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группах (7,1% и 3,3% соответственно), в то время как, в 1 группе уплотнение 

ЧЛС сохранялось у 4 пациентов (14,8%), в 4 группе – у 6 пациентов (22,2%). 

В дальнейшем, применение восстановительного лечения во всех группах 

позволило добиться выздоровления всех пациентов к моменту выписки из 

урологического стационара. 

Выводы: 

1. Применение комплексного физиотерапевтического лечения и базовой 

терапии является эффективным методом купирования инфекционно-

воспалительных осложнений в раннем послеоперационном периоде у пациентов 

после ДУВЛ. 

2. Использование электрофореза с лидокаином в комбинации с СМТ-

терапией на область почек позволяет существенно снизить выраженность 

болевого синдрома по сравнению с применением симптоматической терапии. 

3. Дополнительное применение физиотерапевтических методов лечения к 

базовой терапии в условиях стационара в послеоперационном периоде позволяет 

сокращать время нормализации общеклинических показателей крови и мочи у 

больных мочекаменной болезнью в раннем послеоперационном периоде. 
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Аннотация. Проведен обзор литературных источников, в том числе 

зарубежных. Клинические проявления несовершенного остеогенеза (НО) 

разнообразны, это создает проблему при диагностике. Ведение пациентов с НО 

осуществляется рядом специалистов. В настоящее время НО является 

неизлечимым заболеванием, а медикаментозная терапия, направленная на 

улучшение минеральной плотности костной ткани, снижение числа переломов и 

уменьшение болевого синдрома болезни, ограничена и не имеет достаточной 

доказательной базы. Хирургическое лечение переломов и деформаций 

конечностей улучшает качество жизни пациентов с НО. 

Annotation. A review of literary sources, including foreign ones, is carried out. 

The clinical manifestations of osteogenesis imperfecta (OI) are diverse, which creates 

a problem in diagnosis. Patients with OI are managed by a number of specialists. 

Currently, OI is an incurable disease, and drug therapy aimed at improving bone 

mineral density, reducing the number of fractures and reducing the pain syndrome of 

the disease is limited and does not have a sufficient evidence base. Surgical treatment 

of limb fractures and deformities improves the quality of life of patients with OI. 

Ключевые слова: несовершенный остеогенез, деформация, 

бисфосфонаты, минеральная плотность костной ткани. 

Key words: osteogenesis imperfecta, deformity, bisphosphonates, bone mineral 

density. 

 

Введение 

Несовершенный остеогенез (НО) – это генетически и фенотипически 

гетерогенная наследственная дисплазия костной ткани, характеризующаяся 

повышенной хрупкостью костей, снижением минеральной плотности костей, их 

деформациями и дефицитом роста, изменением цвета склер, нарушением 

дентиногенеза, гиперэластичностью суставов и другими проявлениями [2-6, 9]. 

По данным ряда авторов частота встречаемости НО составляет 1:10 000 – 1:20 

000 новорожденных [4, 10, 15, 18, 23, 29, 30]. В 90% случаев НО наследуется по 

аутосомно-доминантному, у 10% – по рецессивному типу, обнаружен Х-

связанный путь [6, 21]. НО связывают с нарушением белкового/минерального 

обмена, снижением функции остеобластов или повышением активности 

остеокластов, которые в большинстве случаев развиваются в результате мутации 

в генах COL1A1 и COL1A2 [27], приводящей к количественным и качественным 

изменениям коллагена I типа [3, 8, 21]. Количественные дефекты приводят к 
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легкому течению заболевания, а качественные влекут широко вариабельные 

проявления – от средней тяжести до летальной [3]. Помимо мутаций в генах 

COL1A1 и COL1A2, возможны изменения в генах белков, которые участвуют в 

посттрансляционной модификации, присоединении молекулы шаперона, 

фолдинге и сшивании коллагена [6].  

Цель исследования – изучить современные знания по проблеме НО.  

Материалы и методы исследования 

Проведена выборка литературных источников не более чем 10-ти летней 

давности, посвященных изучению НО у взрослых и детей, из которых 22 (68,8%) 

русскоязычные и 10 (31,2 %) зарубежные, представленных статьями (88%), 

монографиями (6%), руководствами (6%). Определены критерии выборки из 

содержания источников литературы: 

- Классификационный 

- Этиопатогенетический 

- Диагностический  

- Лечебынй. 

