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АННОТАЦИЯ
Обоснование. Синдром Конради–Хюнерманна, также известный как Х-сцепленная доминантная точечная хондроди-
сплазия 2-го типа (CDPX2), представляет собой редкое генетическое заболевание. Распространенность его колеблется 
от 1:100 000 до 1:400 000 новорожденных с преобладанием лиц женского пола (более 95%). Применительно к детской 
вертебрологии, особый интерес представляют кифоз и кифосколиоз, быстро прогрессирующие и приводящие к тяже-
лым деформациям. Однако в отечественной литературе вопросам диагностики и лечения этого синдрома посвящены 
лишь единичные работы.
Клиническое наблюдение. В работе представлены данные анамнеза, генетического и клинико-рентгенологического 
обследования ребенка 3 лет и 3 мес. с синдромом Конради–Хюнерманна. Приведены результаты хирургического лече-
ния, рассмотрены возможные подходы к выбору тактики оперативных вмешательств.
Обсуждение. Формирование выраженной деформации позвоночника (более 50° по Кобб) во фронтальной и сагит-
тальной плоскости у пациентов младшей возрастной группы (от 2 до 5 лет), — несомненно прогностически неблаго-
приятный фактор. У рассматриваемых пациентов своевременная хирургическая коррекция деформации позвоночника 
в раннем возрасте ребенка и стабилизация достигнутого результата многоопорной металлоконструкцией необходимы 
с целью предотвращения развития неврологического дефицита и бурного прогрессирования искривления в процессе 
последующего роста ребенка.
Заключение. Необходима ранняя клиническая и генетическая диагностика у детей с подозрением на синдром Кон-
ради–Хюнерманна. Мониторинг ортопедического статуса пациента необходим для его своевременного направления 
к врачу-вертебрологу. Лечение прогрессирующего кифосколиоза должно включать раннее оперативное вмешатель-
ство. Его вариантом может быть коррекция деформации и стабилизация многоопорной металлоконструкцией без вы-
полнения раннего спондилодеза и при необходимости — последующие этапные коррекции.

Ключевые слова: врожденный кифоз; врожденный сколиоз; клинический случай; коррекция деформации; вертебро-
логия; нарушение формирования позвонков; ортопедия; синдром Конради–Хюнерманна.
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Surgical Correction of Kyphoscoliotic Spinal Deformity 
in a Child With Conradi–Hünermann Syndrome:  
A Case Report and Review
Marat S. Asadulaev, Sergei V. Vissarionov, Polina A. Pershina, Denis B. Malamashin,  
Vakhtang G. Toria, Dmitriy N. Kokushin, Timofey S. Rybinskikh,  
Sergei M. Belyanchikov, Tatiana V. Murashko 
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ABSTRACT
BACKGROUND: Conradi–Hünermann syndrome, also called X-linked dominant chondrodysplasia punctata type 2, is a rare 
genetic disorder. Its prevalence ranges from 1:100,000 to 1:400,000 live births, with a >95% female predominance. In pe-
diatric vertebrology, particular interest is drawn to kyphosis and kyphoscoliosis, which rapidly progress and lead to severe 
deformities. However, in Russian scientific data, only a few studies have investigated the diagnosis and treatment of this 
syndrome.
CASE DESCRIPTION: This report presents the medical history and genetic and clinical–radiological findings of a 3-year-
3-month-old child with Conradi–Hünermann syndrome. The results of surgical treatment are provided, and possible ap-
proaches for selecting surgical strategies are discussed.
DISCUSSION: The development of severe spinal deformity (Cobb angle: >50°) in the frontal and sagittal planes in younger pa-
tients (aged 2–5 years) is an unfavorable prognostic factor. For such patients, prompt surgical correction of spinal deformity 
at an early age, along with stabilization of the achieved result using multi-anchor instrumentation, is crucial for preventing 
neurological deficits and the rapid progression of curvature during the child’s subsequent growth.
CONCLUSION: Early clinical and genetic diagnosis is required in children with suspected Conradi–Hünermann syndrome. 
Monitoring of the patient’s orthopedic status allows for timely referral to a spine specialist. Treatment for progressive kypho-
scoliosis should include early surgical intervention. Deformity correction and stabilization with multi-anchor instrumentation 
without early spinal fusion may be used, followed by staged corrections if warranted.

Keywords: congenital kyphosis; congenital scoliosis; case report; deformity correction; vertebrology; vertebral malformation; 
orthopedics; Conradi–Hünermann syndrome.
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Conradi–Hünermann综合征患儿脊柱后凸侧弯畸形的外Conradi–Hünermann综合征患儿脊柱后凸侧弯畸形的外

科矫正（病例报告与文献综述）科矫正（病例报告与文献综述）
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简评简评

