба из которых распо-
ложены в 16-й хромосоме, что приводит 
к развитию синдрома смежных генов TSC2/
PKD1 (TSC2/PKD1-ССГ), который харак-
теризуется тяжелым течением, ранним на-
чалом и быстрым развитием поликистоз-
ной болезни почек [5], а также наличием 
множественных кист почек [7, 8]. Вариа-
бельность поражения почек при ТС генети-
чески детерминирована. Наличие патоген-

ных вариантов в гене TSC1 коррелирует 
с более благоприятным фенотипом пораже-
ния почек, характеризующимся формиро-
ванием изолированных АМЛ и кист малых 
размеров, а также медленными темпами 
прогрессирования хронической болезни 
почек . В отличие от этого, для пациентов 
с патогенными вариантами в гене TSC2 
харак терно более тяжелое клиническое те-
чение, которое проявляется множествен-
ными кистами и АМЛ, склонными к про-
грессирующему росту [9]. Общий генотип 
ТС также существенно влияет на феноти-
пические проявления поражения почек. 
Так, при наличии мозаичных вариантов 
в гене TSС2 наблюдается доброкачествен-
ное течение заболевания, тогда как деле-
ции в этом же гене приводят к множествен-
ным кистам и АМЛ, чаще поражаются обе 
почки [10]. Однако предположить возмож-
ный диагноз возможно до этапа генотипи-
рования при наличии двух больших крите-
риев или одного большого и двух малых, 
основанных на клинических проявлениях. 
К большим критериям относятся: гипопиг-
ментированные пятна, ангиофибромы или 
фиброзные бляшки на голове, ногтевые фиб-
ромы, множественные узловые гамартомы 
сетчатки, кортикальная дисплазия, субэ-
пендимальные узлы, пятна “шагреневой 
кожи”, субэпендимальная гигантоклеточ-
ная астроцитома, лимфангиолейомиоматоз, 
АМЛ почек, рабдомиомы сердца. К малым 
критериям относятся: пятна типа конфетти 
на коже, дефекты эмали зубов, фибромы по-

Заключение. Ультразвуковое исследование является простым и широкодоступным методом 
диагностики, позволяющим своевременно оценить состояние почек у детей с ТС, в том числе на 
этапе установления диагноза, что может иметь важное значение для предотвращения развития 
осложнений в виде спонтанных кровотечений, аневризм, нарушений уродинамики. 
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лости рта, множественные кисты почек, экс-
траренальная гамартома, депигментирован-
ные пятна сетчатки, склеротические пора-
жения костей [11]. Выявление АМЛ и кист 
почек является одним из основных критери-
ев постановки диагноза ТС, который может 
быть использован до проведения генетиче-
ского анализа или в том случае, когда мута-
ции не выявляются. Это может быть связа-
но с наличием мозаицизма и интронных 
мутаций, что указывает на то, что отсут-
ствие выявленных мутаций не исключает 
диагноза ТС [12]. У большинства пациентов 
патология протекает бессимптомно, и не-
значительные изменения могут быть слу-
чайной находкой. Вследствие этого, а так-
же в связи с поздней манифестацией симп-
томов или ошибочной интерпретацией измене-
ний, выявленных в детском возрасте, диа-
гноз нередко устанавливается лишь в зре-
лом периоде жизни при появлении ослож-
нений. Осложнения, как правило, обус-
ловлены тем, что АМЛ сдавливают окружа-
ющие их органы и ткани, а также являются 
причиной забрюшинного кровотечения, ко-
торое может привести к летальному исходу 
из-за кровопотери. Чем больше размер АМЛ, 
тем выше риск развития кровотечения. 
АМЛ диаметром более 30 мм часто имеют в 
своей структуре диспластичные с аневриз-
мами кровеносные сосуды и сопряжены с 
особенно высоким риском кровотечения. 
Прижизненный риск почечного кровотече-
ния составляет от 20% у лиц женского пола 
до 10% у лиц мужского пола [13]. Другие 
осложнения АМЛ могут включать боль в спи-
не, тошноту, рвоту, гематурию, нарушение 
оттока мочи, почечную недостаточность и 
артериальную гипертензию [14, 15]. 

