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Несовершенный остеогенез (НО) (osteogenesis 

imperfecta; МКБ 10 – Q78.0.) — генетически гетеро-

генная группа заболеваний, в основе которых лежит 

нарушение формирования костной ткани. НО являет-

ся, по современным представлениям, одним из самых 

частых наследственных заболеваний костной систе-

мы, встречающимся в различных странах мира с 

частотой примерно от 1 на 20 000 до 1 на 50 000 

новорожденных. К основным клиническим прояв-

лениям НО относятся повышенная ломкость костей 

(как правило, трубчатых), деформация костей скеле-

та, низкий рост, «голубая» окраска склер, снижение 

остроты слуха за счет развивающегося отосклероза 

и аномалии дентина. Повышенная ломкость костей 

и «голубая» окраска склер являются облигатны-

ми симптомами заболевания, формируя так назы-

ваемые «минимальные» диагностические критерии. 

Примерно 90% всех семейных случаев заболевания 

соответствуют аутосомно-доминантному типу насле-

дования; остальные случаи заболевания наследуются 

либо по аутосомно-рецессивному типу, либо пред-

ставлены спорадическими случаями. Несмотря на 

то, что к настоящему времени идентифицировано 

более 10 различных генов, вовлеченных в развитие 

различных типов НО, у абсолютного большинства 

больных с клиническим диагнозом «несовершен-

ный остеогенез» найдены мутации в гене COL1A1 

или в гене COL1A2. Эти гены ответственны соответ-

ственно за синтез аминокислотных последователь-

ностей α1- и α2-цепей коллагена тип I, являющего-

ся главным структурным белком костной ткани и 

важным компонентом соединительной ткани других 

органов.Ген COL1A1, протяженностью в 18 т.п.н., 

содержит 51 экзон, в которых верифицировано более 

600 различных мутаций. Ген COL1A2 состоит из 38 

т.п.н., содержит 52 экзона, в которых обнаружено 

более 400 мутаций. Полагают, что эти гены лише-

ны «мутационных горячих точек» и большая часть 

обнаруживаемых мутаций, как правило, являются 

уникальными для каждой семьи. Обнаружение «при-

чинных» мутаций в генах COL1A1/COL1A2 является 

подтверждением диагноза НО. Однако современные 

молекулярно-генетические методы диагностики НО 

в большинстве случаев мало доступны в практиче-

ском здравоохранении. Именно в этой связи знание 

клинико-генеалогических и фенотипических при-

знаков заболевания являются основой для выделе-

ния среди дифференциально-диагностического ряда 

заболеваний опорно-двигательного аппарата случаев 

НО. Вместе с тем спектр клинических проявлений 

НО характеризуется значительным разнообразием 

симп-томов и степени их выраженности не только 

среди пациентов, страдающих разными типами НО, 

но и среди пациентов с одним и тем же типом заболе-

вания.

В настоящей публикации мы приводим описание 

родословной, в трех поколениях которой диагности-

ровано 5 случаев заболевания (пробанд, двое детей, 

брат и отец пробанда). Из 5 больных нами лично были 

обследованы трое. Двое больных были недоступны для 

обследования, информация о них получена из опро-

са родственников. К признакам, которые выявлены 

у всех 5 больных, относятся: один и тот же возраст 

начала заболевания (в 3–4 года), переломы конечно-

стей, боли в конечностях, сколиоз, голубые склеры, 

плоскостопие. С другой стороны, клиническая карти-

на у каждого больного отличалась индивидуальными 

особенностями. 
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этот показатель составил 29,9%. Кроме того, в основ-

ных группах отмечено более тяжелое течение БЛД с 

преобладанием БЛД средней тяжести – 60% и наличи-

ем случаев тяжелого течения БЛД – 12,2%. В группе 

сравнения статистически значимо преобладало легкое 

течение БЛД – 72,4%, случаев тяжелого течения БЛД 

не было. Установлено нарастание числа случаев и 

тяжести течения БЛД в соответствии с увеличением 

активности пепсина в ТБА. Как показало катамнести-

ческое наблюдение, БЛД имела регрессирующее тече-

ние во всех случаях, с более выраженным регрессом 

клинических проявлений и морфологических брон-

холегочных изменений в группе сравнения. К 3 годам 

жизни локальный пневмофиброз встречался у 48,7% 

пациентов с МАЖС, рецидивирующий бронхит, брон-

хиальная астма, хронический бронхит имели место 

у 31,3,  27,8 и 13,9% детей соответственно. В группе 

сравнения преобладало клиническое выздоровление  

– 48,3%, локальный пневмофиброз, рецидивирую-

щий бронхит, бронхиальная астма составили 10,3, 

24,1 и 17,2% случаев соответственно, хронического 

бронхита не имел ни один пациент.  Таким образом, 

проведенное нами исследование свидетельствует о 

значимом влиянии кислотно-пептического поврежде-

ния бронхолегочной системы при МАЖС на частоту 

развития и характер течения БЛД.  


