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РЕФЕРАТ

Молекулярно-генетическое исследование привело к открытию новых генов, кодирующих белки, – транспортеры, 

котранспортеры и обмениватели, участвующие в транспорте натрия, калия и хлора в толстой восходящей части пет-

ли Генле и дистальном извитом канальце. В статье представлены современные данные литературы о генетических 

типах тубулопатии с ведущим синдромом гипокалиемии и алкалоза – Bartter и Gitelman синдромов у детей. Описаны 

клинико-генетические особенности шести типов Bartter синдрома с аутосомно-рецессивным и Х-сцепленным типом 

наследования, подходы к классификации, диагностика и современные методы лечения. С момента первого описа-

ния Bartter синдрома известны 6 клинико-генетических вариантов, среди них антенатальные I, II, IVa, IVb, V типы, 

которые являются потенциально опасными для жизни заболеваниями. Bartter синдром III типа характеризуется ма-

нифестацией гипокалиемического алкалоза у детей в раннем и дошкольном возрасте. Лечение Bartter синдрома у 

детей включает коррекцию водно-электролитных нарушений, применение нестероидных противовоспалительных 

препаратов (НПВП) для ингибирования избыточного образования почечного простагландина PgЕ 2. Gitelman син-

дром с аутосомно-рецессивным типом наследования манифестирует у детей в школьном возрасте, в дальнейшем 

у подростков и взрослых наблюдается усиление клинических проявлений (с выраженными гипомагнемическими су-

дорогами верхних и нижних конечностей, артериальной гипертензией), требующих коррекции. В обзоре представ-

лены клинико-генетические особенности редкой, атипичной формы аутосомно-рецессивного Gitelman синдрома с 

манифестацией в школьном возрасте, которая характеризуется прогрессирующими двусторонними кальцификата-

ми субкортикальных отделов больших полушарий головного мозга, кальцификатами в базальных ганглиях и субкор-

тикальных отделах мозжечка. В отличие от Bartter синдрома, при котором более тяжелые клинические проявления 

у новорожденных, грудных и детей раннего возраста, Gitelman синдром имеет тенденцию к усилению клинических 

проявлений у подростков и взрослых. Лечение Gitelman синдрома у детей и подростков включает коррекцию водно-

электролитных нарушений, применение препаратов магния и дотацию соли.
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метаболический алкалоз, дети 
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ABSTRACT

Molecular genetic research has led to the discovery of new genes encoding proteins – transporters, cotransporters and ex-

changers involved in the transport of sodium, potassium and chlorine in the thick ascending part of the Henle loop and in 

the distal convoluted tubule. The article presents modern literature data on the genetic types of tubulopathy with the leading 

syndrome of hypokalemia and alkalosis – Bartter and Gitelman syndromes in children. The clinical and genetic features of the 

six types of Bartter syndrome with autosomal recessive and X-linked inheritance, classification approaches, diagnosis, and 

modern treatment methods are described. Since the first description of Bartter syndrome, 6 clinical genetic options have been 

known, including antenatal I, II, IVa, IVb, V types, which are potentially life-threatening diseases. Bartter type III syndrome is 

characterized by the manifestation of hypokalemic alkalosis in children at an early and preschool age. Treatment of Bartter 

syndrome in children includes the correction of water – electrolyte disturbances, the use of non-steroidal anti-inflammatory 

drugs (NSAIDs) to inhibit the excessive formation of renal prostaglandin PgE 2. Gitelman syndrome with an autosomal reces-

sive type of inheritance manifests itself in children at school age, later on in adolescents and adults there is an increase in clini-

cal manifestations (with severe hypomagnesemic seizures of the upper and lower extremities, arterial hypertension) requiring 

correction. The review presents the clinical and genetic features of the rare, atypical form of the autosomal recessive Gitelman 

syndrome with a manifestation in school age, which is characterized by progressive bilateral calcifications of the subcortical 
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parts of the cerebral hemispheres, calcifications in the basal ganglia and subcortical cerebellum. Unlike Bartter syndrome, 

with more severe clinical manifestations in newborns, infants and young children, Gitelman syndrome tends to increase clinical 

manifestations in adolescents and adults. Treatment of Gitelman syndrome in children and adolescents includes the correction 

of water – electrolyte disturbances, the use of magnesium preparations and salt subsidy.

Keywords: hereditary tubulopathy, Bartter syndrome, Gitelman syndrome, hypokalemia, hypomagnesemia, metabolic alka-

losis, children
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Наследственные тубулопатии с ведущим син-

дромом гипокалиемического алкалоза: Bartter и 

Gitelman синдромы – редкие орфанные заболе-

вания, обусловленные мутациями генов, коди-

рующих белки-транспортеры, котранспортеры и 

обмениватели, участвующие в реабсорбции К+, 

Na+, Cl- в толстой восходящей части петли Генле 

(Bartter синдром) и / или в дистальном извитом ка-

нальце (Gitelman синдром) [1–4]. 

Bartter синдром у детей проявляется гипока-

лиемией, метаболическим алкалозом, гиперрени-

немией, гиперальдостеронизмом, гиперплазией 

юкстагломерулярного аппарата (у некоторых ги-

помагниемией) [1–7]. Распространенность Bartter 

синдрома составляет 1 на 1 000 000 населения 

[1–3].

Gitelman синдром характеризуется метаболи-

ческим алкалозом, гипокалиемией, гипомагние-

мией, судорогами нижних и верхних конечностей, 

гипокальциурией, нормальной концентрацион-

ной способностью мочи, задержкой роста, нача-

лом клинических проявлений у детей школьного 

возраста [1–3]. Gitelman синдром классифициру-

ют как типичный и редкий атипичный (с кальци-

фикатами больших полушарий головного мозга) 

[1–9]. Распространенность Gitelman синдрома 1 

на 40 000–50 000 [2, 3]. 

Y. Sardani et al. (2003) объединили случаи ча-

стичного или полного Bartter синдрома, выделили 

врожденный: первичный, генетически обуслов-

ленный, и вторичный в структуре других семей-

ных заболеваний почек; приобретенный (индуци-

рованный лекарствами, атипичная соль-теряющая 

нефропатия) [5]. 

H.W. Seyberth (2008) представил клинико-

генетические особенности тубулопатии с веду-

щим синдромом гипокалиемии (табл. 1) [7].

H.W. Seyberth et al. (2017) [8] предложили 

физиологическую классификацию. Согласно фи-

зиологическому подходу, выделяют две группы: 

первая – нарушение в толстой восходящей части 

петли Генле и вторая – нарушение в дистальном 

канальце. Комбинация этих групп позволяет вы-

делить третью группу: комбинированных наруше-

ний толстой восходящей части петли/дистального 

канальца. 