Диагностика поражений почек при ТС 
в первую очередь основывается на методах 
визуализации, которые позволяют не толь-
ко предположить диагноз, но и определить 
степень поражения органа. В последнее 
время частота выявления ТС увеличивается 
в связи с широким внедрением лучевых ме-
тодов исследования. Компьютерная томо-
графия (КТ) с контрастным усилением явля-
ется наиболее часто используемым рентге-
нологическим методом диагностики АМЛ. 
Она обладает высокой чувствительностью 
и специфичностью в отношении АМЛ и от-
личает их от других поражений. Другие пре-
имущества этого метода заключаются в том, 

что он быстрый, экономичный и доступен 
в большинстве больниц [16]. Однако совре-
менные рекомендации допускают исполь-
зование КТ только в том случае, если маг-
нитно-резонансная томография (МРТ) недо-
ступна [17]. МРТ обладает хорошей раз-
решающей способностью и многоплоскост-
ными возможностями без радиационного 
облучения [18], а высокая чувствительность 
для выявления жировых тканей использу-
ется для дифференциальной диагностики 
АМЛ от других объемных образований по-
чек [19]. Но МРТ в первую очередь выби-
рают для оценки АМЛ больших размеров 
с целью мониторинга роста и осложнений, 
а у детей младшего возраста МРТ часто тре-
бует анестезиологического обеспечения. 
Поэтому альтернативным МРТ методом ви-
зуализации является ультразвуковое иссле-
дование (УЗИ). Большинство типич ных 
АМЛ содержит жировую ткань, которая 
хорошо определяется при УЗИ в виде гипер-
эхогенных образований. УЗИ является 
важным, безопасным, высокоинформатив-
ным и широкодоступным методом диагно-
стики поражений почек у детей и может 
рассматриваться в качестве метода первич-
ной оценки состояния почек у детей с ТС. 
Проведение скрининговых эхографических 
исследований облегчает диагностику ТС 
у новорожденных и грудных детей, которые 
еще не имеют диагностических критериев, 
основанных на клинических проявлениях 
[20]. В настоящее время, по данным литера-
туры, структурная патология почек у детей 
с ТС в основном представлена немногочис-
ленными клиническими примерами. 

Цель исследования: на большой для ор-
фанного заболевания выборке пациентов 
изучить частоту, спектр и характер пора-
жения почек, выявляемых с помощью УЗИ, 
у детей с ТС в зависимости от генетического 
варианта течения заболевания. 

МАТЕРИАЛ И МЕТОДЫ

За 2025 г. было проведено УЗИ почек 
137 детям в возрасте от 1 мес до 18 лет с ди-
агнозом “туберозный склероз”. Из всех слу-
чаев 78,1% (107/137) прошли генетическое 
обследование, результаты которого выяви-
ли пациентов с патогенным вариантом 
TSC1 – 27/137 (19,7%), TSC2 – 76/137 
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(55,5%), TSC2/PKD1 – 4/137 (2,9%). 
Оставшимся 30/137 (21,9%) пациентам ге-
нетическое тестирование не проводилось 
или результаты генетического тестирования 
были отрицательными, а диагноз ТС был 
установлен по клиническим критериям, 
кото рые включали в себя: жалобы больно-
го, данные физикального осмотра (в том 
числе оценка кожных покровов) и резуль-
таты уже проведенных инструментальных 
методов диагностики (МРТ головного моз-
га, эхокардиография, электроэнцефалогра-
фия). Полипозиционное ультразвуковое 
В-сканирование почек проводилось на ап-
парате экспертного класса Logic S7 (General 
Electric, США) с использованием конвекс-
ного датчика с частотой сканирования 
1–6 МГц и линейного датчика с частотой 
сканирования 3,3–10 МГц. Оценивались 
контуры почек, эхогенность паренхимы, 
четкость кортико-медуллярной дифферен-
цировки, наличие объемных патологиче-
ских образований (кист, АМЛ), состояние 
собирательной системы и регистрировались 
линейные размеры почек (длина, ширина, 
толщина, объем). Объем почек рассчи-
тывался по формуле: V = 0,523 × a × b × c, 
где a – длина почки × b – ширина × c – тол-
щина (все размеры в сантиметрах), 0,523 – 
поправочный коэффициент. Исходя из объ-
ема почек определялся индекс почечной 
массы по формуле: (V почек/ масса пациен-
та (в граммах)) ×100. При выявлении АМЛ 
или кист почек проводилась оценка их ко-
личества, структуры, формы и локализа-
ции. Регистрировался размер только самой 
крупной кисты и АМЛ. Количество обнару-
живаемых кист или АМЛ оценивалось в од-
ном ультразвуковом срезе, где 0 – их отсут-
ствие, 1 – единичные, 2–4 – немногочис-
ленные, более 5 – множественные.