论证。论证。Conradi–Hünermann综合征，又称X连锁显性点状软骨发育不良2型（CDPX2），是一种罕见的

遗传性疾病。其患病率为每100,000–400,000名新生儿1例，女性患者占比超过95%。在儿童脊柱外

科中，后凸和后凸侧弯畸形因进展迅速并导致严重畸形而具有重要临床意义。然而，在俄罗斯国内

文献中，有关该综合征诊断和治疗的研究报道仍极为有限。

临床观察。临床观察。本文报道了一名3岁3个月Conradi–Hünermann综合征患儿的病史、遗传学检查及临床–

影像学检查资料。展示了外科治疗结果，并讨论了手术策略选择的可能途径。

讨论。在低龄患儿（2–5 岁）中，脊柱在冠状面和矢状面形成严重畸形（超过50°Cobb角），是明确的

不良预后因素。对于此类患者，在幼年期及时进行脊柱畸形的外科矫正，并通过多支撑金属内固定

稳定矫正结果，是必要的措施，其目的在于防止神经功能缺损的发生以及在儿童后续生长过程中畸

形的迅速进展。

结论。结论。对疑似Conradi–Hünermann综合征的儿童应尽早进行临床和遗传学诊断。应监测其骨科

状态，以便及时转诊至脊柱外科专家。进展性后凸侧弯畸形的治疗应包括早期外科干预。其可行方

案可以是在不进行早期脊柱融合的情况下，通过多支撑金属内固定进行畸形矫正和稳定，并在必要

时于随后的生长阶段实施分期矫正。

关键词：关键词：先天性后凸畸形；先天性脊柱侧弯；病例报告；畸形矫正；脊柱学；椎体发育异常；

骨科；Conradi–Hünermann综合征。
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ОБОСНОВАНИЕ
Синдром Конради–Хюнерманна, также известный 

как Х-сцепленная доминантная точечная хондродиспла-
зия 2-го типа (CDPX2), представляет собой редкое гене-
тическое заболевание, при котором наблюдают точечное 
обызвествление эпифизов длинных трубчатых костей, по-
звоночника, трахеи и дистальных концов ребер в раннем 
детском возрасте [1, 2]. В связи с его редкостью точные 
данные о распространенности отсутствуют, они колеблют-
ся от 1:100 000 до 1:400 000 новорожденных с преоблада-
нием лиц женского пола (более 95% наблюдений)  [1–3]. 
Клиническая симптоматика крайне вариабельна — можно 
наблюдать вывихи суставов, надколенника, асимметрич-
ные укорочения трубчатых костей, кожные и офтальмоло-
гические нарушения [3, 4]. В контексте вертебрологии осо-
бый интерес представляет высокая частота врожденных 
и быстро прогрессирующих деформаций позвоночного 
столба [1, 3, 4]. Наиболее распространенные из них — ки-
фоз или кифосколиоз, которые могут приводить к выра-
женным функциональным нарушениям в раннем возрас-
те ребенка и требовать хирургического вмешательства 
на первых годах жизни [2–4]. Однако в отечественной 
литературе вопросы диагностики, клинической картины 
заболевания представлены лишь в отдельных работах, 
преимущественно основанных на обследовании и лечении 
единичных больных. Поэтому детские ортопеды-травма-
тологи недостаточно знакомы с данным синдромом. Это 
определило цель настоящей работы.

Наследование данного заболевания Х-сцепленное 
доминантное, с летальностью для мужских эмбрио-
нов в большинстве случаев из-за гомозиготности мута-
ции [5]. Молекулярной основой служат мутации в гене EBP 
(emopamil-binding protein), локализованном на коротком 
плече Х-хромосомы (локус p11.23), кодирующем фер-
мент 3β-гидроксистероид-Δ8, Δ7-изомеразу (стерол-Δ8-
изомеразу), участвующий в поздних этапах биосинтеза 
холестерина [6]. Впервые ген EBP был идентифицирован 
как патогенный при CDPX2 в 1999 г. на основании обнару-
жения указанных метаболических нарушений у пациентов 
с мутантным геном на мышиной модели [7]. Мутации при-
водят к накоплению промежуточных продуктов — 8-де-
гидрохолестерола — в плазме и тканях организма, на-
рушая хондро- и остеогенез [6, 7].

Анализ генома пациентов с данной патологией выявля-
ет и иные мутации: миссенс (например, R62W, C72Y, G130V), 
нонсенс (W61X, R110X, W135X), сплайс-сайт, делеции/
инсерции различных областей [8–10], а также рекуррент-
ные мутации, которые можно наблюдать в экзонах 2 и 4 
[11–13]. Полные нулевые мутации ассоциированы с тяже-
лыми фенотипами, включая внутриутробную летальность 
у эмбрионов мужского пола, в то время как гипоморфные 
мутации могут проявляться в мозаичной форме (напри-
мер, у мужчин с соматическим мозаицизмом или карио-
типом XXY) [13–14]. У женщин вариабельность фенотипа 

обусловлена случайной инактивацией Х-хромосомы (лио-
низация), что приводит к мозаицизму изменений: клетки 
с активной мутантной аллелью демонстрируют наруше-
ния, в то время как клетки с нормальной аллелью функ-
ционируют вполне физиологично [14]. 

Фенотипические проявления синдрома Конради–Хю-
нерманна крайне вариабельны: от внутриутробной гибели 
плода с множественными пороками развития, которые 
несовместимы с жизнью, до относительно легких форм 
у лиц женского пола с мозаичной формой. Классическая 
клиническая картина пациентов с данным синдромом 
проявляется сочетанием скелетных, кожных и офтальмо-
логических аномалий [15].