Метод исследования – аналитический.  

Результаты исследования и их обсуждение 

На данный момент известно XVIII типов НО в соответствии с 

выявленными мутациями в генах, участвующих в синтезе коллагена I типа [6]. В 

литературе имеются публикации с классификацией, основанной на тяжести 

заболевания в зависимости от типа генетического нарушения, в который 

выделяют VIII типов [4, 20]. Однако в клинической практике применяют 

классификацию D. Sillence, включающую IV типа, в основе которой клинические 

и рентгенологические критерии, и модифицированную F. Glorieux с добавлением 

V типа [6, 28]. 

I тип – легкая форма заболевания, наиболее распространенная, 

характеризующаяся редкими переломами и отсутствием/незначительными 

деформациями костей, наблюдаются синие склеры, а также нарушение слуха [4, 

11, 30]. Манифестация этого типа может начаться с переломов локтевого 

отростка. Переломы начинают сопровождать ребенка в раннем возрасте с первых 

шагов, их частота снижается после завершения роста. Деформации конечностей 

и несовершенный дентиногенез не свойственны данному типу и возникают 

редко, в большинстве случаев пациенты без нарушений роста [4].  

II тип – наиболее тяжелая форма со смертельными исходами в 

неонатальном периоде, характеризующаяся крайней хрупкостью костей [11]. 

Смерть новорожденных наступает вследствие дыхательной недостаточности из-

за маленькой грудной клетки, переломов ребер и пневмонии, связанной с 

коллаген-ассоциированной аномалией строения легочной ткани [4, 32]. По 

данным Marginean O., Tamasanu R.C. и других, смерть в перинатальном периоде 

при данном типе заболевания может наступить также вследствие кровоизлияний 

в мозг [30].  
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III тип является наиболее тяжелой нелетальной формой, характеризуется 

прогрессирующими деформациями конечностей, несовершенным 

дентиногенезом, компрессией тел позвонков, сколиозом, платибазией, 

низкорослостью [4, 11, 18]. Отличительной особенностью данного типа можно 

назвать форму лица, которая часто треугольная, с выступающими лобными 

буграми, и склеры синего/серого цвета [4].  

IV тип – средней степени тяжести с высокой клинической 

вариабельностью, характерны как редкие, так и множественные переломы 

костей, приводящие к деформации скелета, несовершенный дентиногенез, 

базилярное вдавление, нарушение слуха и вариабельность роста [4, 11]. Голубые 

склеры при данном типе заболевания отсутствуют [18].  

V тип встречается редко, для него характерны формирование 

гипертрофических костных мозолей и невозможность пронации и супинации, 

вследствие одно- или двухсторонней кальцификации межкостной мембраны 

предплечья [3, 10]. 

Клинические проявления варьируются в зависимости от типа заболевания 

и внутри типа. Тяжесть состояния пациентов обусловлена наличием переломов, 

которые могут возникать при незначительных физических нагрузках и травмах 

[21]. Характерными особенностями НО являются хрупкость костей, 

рецидивирующие переломы, остеопения, склонность к прогрессирующей 

деформации костей конечностей, черепа и позвонков (компрессия), невысокий 

рост [7, 10]. Наиболее часто при НО переломам подвергаются длинные 

трубчатые кости. По данным исследования Буклаева Д.С., Виссарионова С.В. и 

Баиндурашвили А.Г., деформации и нарушения функции нижних конечностей у 

детей с несовершенным остеогенезом наиболее характерны для пациентов, 

страдающих среднетяжелыми и тяжелыми типами заболевания, преобладают 

варусноантекурвационные деформации бедренных костей и вальгусно-

антекурвационные искривления костей голеней. Для большинства детей, 

особенно способных к самостоятельному передвижению, характерна 

деформация стоп [2]. Также, признаками пациентов с НО, являются вормиевы 

кости размером до 4–6 мм в диаметре или более, определяющиеся в области 

швов черепа, присутствуют у 60% детей с НО, и ацетабулярные протрузии, при 

которых впадина тазобедренного сустава является слишком глубокой, и 

вертлужная впадина выпячивается в полость таза, вызывая внутрибрюшное 

выпячивание вертлужной впадины и нарушение походки [10]. 