В настоящее время M.T.P. Besouw et al. (2019) 

опубликована дополненная классификация син-

дрома Bartter, Gitelman и EAST синдрома в зави-

симости от генного дефекта и клинических про-

явлений (табл. 2) [1, 9].

В норме Na+ и К+ свободно фильтруются через 

клубочковый фильтр и затем реабсорбируются в 

разных отделах канальцев. Приблизительно 99 % 

от общего количества фильтрованного Na+ реаб-

сорбируется: 70–80 % – в проксимальных каналь-

цах, 10–20 % – в толстой восходящей части петли 

Генле, 5–10 % – в дистальных извитых канальцах, 

около 2–5 % – в собирательной трубке [10–13].

Транспорт ионов Na+ в медуллярной части 

толстого восходящего колена петли Генле проис-

ходит против электрохимического градиента по-

средством обменивателя – базолатеральной Na-К-

АТФазы (рис. 1) [1, 10–14]. 

Реабсорбция из просвета канальца Na+; K+; 

2Cl– осуществляется котранспортером NKCC2 в 

толстом восходящем колене петли Генле. Далее 

в транспорте электролитов участвуют базолате-

ральный Na/K насос, базолатеральный Cl канал 

(ClCKb) и апикальный K – канал KCNJ1/ROMK 

(АТФ-зависимый белок K-канала) (см. рис. 1) [14, 

15]. 

Калий (К+) из межклеточной жидкости посту-

пает в клетку толстой восходящей части петли 

Генле через базальную плазматическую мембра-

ну посредством обменивателя – базолатеральной 

Na-К-АТФазы, выделяется К+ в просвет канальца 

через апикальную клеточную мембрану посред-

ством апикального K – канала KCNJ1 (см. рис. 1) 

[1, 11, 13, 15, 16]. 

Хлор (Cl–) транспортируется из клетки толстого 

восходящего колена петли Генле посредством ба-
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Таблица 2 / Table 2  

Классификация синдрома Bartter, Gitelman и EAST в зависимости 

от генного дефекта и клинических проявлений [1,9]

Bartter, Gitelman, and EAST syndrome classification according to gene defect 

and clinical manifestation [1,9]

Заболевание/OMIM Ти п  н а -

следова-

ния

Ген Белок Манифестация Клинические проявления

Bartter синдром тип I

601678

AR SLC12A1 NKCC2 Антенатальная Гипокалиемический, гипохлоремический метабо-

лический алкалоз, нефрокальциноз

Bartter синдром тип II

241200

AR KCNJ1 KCNJ1 Антенатальная Послеродовая преходящая гиперкалиемия, не-

фрокальциноз, гипокалиемический, гипохлореми-

ческий метаболический алкалоз

Bartter синдром тип III

607364

AR CLCNKB CLC-Kb Вариабельная Гипокалиемический, алкалоз гипохлоремический 

метаболический, вариабельные проявления

Bartter синдром тип IV

602522

AR BSND Barttin Антенатальная Нейросенсорная глухота, тяжелый полигидрам-

нион, гипокалиемический, гипохлоремический 

метаболический алкалоз 

Bartter синдром тип IVb 

613090

AR CLCNKA и 

CLCNKB*

ClC-Ka и 

ClC-Kb

Антенатальная Нейросенсорная глухота, тяжелый полигидрам-

нион, гипокалиемический, гипохлоремический 

метаболический алкалоз

Bartter синдром тип V

300971

XLR MAGED2 MAGED2 Антенатальная Преходящий синдром Bartter, нефрокальциноз, 

гипокалиемический, гипохлоремический метабо-

лический алкалоз

Gitelman синдром 

263800

AR SLC12A3 НССТ Детство Гипомагниемия, гипокальциурия, гипокалие-

мический, гипохлоремический метаболический 

алкалоз

EAST синдром 612780 AR KCNJ10 Kir4.1 Младенчество Эпилепсия, атаксия, глухота нейросенсорная, 

гипокалиемический, гипохлоремический метабо-

лический алкалоз

Примечание. * Одновременные мутации; AR – аутосомно-рецессивный; XLR – X-сцепленный рецессивный; NKCC2 – котран-

спортер Na-K-2Cl; CLCNKA – почечный хлоридный канал А; CLCNKB – почечный хлоридный канал B; MAGE-D2 – ассоцииро-

ванный с меланомой антиген D2;  NCC – Na-Cl котранспортер.

Таблица 1 / Table 1  

Наследственные тубулопатии с гипокалиемией [7]

Hereditary tubulopathies with hypokalemia [7]

Заболевание Ген 

влияния

Продукт 

гена

Клиническое название Функциональные нарушения

Барттер синдром тип I

Bartter syndrome

type I

SLC12A1 NKCC2 Антенатальный Барттер синдром

Гиперпростагландин-Е синдром

Antenatal Bartter syndrome

Hyperprostaglandin -E syndrome

Концентрационная способ-

ность, осмоляльность сни-

жены

Барттер синдром тип II

Bartter syndrome type II

KCNJ1 ROMK Антенатальный Барттер синдром

Bartter Syndrome antenatal

Концентрационная способ-

ность, осмоляльность сни-

жены

Барттер синдром тип III

Bartter syndrome type III

CLCKB CLC-Kb Классический Барттер синдром 

Classic Bartter syndrome 

Концентрационная способ-

ность, осмоляльность сни-

жены

Барттер синдром тип IV 

Bartter syndrome type IV

BSND CLC-Ка CLC-

Kb Barttin

(B-subunit 

of CLC-Ka /

CLC-Kb) 

Антенатальный Барттер синдром (гипер-

простагландин – Е синдром) с нейросен-

сорной глухотой 

Antenatal Bartter syndrome (Hyperpros-

taglandin E syndrome) and sensorineural 

deafness

Концентрационная способ-

ность, осмоляльность сни-

жены

Барттер синдром тип IVB

Bartter syndrome type IVB

C L C N K A 

CLCNKB 

CLC-Ka CLC-

Kb

Барттер синдром (гиперпростаглан-

дин – Е синдром) с нейросенсорной 

глухотой Antenatal Bartter syndrome 

(Hyperprostaglandin E syndrome) and 

sensorineural deafness

Концентрационная способ-

ность, осмоляльность сни-

жены 

Синдром Барттер тип V

Bartter syndrome type V

CASR ген  CaSR Барттер синдром с гипокальциемией 

Bartter syndrome with hypocalcemia

Концентрационная способ-

ность, осмоляльность сни-

жены

Синдром Гительман 

Gitelman's syndrome

SLC12A3 NCCT Гительман синдром Gitelman syndrome Концентрационная способ-

ность в норме или слегка сни-

жена, осмоляльность снижена
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золатеральных Cl каналов – CLCNKB и CLCNKA 

(см. рис. 1) [1]. Хлоридные каналы гомологичны-

ми кодируются двумя генами на хромосоме 1 (с 

цитогенетической локализацией 1p32.3, 1p36.13), 

регулируются субъединицей Barttin [1, 15, 17]. 

