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Несовершенный остеогенез  — наследственная дисплазия соединительной ткани, для которой характерны 
хрупкость костей и  деформации конечностей. Помимо основного аутосомно-доминантного пути наследова-
ния обна ружены аутосомно-рецессивные и  Х-связанные формы. В 85 % случаев мутации возникают в  ге-
нах  COL1A1 и  COL1A2, что приводит к  количественным и  качественным изменениям синтеза коллагена 
1-го  типа. В остальных случая заболевание развивается в  результате мутации в  генах белков, участвующих 
в  посттрансляционной модификации, присоединении шаперона, фолдинге и  сшивании коллагена. Выявление 
новых механизмов развития несовершенного остеогенеза привело к  расширению классификации Sillence, соз-
данию генетической классификации, включающей все известные типы несовершенного остеогенеза, которых 
на данный момент насчитывается восемнадцать. Лечение пациентов с  НО остается симптоматическим и  яв-
ляется сложной задачей, требующей комплексного мультидисциплинарного подхода. Основное направление 
лекарственной терапии заключается в  применении бисфосфонатов, которые повышают минеральную плот-
ность кости. В данной статье представлены и другие группы препаратов, эффективность которых пока изуча-
ется. Хирургическое лечение переломов и деформаций конечностей улучшает качество жизни пациентов, хотя 
и  сопровождается частыми осложнениями. Остается множество вопросов относительно выбора между теле-
скопическими и  нетелескопическими фиксаторами. Реабилитационная терапия играет огромную роль в  вос-
становлении двигательной активности пациентов после переломов и операций.

Ключевые слова: несовершенный остеогенез; коллаген 1-го типа; перелом; деформация; минеральная плот-
ность костной ткани; бисфосфонаты; мультидисциплинарный подход; телескопический фиксатор; остеотомия; 
реабилитация.
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Osteogenesis imperfecta (OI) is a heritable bone dysplasia characterized by bone fragility and long bone deformities. 
Approximately 85% of OI cases are caused by dominant autosomal mutations in the type I collagen coding genes 
(COL1A1 and COL1A2), which affect the quantity or structure of collagen. The remaining percentage of cases is caused 
by mutation in the proteins responsible for posttranslational modification, processing and crosslinking of collagen, bone 
mineralization, and osteoblast differentiation. In the past decade, new recessive, dominant, and X-linked inheritance. 
As a result, new types of OI were added to the Sillence classification, and a new genetic classification consisting 
of XVIII types is formed. Treatment of patients with OI is a complex task which requires a multidisciplinary care. 
Pharmacological treatment is based on bisphosphonate treatment, which increases the bone mineral density. In this 
article, we will describe other approaches in which the effectiveness is studied. Surgical treatment of the fractures and 
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deformities of the extremities showed a positive effect on the patients’ quality of life, despite existing complications. 
There are a lot of debates about the choice between telescopic and non-telescopic fixators. Rehabilitation plays huge 
role in the recovery process after fracture and surgeries.

Keywords: osteogenesis imperfecta; collagen type 1; fracture; deformity; bone mineral density; bisphosphonates; 
multidisciplinary approach; telescopic nail; osteotomy; rehabilitation.

Введение

Несовершенный остеогенез (НО), или бо-
лезнь Лобштейна – Вролика,  — это фенотипиче-
ски и генотипически гетерогенная наследственная 
дисплазия соединительной ткани [1]. Встречается 
у 1 : 10 000–1 : 20 000 новорожденных. В основном 
болезнь наследуется по аутосомно-доминантному 
пути, но выявлены редкие аутосомно-рецессивные 
и связанные с Х-хромосомой формы заболевания. 
В 85 % случаев заболевание возникает в  резуль-
тате мутации в  генах COL1A1 и  COL1A2, отвеча-
ющих за синтез коллагена 1-го  типа, в  остальных 
случаях оно развивается из-за мутаций в  генах 
белков, отвечающих за регуляцию синтеза кол-
лагена, формирование коллагеновых волокон 
и функционирование остеобластов. Основ ные ске-
летные проявления  — частые переломы, прогрес-
сирующие деформации длинных костей, ребер 
и  позвоночника, нарушение роста, гиперэластич-
ность суставов, мышечная слабость  [2]. К  основ-
ным внескелетным проявлениям относятся несо-
вершенный дентиногенез, измененный цвет склер, 
кондуктивные или нейросенсорные нарушения 
слуха [3]. Среди редких проявлений системного 
характера заболевания можно назвать изменения 
со стороны сердечно-сосудистой (расширение 
корня аорты, клапанные нарушения) и  дыхатель-
ной систем [4].

Этиология и патогенез

Заболевание развивается в  результате на-
рушения синтеза коллагена 1-го типа. Коллаген 
1-го типа — основной белок межклеточного веще-
ства в  костях, коже и  связках [1, 5, 6]. Он состав-
ляет примерно треть всего белка в  организме [7]. 
Представляет собой тройную спираль, состоящую 
из двух pro-α1-цепей и  одной pro-α2-цепи, кото-
рые синтезируются из генов COL1A1 и  COL1A2 
соответственно.

В результате мутаций измененная α-цепь мед-
леннее проходит процесс фолдинга, из-за это-
го ферменты, осуществляющие посттрансляци-
онную модификацию, дольше взаимодействуют 
с α-цепью и нарушают ее структуру [8]. Эти изме-
нения ведут к нарушению экзоцитоза и сшивания 
молекул коллагена в  фибриллы, что может при-

водить к  включению механизма апоптоза [3,  6]. 
В результате этих изменений формируются ано-
мальные коллагеновые волокна, из-за которых на-
рушается архитектоника костной ткани. Вероятно, 
эти процессы влияют и  на ремоделирование ко-
сти. У пациентов с  тяжелыми формами НО коли-
чество остеокластов и  остеобластов увеличивает-
ся, что свидетельствует об ускорении процессов 
ремоделирования кости [9].

Приблизительно в  85–90 % случаях НО 
обуслов лен аутосомно-доминантными мутаци-
ями в  генах COL1A1 и  COL1A2 [1, 3, 5, 7]. Эти 
мутации вызывают количественные и  качествен-
ные изменения коллагена 1-го типа [6]. Количе-
ственные дефекты обусловлены формированием 
нулевой аллели, при этом структура коллагена не 
изменяется, а его количество снижается вдвое, те-
чение заболевания в  этом случае легкое [1, 6, 7]. 
Качественные дефекты вызваны заменой глицина 
на аминокислоту большего размера, что влечет за 
собой нарушение процесса формирования трой-
ной спирали и  структурные изменения молекулы 
проколлагена 1-го типа [3, 6].