Скелетные аномалии точечной хондродисплазии про-
являются в виде асимметричного укорочения конечностей 
(чаще ризомелия бедра и плеча), приводящего к низко-
рослости пациента (рост от 10 до 25-го перцентиля) [16]. 
Одно из наиболее значимых ортопедических проявлений 
CDPX2 — выраженная и бурно прогрессирующая ки-
фосколиотическая деформация позвоночника. По дан-
ным разных авторов, сколиоз и кифосколиоз встречают 
в 90% наблюдений, особенно у пациентов женского пола 
с классическим фенотипом. Врожденный кифоз возника-
ет в результате нарушений энхондрального окостенения 
структур позвоночника, с максимальным клиновидным 
дефектом в нижнегрудном отделе, приводящим к отно-
сительному укорочению туловища и прогрессирующей де-
формации уже в раннем возрасте ребенка [13]. D.E. Mason 
и соавт. [2] отметили, что в течение первого года жизни 
у 20 наблюдаемых ими пациентов с точечной хондро-
дисплазией (15 девочек, 5 мальчиков) сформировались 
различные варианты деформаций позвоночного столба. 
Авторы выделили три их варианта:
1)	 атланто-осевое нарушение — расхождение зубовид-

ного синхондроза CII позвонка (нестабильность в верх-
не-шейном отделе), требующее хирургической стаби-
лизации в раннем возрасте ребенка; 

2)	 умеренный сколиоз без грубых костных аномалий 
и без выраженного кифотического компонента ис-
кривления — медленно прогрессирует и поддается 
одномоментной коррекции; 

3)	 наиболее часто встречающийся вариант — тяжелый 
кифосколиоз, вызванный аномалией формирования 
позвонков (полупозвонки, клиновидные позвонки), 
характеризующийся быстрым прогрессирующим тече-
нием в выраженным кифотическим и сколиотическим 
компонентами деформации. 
По данным мультицентрового исследования M.G. Lykis-

sas и соавт. [3], средний возраст выявления деформации 
позвоночного столба при точечной хондродисплазии со-
ставлял в среднем 15 мес. (от 1 нед. до 9  лет). В пред-
ставленных авторами наблюдениях частота поражения 
позвоночника превысила 75% (13 из 17 пациентов) [3].

Прогрессирование деформации у данной категории 
пациентов обычно происходит стремительно — в первые 
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же годы жизни искривление может достичь тяжелой сте-
пени [17, 18]. В клинической картине у пациентов отмече-
но наличие ригидного кифоза на вершине деформации, 
что создает риск компрессии невральных структур [18, 19]. 

В клиническом наблюдении, описанном R. Sutphen 
и соавт. [20], подчеркнуто, что без адекватного лечения 
тяжелый кифосколиоз способен привести к рестриктивной 
дыхательной недостаточности и, как следствие, летально-
му исходу.

По данным серии клинических случаев D.E. Mason 
и соавт. [2], у пациентов с CDPX2 часто отмечены рециди-
вы и прогрессирование деформации даже после успеш-
ной хирургической коррекции. В наблюдениях авторов 
у данной категории больных потребовалось в среднем 
2,5 хирургических вмешательства на одного пациента 
с тяжелым диспластическим кифосколиозом: выполне-
ние повторного спондилодеза, в связи с отсутствием фор-
мирования костного блока после выполненных операций, 
необходимость проведения этапных коррекций деформа-
ций позвоночника с установкой дополнительных опорных 
элементов металлоконструкции, в связи с прогрессирова-
нием искривления за пределами зоны фиксации, а также 
осуществление клиновидных вертебротомий при прогрес-
сировании деформации в зоне предшествующего спонди-
лодеза. В отличие от типичных врожденных деформаций, 
методы частичного эпифизиодеза оказались неэффектив-
ны при синдроме Конради–Хюнерманна. Этот факт, веро-
ятно, связан с диффузным характером костных аномалий 
и нарушением хряща при данном заболевании  [21–23].

К другим ортопедическим проявлениям синдрома от-
носят контрактуры суставов, вывих надколенников, на-
личие врожденного вывиха бедра, а также укорочение 
метакарпальных костей и стоп в сочетании с косолапостью 
[24, 25]. Кожные и глазные проявления патологического 
состояния характеризуются ихтиозом по линиям Блашко 
в неонатальном периоде, переходящим в фолликулярную 
атрофию (фолликулярная атрофодермия) и пигментные 
аномалии. Волосы грубые, редкие, с участками рубцовой 
алопеции. По данным фенотипического анализа, наблю-
дают и врожденные катаракты (асимметричные, сектор-
ные) и другие дефекты со стороны зрительного аппарата 
(микрофталия, колобомы) в 2/3 наблюдений. 

Из особенностей неврологического статуса описаны 
варианты нормального интеллектуального развития, ги-
потония и судорожные явления. Черты лица могут вклю-
чать краниоцефальные изменения (плагиоцефалию, лоб-
ную боссирацию), седловидный нос, асимметрию бровей 
и ресниц. Нередко наблюдают относительную макроцефа-
лию на фоне низкого роста. Возможны пороки развития 
внутренних органов (сердца, почек), тугоухость, а также 
поражения центральной нервной системы. У некоторых 
пациентов описаны пороки развития шейных позвонков 
и трахео-бронхомаляция [2, 21, 25].

