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Статья посвящена сравнительному анализу семейных и спорадических случаев несовершенного остеогенеза I типа на 
выборке из 35 пациентов. В результате сопоставления клинических симптомов и признаков, а также некоторых клини-
ко-лабораторных данных не было выявлено существенных различий между семейными и спорадическими случаями несо-
вершенного остеогенеза ни по общей клинико-лабораторной картине, ни по спектру основных симптомов заболевания. В 
то же время различия в частотных характеристиках некоторых клинически значимых симптомов (время манифестации 
заболевания, частота деформаций нижних конечностей и изменение роста) могут рассматриваться в качестве одного из 
возможных факторов оценки тяжести несовершенного остеогенеза.
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The article describes a comparative analysis of family and sporadic cases of osteogenesis imperfect type I in a sample of 35 
patients. A comparative analysis of the clinical signs and symptoms, as well as some clinical and laboratory data, showed no significant 
differences between family and sporadic cases of osteogenesis imperfecta neither in general clinical presentation nor in the symptoms 
variety. At the same time, the differences in the frequency characteristics of some clinically significant symptoms (time of onset, 
frequency of deformities of the lower extremities and altered height) can be considered as one of the possible factors of assessing the 
severity of osteogenesis imperfecta. 
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доступные для врачебного контроля родственни-
ки больного, что позволяло подтвердить наслед-
ственную природу обнаруженной патологии. Для 
формирования полного описания фенотипа паци-
ента использовались заключения узких специали-
стов: ортопеда, кардиолога, окулиста, стоматоло-
га, сурдолога и др. Из инструментальных методов 
исследования наиболее важными методами были: 
рентгенография, магнитно-резонансная томогра-
фия позвоночника, показатели денситометрии для 
выявления остеопороза и как показатель динами-
ки патологического процесса. Комплексная оценка 
включала также данные о состоянии внутренних 
органов или систем: эхокардиография, ультразву-
ковое исследование органов брюшной полости и 
почек и др. методы, подтверждающие соматиче-
скую патологию.

Оценка полученных данных была проведена по 
единой диагностической программе, что позволило 
разработать стандартизованную анкету, включав-
шую структурированные элементы, в том числе по 
системам и органам.

Результаты исследования
Все пациенты были разделены на 2 группы: в пер-

вую группу вошли больные со спорадическими слу-
чаями заболеванием (первый и единственный слу-
чай в родословной) — 28,6%; вторая группа пред-
ставлена пациентами семейных случаев (71,4%). 
Фенотипические (клинические симптомы и призна-
ки, а также некоторые клинико-лабораторные дан-
ные пациентов) представлены в таблице. 

Данные, приведенные в таблице, свидетельству-
ют о чрезвычайном разнообразии клинических про-
явлений НО, проявляющихся как скелетными, так 
и внескелетными симптомами. К наиболее частым 
проявлениям заболевания можно отнести повышен-
ную ломкость костей, которая встречается у всех 
обследуемых пациентов и другие скелетно-сустав-
ные аномалии, устойчивая голубая окраска склер. 

Несовершенный остеогенез (НО) представляет 
собой генетически гетерогенную группу заболева-
ний, объединенную в общую нозологическую груп-
пу по ведущему признаку — повышенной ломкости 
костей [1-5]. Полагают, что широкое разнообразие 
клинических проявлений НО обусловлено, главным 
образом, специфичностью генетического дефекта, 
связанного с одним из типов заболевания. Вместе 
с тем очевидно, что особенности генетической кон-
ституции конкретного человека и различные пара-
типические факторы вносят определенный вклад в 
формирование клинического полиморфизма забо-
левания даже в рамках конкретного типа НО [2, 6].

Цель работы — проведение сравнительного со-
поставления и анализ клинико-лабораторных пока-
зателей и инструментальных характеристик семей-
ных и спорадических случаев НО I типа.

 
Материалы для проведения сравнительного ана-

лиза особенностей клинической картины заболе-
вания получены при обследовании 35 больных (10 
мужского и 25 женского пола) из клиник Москвы и 
Санкт-Петербурга. Диагноз НО I типа у 12 больных, 
отнесенных к спорадическим случаям заболевания, 
поставлен на основании результатов клинических 
и лабораторно-инструментальных методов обсле-
дования и отсутствия схожих по клиническим про-
явлениям заболеваний в нескольких поколениях 
родословной; глубина генеалогического поиска в 
среднем составила 3-4 поколения. К семейным слу-
чаям отнесены 23 больных, у которых в родослов-
ной отмечены повторные случаи заболевания. Диа-
гноз НО I типа у 5 индивидов, отнесенных к семей-
ным случаям (две семьи), подтвержден результата-
ми прямого секвенирования гена α1 цепи коллагена 
I типа (COL1A1).