Статистическая обработка результатов 
проводилась с использованием программы 
StatTech v.4.9.4 (разработчик – ООО “Стат-
тех”, Россия). Количественные показатели 
оценивались на наличие соответствия нор-
мальному распределению с помощью крите-
рия Шапиро–Уилка (при числе исследуемых 
менее 50) или критерия Колмогорова–
Смирнова (при числе исследуемых более 50). 
В случае отсутствия нормального распреде-
ления количественные данные описывались 
с помощью медианы (Me) и нижнего и верх-
него квартилей (Q1–Q3). Категориальные 

данные описывались с указанием абсолют-
ных значений и процентных долей. 95% до-
верительные интервалы для процентных 
долей рассчитывались по методу Клоппера–
Пирсона. Сравнение процентных долей при 
анализе многопольных таблиц сопряжен-
ности выполнялось с помощью критерия χ2 
Пирсона, апостериорные сравнения – с по-
мощью критерия χ2 Пирсона с поправкой 
Холма. Сравнение трех и более групп по 
коли чественному показателю, распределе-
ние которого отличалось от нормального, 
выполнялось с помощью критерия Крас-
кела–Уоллиса, апостериорные сравнения – 
с помощью критерия Данна с поправкой 
Холма. Различия считались статистически 
значимыми при p < 0,05.

РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЯ

Медиана возраста всех 137 обследуемых 
пациентов составила 10 (5,0–13,0) лет. 
Не было выявлено статистически значи-
мых различий между полом пациентов 
(p = 0,471) и размерами правой и левой поч-
ки (p < 0,05), а АМЛ и кисты имели преи-
мущественно двустороннюю локализацию 
(в 93 и 95% случаев соответственно) и оди-
наковое по количеству распределение с обе-
их сторон. 

По результатам ультразвукового обсле-
дования для пациентов с патогенными ва-
риантом TSC1 наиболее характерным было 
поражение почек в виде АМЛ у 17/27 (63%) 
детей, кисты же встречались только 
у 3/27 (11,1%) обследуемых, в то время 
как у пациентов с патогенными вариантами 
TSC2 и TSC2/PKD1-ССГ АМЛ визуализи-
ровались у 65/76 (85,5%) и 4/4(100%) об-
следуемых, а кисты – у 43/76 (56,6%) и 4/4 
(100%) соот ветственно (табл. 1). Исходя из 
типа мутации были установлены статисти-
чески значимые различия между группами 
пациентов (p < 0,001) (используемый ме-
тод: χ2 Пирсона). Для пациентов, не про-
шедших генетическое тестирование, было 
характерно поражение почек преимуще-
ственно АМЛ – у 23/30 (76,7%) детей, 
в меньшей степени кистами – у 11/30 
(36,7%). Соче танное поражение АМЛ и ки-
стами было больше характерно для групп 
пациентов с патогенными вариантами 
в TSC2/PKD1-ССГ и TSC2 – у 4/4 (100%) 
и 39/76 (51,3%) обследуемых, в отличие от 
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TSC1, где подобная картина определялась 
всего у 1/27 (3,7%) ребенка. 

При анализе количества АМЛ в зависи-
мости от генетического варианта заболева-
ния для группы с TSC2 патогенным вариан-
том было характерно поражение множе-
ственными АМЛ – у 42/76 (55,3%) детей, 
а для TSC1 – единичными у 10/27 (37%) 
или их отсутствие – у 10/27 (37%). 
Поражение множественными кистами 

было типично для группы с TSC2/PKD1 
типом заболевания – 4/4 (100%), единич-
ные кисты были характерны для TSC2 
группы – 34/76 (44,7%), а для TSC1 груп-
пы кисты чаще не определялись – 24/27 
(88,9%). 

Также был проведен анализ данных 
о размерах АМЛ у детей с мутациями TSC1, 
TSC2 и TSC2/PKD. Для анализа брался 
максимальный из трех размеров АМЛ, оце-
ненный ультразвуковым методом. В резуль-
тате сопоставления размера АМЛ в зависи-
мости от типа мутации были выявлены ста-
тистически значимые различия (p = 0,003) 
(табл. 2) (используемый метод: критерий 
Краскела–Уоллиса).