Положительный электрический заряд каналь-

цевого просвета обеспечивает пассивную транс-

клеточную реабсорбцию Ca2+ и Mg+ (см. рис. 1) [1, 

17]. Трансклеточная реабсорбция Ca2+ и Mg+ про-

исходит в сегмент нефрона по парацеллюлярному 

протоку через плотное межклеточное соединение 

(Claudin), управляемое просвет-позитивным по-

тенциалом (см. рис. 1) [1, 17–19]. 

В дистальном извитом канальце люминальный 

котранспортер хлорида натрия NCC реабсорбиру-

ет Na+ и Cl– из просвета канальца в клетку (блоки-

руется тиазидными диуретиками). 

Cl– покидает клетку через базолатеральный 

CLCNKB канал, которому для функционирования 

необходима субъединица Barttin. Белок CLCNKB 

Рис. 1. Транспорт электролитов в толстой части восходящего 

колена петли Генле [по Besouw M.T.P. et al. (2019)] [1].

NKCC2 транспортер реабсорбирует Na+ K+ 2Cl- из просвета в 

клетку, блокируется петлевыми диуретиками, наследственная 

дисфункция вызывает синдром Bartter I типа. Cl- покидает 

клетку через базолатеральные транспортеры CLCNKB и 

CLCNKA, оба канала регулируются субъединицей Barttin. Му-

тации в CLCNKB вызывают синдром Bartter III типа, а мутации 

в Barttin вызывают синдром Bartter IVа типа; комбинированная 

дисфункция каналов CLCNKA и CLCNKB вызывает синдром 

Bartter IVb типа. Na+ покидает клетку через базолатеральную 

Na-K-АТФазу, которая активно обменивает 3Na+ на 2K+. K+ 

покидает клетку через люминальный канал KCNJ1, мутации, 

в которых вызывают синдром Bartter II типа. Концентрация 

K+ – основная движущая сила параклеточного поглощения 

Ca+ Mg+. Гиперкальциурия с нефрокальцинозом и гипермаг-

ниурией наблюдается при синдромах Bartter I типа (NKCC2), 

II типа (KCNJ1) и V типа (MAGE-D2), вариабельная при Bartter 

синдромах III типа (CLCNKB), IVa типа (Barttin) и IVb типа (ком-

бинированный CLCNKA и CLCNKB. 

Figure 1. Transport of electrolytes in the thick part of the ascending 

knee of the Henle loop [Besouw M.T.P., et al. (2019)] [1] 

NKCC2 transporter reabsorb Na + K + 2Cl- from the lumen to the 

cell, blocked by loop diuretics, hereditary dysfunction causes 

type I Bartter syndrome. Cl- leaves the cell via the basolateral 

transporters CLCNKB and CLCNKA, both channels are regulated 

by the Barttin subunit. Mutations in CLCNKB cause type Bartter 

III syndrome, and mutations in Barttin cause type Bartter IVa syn-

drome; combined channel dysfunction of CLCNKA and CLCNKB 

causes Bartter IVb type syndrome. Na + leaves the cell through 

basolateral Na-K-ATPase, which actively exchanges 3Na + for 2K 

+. K + leaves the cell through the luminal channel KCNJ1, muta-

tions in which type II Bartter syndrome is caused. K + concentra-

tion is the main driving force of paracellular absorption of Ca + 

Mg +. Hypercalciuria with nephrocalcinosis and hypermagniuria 

is observed in type Bartter type I (NKCC2), type II (KCNJ1) and 

type V (MAGE-D2) syndromes, variable in type Bartter syndromes 

III (CLCNKB), type IVa (Barttin) and type IVb (combined CLCNKA 

and CLCNKB.

моча ↓клаудин↓ кровь
моча                                            кровь

Рис. 2. Транспорт электролитов в дистальном извитом каналь-

це (по Besouw M.T.P. et al. 2019) [1].

NCC транспортер реабсорбирует Na+ и Cl- в клетку (блокиру-

ется тиазидными диуретиками). Мутации в гене, кодирующем 

NCC, ответственны за развитие Gitelman синдром. Cl- покидает 

клетку через базолатеральный CLCNKB канал, которому для 

функционирования необходима субъединица Barttin. Оба бел-

ка экспрессируются как в толстой части восходящего колена 

петли Генле, так и дистальном извитом канальце, и снижение 

их функции вызывает развитие Bartter синдром (III и IVa типов). 

Na+ покидает клетку через базолатеральную Na-K-АТФазу, 

которая активно обменивает 3Na+ на 2K+. К+ рециркулируется 

и откачивается из клетки через базолатеральный калиевый 

канал KCNJ10, мутации в котором способствуют развитию 

EAST синдрома. В дистальном извитом канальце Ca+ Mg+ 

транспортируются в клетку через TRPV5 и TRPM6 каналы со-

ответственно. 

Figure 2. Transport of electrolytes in the distal convoluted tubule 

(Besouw M.T.P., et al. 2019) [1]. The NCC transporter reabsorb Na 

+ and Cl- into the cell (blocked by thiazide diuretics). Mutations 

in the gene encoding NCC are responsible for the development 

of Gitelman syndrome. Cl- leaves the cell through the basolateral 

CLCNKB channel, which requires the Barttin subunit to function. 

Both proteins are expressed both in the thick part of the ascend-

ing knee of the Henle loop and in the distal convoluted tubule, and 

a decrease in their function causes the development of Bartter 

syndrome (types III and IVa). Na + leaves the cell through baso-

lateral Na-K-ATPase, which actively exchanges 3Na + for 2K +. K 

+ is recycled and pumped out of the cell through the basolateral 

potassium channel KCNJ10, mutations in which contribute to the 

development of EAST syndrome. In the distal convoluted tubule, 

Ca + Mg + are transported into the cell via the TRPV5 and TRPM6 

channels, respectively.
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и субъединица Barttin экспрессируются как в тол-

стой части восходящего колена петли Генле, так и 

дистальном извитом канальце (рис. 2).