Диагностика заболевания основана на данных 
клинического осмотра, рентгенологических данных, 

биохимическом анализе плазмы крови (повышенные 
уровни 8(9)-холестенола >0,18 мкг/мл и 8-дегидрохоле-
стерола) и молекулярно-генетическом тестировании (сек-
венирование EBP). Дифференциальный диагноз включает 
другие формы хондродисплазии пунктатной (например, 
ризомелическую, CHILD-синдром), нарушения метабо-
лизма стеролов и материнские аутоиммунные заболева-
ния [22, 25].

КЛИНИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ
Больная В. поступила в отделение в возрасте 3 лет 

3 мес. в связи с выраженной, бурно прогрессирующей 
деформацией грудопоясничного отдела позвоночника. 
Ребенок консультирован по системе телемедицинских 
консультаций федерального и регионального уровней 
специалистами травматолого-ортопедического отделе-
ния № 2 ФГБУ «НМИЦ детской травматологии и ортопедии 
им. Г.И. Турнера» Минздрава России. Рекомендована го-
спитализация для дополнительного обследования и про-
ведения хирургического лечения.

Анамнез заболевания. Диагноз установлен при рож-
дении. Отмечены: деформация позвоночника, врожденный 
порок развития сердца, врожденный ихтиоз, множествен-
ные стигмы дизэмбриогенеза. Получала консервативное 
лечение (лечебная физическая культура в игровой форме; 
курсы массажа верхних и нижних конечностей, спины). 
Несмотря на проводимое лечение, деформация быстро 
прогрессировала.

Анамнез жизни. Ребенок от второй беременности, 
которая протекала на фоне гестационного сахарного диа-
бета. Роды вторые, срочные. Масса тела при рождении 
3370  г, рост 51 см. В роддоме выявлены врожденный 
ихтиоз, врожденный порок сердца, открытый артериаль-
ный проток, открытое овальное окно. Период новорож-
денности протекал с пневмонией новорожденных. Позд-
нее ребенок осмотрен врачом генетиком — установлен 
синдром Конради–Хюнерманна. У матери ребенка также 
подтвержденная форма синдрома Конради–Хюнерманна 
(без выраженной деформации позвоночника), гипертони-
ческая болезнь, сахарный диабет.

Результаты обследования. При поступлении пациен-
ту было выполнено комплексное клинико-лабораторное 
обследование. Для определения характера и величины 
деформации позвоночника пациенту выполнена рентге-
нография позвоночника в двух проекциях (рис. 1).

При клиническом исследовании отмечены множе-
ственные стигмы дизэмбриогенеза: колобома радужки, 
врожденная многоплоскостная (вальгусно-торсионная) 
деформация проксимального отдела левой бедренной 
кости (см. рис. 1 и 7), порок развития сердца, врожден-
ный ихтиоз. 

С целью определения детального характера врожден-
ной деформации позвоночника и особенностей развития 
костных структур позвонков на протяжении основной дуги 
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деформации, а также предоперационного планирования 
(выбора корректного имплантата) пациенту выполнена 
мультиспиральная компьютерная томография грудного 
и поясничного отделов позвоночника (в положении лежа 
на животе) (рис. 2–4).

В предоперационном периоде, с целью исключение 
интраканальной патологии, пациенту выполнена магнит-
но-резонансная томография шейного, грудного и пояс-
нично-крестцовых отделов позвоночника в режимах Т1-, 
Т2ВИ (рис.  5). По данным проведенного исследования, 
на уровне SII–SV структура терминальной нити с повы-
шенным сигналом в Т1ВИ, что характерно для жировой 
ткани (липома терминальной нити).

Пациент осмотрен врачом-нейрохирургом, показания 
к дефиксации спинного мозга в настоящее время отсут-
ствуют, противопоказаний к реконструктивно-пластиче-
скому вмешательству на позвоночнике в объеме коррек-
ции и стабилизации деформации позвоночника нет.

Выбор зоны фиксации на уровне ThVII–LII был обуслов
лен необходимостью коррекции выраженной дефор-
мации позвоночника как во фронтальной, так и в са-
гиттальной плоскости. Для мобилизации использовали 
остеотомии Ponte и Smith–Peterson на уровнях ThVII–LII. 
Учитывая особенности строения позвонков, с целью пре-
доперационного планирования и формирования траекто-
рии костных каналов применяли активную навигацию 3D 
компьютерной томографии. Стабилизация деформации 
позвоночника, с учетом веса пациента (14 кг), анатомо-
антропометрических особенностей позвонков, а также 
выраженным дефицитом мягких тканей, была заплани-
рована с применением мультиаксиальных траспедикуляр-
ных опорных элементов длиной 25–30 мм и диаметром 
стержня 3,5 мм.

Хирургическое вмешательство выполняли в услови-
ях общей комбинированной анестезии. Укладка пациента: 

лежа на животе с разгрузкой передней грудной и брюш-
ной стенки. Кожный разрез выполнен в проекции ости-
стых отростков от ТhVI до LII позвонков длиной 15 см. 
Послойно выполнено рассечение мягких тканей. Скелети-
рованы задние опорные элементы костных структур по-
звонков на протяжении доступа. В остистый отросток  LII 
позвонка установлен нулевой трекер, осуществлена раз-
метка референтных точек на задних костных структурах 
позвонков ThVII, ThIX, ThX, LI, LII, LIV согласно предопера-
ционному планированию при помощи навигационных 
инструментов на протяжении дуги деформации. Под кон-
тролем навигационной установки Stryker сформированы 
костные каналы через основания дуг в тела позвонков. 