Экстраскелетными симптомами, наблюдаемыми при НО, являются избыточная 

эластичность кожи, связок, гипермобильность суставов, контрактуры, мышечная 

гипотония и повышенная частота пупочных, паховых и диафрагмальных грыж, 

врожденных пороков сердца и нефролитиаза, синие склеры (исключение IV тип), 

разрушение дентина зубов, прогрессирующая тугоухость [7, 18]. Данные, 

полученные в ходе исследования Игнатович О.Н., свидетельствуют о том, что 

сенсоневральная тугоухость чаще встречается у детей с I типом НО, а для 

пациентов с III типом снижение слуха не характерно вовсе [10]. 
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Диагностика НО происходит на основании клинических проявлений, 

данных анамнеза и данных, полученных в ходе обследования при помощи 

рентгенологического метода.  Рентгенологическая картина прежде всего 

позволяет выявить выраженный остеопороз всех костей скелета, что 

свидетельствует о системном характере заболевания. Диафиз длинных 

трубчатых костей значительно уменьшен в поперечнике, резко истончены 

кортикальные слои. В метафизах длинных костей наблюдался диффузный 

остеопороз, повышенная прозрачность костной ткани, нередко – исчезновение 

трабекулярного рисунка губчатого вещества [4, 17]. При легких формах 

характерные фенотипические признаки могут отсутствовать, в связи с этим для 

постановки диагноза необходимо провести генетическое исследование [4].  

Для пренатальной диагностики проводят УЗИ плода, начиная с 16-й недели 

беременности, и биопсию ворсин хориона/амниоцентеза с целью проведения 

исследования ДНК, также может быть проведена биопсия ворсин хориона с 

культивированием клеток, демонстрирующим наличие продукции аномального 

коллагена I типа в виде посттрансляционной супермодификации проколлагена 

на электрофорезе [12, 20]. 

Лечение пациентов с НО комплексное и осуществляется 

мультидисциплинарной командой специалистов. Клиническое ведение НО 

зависит от тяжести фенотипа и предназначено для предотвращения или 

снижения частоты переломов, повышения мобильности пациента, уменьшения 

болевого синдрома, а также для своевременного выявления и контроля 

внескелетных проявлений [4]. Важным аспектом является адаптация поведения 

и образа жизни во избежание ситуаций, которые могут повлечь за собой перелом, 

контроль веса. Дети с НО направляются на физиотерапевтические процедуры 

(индуктотермия, электрофорез с солями кальция на трубчатые кости), 

занимаются лечебной физической культурой, им показана диета, богатая белком, 

кальцием, фосфором и магнием, витамины С, Е, В, В2, В6. Медикаментозная 

терапия не имеет достаточной доказательной базы, однако в настоящее время 

проводится множество исследований, направленных на установление 

эффективности применения лекарственных средств при НО. Применяют 2 

группы препаратов, влияющих на костное ремоделирование: костеобразующие, 

действие которых направлено на восстановление утраченной костной массы 

(фториды, кальцитонин) и мощные ингибиторы резорбции кости (бисфосфонаты 

(1,2,3 поколений), соли кальция, витамин D). Медикаментозная терапия 

биофосфонатами при легком течении НО не назначается. При наличии 

показаний и исключении противопоказаний к применению бисфосфонатов 

лечение ребенка должно начинаться сразу после установления диагноза и 

комплексного обследования, так как начало лечения важно для оптимального 

качества жизни, оно позволяет уменьшить количество переломов и 

последующих деформаций, требующих коррекции [19]. По данным публикации 

Колбасиной О.Е., Геккеля Е.В., наиболее эффективный подход к лечению НО – 

применение памидроновой кислоты [13]. Лечение внутривенным введением 
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памидроната показало свою безопасность, хорошую переносимость и 