Na+ покидает клетку через базолатеральную 

Na-K-АТФазу, которая активно обменивает 3Na+ 

на 2K+ (см. рис. 2). 

К+ из клетки дистального извитого канальца 

выходит через базолатеральный калиевый канал 

KCNJ10 (см. рис. 2).

В дистальном извитом канальце транспорт Ca+ 

и Mg+ в клетку осуществляется через TRPV5 и 

TRPM6 каналы соответственно (см. рис. 2).

Bartter синдром у детей

При Bartter синдроме установлен первичный 

генетический дефект систем транспорта Na+, K+, 

Cl– в толстой части восходящего колена петли Ген-

ле [1–13, 16, 20]. 

Клинические проявления: Bartter синдром 

впервые описан в 1962 году Frederic Bartter, у па-

циентов отмечались полиурия (в зависимости от 

подтипа, наблюдались многоводие и преждевре-

менные роды), гипокалиемический, гипохлоре-

мический метаболический алкалоз, нормальное 

давление при повышенных уровнях ренина и аль-

достерона [1–5]. Клинические проявления нару-

шений транспорта электролитов в толстой части 

восходящего колена петли Генле: «петлевой» фе-

нотип – сопровождается высоким уровнем рени-

на и альдостерона, вызывающих гипокалиемиче-

ский, гипохлоремический метаболический алка-

лоз, потеря положительного трансэпителиального 

градиента напряжения в просвете канальца приво-

дит к нарушению поглощения парацеллюлярных 

катионов, что проявляется гиперкальциурией. 

Учитывая генерацию интерстициального гради-

ента концентрации в толстой части восходящего 

колена петли Генле, у пациентов отмечается сни-

жение концентрационной функции мочи – изосте-

нурия, гипостенурия [1, 21, 22].

Нарушение реабсорбции хлорида натрия в ме-

дуллярной толстой восходящей части петли Генле 

обусловливает клинические особенности Bartter 

синдрома [1–3, 5, 8, 16, 20]. 

Выделяют шесть типов Bartter синдрома (I, 

II, III, IV, IVB и V), соответствующих шести ге-

нетическим дефектам: NKCC2; KCNJ1/RОМК; 

CLC-Kb; субъединица Barttin, CLC-Kb и CLC-Ka; 

MAGED2 [1, 9].

Bartter синдром I и II типов являются анте-

натальными формами. Антенатальный синдром 

Bartter I типа (Antenatal Bartter syndrome type I) 

обусловлен мутацией в гене SLCI2AI, картиро-

ванном на хромосоме 15q15-q21, кодирует лю-

минальный котранспортер Na+-K+-Cl– NKCC2, 

(SLC12A1; OMIM 601678) [1, 2, 9].

Антенатальный Bartter II типа обусловлен му-

тацией в гене KCNJ I, картированном на хромо-

соме 11q24, кодирует АТФ-зависимый белок в 

АТФ-чувствительных калиевых каналах (KCNJ1/

ROMK; OMIM 241200) [1, 2, 9].

При I и II типах Bartter синдрома у матерей от-

мечены многоводие, преждевременные роды, у но-

ворожденных – недоношенность, гиперкальциурия 

и нефрокальциноз [1, 17, 23–25]. По данным лите-

ратуры у пациентов с Bartter синдромом II типа са-

мый высокий уровень калия в плазме среди всех 

форм Bartter синдрома. У детей с Bartter синдро-

мом II типа определяется преходящая гиперкалие-

мия в неонатальном периоде. После неонатального 

периода активируются другие калиевые каналы, 

особенно так называемые BK-каналы (активируе-

мый кальцием калиевый канал), компенсирующие 

в последующем потерю функции KCNJ1 [1].

Синтез почечного простагландина Е2 (PGE2) 

значительно повышен при I, II типах Bartter син-

дрома с проявлением во внутриутробном периоде 

или у новорожденных с тяжелым течением забо-

левания [1–3, 20, 23, 24]. Простагландины являют-

ся мощными ингибиторами реабсорбции натрия и 

ингибируют проницаемость воды в собиратель-

ном канале, уменьшая экспрессию аквапорина-2 

и рецептора V2, способствуя полиурии [21]. 

Считается, что повышенная продукция проста-

гландинов у пациентов с Bartter синдромом объ-

ясняет желудочно-кишечные симптомы, задержку 

роста и остеопению [1–3, 20, 23, 24]. 

Bartter синдром III типа, «классический Bartter 

синдром» (OMIM 607364) обусловлен мутациями 

в гене CLCNKB, картированном на хромосоме 

1р36, кодирующем базолатеральный хлоридный 

канал CLC-Kb, который представлен как в тол-

стой части восходящего колена петли Генле, так 

и дистальном извитом канальце [1, 9, 24]. Дебют 

заболевания наблюдается чаще в постнатальном 

периоде.  Дети обычно рождаются в срок, в дет-

стве клиника с типичными электролитными на-

рушениями (гипокалиемия, гипохлоремический 

метаболический алкалоз). Более тяжелые фено-

типы могут включать антенатальные проявления, 

многоводие, гиперкальциурию и нефрокальциноз, 

гипомагниемию [1, 9, 16, 20, 24, 26].

Bartter синдром IVa типа (OMIM 602522) вы-

зван мутацией в гене BSND, картированном на 

хромосоме 1р31, кодирующим белок Barttin – 

субъединицу базолатеральных хлоридных кана-

лов CLCNKA и CLCNKB [1, 2, 9].
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Bartter синдром IVb типа (OMIM 613090) об-

условлен одновременными мутациями в генах, 

картированных на хромосоме 1p36, 1p36.13 и 

кодирующих CLCNKA, CLCNKB, с фенотипом, 

сходным с Bartter синдромам IVa типа [1, 2, 9]. 

При Bartter синдроме IVa, IVb типов отмеча-

ют полигидрамнию, преждевременные роды, что 

позволяет отнести их к «антенатальным Bartter 

синдромам». У пациентов выявляются гиперкаль-

циурия и нефрокальциноз, гипомагниемия.  Под-

типы Bartter синдрома IVa, IVb сопровождаются 

нейросенсорной глухотой, поскольку оба хлорид-

ных канала и их субъединица Barttin экспрессиру-

ются во внутреннем ухе (выход Cl обеспечивает 

деполяризацию волосковых клеток). Глухота воз-

никает только в том случае, если нарушена функ-

ция обоих типов хлоридных каналов, по причине 

выраженного нарушения транспорта хлора [1, 20, 

27, 28]. 