На рис. 1 обращает на себя внимание на-
личие многочисленных экстремальных 
значений (больше 20 мм) размеров АМЛ 
(отмечены черными точками) у группы па-
циентов с TSC2 патогенным вариантом, что 
свидетельствует о предрасположенности 
к формированию АМЛ крупных размеров 
у пациентов с TSC2 патогенным вариантом.

Поражение почек у детей с TSC2/PKD1-
ССГ заслуживает особого внимания ввиду 
малой выборки исследуемых, а также со-
четания изменений паренхимы почек, ха-
рактерных для ТС и поликистозной болез-
ни почек. Для этого типа мутации у детей 

Рис. 1. Анализ размера АМЛ в зависимости от 
патогенного варианта.

Fig. 1. Analysis of AML size depending on the 
pathogenic variant.
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Таблица 1. Анализ вариантов поражения почек у пациентов с ТС в зависимости от генетического варианта

Table 1. Analysis of kidney lesions in patients with TS depending on the genetic variant 

Показатель
Патогенный вариант

TSC1 TSC2 TSC2/PKD1

Ангиомиолипомы 17 (63,0) 65 (85,5) 4 (100,0)
Кисты 3 (11,1) 43 (56,6) 4 (100,0)
Ангиомиолипомы + кисты 1 (3,7) 39 (51,3) 4 (100,0)

Таблица 2. Анализ размера АМЛ в зависимости от типа мутации

Table 2. Analysis of AML size depending on the mutation type

Показатель Категория
Размер АМЛ, мм

p
Me Q1–Q3 n

Мутация

TSC1 5,00 0,00–8,00 27

0,003TSC2 9,00 6,38–13,00 76

TSC2/PKD1 6,25 2,25–23,88 4
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от 3 до 16 лет было выявлено наличие мно-
жественных крупных кист, размером от 
40 до 90 мм.

Ультразвуковая картина 
поражения почек АМЛ при ТС
Кроме морфометрических и количе-

ственных характеристик, которые можно 
оценить с помощью УЗИ, большое место 
в особенностях поражения почек АМЛ за-
нимает вариабельность их формы, располо-
жения и структуры. В отличие от споради-
ческих АМЛ, которые чаще всего представ-
ляют собой солитарные гиперэхогенные 
образования овальной или округлой формы 
с четкими ровными границами, АМЛ, свя-
занные с ТС, являются мультицентричны-
ми и билатеральными опухолями [20], ко-
торые по своей архитектонике повторяют 
сосудистое дерево почки, что особенно хо-
рошо прослеживается у детей с ТС первых 
лет жизни (рис. 2).   

У детей старшего возраста АМЛ увели-
чиваются в размерах и количестве, приоб-
ретают диффузно-очаговый сливной харак-
тер поражения, нарушая при этом кортико-
медуллярную дифференцировку почки. 
Такая картина больше соответствует тече-
нию заболевания у пациентов с патогенны-
ми вариантами TSC2 (рис. 3, 4). Сдавливая 
и необратимо повреждая почечную парен-
химу, АМЛ замещают ее своим объемом и 
представляют собой, как правило, оваль-
ные или вытянутые от синуса к капсуле 
почке гиперэхогенные структуры с четки-
ми ровными контурами (рис. 5, 6).  

Эхогенность и структура АМЛ при ТС 
вариабельна. Большинство типичных АМЛ 
содержит жировую ткань и при УЗИ про-
являются образованиями высокой эхоген-
ности (рис. 7). Реже в АМЛ могу преобла-
дать гладкомышечные клетки. В этом слу-
чае структура АМЛ неоднородная, с множе-
ственными гипоэхогенными участками, 
чередующимися с редким гиперэхогенным 
жировым компонентом. Определение гра-
ниц таких АМЛ вызывает большие слож-
ности, они плохо диффенцируются от кор-
кового слоя почки (рис. 8). Кроме того, 

в структуре некоторых АМЛ могут опреде-
ляться множественные анастомозирующие 
между собой расширенные извитые сосуды, 
которые хорошо определяются в режиме 
цветового допплеровского картирования 
(ЦДК) (рис. 9).