Клинические данные включали: жалобы пациен-
та, семейный анамнез с составлением родословной, 
анамнез болезни и подробное описание фенотипа. 
Помимо пробанда были тщательно обследованы 
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Таблица. 
Особенности фенотипов и результаты инструментальных исследований двух групп 

пациентов с НО

Фенотипический признак 1-я группа пациентов 
(спорадические случаи)

2-я группа пациентов 
(семейные случаи)

Костно-суставная система

Ломкость костей 100% 100%

Килевидная деформация грудной клетки 20% 4%

Воронкообразная деформация грудной клетки 20% 24%

Сколиотическая деформация позвоночника 60% 96%

Кифоз и кифосколиоз 10% 16%

Деформация нижних конечностей 70% 16%

Гипермобильность суставов 50% 40%

Вывихи, подвывихи более чем в 1 суставе или 
повторяющиеся в одном суставе 40% 16%

Плоскостопие 90% 92%

Челюстно-лицевые признаки

Нарушения дентиногенеза 60% 36%

Кожные, мышечные проявления

Голубые склеры 70% 92%

Повышенная растяжимость кожи (более 3 см) - 24%

Тонкая легкоранимая кожа 10% -

Келоидные рубцы - 4%

Мышечная гипотония и/или гипотрофия 40% 12%

Грыжи и пролапсы органов и/или послеопера-
ционные грыжи 10% 20%

Дополнительные клинические признаки

Врожденная гипотрофия 40% 24%

Время манифестации
— с рождения и до 1 года
— с 1 года до 5 лет
— с 5 лет и старше

40%
30%
30%

24%
60%
16%

Низкий рост (на момент осмотра) 50% 28%

Пролапс митрального клапана - 8%

Другие малые аномалии сердца 20% 12%

Варикозная болезнь вен, развившаяся 
в юношеском возрасте 10% 28%

Птоз органов 20% 4%

Миопия 10% 12%

Астигматизм 10% 24%

Отосклероз, снижение слуха - 28%

Остеопороз (по данным денситометрии) 80% 40%
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Вместе с тем сравнение фенотипических проявле-
ний в группах больных выявило различия в частот-
ных характеристиках ряда симптомов и признаков.

Переломы костей встречаются у всех больных и 
являются патогномоничным симптомом заболева-
ния. Однако при оценке времени манифестации 
заболевания более раннее начало (с рождения до 
года жизни) характерно для первой группы боль-
ных и составило 40% в сравнении с временем на-
чала заболевания во второй группе (24%). 

Обращает внимание высокая частота деформаций 
нижних конечностей (70%) в первой группе пациен-
тов в сравнении с частотой, полученной для больных 
второй группы (16%). Несмотря на то, что в обеих 
группах отмечены и другие случаи вовлечения кост-
но-суставной системы (сколиоз, кифоз, килевидная 
или бочкообразная грудная клетка, саблевидные де-
формации длинных трубчатых костей), их частотные 
характеристики отличают клиническую картину спо-
радических и семейных случаев заболевания.

По данным литературы, почти у всех пациентов с 
НО наблюдается изменение роста — больные ниже 
своих здоровых ровесников. Однако в настоящем 
исследовании этот признак встречается чаще у 
пациентов первой группы (спорадические случаи, 
50%), чем второй (семейные случаи, 28%). 

Аномалии дентина (опалесцирующие, «янтарные» 
зубы), разрушенные полости пульпы, и суженные 
коронарно-корешковые стыки рассматривается в 
качестве отличительных генетических признаков 
НО [2, 7, 8]. В нашем исследовании нарушения 
дентиногенеза зарегистрировано в 60% случаев в 
первой и в 36% во второй группе соответственно.

Снижение слуха при НО прогрессирует в тече-
ние жизни и клинически, по данным Patersonetal. 
(2001), проявляется во второй-четвертой декадах 
жизни [9]. У детей с НО только 5% имеют сниже-
ние слуха на 20 дб [10]. В исследованиях семейных 
случаев НО потеря слуха встречается от 37 до 64% 
случаев, также отмечается варьирующая степень 
проявления этого признака. В нашем исследовании 
отосклероз/снижение слуха встречается только во 
второй группе, т.е. среди семейных случаев забо-
левания (28%).

Висцеральные нарушения (сердечно-сосудистой 
системы, мочевыделительной системы и др.) заре-
гистрированы в обеих группах: несколько чаще в 
первой группе встречаются мышечная гипотония, 
птоз органов, а во второй группе — варикозная бо-
лезнь вен, астигматизм. Анализ клинико-лабора-
торных данных (показатели денситометрии), отра-
жающие наличие остеопороза, также выявил раз-
ную частоту в группах сравнения. Так, остеопороз 
выявлен у 80% пациентов первой группы и у 40% 
пациентов второй группы.

Таким образом, проведенное исследование не вы-
явило существенных различий ни по общей клини-
ко-лабораторной картине, ни по спектру основных 
симптомов заболевания между семейными и спора-
дическими случаями НО. Вместе с тем различия в 
частотных характеристиках некоторых клинически 
значимых симптомов между семейными и споради-
ческими случаями заболевания могут рассматри-
ваться в качестве одного из возможных факторов 
оценки тяжести НО — проблема, остающаяся прак-
тически неразработанной до последнего времени.
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