Рис. 1. Панорамная рентгенотомография скелета — позвоночника, 
таза, бедренных костей в прямой (а) и боковой (b) проекциях. Рент-
генологическая картина врожденного порока развития позвоночника 
на фоне нарушения формирования позвонков. Сформирована локаль-
ная левосторонняя кифосколиотическая деформация позвоночника 
на уровне грудопоясничного перехода. Левосторонняя сколиотиче-
ская дуга ThX–LI величиной 85°, локальная кифотическая деформация 
на уровне ThIX–LI составляет 85°.

a b

Рис. 2. 3D-реконструкция на основании данных мультиспиральной компьютерной томографии: а — вид сзади; b — вид спереди; c — косая про-
екция. Определен врожденный порок развития позвоночника на фоне нарушения формирования позвонков. Гипоплазия левой половины тела ThIX, 
гипоплазия правой половины тел ThXI и ThXII. На фоне нарушения оссификации позвонков сформирована локальная левосторонняя кифосколио-
тическая деформация позвоночника на уровне грудопоясничного перехода. Левосторонняя сколиотическая дуга ThX–LI, локальная кифотическая 
деформация на уровне ThIX–LI. Позвоночный канал без включений патологической денситометрической плотности.

a b c
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Рис. 3. При мультиспиральной компьютерной томографии в режиме MPR (мультипланарная реконструкция) выявлено отсутствие костного сраще-
ния дуг позвонков с телами на протяжении ThVIII–LI билатерально: a, b, c — визуализация корня дуги ThVIII справа; d, e, f — визуализация корня 
дуги ThVIII слева.

a

d

b

e f

c

Рис. 4. Предоперационное планирование на основании данных мультиспиральной компьютерной томографии грудного и поясничного отделов 
позвоночника при помощи навигационной станции Stryker: а — планирование референтных точек LI позвонка; b — режим мультипланарной 
реконструкции, вид сзади, положение планируемых опорных элементов; с — режим мультипланарной реконструкции, положение и траектория 
планируемых опорных элементов вид сбоку. Цветные маркеры — траектория костных каналов для последующей имплантации опорных элементов 
многоопорной металлоконструкции.

a b c

Рис. 5. Данные магнитно-резонансной томографии позвоночника: а — 
аксиальный срез на уровне SII; b — сагиттальный срез. Конус спинного 
мозга на уровне межпозвонкового диска LII–LIII. На уровне SII–SV струк-
тура терминальной нити с повышенным сигналом в Т1ВИ, характерным 
для жировой ткани (липома терминальной нити).

a b
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Рис. 6. Внешний вид операционной раны после выполненного этапа 
коррекции и стабилизации деформации позвоночника: 1 — краниаль-
ный отдел раны; 2 — опорные элементы металлоконструкции; 3 — 
титановый стержень, изогнутый в соответствии с физиологическими 
изгибами позвоночника, диаметр 3,5 мм; 4 — вершина деформации; 
5 — полнослойный кожно-мышечный лоскут для последующего укры-
тия металлоконструкции в процессе ушивания послеоперационной 
раны; 6 — каудальный отдел раны.

1

2

3

4

5

6

Рис. 7. На спондилограммах грудного и поясничного отдела позвоноч-
ника в прямой (а) и боковой (b) проекции при статической нагрузке 
можно определить: во фронтальной плоскости ось грудного и пояс-
ничного отдела искривлена — правосторонняя дуга ТhV–ХI 14° по Кобб. 
Локальная кифотическая деформация на уровне ThIХ –LI составляет 16° 
по Кобб. На уровне ThVII–LII позвонков установлена многоопорная ме-
таллоконструкция, диаметр стержней 3,5 мм. Кости тазового кольца — 
перекос влево, многоплоскостная (вальгусно-торсионная) деформация 
проксимального отдела левой бедренной кости.

a b

Рис. 8. Контрольное исследование мультиспиральной компьютерной томографии, режим мультипланарной реконструкции, положение опорных 
элементов на уровне ThVIII позвонка: a, b, c — левая сторона; d, e, f — правая сторона.

a

d

b

e

с

f
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В сформированные костные каналы установлены рентген-
метки. Выполнена интраоперационная рентгенография 
грудного и поясничного отделов позвоночника в двух про-
екциях, положение меток корректное. Несмотря на отсут
ствие основания дуг на уровне ThVII, ThIX, ThX позвонков, 
удалось на этих уровнях правильно и корректно сформи-
ровать каналы для опорных элементов металлоконструк-
ции в тела позвонков. В сформированные костные кана-
лы установлены опорные элементы: транспедикулярные 
винты в тела позвонков ThVII, ThIX, ThX, LI, LII, LIV с левой 
стороны относительно линии остистых отростков; транс-
педикулярные винты в тела позвонков ThVII, ThX, ThXI, ThXII, 
LI, LII справа. Всего имплантировано 11 опорных элементов 
системы — диаметр стержня 3,5 мм. Такая протяженность 