Для пациентов с ТС, ассоциированным 
с патогенным вариантом гена TSC1, харак-
терны единичные АМЛ или их отсутствие 
вообще, и, как правило, АМЛ представля-
ют собой образования неправильной формы 
с нечеткими размытыми границами 
(рис. 10). Корковый слой почек параллель-
но исчерчен чередующимися между собой 
участками ткани повышенной и понижен-
ной эхогенности (рис. 11).

Рис. 2. Эхограмма почки мальчика 2 лет c ТС, 
обусловленным патогенным вариантом гена 
TSC2. На фоне сохранной кортико-медулляр-
ной дифференцировки в корковом слое почки 
определяются множественные АМЛ, повторя-
ющие архитектонику сосудистого русла почки.

Fig. 2. Kidney ultrasound image of a 2-year-old 
boy with TS caused by a pathogenic variant of 
the TSC2 gene. Multiple AMLs, replicating 
the renal vascular architecture, are visible in the 
renal cortex against a background of preserved 
corticomedullary differentiation.
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Рис. 5. Эхограмма почки мальчика 14 лет c ТС, 
обусловленным патогенным вариантом гена 
TSC2. АМЛ неправильной формы, вытянута 
от синуса к капсуле почки.

Fig. 5. Kidney ultrasound image of a 14-year-old 
boy with TS caused by a pathogenic variant of 
the TSC2 gene. The AML is irregularly shaped, 
extending from the sinus to the renal capsule.

Рис. 6. Эхограмма почки мальчика 14 лет c ТС, 
обусловленным патогенным вариантом гена 
TSC2. В корковом слое почки определяется 
АМЛ овальной формы, с четкими ровными 
контурами.

Fig. 6. Kidney echogram of a 14-year-old boy 
with TS caused by a pathogenic variant of the 
TSC2 gene. An oval-shaped AML with clear, 
smooth margins is detected in the renal cortex.

Рис. 3. Эхограмма почки мальчика 7 лет c ТС, 
обусловленным патогенным вариантом гена 
TSC2. Сканирование почки со стороны перед-
ней брюшной стенки. Множественные разно-
калиберные АМЛ располагаются во всех слоях 
почки и сливаются между собой; кортико-
медуллярная дифференцировка не прослежи-
вается. 

Fig.3. Kidney ultrasound image of a 7-year-old 
boy with TS caused by a pathogenic variant of 
the TSC2 gene. Kidney image trough the anterior 
abdominal wall. Multiple AMLs of various sizes 
are located in all layers of the kidney and merge 
with each other; corticomedullary differentiation 
is not visible.

Рис. 4. Эхограмма почки мальчика 7 лет c ТС, 
обусловленным патогенным вариантом гена 
TSC2. Сканирование почки со стороны спины. 
Определяются множественные мелкие АМЛ и 
крупная АМЛ в верхнем полюсе почки; корти-
ко-медуллярная дифференцировка не просле-
живается.

Fig. 4. Kidney ultrasound image of a 7-year-old 
boy with TS caused by a pathogenic variant of 
the TSC2 gene. Kidney image from the back. 
Multiple small AMLs and a large AML are 
detected in the upper pole of the kidney; 
corticomedullary differentiation is not visible.
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Рис. 7. Эхограмма почки девочки 13 лет c ТС, 
обусловленным патогенным вариантом гена 
TSC2. Крупная АМЛ представлена однород-
ным гиперэхогенным образованием с четким 
неровным контуром, что свидетельствует 
о высоком содержании жировой ткани в ее 
структуре.

Fig. 7. Kidney ultrasound image of a 13-year-old 
girl with TS caused by a pathogenic variant 
of the TSC2 gene. A large AML  is represented 
by the homogeneous, hyperechoic lesion with 
a clear, irregular margins, indicating a high fat 
content.

Рис. 8. Эхограмма почки девочки 12 лет c ТС, 
обусловленным патогенным вариантом гена 
TSC2. АМЛ с малым содержанием жира пред-
ставлена неоднородным образованием с гипо- 
и гиперэхогенными участками ткани, с четки-
ми неровным контурами.

Fig. 8. Kidney ultrasound image of a 12-year-old 
girl with TS caused by a pathogenic variant of 
the TSC2 gene. AML with low fat content is 
represented by the heterogeneous lesion with 
hypo- and hyperechoic areas of tissue and clear, 
irregular outlines.

