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ПОРАжЕНИЕ МОЧЕВЫДЕЛИТЕЛЬНОЙ СИСТЕМЫ У РЕБЕНКА 
С СИНДРОМОМ ЛОУ: КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
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В данной статье рассматривается клинический случай нейрогенной дисфункции мочевого пузыря воз-
никшей у ребенка на фоне синдрома Лоу. Синдром Лоу – Х-сцепленное заболевание с рецессивным типом 
наследования, следовательно, данное заболевание встречается только у лиц мужского пола. Данная анома-
лия встречается достаточно редко. Синдром характеризуется полисистемными расстройствами с основными 
аномалиями глаз, нервной системы и почек. В основе развития синдрома Лоу лежит мутация OCRL-1 гена, 
которая приводит к нарушению метаболизма инозитного фосфата, в результате чего возникает дефект вну-
триклеточного транспорта белка, нарушение эндоцитарного канальциевого транспорта, нарушение первич-
ной цилиарной функции и метаболизма в хрусталике глаза, а также ухудшается передача нервных импульсов. 
Развиваются характерные клинические признаки заболевания: с рождения формируется плотная катаракта, 
которая склонна к рецидивам; с рождения у таких пациентов отмечается мышечная гипотония, которая при-
водит к задержке моторного развития; имеется различной степени проксимальная почечно-канальцевая 
дисфункция по типу ренального синдрома Фанкони. Лечение таких пациентов включает патогенетическую 
и симптоматическую терапию, с целью улучшения их качества жизни. Исход заболевания неблагоприятен.
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This article examines the clinical case of neurogenic bladder dysfunction that occurs in a child with Lowe 
syndrome. Lowe syndrome is an X-linked disease with a recessive type of inheritance, therefore, this disease is 
found only in males. This anomaly is quite rare. The syndrome is characterized by polysystem disorders with major 
abnormalities of the eyes, nervous system and kidneys. At the heart of the development of Lowe syndrome is a 
mutation of the OCRL-1 gene, which leads to the disruption of inositol phosphate metabolism as a result, there is a 
defect in the intracellular transport of protein, a violation of endocytic canalic transport, a violation of the primary 
ciliary function and metabolism in the lens of the eye, and transmission of nerve impulses is also impaired. The 
characteristic clinical signs of the disease develop: from birth, a dense cataract forms, which is prone to relapse; 
from birth, such patients have muscle hypotension, which leads to a delay in motor development; there is varying 
degrees of proximal renal tubular dysfunction according to the type of renal Fanconi syndrome. The treatment of 
such patients includes pathogenetic and symptomatic therapy, in order to improve their quality of life. Treatment of 
such patients is a symptom to improve their quality of life. The outcome of a disease is adverse.
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Лоу синдром впервые был описан 
в 1952 году учеными U. Lowe, M. Terry 
и E. Mc. Lachla. заболевание связано 
с Х-хромосомой с рецессивным типом на-
следования и поэтому встречается только 
у мальчиков. Синдром характеризуется по-
лисистемными расстройствами. На первый 
план выступают изменения со стороны 
нервной системы, органов зрения, почек. 
Соответственно ведущие клинические 
проявления включают в себя умственную 
отсталость, врожденную катаракту, дис-
функцию почечных канальцев. заболева-

ние встречается крайне редко 1:500 000 [1, 
с. 348; 2, с. 1]. 

В основе развития синдрома Лоу ле-
жит мутация OCRL-1 гена, которая при-
водит к недостаточности фермента 
фосфотидилинозитол-4,5-бифосфат-5-
фосфатазы, а, следовательно, и к недостаточ-
ности фосфотидилинозитол-4,5-бифосфата. 
Таким образом, синдром Лоу представ-
ляет собой нарушение метаболизма ино-
зитного фосфата. Фосфотидилинозитол-
4,5-бифиосфат-5-фосфатаза присутствует 
в транс-Гольджевой сети и эндосомальном 
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и лизосомальном компартменте различных 
типов клеток, включая клетки головного 
мозга, скелетной мускулатуры, сердца, по-
чек (культивированные проксимальные 
почечные канальцевые клетки), легких, 
яичников, семенников, культивированные 
фибробласты, клетки плаценты, образцы 
хорионических ворсинок и культивирован-
ные амниоциты. Мутация OCRL-1 гена, 
в конечном счете, приводит к аномальной 
дифференцировке, миграции и нарушению 
функционирования в определенных типах 
клеток, чаще эпителия почечных канальцев 
или хрусталика. Таким образом, возникает 
дефект внутриклеточного транспорта бел-
ка, нарушение эндоцитарного канальциево-
го транспорта, нарушение первичной цили-
арной функции и метаболизма в хрусталике 
глаза, а также ухудшается передача нерв-
ных импульсов. Такие изменения приводят 
к врожденным дефектам и другим клиниче-
ским проявлениям синдрома Лоу [1, с. 349-
350; 3, с. 335-338].

