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Ахондроплазия (диафизарная аплазия, болезнь 

Парро — Мари, врожденная хондродистрофия) — 

известное с древности наследственное заболевание 

человека, проявляющееся нарушением процессов 

энхондрального окостенения (вероятно, в результа-

те дефектов окислительного фосфорилирования) на 

фоне нормального эпостального и периостального 

окостенения, что ведет к карликовости за счет не-

доразвития длинных костей. Ахондроплазия харак-

теризуется наличием врожденных аномалий, в част-

ности врожденного стеноза позвоночного канала. 

Заболевание наследуется по аутосомно-доминантно-

му типу [1, 2].

Возросший в последние 20 лет интерес к давно 

известному ортопедам, рентгенологам, морфологам, 

генетикам наследственному заболеванию с преиму-

щественным поражением костной системы — ахонд-

роплазии обусловлен главным образом появившейся 

возможностью проводить эффективное симптомати-

ческое ортопедическое лечение данных больных. Хи-

рургическое лечение направлено на исправление 

деформаций костей, удлинение конечностей и восста-

новление пропорций тела [3–6].

Ахондроплазия относится к числу наследствен-

ных заболеваний с невыясненным первичным био-

химическим дефектом. Подавляющее большинст-

во моногенных наследственных болезней связано с 

неизвестным первичным биохимическим дефектом. 

Для многих из них установлены те или иные обмен-

ные нарушения в организме на уровне патологиче-

ских метаболитов, однако остается неясным место 

обнаруживаемых биохимических отклонений в пато-

генезе болезни или последовательность отклонений. 

В других случаях нет никаких сведений о биохимиче-

ских отклонениях в организме. Это дает основания 

надеяться на раскрытие в будущем биохимической 

основы многих мутаций, которые пока описывают-

ся на уровне клинических и патологоанатомических 

проявлений. К ним прежде всего относятся муко-

висцидоз, прогрессирующие мышечные дистрофии 

и ахондроплазия [7, 8]. 

Из-за сниженной способности больных иметь по-

томство в 80–95 % случаев ахондроплазия связана с за-

ново возникающими мутациями [9, 10]. 

Как большинство доминантных мутаций, ахонд-

роплазия встречается редко. Это одна из наследствен-

ных болезней костной системы, клиническая картина 

ее обусловлена аномальным ростом и развитием хря-

щевой ткани, главным образом в эпифизах трубчатых 

костей и основании черепа. Хрящевые зоны этих ко-

стей могут быть гипопластичными или аномально ги-

перплазированными, результатом чего является резкое 

недоразвитие костей в длину. О биохимической приро-

де этой формы хондродистрофий ничего не известно, 

если не считать сведений о различных отклонениях ак-

тивности ряда ферментов, значение которых остается 

пока неясным [12, 13]. 

Патология роста костей определяет характерную 

клиническую картину, полностью оформляющуюся 

в половозрелом возрасте: низкий рост (до 120 см) при 

сохранении нормальной длины туловища; бугристая 
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Рисунок 1. Рентгенограмма кисти пациента

мозговая часть черепа, характерное лицо; сильное 

укорочение верхних и нижних конечностей, особен-

но за счет бедренной и плечевой костей, деформи-

рованных и утолщенных. Ахондроплазия зачастую 

сочетается с пороками психики, нулевым уровнем 

интеллекта и умственной отсталостью. Основа бо-

лезни — нарушение процесса окостенения на гра-

ницах эпифизов и диафизов костей. Ахондроплазия 

представляет собой пример наследственной болезни 

с твердо установленным доминантным типом насле-

дования [14, 15].

Ниже описан случай сочетания гипоплазии ги-

пофиза и ахондроплазии у мальчика. Под нашим 

Рисунок 2. Схема родословной пациента

амбулаторным наблюдением находился мальчик 

С. Абдулахатов, 2008 г. рождения, проживающий 

в г. Самарканде. Ребенок родился в близкородст-

венном браке (дети сестер). Рост при рождении 

50 см, вес 3000 г, закричал и взял грудь сразу. Пси-

хомоторное развитие — с опозданием. Постоянно 

находился под наблюдением педиатра, получал 

массаж. Впервые обратился к эндокринологу в 

2014 г. В РСНПМЦ эндокринологии МЗ РУз паци-

енту проводился следующий спектр исследований, 

включавший общеклинические, биохимические, 

радиоиммунологические гормональные методы 

исследования крови (пролактин, ИФР-1, СТГ, 

ТТГ, кортизол, тироксин), ЭКГ, УЗИ внутренних 

органов, МРТ гипофиза, рентгенография кисти и 

позвоночника. 

Со слов родителей, пациент жалуется на низко-

рослость, проблемы при ходьбе. При обследовании 

было установлено: рост 76,0 см, вес — 10,8 кг. Дефи-

цит роста — 37 см, дефицит веса — 9 кг. Пубертатный 

статус: Ах0Рх0, testis 3,0  3,0 ml, penis длиной 1,0 см. 

Гормональные исследования: СТГ — 1,4 мМЕ/л (в нор-

ме у детей от 5 до 16 лет 2,10 ± 0,53 мМЕ/л, св. Т
4
 — 

124 нмоль/л (60–160), ТТГ — 1,9 мМЕ/л (в норме 

0,17–4,05), ИФР-1 — 101 нмоль/л. При МРТ турец-

кого седла (01.12.14) была обнаружена гипоплазия ги-

пофиза: высота 0,1 см, переднезадний размер — менее 

0,4, поперечник — до 0,4 см. На рентгенограмме кисти 

(02.12.14): костный возраст от трех до 24 мес., нару-

шение последовательности появления точек окосте-

нения. Зоны роста открыты, сужены, укорочение всех 

фаланг пальцев. Заключение: муковисцидоз? гипохон-

дроплазия? (рис. 1). 