Надо отметить, что при Bartter синдроме III 

типа транспорт хлоридов через CLCNKA канал не 

нарушен [1, 26–28]. Все ранее описанные подти-

пы Bartter синдрома наследуются по аутосомно-

рецессивному типу [1, 2, 23, 24]. 

Недавно описана временная, тяжелая антена-

тальная форма Х-сцепленного Bartter синдрома, 

обусловленная мутациями в гене, кодирующем 

MAGE-D2 (антиген D2, ассоциированный с бел-

ковой меланомой), картированной на хромосоме 

Xp11. В базе данных OMIM Bartter синдром V 

типа закреплен под номером 300971 [1, 9]. 

MAGE-D2 экспрессируются в толстую часть 

восходящего колена петли Генле и дистальных 

сегментах нефрона как в развивающихся, так и 

во взрослых почках. Ген MAGE-D2 увеличивает 

экспрессию NKCC2 в толстой части восходяще-

го колена петли Генле и NCC в дистальном изви-

том канальце. В отсутствие MAGE-D2 оба транс-

портера связаны в эндоплазматической сети, что 

приводит к снижению экспрессии NKCC2 и NCC 

на мембране клеток и развитию временного фе-

нотипа [1, 9]. Функция MAGE-D2 меняется при 

снижении оксигенации тканей, вследствие сниже-

ния кровоснабжения почек, которая происходит 

физиологически после рождения [1, 9, 29–31]. 

Заболевание проявляется в антенатальном пе-

риоде. Беременность сопровождается тяжелым 

многоводием, преждевременными родами. У но-

ворожденных диагностируют гиперкальциурию, 

гипермагниурию, нефрокальциноз. Впоследствии 

гиперкальциурия, гипермагниурия могут прохо-

дить или нормализоваться, хотя нефрокальциноз 

может сохраняться.

Bartter синдрома V типа (OMIM 300971) насле-

дуется X-сцепленно рецессивно, болеют преиму-

щественно мальчики (редко девочки). В отличие 

от других форм течение Bartter синдрома V типа 

преходящее, симптомы исчезают после первых 

недель жизни. Эта форма считается подтипом 

Bartter синдрома V типа [1, 30, 31]. 

Следует отметить, что до открытия мутаций 

гена MAGED2 аутосомно-доминантная или се-

мейная гипокальциемия с гипокалиемическим, 

гипохлоремическим метаболическим алкалозом 

называлась Bartter синдромом V типа, в настоящее 

время ее характеризуют Bartter-подобной формой 

семейной гипокальциемии [1, 30, 31]. 

Заболевание связано с активирующей мутаци-

ей в гене, кодирующем базолатеральный кальций-

чувствительный рецептор (CaSR). После актива-

ции рецептора CaSR снижает активность KCNJ1 

канала, NKCC2 котранспортера и Na-K-АТФазы, 

вызывая фенотип, имитирующий Bartter синдром 

[1, 9]. 

Аутосомно-доминантная гипокальциемия про-

является чаще в подростковом или взрослом воз-

расте. В отличие от пациентов с Bartter синдромом 

у пациентов с аутосомно-доминантной гипокаль-

циемией обычно наблюдаются симптоматическая 

гипокальциемия и гиперкальциурия, обуславлива-

ющие нефрокальциноз. Активация CaSR снижает 

активность базолатерального калиевого канала 

KCNJ10, обеспечивающего рециркуляцию калия 

над базолатеральной мембраной для поддержа-

ния активности Na-K-АТФазы. Эффект активации 

CaSR в дистальном извитом канальце объясня-

ет гипомагниемию, которая часто наблюдается 

у пациентов с семейной гипокальциемией [1, 9]. 

Нефрокальциноз наблюдается при аутосомно-

доминантной гипокальциемии с гиперкальциури-

ей, является ключевым симптомом [1].

Наряду с различиями в сроках постановки диа-

гноза и степени тяжести тубулопатии, ее формы 

различаются по частоте и степени выраженности 

гиперкальциурии. У пациентов с Bartter синдро-

мом I или II типов гиперкальциурия постоянна, но 

может быть умеренной или отсутствовать у паци-

ентов с Bartter синдромом III или IVа, IVb типов 

и у пациентов с Gitelman синдромом [1, 9, 20, 23, 

24]. 

Gitelman синдром у детей

Gitelman синдром вызван гомозиготной или 

сложной гетерозиготной мутацией гена SLC12A3 

на хромосоме 16q13 [1, 24, 33]. При Gitelman син-

дроме установлен первичный дефект в одном из 

транспортных механизмов, участвующих в реаб-
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сорбции Na+ и Cl– в дистальном извитом канальце, 

которые транспортируются в клетку люминаль-

ным котранспортером хлорида натрия (NCC). 

Активность транспортера в дистальном извитом 

канальце зависит от активности базолатерально-

го калиевого канала KCNJ10, обеспечивающего 

рециркуляцию калия через базолатеральную мем-

брану [1, 16, 19, 24, 32]. В дистальном извитом ка-

нальце Ca2+ и Mg+ реабсорбируются через транс-

клеточный путь (см. рис. 2). Ca2+ поступает в клет-

ку через люминальный TRPV5 канал. Он покидает 

клетку через базолатеральный Na/Ca-обменник, 

который удаляет Ca из клетки в обмен на Na+. Че-

рез катионный канал TRPM6 транспорт Mg+ осу-

ществляется посредством базолатерального Na/

Mg-обменника (см. рис. 2) [1, 16, 19, 24, 32].

Клинические проявления: Gitelman синдром 

впервые описан в 1966 году H.J. Gitelman [1, 33]. 

Gitelman синдром (OMIM 263800) обусловлен 

мутацией в гене SLC12A3, кодирующий NCC 

транспортер, который экспрессируется только в 

дистальном извитом канальце. Gitelman синдром 

наследуется по аутосомно-рецессивному типу, 

проявляется чаще в школьном возрасте в виде ги-

помагнемических судорог, характеризуется гипо-

магнемией, гипокалиемией, гипохлоремическим 

метаболическим алкалозом, гипокальциурией, 

отсутствием нефрокальциноза [23, 24, 34–40]. 

Gitelman синдром часто может протекать бессим-

птомно, проявляется мышечной слабостью, уста-

лостью, потребностью в дотации соли, жаждой, 

никтурией, запорами, судорогами, спазами в обла-

сти запястья или приступами судорог, вызванных 

гипомагниемией [41]. Артериальное давление 

обычно низкое, особенно у пациентов с тяжелой 

гипокалиемией и гипомагниемией [41]. Gitelman 

синдром, характеризуется сочетанием гипермаг-

ниурии с гипокальциурией. Гипермагниурия обу-

словлена снижением экспрессии люминального 

магниевого канала TRPM6 в клетках дистально-

го извитого канальца. Подавление транспортера 

люминального магниевого канала TRPM6 связа-

но с мутаций в NCC. Гипокальциурия является 

следствием повышенной пассивной реабсорбции 

кальция в толстой части восходящего колена пет-

ли Генле [19, 32, 33]. 