У всех лиц мужского пола регистри-
руется патология со стороны глаз, которая 
проявляется главным образом формиро-
ванием плотной катаракты. Врожденная 
катаракта является следствием наруше-
ния обмена веществ и миграции эмбри-
онального эпителия хрусталика. Иногда 
отмечаются микрофтальм и энофтальм, 
связанные с аномалией хрусталика. Дру-
гим проявлением патологии глаз является 
инфантильная глаукома, встречающаяся 
приблизительно в 50 % случаев, которая 
трудно поддается лечению и часто при-
водит к буфтальму (увеличение размеров 
глазного яблока) и прогрессирующей по-
тере зрения [2, с. 3].

Также синдром Лоу характеризуется па-
тологией со стороны центральной нервной 
системы. Уже в период новорожденности 
развивается генерализованная инфантиль-
ная мышечная гипотония, которая имеет 
центральное происхождение. Глубокие су-
хожильные рефлексы обычно отсутству-
ют [4, с. 299]. Снижение двигательного 
тонуса приводит к задержке моторного раз-
вития. К самостоятельному передвижению 
способны примерно 25 % мальчиков, стра-
дающих синдромом Лоу, в возрасте от трех 
до шести лет и 75 % в возрасте от шести 
до 13 лет. [2, с. 4]. Остальные пациенты 
либо не могут ходить, либо передвигают-
ся только с помощью инвалидных кресел. 
Почти все больные с синдромом Лоу име-
ют ту или иную степень умственной от-
сталости. При этом у 10 %-25 % пациентов 
наблюдается интеллектуальная недоста-
точность легкой степени, приблизительно 
у 25 % – умеренной, у 50 %-65 % – тяжелой 

степени (глубокая интеллектуальная недо-
статочность) [4, с. 300].

У пациентов с синдромом Лоу, как пра-
вило, отмечается и патология со стороны по-
чек, которая проявляется различной степе-
нью проксимальной почечно-канальцевой 
дисфункции по типу ренального синдрома 
Фанкони. Особенности симптоматического 
синдрома Фанкони обычно не проявляют-
ся до тех пор, пока не пройдут первые не-
сколько месяцев жизни, за исключением 
протеинурии с низким молекулярным ве-
сом [5, с. 6-10; 6, с. 11-13; 7, с. 7]. Почечный 
тубулярный ацидоз служит причиной осте-
опороза, что создает высокий риск в отно-
шении переломов. Патология со стороны 
скелета на рентгенограммах костей может 
проявляться как классические изменения 
рахита [5, с. 11-15; 8, с. 8-11].

Таким образом, синдром Лоу иначе на-
зывают окулоцереброренальный синдром, 
учитывая, что на первый план выступают 
симптомы со стороны мочевыделитель-
ной, нервной системы и патология орга-
нов зрения.

Принципы лечения детей с синдромом 
Лоу включают патогенетическую и сим-
птоматическую терапию. Раннее удаление 
катаракты способствует правильной визу-
альной стимуляции и нервно-психическо-
му развитию. С целью патогенетической 
терапии применяют бикарбонаты, цитраты, 
препараты кальция, активные метаболиты 
витамина Д. Раннее начало лечения, состав-
ление индивидуальных развивающих и об-
разовательных программ может уменьшить 
степень умственной задержки развития [6, 
с. 15-20; 9, с. 13-16; 10, с. 490].

Ниже приводим клинический случай 
синдрома Лоу у ребенка 8 лет.