На рентгенограмме позвоночника (02.12.14) ось 

позвоночного столба S-образно деформирована в 

грудном отделе с торсией позвонков. Высота меж-

позвоночных пространств асимметричная. Межре-

берные промежутки асимметричные. Форма тел и 

высота позвонков не изменены. Контуры позвонков 

четкие. Замыкающие пластинки уплотнены. Рассто-

яния между замыкающими пластинками не измене-

ны. Рентгеновские углы позвонков соответствуют 

возрасту. Корни дуг асимметричные. Контуры дуг 

четкие. Кости таза и тазобедренные суставы — сим-

метричные. Крылья подвздошных костей округлой 

формы, вогнутость латеральной поверхности над-

ацетабулярной части тела подвздошных костей не 

выражена. Отмечается сращение U-образного хря-

ща. Вертлужная впадина мелкая, крыша ее распо-

ложена косо под углом к горизонтальной плоско-

сти справа 22, слева 22°. Контур крыши вертлужной 

впадины прямолинейный. Бедренные кости пред-

ставлены проксимальной частью тела и основанием 

шейки, ядра окостенения головок не отмечаются. 

Наблюдается вывих обеих сторон. Заключение: S-

образный сколиоз позвоночника. Дисплазия обоих 

тазобедренных суставов, осложненная вывихом бе-

дренных костей с обеих сторон. 

На рис. 2 дана схема родословной пациента. 
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Таблица 1. Результаты оценки физического развития ребенка (по Sempe М., 1997)

Длина тела, см Масса тела, кг Скорость роста, см/год

На возраст 6 лет в норме

М SD М SD М SD

113,1 4,5 19,87 1,28 6,09 0,95

У пациента 

76 –8,2 10,80 –7,6 2,0 –4,7

В табл. 1 приводятся результаты оценки физическо-

го развития ребенка.

На основании вышеизложенного был выставлен 

клинический диагноз: ахондроплазия (основной диаг-

ноз). Гипоплазия гипофиза (сопутствующий диагноз). 

Задержка роста и скелетного развития. S-образный 

сколиоз позвоночника. Дисплазия обоих тазобедрен-

ных суставов, осложненная вывихом бедренных ко-

стей с обеих сторон (осложнения). 

Пациенту было рекомендовано проведение за-

местительной гормональной терапии: левотироксин 

50 мкг/сут, генно-инженерный гормон роста, препара-

ты кальция, витамина D
3
. 

Пациенту была также рекомендована консультация 

и лечение у ортопеда.

Благодаря прогрессу медицинской генетики и 

расширению представлений о характере наследо-

вания всевозможных заболеваний и влиянии фак-

торов внешней среды на проявляемость мутантных 

генов, стали намного яснее пути лечения, а самое 

главное — профилактика наследственных заболе-

ваний. Основные принципы лечения: исключение 

или ограничение продуктов, превращение которых 

в организме в отсутствие необходимого фермента 

приводит к патологическому состоянию; терапия 

замещения дефицитным в организме ферментом 

или нормальным конечным продуктом искаженной 

реакции; индукция дефицитных ферментов. Боль-

шое значение придается фактору своевременности 

терапии [16]. 

Терапию необходимо начинать еще до развития 

у больного выраженных нарушений в тех случаях, 

когда больной рождается еще фенотипически нор-

мальным. Некоторые биохимические дефекты мо-

гут частично компенсироваться с возрастом или в 

результате вмешательства. В перспективе большие 

надежды возлагаются на генную инженерию, под 

которой подразумевается направленное вмешатель-

ство в структуру и функционирование генетическо-

го аппарата — удаление или исправление мутантных 

генов, замена их нормальными. Однако важнейшей 

задачей медицинской генетики остается профилак-

тика наследственных заболеваний, своевременное 

предупреждение появления на свет больных детей. 

Профилактика наследственных заболеваний осу-

ществляется в основном через медико-генетиче-

ские консультации и областные диагностические 

центры.

Выводы
Пациентам с ахондроплазией рекомендовано 

проведение МРТ гипофиза с целью выявления воз-

можной гипо- или аплазии гипофиза. При наличии 

гипопитуитаризма у пациентов с ахондроплазией 

необходима соответствующая заместительная гормо-

нальная терапия. 
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ВИПАДОК ПОЄДНАННЯ ГІПОПЛАЗІЇ 
ГІПОФІЗА Й АХОНДРОПЛАЗІЇ 
У ШЕСТИРІЧНОГО ХЛОПЧИКА

Резюме. Описаний випадок поєднання ахондроплазії і гіпо-

плазії гіпофіза у хлопчика 6 років. Пацієнтам з ахондроплазією 

рекомендовано проведення магнітно-резонансної томографії 

гіпофіза з метою виявлення його можливої гіпо- або аплазії. 

При наявності гіпопітуїтаризму в пацієнтів з ахондроплазією 

необхідна відповідна замісна гормональна терапія.

Ключові слова: ахондроплазія, гіпоплазія гіпофіза, близько-

родинний шлюб.
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A CASE OF PITUITARY HYPOPLASIA 
COMBINED WITH ACHONDROPLASIA 

IN SIX-YEAR-OLD BOY

Summary. A case of achondroplasia combined with pituitary 

hypoplasia in 6-year-old boy is described. It is recommended to 

carry out magnetic resonance imaging of hypophysis in patients 

with achondroplasia to identify its possible hypo- or aplasia. In the 

presence of hypopituitarism in patients with achondroplasia, it is 

necessary to carry out appropriate hormone replacement therapy.

Key words: achondroplasia, pituitary hypoplasia, consanguineous 

marriage.