За последние 15 лет в  результате изучения 
генома больных НО были установлены новые 
причины развития заболевания: мутации в  ге-
нах белков, участвующих в  посттрансляционной 
модификации, присоединении шаперона, фол-
динге и  сшивании коллагена. Обнаружение но-
вых генов значительно улучшило понимание 
клеточного и  биологического патогенеза раз-
вития  НО  [9]. У  больных НО также найдены 
изме нения и  в  процессе формирования костной 
ткани, которые связаны не с  коллагеном, а  с  на-
рушением минерализации кости, дифференци-
ровки и  функционирования остеобластов. Были 
выявлены аутосомно-рецессивные, X-связанные 
и  дополнительные аутосомно-доминантные пути 
наследования. В  2000 г. была обнаружена пер-
вая, не связанная с  синтезом коллагена мутация 
в  гене IFITM5 с  ауто сомно-доминантным путем 
наследования [5,  10, 11], для которой характерны 
образование гипертрофической костной мозоли 
и  оссификация межкостной мембраны. В 2006 г. 
R.  Morello et  al. описали первую мутацию с  ауто-
сомно-рецессивным путем наследования в  гене 
CRTAP [12]. На данный момент известно 18 генов, 
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мутации в  которых приводят к  фенотипическим 
проявлениям НО. Нарушение посттрансляцион-
ной модификации коллагена, дефект гидроксили-
рования вызывают гены CRAPT, LEPRE1, PPIB; на-
рушение формирования костной ткани и  минера-
лизации — IFITM5, SERPINF1; дефект отщепления 
терминального пропептида  — BMP1; нарушение 
взаимодействия с  шаперонами и  сшивания кол-
лагена  — SERPINH1, FKBP10, PLOD2; нарушение 
дифференцировки и функционирования остеобла-
стов  — SP7, TMEM38B, WNT1, CREB3L1, SPARC, 
MBNPS2. Обнаружено более 1500 мутаций, все 
они занесены в  базу данных вариабельности НО.

Классификация

Первая классификация НО была предложена 
D.O. Sillence в  1978 г., она основывалась на кли-
нических и  рентгенологических данных, а  также 
на пути наследования. Sillence выделил четыре 
типа и  присвоил каждому римскую цифру [13]. 
Типы НО пронумерованы в  том порядке, в  кото-
ром были впервые описаны. Все они обусловле-
ны аутосомно-доминантными мутациями в  генах 
COL1A1 и  COL1A2, отвечающих за синтез кол-
лагена 1-го типа. Течение болезни может сильно 
различаться  — от легкого до перинатально ле-
тального исхода [2]. Типы распределены по тяже-
сти течения так: I  <  IV  <  III  <  II. Однако многие 
авторы отмечают, что для НО характерна сильная 
вариабельность проявлений даже в  пределах од-
ного типа и  одной семьи [1, 3, 7, 14]. На данный 
момент классификация Sillence чаще всего исполь-
зуется в клинической практике.

I тип  — самая легкая форма, для нее харак-
терны частые переломы, синие склеры и  наруше-
ние слуха. Переломы появляются в  раннем воз-
расте, когда ребенок начинает ходить, их частота 
снижается после завершения роста. Деформации 
конечностей возникают редко, часто у  пациентов 
нормальный рост. Несовершенный дентиногенез 
встречается редко.

II тип  — перинатально летальная форма; 
с  наиболее тяжелыми проявлениями, если ре-
бенку удается выжить в  родах. Множественные 
переломы выявляют уже на внутриутробном эта-
пе. Конечности обычно короткие и  имеют дуго-
образные деформации. Цвет склер синий или се-
рый. Смерть наступает вследствие дыхательной 
недостаточности из-за маленькой грудной клетки, 
переломов ребер и пневмонии, связанной с колла-
ген-ассоциированной аномалией строения легоч-
ной ткани [4].

Для III типа характерны прогрессирующие де-
формации конечностей. Больные переносят сот-

ни переломов в течение жизни. Форма лица часто 
треугольная, с  выступающими лобными буграми, 
склеры синего или серого цвета. Отмечаются так-
же несовершенный дентиногенез, компрессия тел 
позвонков, сколиоз, платибазия. Рост пациентов 
очень маленький.

IV тип  — средней степени тяжести. Частота 
переломов исчисляется десятками, многие паци-
енты способны ходить. Для этого типа характерны 
несовершенный дентиногенез, базилярное вдавле-
ние, нарушение слуха и вариабельность роста.

Затем классификация была дополнена V ти-
пом, для которого также были характерны частые 
переломы, но особенность заключалась в  фор-
мировании гипертрофической костной мозоли 
и  осси фикации межкостной мембраны на пред-
плечье.

По мере развития генетики были обнаружены 
другие гены, отвечающие за развитие НО. Каж-
дому новому гену был присвоен новый тип, обо-
значенный римской цифрой, на основании чего 
построена генетическая классификация, которая 
на данный момент включает в  себя восемь типов 
(табл. 1) [1]. Однако применение этой классифи-
кации в  рутинной клинической практике затруд-
нительно из-за отсутствия ярких отличий новых 
типов от классических четырех типов по Sillence.

В 2009 г. Международная номенклатурная 
группа по изучению конституциональных наруше-
ний скелета (INCDS) предложила выделить пять 
типов НО, опираясь на фенотип аналогично клас-
сификации Sillence (табл. 2) [5,  14,  15]. Эти пять 
типов обозначены арабскими цифрами и  вклю-
чают в  себя все типы НО и  другие костные дис-
плазии, проявляющиеся сниженной минеральной 
плотностью кости, такие как синдром Брука, син-
дром остеопороз-псевдоглиомы, идиопатический 
ювенильный остеопороз, синдром Элерса – Дан-
ло прогероидной формы [14,  16]. Характеристи-
ка фенотипов в  соответствии с  новой класси-
фикацией описана в  публикации F.S.  Van Dijk 
и  D.O.  Sillence  [5]. Последняя версия классифика-
ции опубликована в  Nosology and Classification of 
Genetic Skeletal Disorders в 2015  г.  [15].