Цель исследования: изучить особенно-
сти поражения мочевыделительной систе-
мы у ребенка с синдромом Лоу. 

Пациент А., мальчик 10.10.2010 г.р.  
(на данный момент возраст ребенка со-
ставлял 8 лет) находился на лечении в пе-
диатрическом отделении Федерального 
Государственного бюджетного учреждения 
здравоохранения «Центральная медико-са-
нитарная часть № 91» Федерального ме-
дико-биологического агентства России 
с 08.04.2019 г. по 16.04.2019 г. с основным 
диагнозом: Окуло-церебро-ренальный син-
дром Лоу с Х-сцепленным рецессивным ти-
пом наследования. Тубулоинтерстициаль-
ный нефрит, смешанный вариант, тяжелой 
степени с электролитными нарушениями 
(гипокалиемия). Хронический вторичный 
пиелонефрит, непрерывно-рецидивирую-
щее течение, обострение. Острый гемор-
рагический цистит, активная стадия. Не-
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фрокальциноз с двух сторон. Нейрогенная 
дисфункция мочевого пузыря: детрузо-
росфинктерная диссенергия. Энцефалопа-
тия смешанного генеза, тяжелой степени. 
Последствия перинатального поражения 
ЦНС. Перивентрикулярная лейкоэнцефа-
ломаляция. Центральная церебральная 
атрофия. Атрофические изменения мозо-
листого тела, хиазмы, зрительных нервов 
(по данным МРТ от 25.04.2019 года). Сме-
шанный тетрапарез. Глубокая умственная 
отсталость. Хроническое расстройство 
питания. белково-энергетическая недоста-
точность. Дефицит массы тела 68 %. Ане-
мия средней степени тяжести, смешанного 
генеза. Хронический копростаз на фоне 
метаболических нарушений (гипокалие-
мия) и мегаколона. Помутнение хрустали-
ков обоих глаз. Метаболические судороги 
(на фоне гипогликемии).

Госпитализация в настоящее время об-
условлена острой задержкой мочи.

Из анамнеза заболевания известно, что 
состояние ребенка после рождения было 
тяжелое, прежде всего за счет неврологиче-
ской симптоматики (отек головного мозга, 
синдром угнетения). Уже в отделении па-
тологии новорожденных ДГб № 10 г. Ека-
теринбург помимо патологии со стороны 
нервной системы были установлены диа-
гнозы «Тубулопатия. Нефротический син-
дром. Остеохондропатия. Врожденная 
катаракта обоих глаз». То есть, по сути, 
были выявлены характерные симптомы 
окулоцереброренального синдрома. Точны-
ми данными о сроках установки диагноза 
синдром Лоу мы не располагаем. На про-
тяжении жизни ребенок неоднократно го-
спитализировался в стационары различных 
уровней. С 03.03.2011 г. находился в ГКУз 
СО «Специализированный дом ребенка 
№ 6» в г. Екатеринбург. С 16.01.2015 г. ре-
бенок был переведен в ГКУ «Нижнетурин-
ский детский дом-интернат для умственно 
отсталых детей».

Последнее ухудшение – в апреле 
2019 года, ребенок был госпитализиро-
ван в педиатрическое отделение ЦМСЧ 
№ 91 в связи с острой задержкой мочи в те-
чение суток, рвотой и длительной задерж-
кой стула.

Из анамнеза жизни известно, что маль-
чик рожден от 2 беременности на фоне отя-
гощенного акушерско-гинекологического 
анамнеза, нейроциркуляторной дистонии 
по смешанному типу, миопии 3 степени, 
эутиреоза, вторичного Lues с преимуще-
ственным поражением кожи и слизистых, 
бактериального вагиноза, анемии 1 степе-
ни. Роды 2, оперативные в сроке 30-31 неде-
ля, дихориальная двойня. Масса при рожде-

нии 1750 г, длина 45 см, окружность головы 
30 см, окружность грудной клетки 26 см. 
Таким образом, мальчик родился недоно-
шенным, это первый ребенок из дихори-
альной диамниотической двойни. От детей 
родители отказались еще в родильном доме. 

Данными о наследственных заболевани-
ях мы не располагаем. Известно, что у бра-
та ребенка также был диагностирован син-
дром Лоу, умер весной 2016 года на фоне 
пневмонии. 