установленных опорных элементов металлоконструкции 
была обусловлена основной дугой деформации с учетом 
высокого ростового потенциала ребенка. Произведена 
задняя мобилизация позвоночника на вершине дефор-
мации — остеотомии по Ponte и Smith–Peterson на уров-
нях — ThVII–LII позвонков. Первый стержень изогнут 
по форме физиологических изгибов позвоночника, по-
гружен в опорные элементы по левой стороне, выполнен 
деротационный маневр и фиксация опорных элементов 
к стержню в положении коррекции деформации. Второй 
стержень смоделирован в соответствии с нормальным са-
гиттальным профилем позвоночника. Погружен в опорные 
винты по правой стороне. Стержень в опорных элементах 
фиксирован гайками (рис. 6). По стержням выполнена сег-
ментарная коррекция — дистракция с вогнутой стороны 
искривления и контракция с выпуклой стороны. Интра-
операционный рентгенологический контроль — система 
стабильна, положение имплантов корректное, деформа-
ция устранена. Спондилодез после стабилизации метал-
локонструкции не выполняли. 

Величина коррекции сколиотического компонента 
деформации у пациента составила 83,5% (с 85° до 14° 
по Cobb). Величина коррекции кифотического компонен-
та деформации составила 81,2% (с 85° до 16° по Cobb). 
По данным предоперационного обследования, на пано-
рамной рентгенограмме позвоночника в сагиттальной 
плоскости на фоне выраженной кифотической дефор-
мации отмечено нарушение баланса туловища (увеличе-
ние значения SVA (сакральная вертикальная ось) более 
40  мм), развитие компенсационных механизмов (уве-
личение значений шейного и поясничного лордозов). 
На рентгенограммах, выполненных после хирургического 
вмешательства, можно наблюдать нормализацию гло-
бальных и регионарных параметров сагиттального балан-
са (рис. 9).

Длительность хирургического вмешательства состави-
ла 225 мин. Интраоперационная кровопотеря — 250,0 мл. 
Неврологический статус ребенка после пробуждения 
на дооперационном уровне. Пациент вертикализирован 
на 2-е сутки после операции. После адаптации ребенка 
к вертикальной нагрузке на 8-е сутки после операции вы-
полнены рентген-контроль и контроль мультиспиральной 
компьютерной томографией (рис. 7–9). 

Послеоперационная рана зажила первичным натя-
жением. Пациент адаптирован к вертикальной нагрузке 
(рис. 10). 

ОБСУЖДЕНИЕ
Лечение пациентов при CDPX2 с врожденной дефор-

мацией позвоночника представляет серьезную проблему 
в результате раннего возраста и особенностей течения 
заболевания [23, 24]. Показаниями к операции обычно 
служат прогрессирующий кифосколиоз с риском возник-
новения неврологического дефицита и/или дыхательных 

Рис. 9. На рентгенограммах, выполненных до (a) и после (b) хирурги-
ческого вмешательства, можно наблюдать нормализацию глобальных 
и регионарных параметров сагиттального баланса. SVA (сакральная 
вертикальная ось) до операции 44 мм, после — 31 мм.

a b

Рис. 10. Внешний вид пациента после проведенного хирургического 
вмешательства — отмечена реконструкция формы туловища с улуч-
шением сагиттального, фронтального и торсионного баланса: a — вид 
сзади; b — вид спереди; c — вид сбоку.

a b с
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нарушений. У пациентов детского возраста в клинической 
картине заболевания особенно опасен кифотический ком-
понент деформации: считается, что врожденный кифоз 
более 50° у ребенка грозит сдавлением спинного мозга 
и требует хирургического вмешательства в раннем воз-
расте. При умеренных деформациях позвоночника воз-
можны выжидательная тактика и корсетирование, однако 
данные об эффективности консервативного лечения весь-
ма ограничены. 

Хирургическая тактика лечения пациентов с дефор-
мацией позвоночника в раннем возрасте традиционно 
заключается в создании условий для локального спонди-
лодеза с целью остановки и предотвращения ее дальней-
шего прогрессирования [26, 27]. В исторических наблюде-
ниях описаны случаи успешной стабилизации деформации 
позвоночника в раннем возрасте ребенка без применения 
металлоконструкций — посредством передней и задней 
костной пластики аутокостью в возрасте 1,5–2 лет. Так, 
N. Kabirian и соавт. [4] сообщили о пациенте с синдро-
мом Конради, у которого в возрасте 2  лет выполнена 
двухэтапная переднезадняя фиксация грудопоясничного 
отдела без применения металлоконструкции. Катамнез 
составил 34 года, отмечены удовлетворительное равно-
весие туловища (по показателям сагиттального баланса), 
отсутствие неврологического дефицита, величина оста-
точной деформации 35° по Кобб на уровне ТVI–ТXI и 53° 
по Кобб на уровне ТXI–LII позвонков [4]. Функция внешне-
го дыхания в рассматриваемом клиническом наблюдении 
сохраняется на уровне 70% от нормы, что авторы сочли 
приемлемым результатом на фоне протяженного спонди-
лодеза [4]. Тем не менее за последние десятилетия так-
тика лечения детей с кифосколиозом в раннем возрасте 
эволюционирует в сторону применения ростосберегающих 
технологий [17, 28–30]. Поскольку окончательная инстру-
ментальная фиксация в раннем возрасте неизбежно ведет 
к ограничению роста соответствующих позвоночно-двига-
тельных сегментов и грудной клетки, все чаще используют 
этапные методы коррекции искривления, позволяющие 
исправлять деформацию без тотального ограничения ро-
ста. К данным подходам относят применение растущих 
конструкций, таких как система VEPTR (вертикальная рас-
ширяемая титановая реберная конструкция) или «расту-
щие стержни», которые фиксируют к позвоночнику и/или 
ребрам и периодически удлиняют по мере роста ребенка 
[27–29]. В литературе описаны случаи успешного примене-
ния VEPTR и растущих стержней у пациентов с синдромом 
Конради–Хюнерманна, что позволило исправить сколио-
тическую деформацию более 80° по Кобб в возрасте 8 лет 
с сохранением последующего роста позвоночника [2, 3].