Диагностика

Диагностика НО основывается на клинических 
проявлениях и  анамнестических данных  — появ-
лении переломов в  перинатальном возрасте или 
наличии множественных переломов у  родствен-
ников. Генетическое исследование применяют для 
диагностики легких форм НО, когда у  пациентов 
нет характерных фенотипических признаков, но 
они подвержены переломам [17]. В  некоторых 
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Таблица 1
Генетическая классификация несовершенного остеогенеза [1]

Мутиро-
вавший ген Белок Тип 

Путь  
наследо-

вания
Клинические особенности

Нарушения синтеза и структуры коллагена

COL1A1
COL1A2

α1(COL1A1) 
и α2(COL1A2) коллаген 

I, II, 
III, IV

АД Классические фенотипы, описанные 
D. Sillence

Нарушение минерализации кости

IFITM5 (BRIL) Bone-restricted 
interferon induced 

transmembrane protein 
(IFM5) 

V АД Тяжесть скелетных деформаций варьирует от 
отсутствия до тяжелых форм, цвет склер — 
от нормального до синего, возможны осси-
фикация межкостных мембран, вывих голов-
ки лучевой кости, потеря слуха

SERPINF1 (PEDF) Pigment 
epithelium-derived factor

VI АР Тяжесть скелетных деформаций варьирует 
от средней до тяжелой; наличие остеоида, 
чешуе подобное строение кости

Нарушения посттрансляционной модификации коллагена

CRTAP (CRTAP) Cartilage-
associated protein

VII АР Тяжелая ризомелия и белые склеры

P3H1 
(LEPRE1)

(P3H1) Prolyl 
3-hydroxylase1

VIII АР

PPIB (PPlase B) Peptidyl-prolyl 
cis-trans isomerase B

IX АР Тяжелые деформации конечностей и серые 
склеры

Нарушение созревания коллагена и присоединения шаперона

SRPINH1 (HSP47) Serpin H1 X АР Тяжелые скелетные деформации, синие скле-
ры, несовершенный дентиногенез, аномалии 
кожи, паховая грыжа

FKBP10 (FKBP65) 65kDa FK506 
binding protein

XI АР Тяжесть скелетных деформаций варьирует 
от легких до тяжелых форм, цвет склер — 
от нормального до серого; врожденные кон-
трактуры

PLOD2 (LH2) Lysyl Hydroxylase 2 АР Тяжесть скелетных деформаций варьирует от 
средних до тяжелых форм; прогрессирующие 
контрактуры суставов

BMP1 (BMP1) Bone 
morphogenetic protein 1

XII АР Тяжесть скелетных деформаций варьирует от 
легких до тяжелых форм, пупочные грыжи

Нарушение дифференцировки и созревания остеобластов

SP7 (SP7) Transcription factor 
(osterix)

XIII АР Тяжелые скелетные деформации, задержка 
прорезывания зубов, гипоплазия лица

TMEM38B (TRIC-B) Trimeric 
intracellular caption 

channel type B

XIV АР Тяжелые деформации конечностей, цвет 
склер варьирует от нормального до синего

WNT1 (WNT1) Proto-oncogene 
Wnt-1

XV АР/АД Тяжелые нарушения развития скелета, белые 
склеры, неврологический дефицит

CREB3L1 (OASIS) Old astrocyte-
specificcally induced 

substance

XVI АР Тяжелые деформации костей

SPARC (SPARC) osteonectin XVII АР Прогрессирующая хрупкость костей

MBTPS2 (S2P) Membrane-bound 
transcription factor site-2 

protease

XVIII X Тяжесть скелетных деформаций варьирует от 
средних до тяжелых форм; голубые склеры, 
сколиоз, деформации грудной клетки

Примечание. АД — аутосомно-доминантный; АР — аутосомно-рецессивный; X — X-сцепленный.
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странах генетические исследования используют 
для исключения детского насилия в семье как воз-
можной причины частых переломов. Так, в  США 
из 262 исследуемых детей с переломами у 11 было 
подозрение на детское насилие, по результатам 
генетического исследования у  6 из них был вы-
явлен НО [18]. Тип НО определяют по совокуп-
ности этих данных в  соответствии с  классифика-
цией Nosology and Classification of Genetic Skeletal 
Disorders и  по данным генетического анализа. 
Определение типа НО важно для оценки тяжести 
течения заболевания, прогнозирования возмож-
ных осложнений хирургического лечения и  вы-
бора наиболее эффективного медикаментозного 
лечения. Так, у  пациентов с  V типом НО высока 
вероятность формирования гипертрофированной 
костной мозоли после хирургического лечения 
(рис. 1) [10, 11]. Понимание генетических меха-
низмов развития НО открывает перспективы для 
таргетного лечения. Например, внутривенное вве-
дение бисфосфонатов у больных VI типом НО ме-
нее эффективно, чем применение деносумаба [19].

Анализ генома людей, страдающих НО, или 
их родственников позволяет определить возмож-
ность возникновения НО у  их ребенка. С помо-
щью технологии next-generation sequencing (NGS) 
можно проанализировать целый экзом, исполь-
зуя панели со всеми известными генами, отвеча-
ющими за НО [20]. На данный момент точность 
молекулярной диагностики достигает 97 % [21]. 
Рутинный скрининг НО ограничивается приме-
нением УЗИ. На сроке 20 недель беременности 
могут быть обнаружены переломы, на основании 
чего можно судить о тяжести НО [5].

Дифференциальную диагностику проводят 
между другими видами дисплазии соединитель-
ной ткани, которые похожи на НО, такими как 
синдром Брука I и  II типов, синдром Карпентера 

I и  II типов, перинатальная и детская гипофосфа-
тазия, синдром Элерса – Данло, синдром остеопо-
роза-псевдоглиомы, идиопатический ювенильный 
остеопороз [22].

Как и  НО, синдром Брука проявляется остео-
порозом, но отличается наличием врожденных 
контрактур суставов. Синдром Карпентера I 
и II типов напоминает тяжелые форма НО, но от-
личается формированием краниосиностоза и  вы-
пячиванием глазных яблок. Для перинатальной 
и  детской гипофосфатазии также характерны де-
минерализация костей и  частые переломы, но ее 
можно дифференцировать по низкому уровню ще-
лочной фосфатазы в сыворотке крови. Остальные 
патологии достоверно можно установить только 
по результатам генетического исследования.

Таблица 2
Модифицированная классификация несовершенного остеогенеза [5]

Типы несовершенного 
остеогенеза по новой  

классификации
Характеристика фенотипа Тип несовершенного остеогенеза  

или заболевание

1 Легкое течение, без деформаций I

2 Тяжелое течение, перинатально летальное 
или летальное

II

3 От среднего до тяжелого течения, с выра-
женными деформациями

III, VI, VIII, IX, X, синдром Брука 
1-го типа

4 Средней тяжести, с широкой вариабельно-
стью течения

IV, VII, XI, XII, XIII

5 Средней тяжести, включая костные патоло-
гии, приводящие к оссификации межкост-
ных мембран

V, остеопороз-псевдоглиома, идио-
патический ювенильный остеопороз, 
синдром Брука 1-го и 2-го типов

Рис. 1. Гипертрофическая мозоль после хирургическо-
го лечения пациента с V типом несовершенного остео-

генеза
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Прогероидная форма синдрома Элерса – Дан-
ло I типа проявляется тяжелой патологией скелета, 
включая остеопению и  нарушение роста, и  имеет 
общие черты с НО, причина которого заключается 
в  мутации гена B4GALT7. При синдроме остеопо-
роза-псевдоглиомы наблюдаются частые перело-
мы, отличительная его особенность состоит в  на-
рушении зрения с младенчества до раннего детства, 
что нетипично для НО. Окончательный диагноз 
ставят при выявлении мутации в  гене LRP‑5. По 
мере взросления ребенка, у  которого часто воз-
никают переломы, исключают идиопатический 
ювенильный остеопороз. При генетическом иссле-
довании таких детей не обнаруживают мутаций 
в  известных генах, приводящих к  развитию НО.