Осложнениями Gitelman синдрома являются 

хондрокальциноз и склерохориоидальные каль-

цификации за счет повышения растворимости 

ионами Mg+ кристаллов пирофосфата кальция, 

повышенная реабсорбция кальция в почках спо-

собствует отложению кальция. Гипомагниемия 

способствует образованию кристаллов пирофос-

фата кальция в суставах и склерах [1, 20, 24, 41]. У 

пациентов с Gitelman синдромом отмечается по-

вышенная минеральная плотность кости. Наблю-

даются задержка роста, пубертатного развития. 

Гипокалиемический рабдомиолиз диагностиро-

ван у нескольких пациентов с Gitelman синдро-

мом [20, 24, 41]. 

Seizures, sensorineural deafness, ataxia, mental 

retardation and electrolyte imbalance (EAST или 

SeSAME) синдром (OMIM 612780) обусловлен 

гомозиготной или сложной гетерозиготной мута-

цией в гене KCNJ10, картированном на хромосо-

ме 1q23, приводящей к потере функции базола-

терального калиевого канала KCNJ10 [9, 42, 43]. 

Клинически Gitelman-подобная тубулопатия про-

является судорогами, нейросенсорной глухотой, 

атаксией, умственной отсталостью и дисбалансом 

электролитов, полидипсией, полиурией. Синдром 

наследуется аутосомно-рецессивно, у пациентов 

отмнечается задержка психомоторного развития – 

умственная отсталость, алалия, гипотония, тре-

мор, мозжечковая атрофия, гипокалиемия, гипо-

магниемия, гипокальциурия, повышение ренина, 

альдостерона в крови, метаболический алкалоз 

[1, 9].

Представляет сложность диагностика атипич-

ного Gitelman синдрома. Нами описана редкая 

форма тубулопатии – атипичный Gitelman син-

дром с церебральными кальцификатами [45]. В 

зарубежной литературе нам встретились единич-

ные работы, о кальцификации базальных гангли-

ев у пациентов с Gitelman синдромом [40, 44–46]. 

A. Beltagi et al. (2015) в своем наблюдении трак-

товали церебральные кальцификаты при Gitelman 

синдроме как следствие энцефалопатии при мито-

хондриальной цитопатии [40].

Под нашим наблюдением находятся 4 паци-

ента с Gitelman синдромом, из них у мальчика 17 

лет выявлена атипичная форма. Пациент с редкой 

атипичной формой Gitelman синдрома в ассоциа-

ции с церебральными билатеральными кальци-

фикатами в лобных долях, базальных ганглиях, 

мозжечке. Заболевание проявлялось гипомагние-

мией, гипермагниурией, гипомагниемическими 

судорогами, преимущественно нижних конечно-

стей, метаболическим алкалозом, гипокалиемией, 

гипокальциемией, гипопаратиреозом и снижени-

ем интеллекта, нарушением координации с со-

хранной функцией почек. Дифференциальная ди-

агностика проводилась с болезнью Фара, Gitelman 

синдромом (OMIM 263800), Bartter синдромом III 

типа (OMIM 607364), почечной гипомагниемией 

с гипокальциурией (OMIM № 154020 мутация в 
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гене FXYD2), почечной гипомагниемией 4 с нор-

мокальциурией (OMIM №611718, мутация в гене 

EGF, 131530), почечной гипомагниемией 6 (OMIM 

№613882, мутация в гене CNNM2, 607803). Одна-

ко при генетическом тестировании характерных 

для почечной гипомагниемии мутации генов не 

установлено [45].

Проведенное в 17 лет у пациента молекулярно-

генетическое исследование обнаружило гомози-

готную мутацию p.Arg919Cys в гене SLC12А3, 

кодирующем белок NCCT (тиазидчувствитель-

ный Na/Cl котранспортер), характерную для 

Gitelman синдрома, что позволило верифициро-

вать диагноз [45]. Церебральные кальцификаты 

обусловливают тяжесть клинических проявлений 

и определяют прогноз атипичного Gitelman син-

дрома [40–46]. Как известно, базальные ганглии 

участвуют в регуляции целенаправленных движе-

ний, координации тонуса мышц и произвольных 

движений. Мозжечковые нарушения равновесия 

у пациента с двусторонними церебральными 

кальцификатами выражались в головокружении, 

расстройстве походки (характерно пошатывание 

больного), потере плавности движений рук и ног, 

интенционном треморе, замедлении произволь-

ных движений и речи.

Гипомагниемия индуцирует снижение секре-

ции паратгормона и гипокальциемию. Мышечные 

подергивания, тремор и мышечная слабость обу-

словлены непосредственным влиянием магния на 

нервно-мышечную передачу и сокращение мышц, 

а также гипокальциемическим эффектом гипомаг-

ниемии [45]. У пациента снижены кальций/креа-

тининовый индекс (U Ca/Cr), показатели Mg2+, K+, 

Ca2+ в крови, что соответствует данным литерату-

ры [38–40]. Кислотно-основное состояние крови 

у пациента со сдвигом в сторону метаболического 

алкалоза с повышением HCO
3

-. Избыток основа-

ний в крови является характерным для Gitelman 

синдрома. Исследование уровня ренина и альдо-

стерона в крови показало нормальные значения, 

что отмечено другими авторами [45]. 

Реабсорбция натрия хлорида в дистальных 

канальцах при Gitelman синдроме обусловлива-

ет нормальную концентрационную функцию по-

чек [33, 47]. В отличие от Bartter синдрома при 

Gitelman синдроме уровень простагландина E2 в 

крови и его экскреция в норме. 

Гипокалиемический алкалоз при Bartter и 

Gitelman синдроме обусловлен снижением реаб-

сорбция Na+ в толстой восходящей части петли 

Генле и дистальном извитом канальце соответ-

ственно, что приводит к увеличению скорости 

канальцевого кровотока и увеличению доставки 

Na+ к более дистальному отделу нефрона. В соче-

тании с активацией системы ренин-ангиотензин-

альдостерон (РААС) стимулируется реабсорбция 

Na+ в чувствительной к альдостерону части не-

фрона с одновременным увеличением экскреции 

К+ и Н+ [1, 20, 21]. 