Рис. 9. Эхограмма почки мальчика 9 лет c ТС, обусловленным патогенным вариантом гена TSC2. 
а – АМЛ представлена крупным овальным неоднородным образованием, деформирующим контур почки 
и выходящим за ее пределы; с гипо- и гиперэхогенными участками ткани; б – в режиме ЦДК в структу-
ре АМЛ определяются множественные расширенные извитые сосуды.

Fig. 9. Kidney ultrasound image of a 9-year-old boy with TS caused by a pathogenic variant of the TSC2 gene. 
а – AML is a large, oval, heterogeneous lesion distorting the kidney outline and extending beyond it; 
with hypo- and hyperechoic areas of tissue; б – color Doppler imaging reveals multiple dilated, tortuous 
vessels within the AML.

ба
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Ультразвуковая картина 
поражения почек кистами при ТС
Кисты почек при ТС встречаются чаще 

всего при патогенных вариантах гена TSC2 
и TSC2/PKD1-ССГ. При патогенных вари-
антах гена TSC2 кисты определяются еди-
ничные в срезе, расположенные преимуще-
ственно в корковом слое паренхимы почек 
и диаметром, в среднем не превышающим 
5 мм. Кисты имеют четкий ровный контур 
и однородное анэхогенное содержимое 
(рис. 12). Напротив, при TSC2/PKD1-ССГ 
почки резко увеличены в размерах за счет 
большого количества крупных кист. Кисты 
дефор мируют контур почки, сдавливают 
и истончают паренхиму. Они могут быть 
однокамерные и многокамерные, с одно-
родным анэхогенным содержимым и гипер-
эхогенными включениями размером до 2–3 
мм, которые дают четкую акустичес кую 
тень и “мерцающий” артефакт в режиме 
ЦДК (рис. 13, 14).  

Рис. 11. Эхограмма почки девочки 12 лет с ТС, 
ассоциированным с патогенным вариантом 
гена TSC1. Чередующиеся между собой в кор-
ковом слое почки участки ткани повышенной 
и пониженной эхогенности.

Fig. 11. Kidney ultrasound image of a 12-year-
old girl with TS associated with a pathogenic 
variant of the TSC1 gene. Alternating hypo- and 
hyperechoic areas are seen within the renal 
cortex.

Рис. 10. Эхограмма почки мальчика 7 лет c ТС, 
обусловленным патогенным вариантом гена 
TSC1. АМЛ представлена гиперэхогенным 
образованием неправильной формы.

Fig. 10. Kidney ultrasound image of a 7-year-old 
boy with TS caused by a pathogenic variant of 
the TSC1 gene. The AML is represented by the 
hyperechoic, irregularly shaped lesion.

Рис. 12. Эхограмма почки девочки 6 лет с ТС, 
ассоциированным с патогенным вариантом 
гена TSC2. На фоне множественных АМЛ 
определяется единичная киста паренхимы 
почки.

Fig. 12. Kidney ultrasound image of a 6-year-old 
girl with TS associated with a pathogenic variant 
of the TSC2 gene. A solitary renal parenchymal 
cyst is seen against a background of multiple 
AMLs.
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ОБСУЖДЕНИЕ

Туберозный склероз – это гетерогенное 
заболевание, которое обычно развивается 
уже в младенческом возрасте. В настоящее 
время наличие патогенной мутации в гене 
TSC1 или TSC2 считается достаточным ос-
нованием для постановки диагноза “тубе-
розный склероз” независимо от клиниче-
ских проявлений [22]. Однако важны и 
клинические диагностические критерии, 
поскольку в 25% случаев генетическое те-
стирование не обнаруживает мутацию у па-
циентов. Клинические критерии делятся 
на большие и малые признаки. Окон ча-
тельный диагноз ставится при наличии как 
минимум двух больших признаков или 
одного  большого и двух малых признаков. 
Наличие АМЛ почек относят к большим 
критериям, а множественных кист почек 
к малым критериям. Визуализация играет 
важную роль в диагностике ТС, поскольку 
позволяет своевременно выявить АМЛ 
и кисты, предположить диагноз и опреде-
лить степень поражения органа. Большая 
часть доступной литературы посвящена ча-
стоте встречаемости и морфологическим 
характеристикам ТС, включающим в том 
числе поражение почек, но она в основном 
охватывает взрослых пациентов, несмотря 
на то, что международный регистр больных 
ТС – TOSCA включил в свой анализ более 
1300 детей из 2065 пациентов с ТС [23]. 
Было проведено всего несколько исследова-
ний исключительно у детей [24–26], однако 
они были больше посвящены социально-де-
мографическим вопросам, исследованию 
течения заболевания в популяции, выжи-
ваемости и собственным наблюдениям на 
малой выборке пациентов, без подробных 
иллюстративных исследований, посвящен-
ных визуализационным методам диагно-
стики. Наше обследование большой для ор-
фанного заболевания группы пациентов, 
основанное на выявлении поражения почек 
у детей с ТС ультразвуковым методом, про-
демонстрировало выраженные изменения 
почек у детей с мутациями TSC2, чем с му-
тациями TSC1. Это согласуется с результа-
тами J.C. Kingswood и соавт. о том, что 
TSC2 ассоциирован с более тяжелыми при-
знаками заболевания, и о том, что генотип 
ТС является предиктором поражения почек 
[22, 26]. Преимущественное поражение 