НО стоит дифференцировать от неслучайных 
травм, связанных с  насилием дома. Необходимо 
оценивать частоту, характер и  стадию заживле-
ния переломов. Например, для ребенка с  НО не-
типично получение более трех переломов одно-
временно. Известно, что переломы ребер часто 
происходят во время родов и  редко встречаются 
в  первые годы жизни. Переломы на ранних ста-
диях консолидации, которые не были диагности-
рованы и выявлены случайно, могут указывать на 
насильственный характер.

Лечение

Лечение НО является симптоматическим и за-
висит от тяжести течения. Цель лечения заключа-
ется в  снижении частоты переломов, повышении 
мобильности и  независимости пациента, умень-
шении болевого синдрома, в  своевременном вы-
явлении и  контроле внескелетных проявлений 
и  профилактике побочных эффектов лекарствен-
ной терапии [23].

В силу генерализованности и  гетерогенно-
сти НО необходимо применять индивидуальный 
и  мультидисциплинарный подход при лечении 
пациентов. Вести пациента с  НО должна команда 
специалистов, состоящая из педиатра, эндокри-
нолога, реабилитолога, травматолога-ортопеда, 
генетика, стоматолога, сурдолога, психолога и  со-
циального работника [24–26]. K. Montpetit et  al. 
показали, что мультидисциплинарный подход 
и  комбинация лекарственной и  реабилитацион-
ной терапии значительно улучшают функциональ-
ные результаты лечения [26]. В течение многих 
лет основной метод лекарственной терапии со-
стоял в  применении бисфосфонатов (БФ) [1,  5, 3, 
27, 28]. Оценку динамики лечения и  определение 
показаний к  лечению БФ производят исходя из 
клинических и  анамнестических данных, а  также 
результатов рентген-денситометрии. Задача хирур-

гического лечения заключается в  своевременном 
и правильном остеосинтезе переломов, коррекции 
деформаций длинных костей и  сколиозов  [25]. 
Реа билитационная терапия играет огромную роль 
в  восстановлении двигательной активности паци-
ентов после переломов и операций. Двигательный 
режим оценивают по шкалам GMFS, GFAQ, PEDI, 
Bleck score, Hoffer&Buloc и др. Дети и их родители 
нуждаются в  психологической помощи для пре-
одоления страха нового перелома при обучении 
ходьбе после коррекции деформаций и  остеосин-
теза переломов.

Фармакологическое лечение

Основным направлением лекарственной те-
рапии является лечение остеопороза. Начиная 
с  1987 г. БФ  — основные препараты для лечения 
средних и  тяжелых форм НО [1, 3, 5, 27, 29]. На 
данный момент проходят клинические испытания 
ингибиторы RANKL, остеоанаболические препа-
раты, включая аналоги человеческого паратирео-
идного гормона, ингибиторы склеростина, инги-
биторы TGF и т. д.

Кальций и витамин D

По данным контролируемого рандомизиро-
ванного исследования, применение кальция и  ви-
тамина D приводит к  снижению рисков пере-
лома. T. Edouard et al. доказали, что содержание 
витамина D в  сыворотке крови положительно 
коррелирует с  минеральной плотностью кост-
ной ткани  (МПКТ) [30]. Был проведен сравни-
тельный анализ влиянии различных доз вита-
мина  D на МПКТ позвоночника. Большая доза 
(2000  МЕ) не доказала своего превосходства над 
малой (400 МЕ). В соответствии с международны-
ми рекомендациями потребление 1300 мг кальция 
и 600–800 МЕ витамина D в сутки в большинстве 
случаев бывает достаточным [1, 14, 30].

Бисфосфонаты

БФ являются аналогом пирофосфата, который 
замедляет костную резорбцию и  угнетает функ-
цию остеокластов. Многочисленные исследова-
ния показали, что у  детей с  НО БФ увеличивают 
МПКТ [7, 28, 29, 31–34], улучшают костную архи-
тектуру, препятствуют прогрессированию дефор-
маций длинных костей, восстанавливают размер 
и  форму позвонков после компрессионных пере-
ломов [29, 31], способствуют росту [32], увеличи-
вают мобильность [29,  31]. В ряде работ описано, 
что БФ могут снижать частоту переломов длин-
ных костей [29, 32]. Доказано, что применение 
БФ у  детей более эффективно, чем у  взрослых 
[1, 33, 35]. БФ не влияют на течение сколиоза, так 
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как не уменьшают гиперэластичности суставов  — 
основной причины сколиоза [36].

У пациентов с  НО БФ применяют как вну-
тривенно, так и  перорально. Преимущества вну-
тривенного введения  — возможность титрования 
дозы, лучшая биодоступность и  отсутствие по-
бочных эффектов со стороны желудочно-кишеч-
ного тракта. Однако сравнительные исследования 
не показали значительной разницы в  эффектив-
ности внутривенного и перорального приема [37].

В основном лечение БФ пациенты с  НО пе-
реносят хорошо. Может возникать реакция на 
первое введение, это проявляется подъемом тем-
пературы, ознобом, слабостью, диареей и  болью 
в  мышцах и  костях, такое состояние наблюдает-
ся в  течение первых 24–48 ч и  легко купируется 
приемом противовоспалительных препаратов. 
Каждое введение БФ сопровождается снижением 
уровня кальция в  крови, что требует динамиче-
ского контроля этого показателя.

Единого подхода к  выбору препарата, прото-
колу его введения и  продолжительности приме-
нения тоже нет [38]. Что касается внутривенного 
введения памидроната, то чаще остальных приме-
няют протокол Montreal, разработанный в Shriners 
Hospital for Children в Канаде (табл. 3) [7, 39].