Несмотря на вторичный гиперальдостеронизм 

(в результате сокращения объема выделяемого ре-

нина), у пациентов с Bartter и Gitelman синдромом 

отмечается нормо- или гипотензия. Артериальная 

гипертензия в детстве встречается редко, однако 

у некоторых взрослых пациентов с Gitelman син-

дромом в дальнейшем отмечено развитие артери-

альной гипертензии [36]. По данным литературы, 

артериальная гипертензия вызвана хроническим 

вторичным гиперальдостеронизмом [48–50]. В 

ряде работ указано, что у пациентов с необъясни-

мой гипокалиемией и гипертонией определялись 

мутации в генах, вызывающих Bartter и Gitelman 

синдром [50].

При Bartter и Gitelman синдроме обнаружены 

повышенный уровень ангиотензин-превраща-

ющего фермента 2 (АПФ 2), что приводит к увели-

чению конверсии ангиотензиногена в вазодилата-

торный пептид ангиотензин 1–7 [48]. АПФ играет 

существенную роль в гомеостазе артериального 

давления, индукции электрических нарушений, 

ангиотензин 1–7 обладает антиаритмическими 

свойствами. Это противодействует эффекту АПФ, 

который превращает ангиотензиноген в вазокон-

стриктивный пептид ангиотензин II. Повышение 

АПФ 2 и ангиотензина 1–7 у пациентов с Bartter 

и Gitelman синдромом со временем способствует 

развитию гипертонии, так как система АПФ 2 и 

ангиотензин 1–7 регулируют тонус сосудов, кар-

диоваскулярную биологию [1, 2, 8, 20, 48]. 

Опорными пунктами для диагностики 

Bartter синдрома у детей являются: 

полиурия, полидипсия; периодически воз-

никающие рвоты, анорексия, диарея, ведущие к 

дегидратации; гипокалиемические парезы, ги-

покальциемические судороги; снижение в крови 

концентрации K+, Na+, Cl-, Ca++, Mg+; сдвиг КОС 

в сторону метаболического алкалоза; увеличение 

ренина, альдостерона, простагландина Е2 в кро-

ви; повышение экскреции кальция, калия (более 

20 ммоль/сут), натрия, хлора, простагландина Е2 

с мочой; нормальное или несколько сниженное 

АД; снижение концентрационной способности 

почек; функция почек по СКФ сохранная. 

Рекомендованы: осмотр окулиста, сурдо-

лога, невропатолога. Показано проведение 
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молекулярно-генетического исследования с це-

лью установления генетического типа Bartter син-

дрома у детей. 

Пренатальная диагностика включает УЗИ – 

многоводие, определение альфа-фетопротеина, 

анализ околоплодной жидкости, концентрации 

хлорида амниотической жидкости (концентрация 

хлорида амниотической жидкости в норме состав-

ляет 109 мг-экв/л при сроке беременности от 25 

нед и 107 мг-экв/л при сроке 37 нед) [1, 2, 20, 24]. 

Экспертный консенсус KDIGO (2017) [41] 

сформулировал заявление, направленное на соз-

дание первоначальной основы для проведения 

клинического аудита и улучшения контроля каче-

ства медицинской помощи пациентам с Gitelman 

синдромом, предложил рекомендации по диагно-

стике и лечению [41].

Опорными пунктами для диагностики 

Gitelman синдрома являются [41]: 

гипокалиемия (<3,5 ммоль/л), потеря калия (F/

Cr индекс > 2,0 ммоль /ммоль [> 18 ммоль/г]); ме-

таболический алкалоз; высокие уровни ренина в 

плазме; гипомагниемия (<0,7 ммоль/л [<1,70 мг/

дл]); фракционная экскреция магния ФЭMg> 4 %, 

гипокальциурия – соотношение Ca/Cr <0,2 ммоль/

ммоль [<0,07 мг/мг]; фракционная экскреция хло-

рида> 0,5 %; низкое или нормальное низкое АД; 

по УЗИ почек отсутствие нефрокальциноза, не-

фролитиаза, кист почек. 

Показано молекулярно-генетическое тестиро-

вание для подтверждения Gitelman синдрома с 

выявлением двуаллельных инактивирующих му-

таций в гене SLC12A3 [41].

Примечание: для диагностики почечных по-

терь Mg2+ определяют суточную и фракционную 

экскрецию (ФЭMg). Расчет ФЭMg производится 

по формуле:

ФЭMg = ([MgUr] × [CrPl] / 0,7 [MgPl] × [CrUr]) 

× 100 %, 

где MgUr – Mg мочи; CrPl – креатинин плаз-

мы; MgPl – Mg плазмы; CrUr – креатинин мочи. 

ФЭMg более 4 % указывает на почечные потери, 

ФЭMg менее 2 % указывает на экстраренальные 

потери Mg2+ [45].

Терапия Bartter синдрома

Терапия Bartter синдрома предусматривает 

адекватное потребление жидкости, коррекцию 

натрия и калия, воды и электролитов, примене-

ние нестероидных противовоспалительных пре-

паратов. Лечение Bartter синдрома направлено на 

устранение дефицита объема жидкости и электро-

литных нарушений. Медикаментозная терапия 

при дегидратации включает внутривенные ка-

пельные инфузии хлорида натрия, хлорида ка-

лия. Предпочтительной начальной терапией у па-

циентов с синдромом Bartter является сочетание 

НПВП (ингибиторы синтеза простагландинов) и 

калий сберегающих мочегонных, таких как спи-

ронолактон или амилорид (в дозе до 300 мг/сут и 

40 мг/день соответственно). 

Индометацин – через рот в дозе 3–6 мг/кг/сут; в 

более низких дозах 1,5–3 мг/кг/сут и спиронолак-

тон 5 мг/кг/сут, в дозе 1,5–2,7 мг/кг/сут. Ослож-

нениями, возникающими при длительной терапии 

индометацином, являются гастрит, язвы желудка 

[1, 20, 24]. На фоне длительного применения от-

мечены нормализация уровня К, Na в крови, улуч-

шение роста, уменьшение ренина и альдостеро-

на, уменьшение гиперкальциурии у пациентов с 

Bartter синдромом [1, 24]. Селективный ингиби-

тор циклооксигеназы-2 – refecoxib в начальной 

дозе 0,6–0,7 мг/кг/сут [20, 24]. Применение менее 

токсичного препарата из группы ингибиторов 

ЦОГ-2 рофекоксиба показало снижение полиу-

рии, гиперпростагландинемии, гиперкальциурия 

и нефрокальциноза [20, 24].