Альтернативной современной технологией являются 
магнитно-управляемые «ростовые» стержни (MCGR), удли
нение которых проводят без повторных этапных операций 
в амбулаторных условиях [17, 30]. Однако любой росто
сберегающий метод сопряжен с частыми осложнениями 
(поломка имплантатов, инфекция области хирургического 

вмешательства, недостаточная коррекция деформации 
и  др.), требуя множества вмешательств до достижения 
завершения роста пациента. 

Сравнительный анализ хирургических методов лече-
ния [3] показал, что большинству пациентов с точечной 
хондродисплазией необходимо более одной операции 
на позвоночнике: почти 50% перенесли ревизии после 
комбинированной переднезадней фиксации, а после изо-
лированной задней фиксации повторные операции были 
необходимы 20% пациентам [3]. Это можно объяснить 
наличием псевдоартроза в зоне спондилодеза, продол-
жающимся ростом пациента и появлением деформаций 
позвоночного столба выше или ниже зоны стабилизации 
деформации многоопорной металлоконструкцией. Консен-
сусное мнение экспертов сводится к тому, что при тяжелом 
врожденном кифосколиозе на фоне синдрома Конради 
возможна хирургическая коррекция деформации у паци-
ентов младшей возрастной группы (от 2 до 5 лет) с при-
менением комбинированной стабилизации позвоночника 
(передний спондилодез + инструментированный задний), 
либо применению ростосберегающих систем у пациентов 
в возрасте от 2 до 14 лет. Выбор метода определяют инди-
видуально с учетом возраста ребенка, величины основной 
дуги деформации и ригидности кривизны, а также сопут-
ствующих аномалий у конкретного пациента [3].

Представленное клиническое наблюдение редкого 
синдрома Конради–Хюнерманна с врожденной кифо-
сколиотической деформацией позвоночника отражает 
описанные в литературе закономерности, но вместе с тем 
демонстрирует ряд уникальных аспектов. У  пациентки 
наблюдали типичную картину CDPX2: с раннего возраста 
отмечены признаки хондродисплазии (ризомелическое 
укорочение конечностей, точечные кальцификаты эпи-
физов на рентгенограммах) и дерматологические нару-
шения (линейный ихтиоз с переходом в атрофодермию), 
что позволило заподозрить данный диагноз. Подтверж-
дение мутации в гене EBP и наличие характерных биохи-
мических маркеров (накопление 8-дегидрохолестерина), 
данные семейного анамнеза послужили окончательным 
доказательством данного синдрома, что особенно важно, 
поскольку дифференциальная диагностика точечных хон-
дродисплазий включает ряд иных генетических заболе-
ваний. В данном случае клинические признаки были вы-
ражены отчетливо, что облегчило распознавание данного 
синдрома. Особенностью случая было сочетание скелет-
ной деформации с аномалией развития спинного мозга — 
низким расположением конуса и липомой терминальной 
нити, выявленными при магнитно-резонансной томогра-
фии, а также отсутствие основания дуг на уровне несколь-
ких позвонков на протяжении основной дуги деформации. 
Наличие синдрома фиксированного спинного мозга зна-
чительно осложняло планирование. Известно, что сопут-
ствующие интрамедуллярные аномалии могут привести 
к неврологическим осложнениям во время коррекции 
деформации позвоночника. Поэтому на этапе подготовки 
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была проведена консультация нейрохирурга — обсужден 
вопрос необходимости превентивного устранения липомы 
и мобилизации спинного мозга перед выполнением кор-
рекции деформации позвоночника.

Главной проблемой в данном наблюдении стала тяже-
лая врожденная деформация позвоночника. Как и опи-
сано ранее, у пациента уже в детском возрасте сфор-
мировался значительный грудопоясничный кифосколиоз 
с анатомическими аномалиями развития позвонков (кли-
новидная деформация ThIX, ThXI, ThXII), что соответствует 
распространенному при CDPX2 типу кифосколиоза. Анализ 
литературы показал, что оперативное лечение тяжелой 
кифосколиотической деформации позвоночника при син-
дроме Конради–Хюнерманна можно проводить с 2–5 лет. 
Спондилодезы, выполняемые изолированно или с исполь
зованием многоопорной металлоконструкции, существен-
но нарушают рост позвоночника и требует послеопера-
ционной иммобилизации. Использование «растущих» 
устройств существенно повышает частоту осложнений. 
Поэтому авторы использовали оригинальную методику — 
применили многоопорную конструкцию отечественного 
производства без выполнения спондилодеза, в сочетании 
с задней мобилизацией позвоночника по Ponte и Smith-
Peterson. При необходимости это позволяет выполнять 
этапные коррекции в процессе роста ребенка.