Существуют также разные протоколы перо-
рального приема БФ. Например в  английском 
Sheffield Children’s Hospital применяют таблети-
рованную форму резиндроната по 2,5 мг в  день, 
если ребенок весит от 10 до 30 кг, и  5 мг в  день, 
если ребенок весит больше 30 кг. В американском 
Texas Scottish Rite Hospital for Children применя-
ют алендронат по 5 мг в день, если ребенок весит 
меньше 30 кг, и  по 10 мг в  день, если ребенок ве-
сит больше 30 кг [38].

В результате действия БФ замедляется процесс 
ремоделирования кости, это приводит к  повыше-
нию минерализации кости. На рентгенограммах 
длинных костей появляется горизонтальная ли-
ния склероза над зоной роста. Количество линий 
соответствует количеству проведенных курсов ле-
чения БФ (рис. 2). В этой зоне повышается риск 
возникновения перелома.

В литературе описана замедленная консолида-
ция костных отломков после выполнения остео-
томий у  пациентов, получавших памидронат, 
чего не отмечалось в  группе с  переломами [40]. 
E.A.  Аnam et al. применяли модифицированный 
подход терапии БФ перед корригирующими опе-
рациями: введение БФ было прервано за 4 мес. 
до операции, во время операции было исключено 
использование осцилляторной пилы; в  результа-
те количество несращений значительно снизи-
лось  [41]. Случаи остеонекрозов челюсти после 
применения высоких доз БФ описаны только 
у  взрослых, данные о  развитии этого осложнения 
у детей с НО отсутствуют.

За последние несколько лет опубликовано 
несколько больших метаанализов и  Кокранов-
ский  анализ 14 рандомизированных контролиру-
емых исследований, посвященных эффективности 
применения БФ у  пациентов с  НО [37,  42]. Было 
доказано, что БФ повышают МПКТ, однако это 
не коррелировало с  уменьшением частоты пере-
ломов, улучшением ростовых показателей, умень-
шением боли и  увеличением мобильности  [42]. 
Данные двух других метаанализов показали 
только умеренное снижение частоты переломов. 

Таблица 3
Протокол внутривенного введения памидроната Montreal [7]

Возраст Дозировка Частота введения

<2 лет 0,5 мг/кг в день в течение 3 дней Каждые 2 мес.

2–3 года 0,75 мг/кг в день в течение 3 дней Каждые 3 мес.

>3 лет 1,0 мг/кг в день в течение 3 дней Каждые 4 мес.

Примечание. Максимальная доза  — 60 мг/кг в  день. Концентрация памидроната в  растворе не должна превышать 
0,1 мг/мл. Время введения препарата  — 3–4 ч. Во время первой инфузия вводят половину необходимой дозы с  целью 
снижения выраженности побочных эффектов.

Рис. 2. Линии скрлероза костной ткани после лечения 
бисфосфонатами
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В   работе C.G. Shi et al частота переломов снизи-
лась на 20 %  [33], в  работе J.D. Hald уменьшение 
было статистически незначимым [36]. Плацебо-
контролируемое исследование не показало, что 
БФ уменьшают боли в костях [42].

Сложность анализа данной проблемы обуслов-
лена малочисленностью исследуемых групп паци-
ентов, малой продолжительностью наблюдения 
и  высокой вариабельностью НО даже в  пределах 
одной семьи. Вопрос, приводит ли увеличение 
костной плотности к  снижению частоты перело-
мов, уменьшению боли и  увеличению мобильно-
сти, остается открытым [35].

Деносумаб

Деносумаб  — это человеческое моноклональ-
ное антитело (IgG2), обладающее высокой аффин-
ностью и  специфичностью к  лиганду рецептора 
активатора ядерного фактора κВ (RANKL). Его 
инги бирующее действие на RANKL приводит 
к  снижению активности остеокластов и  замедле-
нию костной резорбции. Эффективность деносу-
маба доказана в  лечении остеопороза и  метаста-
тических поражений у  взрослых. Особый интерес 
представляет его применение у пациентов с VI ти-
пом  НО, при котором БФ оказались неэффектив-
ны. В работе O. Semler et al. описаны результа-
ты лечения 4 пациентов с  VI  типом  НО: после 
2  лет терапии отмечено увеличение МПКТ  [43]. 
H.  Hoyer-Kuhn et al. опубликовали результаты 
второй фазы клинического испытания, в  которое 
было включено 10 больных НО, у  всех наблюда-
лось значительное увеличение МПКТ в  грудных 
позвонках, однако значимых изменений в  архи-
тектонике позвонка и  мобильности не отмече-
но  [44]. На данный момент продолжаются иссле-
дования по оценке безопасности и  отдаленных 
эффектов применения деносумаба у  детей с  НО.

Гормон роста 

Применение остеоанаболических средств у  де-
тей с  НО представляет большой интерес в  связи 
с  часто встречающейся у  них низкорослостью. 
Несмотря на нормальные показатели гормона ро-
ста (ГР) в  крови, при его использовании у  детей 
с  I и  IV типами НО зафиксировано увеличение 
ростовых показателей и  объема формируемой 
костной ткани в  отличие от пациентов с  III ти-
пом, у которых значимые изменения отсутствова-
ли [3]. F. Antoniazzi et al. продемонстрировали, что 
применение 2 мг/кг неридроната каждые 3 мес. 
и  генотропина 0,05 мг/кг в  день 6 дней в  неделю 
у  30 детей (средний возраст  — 7,3 ± 1,3 года) че-
рез год приводит к  увеличению ростовых показа-
телей и МПКТ [45].

Терипаратид
Терипаратид  — это аналог паратиреоидно-

го гормона, обладающего костно-анаболической 
актив ностью. Он стимулирует как формирование 
костной ткани, так и ее резорбцию. Его эффектив-
ность доказана при лечении пациентов с  остео-
порозом. Метаанализ результатов применения 
терипаратида для лечения остеопороза показал 
увеличение объема формируемой костной ткани, 
МПКТ и  снижение рисков развития переломов 
позвоночника на 85 %, других переломов  — на 
40–60 % [46]. Информации по применению тери-
паратида у больных НО не так много. По результа-
там когортного исследования, у  13 женщин с  НО, 
получавших терипаратид в  постменопаузальном 
периоде, наблюдалось увеличение МПКТ в позво-
ночнике и повышение маркеров ремоделирования 
кости [35]. По данным плацебо-контролируемого 
исследования, включавшего 79 взрослых пациен-
тов с  НО, у  больных I типом после терапии те-
рипаратидом в  течение 18 мес. зарегистрировано 
увеличение МПКТ, а  у больных III и  IV типами 
положительный эффект отсутствовал [27].