Лечение детей с Bartter синдромом калий 

сберегающими диуретиками (верошпирон, спи-

ронолактон в дозе от 200 до 300 мг/сут) дает по-

ложительный эффект [20, 24]. Препараты калия: 

панангин, аспаркам, 7,5 % раствор хлорида калия 

показаны детям с Bartter синдромом.

Авторы рекомендуют назначение ингибито-

ров ангиотензина – ангиотензин-превращающего 

фермента (АПФ), что снижает производство ан-

гиотензина II и альдостерона [2, 20, 24]. Однако 

острое снижение уровня циркулирующего ангио-

тензина II на фоне приема ингибиторов АПФ мо-

жет привести к симптоматической гипотензии у 

пациентов с Bartter или Gitelman синдромом, что 

требует использования первоначально низких доз 

[2, 20, 24].

Существует мнение, что беременным при вы-

раженном многоводии с 31-й недели показано 

назначение нестероидных противовоспалитель-

ных препаратов (НПВП) для подавления произ-

водства простагландина Е и снижения скорости 

производства амниотической жидкости [20]. Од-

нако назначение НПВП женщинам на 32-й неделе 

беременности или позже может привести к пре-

ждевременному закрытию артериального протока 

[1]. Лечение женщин с тяжелым многоводием во 

время III триместра беременности требует перио-

дического дренажа околоплодных вод или, если 

используются НПВС, повторные ультразвуковые 
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исследование для оценки развития трехстворчато-

го клапана [1, 20, 24].

Терапия Gitelman синдрома 

Детям показана диета с высоким содержанием 

соли с коррекцией калия и магния [1, 2, 22, 32]. 

В отличие от Bartter синдрома, при Gitelman син-

дроме экскреции PGE2 в норме, поэтому прием 

НПВП не оправдан [20, 24]. При гипомагниемии 

назначают препараты магния. Начальная доза со-

ставляет 300 мг/сут (12,24 ммоль) элементарного 

магния (5 мг/кг у детей, т.е. 0,2 ммоль/кг) в та-

блетках 2–4 раза в день во время еды. Устранение 

гипомагниемии способствует нормализации уров-

ня калия у пациентов с Gitelman синдромом. Кор-

рекцию гипокалиемии у детей следует проводить 

при уровне калия 3,0 ммоль/л и магния 0,6–0,7 

ммоль/л (1,46 мг/дл). Доза для препаратов калия 

≥40 ммоль KCl (1–2 ммоль/кг у детей). При лече-

нии Gitelman синдрома показана дотация магния 

на протяжении всей жизни пациента. Это дает 

возможность предупредить развитие симптомов 

тетании и восполнить дефицит калия и хлора. 

Новое в терапии

В настоящее время появились публикации экс-

периментальных исследований на животных с ис-

пользованием генной терапии, успешное нацели-

вание гена NKCC2 с аденовирусным вектором на 

толстую восходящую часть петли Генле in vivo [1, 

2, 51, 52]. Чтобы предотвратить поглощение аде-

новируса печенью, вектор был непосредственно 

введен в почечную артерию. Конкретные промото-

ры разработаны для нацеливания векторов на вы-

бранный им сегмент нефрона. После трансфекции 

(процесса введения нуклеиновой кислоты в клетки 

эукариот невирусным методом) экзогенный и эн-

догенный NKCC2 действительно коэкспрессиро-

вался (процесс, в ходе которого наследственная ин-

формация от гена преобразуется в РНК или белок) 

в толстую восходящую часть петли Генле [1–3, 

20, 24]. Использование молекулярных шаперонов 

(шаперон – молекулы живой клетки, восстанав-

ливающие первоначальную конформацию белков, 

поддерживающие их в таком состоянии, как будто 

они только что синтезированы на рибосомах, таких 

как 4-фенилбутират) может улучшить доставку и 

вставку функционирующих протеинов в клеточ-

ную стенку и частично восстановить реабсорбцию 

хлорида натрия [51, 52]. 

Прогноз Bartter синдрома у детей серьезный. 

При отсутствии адекватной терапии летальный ис-

ход возможен вследствие гипокалиемии (остановки 

сердца), обезвоживания, вторичных инфекций. Воз-

можно прогрессирование Bartter синдрома в хрони-

ческую болезнь почек в детском возрасте. В работе 

A.J. Howie (2020) отмечено развитие фокально-

сегментарного гломерулосклероза у пациентов с 

Bartter синдромом I типа вследствие мутации гена 

SLC12A1, что в последующем приводит к исходу в 

ХБП [53, 54]. Электролитные нарушения наиболее 

выражены при мутациях CLCNKB [55]. Снижение 

СКФ и нарастающая протеинурия подчеркивают 

необходимость мониторинга функции почек. 

Трансплантация почек выполнена в некоторых 

клинических случаях у пациентов с Bartter син-

дромом с исходом в терминальную почечную не-

достаточность или с осложнениями, связанными 

с гиповолемией, электролитными нарушениями 

и/или нефрокальцинозом [20, 56]. Пациенты с 

Bartter синдромом, достигшие 18 лет, должны 

преемственно наблюдаться во взрослой нефроло-

гической службе [57]. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

С момента первого описания Bartter синдро-

ма известно 6 клинико-генетических вариантов. 

Молекулярно-генетическое типирование привело к 

открытию новых генов, участвующих в регуляции 

систем транспорта натрия, калия и хлора. Bartter 

синдром (антенатальные типы) является потенци-

ально опасным для жизни заболеванием. Извест-

ные генетические причины антенатального Bartter 

синдрома напрямую влияют на механизмы, обе-

спечивающие реабсорбцию Na+ K+ 2Cl- в толстой 

восходящей части петли Генле. Bartter синдром 

III, V типов характеризуется умеренными прояв-

лениями и школьным возрастом ребенка к момен-

ту манифестации. Лечение включает коррекцию 

водно-электролитных нарушений, применение не-

стероидных противовоспалительных препаратов 

с целью ингибирования избыточного образования 

почечного простагландина PgЕ 2. В отличие от 

Bartter синдрома с более тяжелыми клинически-

ми проявлениями у новорожденных, грудных и 

детей раннего возраста Gitelman синдром имеет 

тенденцию к усилению клинических проявлений 

у подростков и взрослых. Лечение Gitelman син-

дрома у детей и подростков включает коррекцию 

водно-электролитных нарушений, применение 

препаратов магния и дотацию соли. Молекулярно-

генетическое тестирование позволяет выявить ред-

кие, атипичные формы Gitelman синдрома. 
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