Рис. 13. Эхограмма почки мальчика 2 лет с ТС, 
ассоциированным с патогенным вариантом 
генов TSC2/PKD1-ССГ. Множественные круп-
ные кисты паренхимы почки.

Fig.13. Kidney ultrasound image of a 2-year-old 
boy with TS associated with a pathogenic variant 
of the TSC2/PKD1-CGS. Multiple large renal 
parenchymal cysts.

Рис. 14. Эхограмма почки мальчика 2 лет с ТС, 
ассоциированным с патогенным вариантом 
генов TSC2/PKD1-ССГ. Множественные круп-
ные кисты и пристеночные гиперэхогенные 
включения с акустической тенью.

Fig. 14. Kidney echogram of a 2-year-old boy 
with TS associated with a pathogenic variant of 
the TSC2/PKD1-CGS. Multiple large cysts and 
parietal hyperechoic inclusions with acoustic 
shadowing. 
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крупными многочисленными кистами 
группы пациентов с патогенным вариантом 
TSC2/PKD1 обусловлено протяженными 
делециями, затрагивающими гены TSC2 
и PKD1. При этом установлена прямая 
моле кулярно-генетическая связь между ТС 
и аутосомно-доминантной поликистозной 
болезнью почек, что связано с тесной лока-
лизацией генов PKD1 и TSC2 на коротком 
плече 16-й хромосомы, расстояние между 
которыми составляет лишь 48 пар основа-
ний. Выявляемые при гистологическом ис-
следовании кожных поражений пациентов 
с ТС пролиферация и расширение лимфати-
ческих и кровеносных сосудов [27] наводит 
на мысль о том, что визуализируемые в кор-
ковом слое почек у пациентов с TSC1 типом 
поражения линейные чередующиеся участ-
ки ткани повышенной и пониженной эхо-
генности являются ничем иным как расши-
ренными кровеносными и лимфатически-
ми сосудам. А предположение некоторых 
авторов о связи происхождения АМЛ с пе-
риваскулярными эпителиоидными клетка-
ми, располагающимися вокруг сосудов 
[28], подтвержается нашим исследованием: 
у детей с ТС первых лет жизни АМЛ на 
ультразвуковом изображении представле-
ны преимущественно тонкими линейными 
гиперэхогенными структурами, которые 
повторяют сосудистое дерево почки и распо-
лагаются преимущественно на уровне меж-
дольковых и дуговых артерий. Несмотря на 
то что МРТ является предпочтительным 
методом визуализации для диагностики 
и последующего наблюдения за поражени-
ями почек, связанными с ТС, его в первую 
очередь выбирают для оценки крупных 
АМЛ (>30 мм) с целью мониторинга роста 
и осложнений, а у детей младшего возраста 
МРТ часто требует наркоза. Поэтому аль-
тернативным простым и широкодоступным 
методом визуализации является УЗИ, по-
зволяющее достоверно определять образо-
вания с высоким содержанием жира и ки-
сты даже малых размеров, проследить их 
динамику роста, а ЦДК позволяет своевре-
менно выявить ангиоэктазию и аневризмы 
крупных АМЛ, что может помочь избежать 
таких осложнений, как развитие спонтан-
ных кровотечений. Помимо кровоизлия-
ний, поражение почек при ТС может при-
вести к постепенному замещению функцио-
нальной ткани, что приводит к раннему 