Антитела к склеростину

Склеростин  — это гликопротеин, оказыва-
ющий ингибирующее действие на остеобласты. 
Моноклональные антитела к  склеростину созда-
ли новое направление остеоанаболической тера-
пии  НО. Действие склеростина осуществляется 
через белок WNT, и, возможно, применение этого 
препарата будет особенно эффективным при ле-
чение WNT-ассоциированных типов НО (XV тип 
и  синдром остеопороз-псевдоглиомы). Результаты 
доклинических испытаний у мышей с НО показа-
ли положительный эффект на МПКТ [47].

Ингибитор TGF-β

Трансформирующий ростовой фактор бета 
регулирует работу остеокластов и  остеобластов. 
В эксперименте на мышах было обнаружено, что 
повышенная активность TGF-β играет важную 
роль в  формировании фенотипа НО. В экспери-
менте на мышах с  НО антитела к  TGF-β оказы-
вали ингибирующий эффект на остеокласты, что 
приводило к  нормализации МПКТ, но не влияло 
на частоту переломов [48].

Комбинированная терапия

В настоящее время активно изучается синер-
гичное действие анаболической и  антирезорбтив-
ной терапии, показанной при применении БФ, 
положительный эффект которой описан в  работе 
F.  Antoniazzi et al. [45]. В эксперименте на мышах 
со средней степенью тяжести НО применение 
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антител к  склеростину и  золендроновой кислоты 
было более эффективно, чем любые другие пре-
параты по отдельности [35]. По результатам био-
псии у  120 женщин с  постменопаузальным остео-
порозом циклический (3 мес. по 20 мкг в  день 
с  перерывом в  3 мес.) или ежедневный (20 мкг 
подкожно) прием терипаратида и  алендроната по 
70 мг в  неделю через год привел к  увеличению 
формирования костной ткани и  минерализации 
кортикального слоя крыла подвздошной кости [1].

Клеточная терапия

Основной идеей заместительной клеточной 
терапии является трансплантация костного мозга 
или мезенхимальных стволовых клеток, тем са-
мым возможно получение пула клеток, способных 
продуцировать нормальный коллаген. В литера-
туре описано, что после трансплантации костно-
го мозга животным и  пациентам с  НО отмечено 
увеличение МПКТ, ускорение роста и  снижение 
частоты переломов, несмотря на небольшое коли-
чество трансплантированных клеток [1, 7, 27, 49]. 
Однако данный эффект временный и  зависит от 
продолжительности жизни клеток. Транспланта-
ция костного мозга сопровождается множествен-
ными рисками, главный из которых  — реакция 
отторжения. В связи с  этим более эффективным 
могло быть внутриутробное введение мезенхи-
мальных стволовых клеток, так как иммунная си-
стема на этом этапе еще находится на стадии раз-
вития [7, 27]. С учетом возможных осложнений 
данный метод пока остается экспериментальным.

Генная терапия

Подавление экспрессии аномального гена, от-
вечающего за синтез коллагена, —  один из воз-
можных методов генной терапии. Тем самым 
можно перевести качественные изменения в коли-
чественные, которые, как известно, имеют менее 
тяжелое течение. На сегодняшний день безопас-
ность и  результаты генной терапии неизвестны.

Хирургическое лечение

Основными показаниями к  хирургическому 
лечению являются переломы длинных трубчатых 
костей, врожденные и  посттравматические де-
формации. Так, пациентам с  I типом НО в основ-
ном необходимо своевременно проводить лечение 
переломов, тогда как больным с  более тяжелыми 
формами НО следует осуществлять и  коррекцию 
деформации.

Частые переломы, лечение которых требу-
ет иммобилизации, ведут к  прогрессированию 
остеопороза, в  результате чего формируется зам-
кнутый круг: перелом – иммобилизация – остео-

пороз – перелом. Частота переломов снижается 
с  прекращением роста ребенка. Цель хирургиче-
ского лечения переломов  — устранение и  пре-
дотвращение смещения отломков, уменьшение 
болевого синдрома и сокращение сроков иммоби-
лизации с возможностью ранней активизации.

Мягкие ткани играют ключевую роль в  фор-
мировании дугообразных деформаций длинных 
трубчатых костей. Мышцы-сгибатели препятству-
ют росту кости, в  результате чего возникает де-
формация. В области бедра это обусловлено тягой 
подколенных сгибателей, что приводит к  анте-
ролатеральному изгибу кости. В области голени 
эту функцию выполняют икроножная и  малобер-
цовые мышцы, что вызывает антеромедиальное 
искривление (рис.  3). Деформированные нижние 
конечности теряют свою биомеханическую проч-
ность, в  результате чего увеличивается нагрузка 
в  области апекса деформации, что ведет к  про-
грессированию деформации и возникновению пе-
релома на ее высоте. Цель коррекции врожденных 
и  посттравматических деформаций  — снижение 
частоты переломов и  обеспечение правильного 
роста кости, чтобы вертикализировать ребенка 
и обучить ходьбе.

Восстановление анатомии конечности и  ин-
трамедуллярное шинирование на максимальном 
протяжении кости —  основной принцип хирур-
гического лечения. В литературе описано при-
менение различных конструкций для фиксации 
костных фрагментов: нетелескопические (стер-
жень Rush, штифт Küntscher), титановые эластич-
ные стержни  (TEN), спицы Киршнера, штифты 
для интрамедуллярного остеосинтеза плечевой 
кости (UHN) и  телескопические интрамедулляр-

Рис. 3. Деформации нижних конечностей при несовер-
шенном остеогенезе
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ные фиксаторы (штифты Bailey-Dubow, Sheffield, 
Fassier-Duval), пластины и  аппараты наружной 
фиксации.

По данным ряда авторов, интрамедуллярное 
шинирование длинных трубчатых костей у  паци-
ентов с  НО улучшает качество жизни и  повыша-
ет мобильность [1, 3, 50–52]. С началом приме-
нения  БФ возможности хирургического лечения 
значительно расширились. El Sobky et al. проде-
монстрировали, что дети, которые получали па-
мидронат до операции, имели лучшие результаты, 
чем дети, которые прошли только хирургическое 
лечение [53]. Комбинированный мультидисципли-
нарный подход позволил значительно улучшить 
результаты лечения [1, 25, 26, 54].