эффективность в отношении улучшения минеральной плотности костной ткани 

и снижения числа переломов у детей и подростков с НО [31]. В стандартном 

протоколе памидроновая кислота используется в виде трехдневных инфузий, 

которые повторяются в зависимости от возраста и состояния скелета.  На фоне 

терапии происходит улучшение минерализации и прочностных характеристик 

кости, что приводит к снижению числа переломов. Помимо памидроновой 

кислоты используют такие препараты на основе бисфосфонатов, как 

золедроновая кислота, резидронат, алендронат, неридронат. Неридронат 

является единственным зарегистрированным в Европе препаратом для лечения 

НО у детей [1]. Несмотря на результаты некоторых исследований, в литературе 

нет единого мнения относительно бисфосфонатных средств, их дозировании, а 

также об оптимальной продолжительности терапии у детей. Также, в 

медицинской литературе описаны положительные эффекты применения 

бисфосфонатов в сочетании с рекомбинантным человеческим гормоном роста у 

детей с НО [30]. В настоящее время проводятся клинические испытания 

ингибиторов RANKL, остеоанаболических препаратов, включая аналоги 

человеческого паратиреоидного гормона, ингибиторов склеростина, 

ингибиторов TGF и других медикаментозных средств для лечения НО [4]. 

Заместительная клеточная терапия – трансплантация костного мозга или 

мезенхимальных стволовых клеток (для получения пула клеток, способных 

продуцировать нормальный коллаген) применяется исключительно в 

экспериментальных целях на данный момент, поскольку эффект временный от 

проведения такого вмешательства и зависит от продолжительности жизни 

клеток, а также трансплантация мозга является процедурой, сопровождающейся 

множественными рисками [4]. Неисследованным остается применение генной 

терапии, основанной на подавлении экспрессии аномального гена, отвечающего 

за синтез коллагена.  

Показаниями к хирургическому лечению являются патологические 

переломы, ложные суставы и деформации костей нижних и верхних 

конечностей, которые нарушают их функцию и препятствуют активному образу 

жизни ребенка, но косметическая коррекция деформаций – не показание для 

хирургического лечения. Большинство хирургических вмешательств при НО 

относятся к корригирующим остеотомиям. Накостный и внеочаговый 

остеосинтез при НО не используется, поскольку поротичная кость при НО 

разрушается под воздействием ригидных металлических конструкций, 

возникают новые переломы выше и ниже конструкций, что уменьшает 

двигательную активность и увеличивает степень инвалидизации. Предпочтение 

отдается интрамедуллярным фиксаторам – телескопическим штифтам. 

Применение таких фиксаторов не требует повторного вмешательства по мере 

роста и развития ребенка.  Мингазов Э.Р., Гофманрименение Ф.Ф. с соавторами 

провели оценку применения отечественного титанового телескопического 

стержня, и определили, что применение титанового телескопического стержня в 
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рамках комбинированной технологии при коррекции деформаций длинных 

костей у детей с тяжелыми формами несовершенного остеогенеза показало 

высокую воспроизводимость методики и возможность достижения требуемых 

результатов лечения, отсутствие проблем, связанных с миграцией частей 

стержня [14]. Основное преимущество телескопических фиксаторов перед 

нетелескопическими заключается в снижении частоты повторных операций для 

замены на более длинные у детей с продолжающимся ростом. Реабилитация 

играет огромную роль в восстановлении двигательной активности пациентов 

после переломов и оперативных вмешательств. Двигательный режим оценивают 

по различным шкалам, например, GFAQ, GMFS, PEDI. Дети и их родители 

нуждаются в психологической помощи для преодоления страха нового перелома 

[4].  

Выводы: 

1. Несовершенный остеогенез на данный момент является неизлечимым 

заболеванием. 

2. Диагностика затруднена в связи с вариабельностью проявлений 

различных типов заболевания и внутри типов. 

3. Медикаментозная терапия направлена на улучшение минеральной 

плотности костной ткани, снижение числа переломов и уменьшение болевого 

синдрома болезни, но ограничена и не имеет достаточной доказательной базы. 

4. Большинство хирургических вмешательств при несовершенном 

остеогенезе относятся к корригирующим остеотомиям. В настоящее время 

предпочтение отдается телескопическим штифтам. 
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