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Несмотря на то, что переломы конечностей (как 

наиболее яркий симптом) были у всех больных, их 

локализация и количество различались, причем число 

переломов не было связано с возрастом: наиболь-

шее число переломов наблюдалось у самого молодого 

пациента (сына пробанда). Так, у пробанда, женщины 

47 лет, были 7 переломов только бедренных костей. 

У ее 27-летней дочери в анамнезе было два случая пере-

ломов костей голени и у сына пробанда, 19-летнего 

мужчины, все 6 переломов костей предплечий. 

Признаки, которые встречались не у всех обсле-

дованных больных, включают низкий рост, остеопо-

роз, отосклероз, несовершенный дентиногенез, мио-

пию, пролапс митрального клапана, гипермобиль-

ность суставов, тонкую кожу и грыжи. Ожидалось, 

что некоторые из перечисленных симптомов, таких 

как, например, отосклероз или остеопороз, будут 

проявляться в старших возрастных группах, а сни-

жение ростовых показателей будет коррелировать с 

числом и тяжестью переломов. Однако в описывае-

мой нами семье не отмечены ожидаемые закономер-

ности. 

Для уточнения диагноза и типа заболевания про-

банду и ее детям были проведены ряд инструменталь-

ных и лабораторных методов исследований, в т.ч. и 

молекулярно-генетических. Анализ структуры гена 

COL1A1 проводили методом прямого секвенирования. 

У всех обследованных больных была обнаружена ранее 

не описанная мутация – замена G>C в 3208 положе-

нии к.ДНК (c.3208-1G>C), которая приводит к сдвигу 

рамки считывания. Таким образом, у больных данной 

семьи установлен диагноз: аутосомно-доминантный 

несовершенный остеогенез I типа.

Выраженный клинический полиморфизм единого 

с точки зрения этиологии заболевания, по-видимому, 

может найти свое объяснение не только различными 

по направленности и силе средовыми воздействиями, 

но и уникальными характеристиками геномов каж-

дого члена родословной. Так, на сегодняшний день 

известно около 150 генов, непосредственно вовлечен-

ных в предрасположенность к развитию остеопороза, 

которая может рассматриваться как модифицирую-

щий фактор при формировании клинической карти-

ны НО. Приближение к более полному пониманию 

патогенеза НО может быть достигнуто только при 

широком использовании современных молекулярно-

генетических методов и технологий в медицине и в 

частности в медицинской и клинической генетике.
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Использовали методику оценки качества жизни 

(КЖ) у больных сердечно-сосудистыми заболевания-

ми, адаптированную для детей и подростков. Шкала 

состоит из 17 вопросов, каждый ответ оценивали в 

баллах от –2 до +1. При сумме до –2 баллов КЖ счи-

талось нормальным, от –2 до –7 баллов – умеренно 

сниженным, –8 баллов и менее – выраженно снижен-

ным. Помимо этого, было проведено анкетирование 

родителей, включающее в себя вопросы о форме обу-

чения и возникающих при нем трудностях, объеме 

физической активности, переносимости физических 

нагрузок, психологических трудностях, связанных с 

заболеванием.

КЖ изучено у 220 пациентов (98 мальчиков и 122 

девочки) после хирургической коррекции врожден-

ных пороков сердца (ВПС). Возраст на момент иссле-

дования составил от 10 до 18 лет (в среднем 14,7±

2,4 года), возраст на момент операции – от 8 дней до 

17 лет (в среднем 10,6±2,9 лет, при нескольких опе-

рациях в анамнезе учитывали возраст на момент 

последней из них). В 188 случаях проведено лечение 

ацианотических, в 32 – сложных цианотических ВПС. 

У 33 (15%) пациентов было проведено две операции по 

коррекции ВПС, у 16 – 3 операции, у 4 – 4 операции 

и у 2 – 6 и 7 операций соответственно. Радикальная 

коррекция порока осуществлена 211 пациентам, гемо-

динамическая коррекция – 4, паллиативная опера-

ция – 5. 

Статистическую обработку проводили с использо-

ванием программы SPSS 20. Сравнение показателей 

в двух группах производили с помощью U-критерия 

Манна–Уитни, в трех группах – с помощью мето-

да Краскела–Уоллиса. Для выявления взаимосвязи 

между признаками использовали корреляционный 

анализ по Спирмену. 

На момент исследования 219 пациентов обуча-

лись в учебных заведениях: 192 в школах и коллед-

жах, 16 находились на домашнем обучении, 4 явля-

лись студентами 1-го курса ВУЗа, остальные родители 

не уточнили форму обучения.

В 100 (45,5%) случаях родители отметили нали-

чие трудностей в обучении, которые они связывали с 

наличием ВПС: повышенная утомляемость, головные 

боли у 44 (20%); плохая память у 22 (10%); «физи-

чески тяжело» ходить в школу – 14 (6,4%); частые 

пропуски занятий и отставание от программы – 10 