В 1952 г. H. Sofield и  E. Millar впервые описа-
ли технику множественных остеотомий с  после-
дующей установкой интрамедуллярного стерж-
ня  [55]. Однако в  процессе роста кости фиксатор 
переставал перекрывать всю длину кости, из-за 
чего возникали рецидивы деформации и  пере-
имплантные переломы, требующие повторной 
операции. В  1963 г. R.W. Bailey и  H.I. Dubow 
впервые предложили телескопическую интраме-

дуллярную систему, которая удлинялась с  ростом 
кости [56]. Однако частота осложнений остава-
лась высокой, это было связано с  недостатком 
данного фиксатора  — вкручиваемый Т-образный 
наконечник часто мигрировал в  мягкие ткани 
(см.  рис.  5,  г). В модифицированной версии это-
го штифта (Sheffield) наконечник был фикси-
рован к  стержням  — и  проблема была решена 
(см. рис.  5,  а)  [51]. Для установки таких стерж-
ней требовалось выполнение артротомии смеж-
ных суставов, что было особенно травматично 
при фиксации большеберцовой кости. F. Fassier 
и  P. Duval разработали телескопический штифт 
с  мини-инвазивным антеградным введением, что 
значительно снизило травматичность операции 
(рис.  4) [57]. Солидный стержень фиксировался 
в  дистальном эпифизе за счет резьбовой части. 
T.  Сho et al. предложили свой вариант дисталь-
ной фиксации: солидная часть конструкции име-
ла мечевидный наконечник с  отверстием, через 
которое производилось блокирование в  эпифизе 
при помощи спицы с  нарезкой [58]. Была так-
же усовершенствована техника остео томии. Y.  Li 
et  al. предложили выполнять остеотомию из ми-

Рис. 4. Коррекция многоплоскостных деформаций нижних конечностей, интрамедуллярная фиксация штифтом 
Fassier-Duval [57]
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ни-инвазивного доступа с  целью  сохранения пе-
риостального кровообращения и  снижения ин-
траоперационной кровопотери  [59].

Благодаря усовершенствованию подходов 
к  лечению стало возможным выполнять одномо-
ментные операции на нескольких сегментах, в ре-
зультате снизилась частота гемотрансфузий, про-
водимых в послеоперационном периоде.

Несмотря на это, частота осложнений хирур-
гического лечения пациентов с  НО остается вы-
сокой. Так, при использовании телескопического 
фиксатора она составляет 50 %, а  нетелескопиче-
ского — 58–87 % [52].

Интрамедуллярный остеосинтез телескопи-
ческим стержнем сопряжен с  риском деформа-
ции стержня (рис. 5,  а), рассоединения концов 
стержня (рис. 5,  б), нарушения телескопического 
эффекта (рис. 5,  в), миграции стержня в  мягкие 
ткани и  полость сустава (рис. 5,  г), прорезывания 
дистального конца стержня через передний кор-

тикальный слой метаэпифиза, перелома металло-
фиксатора, ротационной нестабильности. 

Нетелескопические фиксаторы также часто ми-
грируют (рис. 6,  а), при их использовании выше 
риск возникновения переимплантных переломов 
(рис. 6,  б) и  чаще требуются ревизионные опера-
ции с  целью замены на более длинный фиксатор 
(рис. 6, в). В среднем частота ревизионных операций 
после использования нетелескопических фиксато-
ров в 3,5 раза выше, чем после телескопических [54]. 
Обзор  литературы показал, что средняя продолжи-
тельность функционирования нетелескопических 
конструкций составляет 2–2,5  года [50, 53–57].

Считается нецелесообразным изолированное 
применение пластин из-за высоких рисков переим-
плантных переломов, связанных с  возникновени-
ем стрессовой нагрузки на кость у  края пластины 
(рис.  6,  г) [60]. Однако в  литературе описан ком-
бинированный подход, при котором использовали 
интрамедуллярный фиксатор и  пластину. Так, Cho 

 а б в г

Рис. 5. Интрамедуллярная фиксация штифтом Sheffield, деформация солидной части штифта (а) [51]; рассое-
динение телескопического штифта (б); миграция дистального конца телескопического стержня (в); миграция 

Т-образного наконечника штифта Bailey-Dubow (г) [56]

 а б в г

Рис. 6. Прорезывание стержня через передний кортикальный слой кости (а); переимплантный перелом (б); рост 
кости за пределы шинированной зоны (в); переимплантный перелом после остеосинтеза пластиной (г)
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et al. предложили использовать пластины с  моно-
кортикальным введением винтов для обеспечения 
ротационной стабильности с  последующим удале-
нием пластины после консолидации [61]. А.В. Поп-
ков и  др., применяя встречный трансфизарный 
остеосинтез двумя TEN, в ряде случаев сочетали его 
с  чрескостным остеосинтезом аппаратом Илизаро-
ва для создания ротационной стабильности [62].

Так как частота осложнений при использова-
нии как телескопических, так и  нетелескопиче-
ских стержней остается высокой, на данный мо-
мент нет однозначного мнения, какой фиксатор 
предпочтителен. Специализированные учрежде-
ния чаще применяют телескопические штифты 
последнего поколения с  антеградным введением 
по причине их большей выживаемости и возмож-
ности шинировать кость на всем протяжении. По 
мнению ряда авторов, использование телескопи-
ческого стержня технически более сложно, такая 
операция должна выполняться в условиях специа-
лизированного учреждения обученным хирур-
гом  [52]. Данная конструкция также значительно 
дороже, и  это затрудняет ее применение в  мало-
обеспеченных странах. В связи с этим выбор фик-
сатора должен осуществлять хирург с учетом сво-
их навыков и особенностей пациента.

Существуют разные взгляды на то, в  каком 
возрасте следует выполнять корригирующие опе-
рации. Большинство хирургов в  настоящее время 
считает, что их лучше выполнять, когда ребенок 
приобретает возможность стоять и  ходить, то 
есть начиная с 3–4 лет [50, 54, 56].

Несмотря на то что скорость консолидации 
переломов у пациентов с НО не отличается от по-
пуляционной, несращение у больных НО встреча-
ется достаточно часто. J.G. Gamble et al. впервые 
выявили 12 (19 %) несращений у 10 из 52 пациен-
тов, причем чаще оно возникало у  больных с  вы-
раженными деформациями и  тяжелыми перело-
мами [63]. C.F. Munns et al. за год наблюдения за 
пациентами, принимавшими памидронат, зафик-
сировали 42 из 155 (27,1 %) несращений пере-
ломов и  97 из 162 (59,9 %) в  случае выполнения 
остеотомии [40]. Однако причиной данных ослож-
нений могла быть особенность хирургической 
техники, а  именно применение осцилляторной 
пилы, вследствие чего возникают термические по-
вреждения кости и  нарушается кровоснабжение. 
E.A. Anam et al. сообщили, что у  110 пациентов, 
которым в  сумме была сделана 261 операция, по-
сле прекращения приема БФ за 4 мес. до опера-
ции и  при выполнении остеотомии долотом ко-
личество несращений значительно снизилось [41].