Среди перенесенных заболеваний сле-
дует отметить частые ежегодные (до восьми 
раз в год) острые респираторные заболева-
ния, обструктивный бронхит, острый сред-
ний отит, ветряную оспу. Также ребенок 
наблюдается по поводу хронического пие-
лонефрита с частыми обострениями. 

Согласно данным объективного обсле-
дования, состояние по заболеванию на мо-
мент поступления тяжелое за счет острой 
задержки мочи и метаболических наруше-
ний (гипокалиемия). Масса ребенка состав-
ляла 9350 гр, дефицит массы тела равен 
63 %. Длина тела – 95 см, говорит о низко-
рослости. Температура тела нормальная.

Кожа и слизистые оболочки бледные, 
чистые. Отмечается мраморность кожных 
покровов, периорбитальные тени, при кри-
ке – цианоз носогубного треугольника. Тур-
гор кожи снижен. Подкожно-жировой слой 
развит недостаточно. 

Лимфатические узлы не увеличены, при 
пальпации безболезненны.

Форма головы гидроцефальная. Наблю-
даются общая гипотрофия мышц, сниже-
ние мышечного тонуса. В тазобедренных 
и коленных суставах активные движения 
ограничены. Положение тела вынужден-
ное: ноги согнуты и приведены к животу. 
Мальчик не переворачивается, не садится, 
не встает, не ходит. Ребенок не контактен, 
не разговаривает; на внешние раздражители 
реагирует криком, поворотом головы. 

Дыхание через нос свободное, выделе-
ний из носа нет. Частота дыхания – 24 в ми-
нуту. При аускультации легких – дыхание 
везикулярное, хрипы не выслушиваются. 

Область сердца не изменена. Границы 
относительной сердечной тупости не рас-
ширены. Тоны сердца ясные, ритмичные, 
у ребенка наблюдалась тахикардия с ча-
стотой сердечных сокращений 120 ударов 
в минуту. Отмечалось высокое артериаль-
ное давление как систолическое, так и диа-
столическое. Артериальное давление на мо-
мент поступления составило 153/117 мм. рт. 
ст., на фоне проводимого лечения снизилось 
до 90/70 мм. рт. ст.

живот незначительно вздут, при пальпа-
ции безболезненный; на коже живота усилен 
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венозный рисунок. Напряжения брюшной 
стенки нет. Печень и селезенка не пальпи-
руются. задержка стула более недели.

Почки не пальпируются. В течение су-
ток ребенок не мочился. С помощью моче-
вого катетера выведено 820 мл мочи. 

В стационаре ребенку проведены лабо-
раторно-инструментальные исследования. 
В общем анализе крови наблюдались лейко-
цитоз (лейкоциты 12,8 х 109/л), ускоренная 
СОЭ (32 мм/ч). В динамике наблюдалось 
снижение гемоглобина до 85 г/л. Эритроци-
ты в пределах нормы.

В биохимическом анализе крови были 
выявлены гипокалиемия (1,44 ммоль/л при 
норме 3,8-5,0 ммоль/л), наблюдалось по-
вышение уровня мочевины (12,65 ммоль/л 
при норме до 9,2 ммоль/л) и креатинина 
до 129 мкм/л (норма 80-115 мкм/л), снижение 
общего билирубина до 0,9 мкмоль/л (норма 
8,3-20,5 мкмоль/л), увеличение активности 
ферментов поджелудочной железы – амила-
зы (480 ед/л при норме до 100 ед/л), липазы 
(515 ед/л при норме до 190 ед/л). 

В общем анализе мочи отмечались ми-
крогематурия 25-30 в поле зрения и про-
теинурия 1,0 гр/л. было проведено бакте-
риологическое исследование мочи. При 
посеве были выделены колонии Esherichia 
coli в диагностическом титре 105/мл.

14.04.2019 года было проведено УзИ 
органов брюшной полости: головка подже-
лудочной железы не четко визуализируется, 
18 мм; гипоэхогенна, неоднородна. Тело 
и хвост не визуализируются. С диагности-
ческой целью была проведена компьютер-
ная томография органов брюшной полости 
и забрюшинного пространства – поджелу-
дочная железа не визуализируется из-за вы-
раженного метеоризма, выявлен мегаколон, 
нефрокальциноз обеих почек, двух сторон-
няя пиелоэктазия.