снижению скорости клубочковой фильтра-
ции и вторичной артериальной гипертен-
зии. В настоящее время нами ведутся пер-
спективные исследования оценки почечно-
го кровотока у пациентов с ТС в режиме 
импульсноволновой допплерометрии как 
предиктора развития хронической болезни 
почек. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Несмотря на то что ТС является редким 
заболеванием, мультисистемность пораже-
ния различных органов, в том числе почек, 
требует проведения точной и правильной 
инструментальной диагностики. Ультра-
зву ковая диагностика является простым 
и эффективным методом обследования по-
чек у детей с ТС. Малая осведомленность 
о различных вариантах поражения почек 
у детей с ТС может приводить к различным 
осложнениям, а необычная ультразвуковая 
картина не всегда трактуется специалиста-
ми правильно. 

Проведенное исследование демонстриру-
ет высокую диагностическую точность уль-
тразвукового метода в оценке характера 
и динамики поражения почек у детей с ТС. 
Установлено, что ультразвуковая картина 
имеет четкую зависимость от генетического 
варианта заболевания. У пациентов с пато-
генными вариантами гена TSC2 наблюда-
ется наиболее агрессивное течение с форми-
рованием множественных крупных АМЛ, 
что приводит к прогрессирующему замеще-
нию почечной паренхимы и риску развития 
хронической болезни почек. Для носителей 
мутаций в гене TSC1 характерен более 
благо приятный фенотип с преобладанием 
единичных АМЛ и минимальными кистоз-
ными изменениями.

Особого внимания заслуживает TSC2/
PKD1-ССГ, при котором ультразвуковая 
картина уже в раннем детском возрасте ха-
рактеризуется массивным поликистозом, 
приводящим к значительному увеличению 
объема почек, компрессии паренхимы и вы-
сокому риску раннего развития артериаль-
ной гипертензии и обструктивной уропатии.

Таким образом, УЗИ является не только 
методом первичной диагностики пораже-
ния почек при ТС, но и ключевым инстру-
ментом для динамического мониторинга, 
позволяющим стратифицировать риск раз-
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вития осложнений в зависимости от генети-
ческого варианта и возраста пациента. 
Своевременное выявление и правильная 
интерпретация специфических ультразву-
ковых признаков различных форм пораже-
ния почек при ТС необходимы для разра-
ботки персонализированного подхода к на-
блюдению и лечению, что, в конечном ито-
ге, направлено на профилактику терми-
нальной почечной недостаточности и жиз-
неугрожающих состояний, таких как спон-
танные кровотечения из АМЛ.
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Objective. To evaluate the ultrasound features of kidney lesions in children with tuberous sclerosis 
(TS), depending on genetic variant of the disease. 

Materials and Methods. This cross-sectional study included children diagnosed with TS. B-mode 
ultrasound data from the kidneys of 137 children aged 1 month to 18 years were obtained. Of these, 
27/137 patients (19.7%) had the pathogenic TSC1 variant, 76/137 (55.5%) had TSC2, 4/137 (2.9%) 
had TSC2/PKD1, and 30/137 (21.9%) had an unspecified genetic variant (diagnosis was established 
based on clinical criteria). An analysis of kidney ultrasound features was conducted depending on the 
genetic variant.

Results. According to ultrasound data, 85.4% (117/137) of patients had kidney lesions - cysts and 
angiomyolipomas (AML). For patients with pathogenic TSC1 variants, the most common kidney lesion 
was AML (59.3%), while patients with pathogenic TSC2 variants and TSC2/PKD1 contiguous gene 
syndrome (TSC2/PKD1-CGS) more often had combined AML and kidney cysts (51.3% and 100%, 
respectively). Multiple and large AML were most common in patients with pathogenic TSC2 variants, 
while patients with the TSC2/PKD1-CGS type of disease predominantly had multiple large cysts, which 
were visible in the first years of life.

Conclusion. Ultrasound is a simple and widely available diagnostic method that allows for timely 
assessment of kidney in children with TS, including at the diagnosis stage. This may be important for 
preventing complications such as spontaneous bleeding, aneurysms, and urodynamic disturbances. 

Keywords: children; tuberous sclerosis; renal ultrasound; kidney damage; renal angiomyolipomas; 
polycystic disease
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