Первоначально хирургическому лечению под-
вергались в  основном нижние конечности, бед-

ренная и  большеберцовая кости. Считалось, что 
коррекция деформаций верхних конечностей 
имеет только косметический смысл. Однако де-
формации препятствовали использованию допол-
нительной опоры, поэтому возникла необходи-
мость в расширении показаний к хирургическому 
лечению. Результаты лечения показали, что па-
циенты смогли лучше себя обеспечивать и  каче-
ство их жизни возросло [1]. Интрамедуллярный 
остеосинтез плечевой кости можно выполнять 
как телескопическими, так и  нетелескопическими 
фиксаторами, основной сложностью является не-
обходимость выделения лучевого нерва [64]. На 
этапе устранения выраженной деформации необ-
ходимо оценивать натяжение нерва для предот-
вращения тракционного повреждения. Для фик-
сации костей предплечья чаще всего применяют 
TEN либо спицы Киршнера.

С использованием БФ возможности спиналь-
ной хирургии расширились. В результате повыше-
ния МПКТ позвонков стали применять транспе-
дикулярную фиксацию, что позволило проводить 
хирургическое лечение тяжелых переломов, кор-
рекцию и  профилактику деформаций позвоноч-
ника [36].

Реабилитация

Реабилитационная терапия  — важнейший 
компонент мультидисциплинарного подхода в  ле-
чении НО. В исследовании K. Monpetit et al. было 
показано, что в  результате непрерывных занятий 
в  течение 12 недель у  детей с  НО увеличивалась 
мышечная сила и  расширялся двигательный ре-
жим [26]. Пациенты, обладающие хорошим уров-
нем двигательной активности, переносят меньше 
хирургических вмешательств в  течение жизни, 
в основном это больные I типом НО [65].

Реабилитацию необходимо начинать с  ранне-
го возраста, чтобы помочь ребенку преодолеть 
страх получения перелома при освоении новых 
двигательных навыков и  адаптироваться к  усло-
виям окружающей среды. У данной группы боль-
ных реабилитация является важнейшим этапом 
в  лечении травм, переломов и  восстановлении 
после операций. В случае новорожденных с  тя-
желыми формами НО реабилитация направлена 
на обучение родителей безопасному обращению 
с  хрупким ребенком. Отмечено, что у  пациентов 
с  НО чаще встречаются платицефалия, кривошея 
и  сгибательные контрактуры в  тазобедренных 
суставах, обусловленные использованием мягких 
поверхностей для укладки ребенка, которые силь-
но ограничивают его в  движении. Для профилак-
тики данных состояний необходимо часто менять 
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положение ребенка. В положении ребенка на жи-
воте распрямляется шейный отдел позвоночника 
и верхние конечности, а также растягиваются сги-
батели бедра. Это помогает научиться перевора-
чиваться и  в дальнейшем сидеть. Занятия лечеб-
ной физической культурой начинают с  контроля 
положения головы и  шеи, балансирования сидя 
и  вертикализации. В старшем возрасте основное 
внимание уделяют увеличению мышечной силы, 
функциональному развитию и  развитию самосто-
ятельности.

Зачастую дети с тяжелыми формами НО никог-
да или длительное время не ходили самостоятель-
но. После выполнения корригирующих операций 
нижние конечности становятся опороспособны-
ми, но пациенты часто боятся встать и  опереть-
ся на них. Для выполнения этой сложной задачи 
в отделениях реабилитации используют специали-
зированные вертикализаторы и  инди видуальные 
ортезы, которые стабилизируют нижние конеч-
ности со слабыми мышцами и  гипер эластичными 
суставами. Ряд авторов рекомендует осевые на-
грузки и упражнения на укрепление мышц в воде, 
в этом случае риск получения травмы значительно 
ниже  [24]. После коррекции деформаций нижних 
конечностей Fassier et al. интраоперационно сни-
мают слепки с  пациента и  изготавливают инди-
видуальные шарнирные ортезы  [57]. У пациен-
тов, которые никогда не ходили до операции, они 
применяли ортезы типа KAFO, из которых, после 
восстановления силы квадрицепса, демонтирова-
ли модуль на коленный сустав и  оставляли толь-
ко модули на голень и  стопу  (AFO). У пациентов, 
которые ходили до операции, применяли ортезы 
типа AFO.

Заключение

На данный момент ученым не известен кон-
кретный механизм, который ведет к  хрупкости 
кости. Генотипическая и  фенотипическая вариа-
бельность НО пока не находит объяснения. В па-
тогенезе данного заболевания пока больше вопро-
сов, чем ответов.

Лечение пациентов с  НО должно быть ком-
плексным и  осуществляться мультидисципли-
нарной командой специалистов, состоящей из 
педиатра, эндокринолога, реабилитолога, травма-
толога-ортопеда, генетика, стоматолога, сурдоло-
га, психолога и  социального работника. На дан-
ный момент не существует стандартов оказания 
помощи больным НО, каждый пациент требует 
индивидуального подхода и  при подборе медика-
ментозной терапии, и  при планировании хирур-
гического лечения.

Эффективность лекарственной терапии оста-
ется низкой, она заключается только в  симптома-
тическом лечении и не устраняет причину заболе-
вания. Несмотря на многочисленные публикации, 
свидетельствующие о  положительном эффекте 
антирезорбтивной терапии, нет статистически до-
стоверных данных о  том, приводит ли она к  сни-
жению частоты переломов, уменьшению боли 
и  увеличению мобильности. Благодаря развитию 
генетических технологий за последние годы обна-
ружено много новых генов, мутации в  которых 
приводят к НО, что помогает лучше понять пато-
генез заболевания и  развивать направление ген-
ной терапии.

Вопрос о  том, какие фиксаторы все же луч-
ше  — телескопические или нетелескопические, 
до сих пор обсуждается. Основное преимущество 
телескопических фиксаторов заключается в  сни-
жении частоты повторных операций для замены 
на более длинные у  детей с  продолжающимся ро-
стом. Опыт хирургов по всему миру показал, что 
в  первую очередь важно соблюдать следующие 
принципы лечения пациентов с  НО: необходимо 
полностью устранять деформацию, сохраняя при 
этом периостальное кровообращение и  миними-
зируя кровопотерю; интрамедуллярная фиксация 
должна быть на максимальном протяжении кости 
и  обеспечивать возможность ранней реабили-
тации.

Реабилитационная терапия играет ключевую 
роль в поддержании и расширении двигательного 
режима пациента, в  преодолении страха получе-
ния новых переломов.

Сложность анализа результатов лечения боль-
ных НО состоит в малочисленности групп, малой 
продолжительности наблюдений, высокой вариа-
бельности течения заболевания и отсутствии кон-
трольной группы.
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