Учитывая данные биохимического ана-
лиза крови и результаты УзИ, был установ-
лен диагноз «панкреатит».

Ребенок был неоднократно консульти-
рован хирургом: острая хирургическая па-
тология не выявлена. 

Также ребенок был осмотрен офтальмо-
логом, заключение: бельмо роговицы лево-
го глаза, врожденная катаракта обоих глаз.

Проводилось следующее лечение: ин-
фузионная терапия, включая раствор калия 
хлорида из расчета 3 ммоль/кг/сут для кор-
рекции электролитных нарушений; анти-
бактериальная терапия цефтриаксоном в/в 
2 раза в день, в связи с обострением хрони-
ческого пиелонефрита; для лечения панкре-
атита был назначен октреотид.

В связи с тяжелым состоянием ре-
бенка, метаболическими нарушениями 

в виде упорной гипокалиемии, нараста-
нием активности ферментов поджелудоч-
ной железы, ребенок был переведен в от-
деление реанимации ЦМСЧ № 91. После 
стабилизации состояния госпитализирован 
в гастроэнтерологическое отделение Об-
ластной детской клинической больницы 
№ 1 г. Екатеринбурга. 

В ОДКб № 1 было продолжено лече-
ние: инфузионная терапия для коррекции 
электролитных нарушений (раствор глю-
козы 10 %, 4 % раствор KCl, 25 % раствор 
MgSO4, глюконат кальция) и антибиотико-
терапия – цефепим 50 мг/кг в/в; терапия га-
строэнтерологических нарушений (квама-
тел в/в микроструйно; креон). А также было 
дополнительно назначено: парентеральное 
питание – Аминовен 10 % – 100 мл; проти-
вогрибковая терапия (флуканазол, дифлю-
кан). 19.04.2019 г. был установлен катетер 
Фолея № 8. 

После проведенного лечения состояние 
ребенка улучшилось. После выписки было 
рекомендовано: постоянная катетеризация 
мочевого пузыря катетером Фолея № 8, 
длительный прием калия и магния аспа-
рагината перорально по 2 таблетки 3 раза 
в день, длительный прием водного раствора 
колекальциферола по 1000 МЕ в сутки.

Через 5 месяцев была отменена посто-
янная катетеризация мочевого пузыря, так 
как ребенок начал самостоятельно мочить-
ся. Мальчик стал более общительным, на-
чал издавать новые звуки, появился интерес 
к окружающим предметам. 

Но, несмотря на положительную дина-
мику, прогноз при данном заболевании не-
благоприятен. Причинами смерти в раннем 
возрасте чаще всего являются респиратор-
ные заболевания, эпилептические припад-
ки, а также внезапная смерть, чаще всего 
во время сна. В более старшем возрасте 
к летальному исходу приводит почечная 
недостаточность вследствие прогрессиру-
ющей тубулопатии. Качество жизни паци-
ентов зависит от выраженности симптомов 
со стороны нервной и мочевыделительной 
системы [11, с. 1-2]. Динамическое диспан-
серное наблюдение, своевременная госпи-
тализация позволяют улучшить качество 
жизни пациентов, страдающих синдро-
мом Лоу.

заключение
Таким образом, можно сделать следую-

щие выводы: 
В нашем клиническом наблюдении 

у пациента с синдромом Лоу отмечались 
врожденная катаракта, тубулопатия, выра-
женная неврологическая симптоматика, что 
не противоречит литературным данным [1, 
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с. 350]. Тяжесть состояния была обусловле-
на глубокими нарушениями электролитно-
го обмена, нарушениями со стороны почек 
и органов желудочно-кишечного тракта. 
В данном случае причиной госпитализации 
явилась острая задержка мочи у ребенка 
и развитие острой почечной недостаточно-
сти. Однако, учитывая, что у пациента не-
фрокальциноз, хронический пиелонефрит, 
тубулоинтерстициальный нефрит нельзя 
исключить развитие хронической почечной 
недостаточности в дальнейшем. Совокуп-
ность сочетанной патологии со стороны 
органов мочевыделительной системы уве-
личивает риск неблагоприятного прогноза. 
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