Кроме того, в данном случае отсутствие основания 
дуг на уровне нескольких тел позвонков на протяже-
нии основной дуги деформации значительно затрудняло 
формирование костных каналов для опорных элементов 
металлоконструкции и их установку. Эта задача была 
успешно решена благодаря применению навигационного 
оборудования на этапах предоперационного планирова-
ния и в ходе хирургического вмешательства. В  процес-
се операции удалось правильно и корректно установить 
опорные элементы металлоконструкции, а последователь-
ность корригирующих манипуляций позволила полноцен-
но исправить имеющееся искривление позвоночного стол-
ба. Протяженность установленной металлоконструкции 
была обусловлена необходимостью коррекции основной 
дуги деформации, восстановлением баланса туловища 
и, одновременно с этим, большими потенциями роста 
у ребенка, что требовало сохранения свободных позво-
ночно-двигательных сегментов. В настоящем наблюдении 
пациентка был оперирована с применением отечествен-
ной многоопорной спинальной системы, что позволит, 
при необходимости, по мере роста ребенка выполнять 
этапные корригирующие вмешательства. Согласно совре-
менным представлениям о лечении детей с врожденным 
сколиозом данная тактика оправдана при сохраненном 
потенциале роста. Данный случай стал одним из пер-
вых в отечественной практике применения отечествен-
ной металлоконструкции у пациента 3 лет с синдромом 
Конради–Хюнерманна, что подчеркивает уникальность 
представленного наблюдения. В связи с малым возрас-
том ребенка (низкой комплаентностью) — отсутствием 

возможности предоперационной электронейромиографии 
интраоперационный нейромониторинг не применяли.

Сравнение с известными клиническими случаями. 
В мировых публикациях описано крайне мало случаев 
хирургической коррекции деформаций позвоночника 
при синдроме Конради–Хюнерманна ввиду его редкости. 
Отдельные сообщения D.E. Masonet и соавт. [2], N. Kabirian 
и соавт. [4] подтверждают, что без оперативного лечения 
прогрессирующий кифосколиоз при CDPX2 приводит 
к тяжелым последствиям. В работе N. Kabirian и соавт. [4] 
34-летнее наблюдение пациента после выполнения 
спондилодеза в детском возрасте показало удовлетво-
рительные функциональные результаты, но сохранилась 
значительная остаточная деформация. В нашем случае, 
благодаря использованию многоопорной системы, удалось 
достичь более выраженной коррекции деформации на на-
чальном этапе лечения, а дальнейшие плановые этапные 
вмешательства, в случае прогрессирования деформации, 
будут направлены на поддержание эффекта по мере роста 
ребенка. 

Опыт D.E. Mason и соавт. [2] свидетельствует, что у па-
циентов с точечной хондродисплазией часто необходимы 
повторные вмешательства — это полностью совпадает 
с авторской тактикой этапного хирургического лечения 
данной категории пациентов. В  литературе отмечена не-
обходимость ревизий почти у половины пациентов [3]. 
В настоящем наблюдении отсутствовали осложнения по-
сле проведения операции. Пациент находится под при-
стальным диспансерным наблюдением, и авторы готовы 
к возможным коррекциям тактики при появлении призна-
ков прогрессирования деформации позвоночника.

Итак, представленное клиническое наблюдение 
иллюстрирует успешное сочетание современных техноло-
гий при лечении ребенка с врожденным кифосколиозом 
на фоне синдрома Конради–Хюнерманна. Диагностика 
этого синдрома в раннем возрасте позволила своевремен-
но начать этапное лечение и улучшить прогноз функци-
онально удовлетворительных результатов. Хирургическое 
лечение было сложно технически и тактически, требовало 
учета редких сопутствующих аномалий (фиксированного 
спинного мозга) и баланса между радикальностью кор-
рекции и сохранением потенций роста. Успешная реализа-
ция выбранной тактики подтверждает ее обоснованность. 

Представленный случай дополняет ограниченные све-
дения литературы о данном синдроме и демонстрирует, 
что даже при редком генетическом заболевании приме-
нение принципов, разработанных для раннего лечения 
детей с врожденным сколиозом, позволяет существенно 
улучшить прогноз для пациента. Таким образом, пред-
ставленный клинический опыт вносит вклад в библиотеку 
знаний о тактике ведения пациентов с синдромом Конра-
ди–Хюнерманна и тяжелой спинальной патологией.

Ограничение исследования: в работе рассмотрен 
ближайший результат хирургического лечения пациента, 
отсутствуют данные отдаленного катамнеза.
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Тактический подход у пациентов с деформацией позво-

ночника на фоне синдрома Конради–Хюнерманна должен 
быть направлен на раннюю клиническую и генетическую 
диагностику заболевания. Мониторинг ортопедического 
статуса пациента — необходимая часть своевременного 
направления пациента к врачу-вертебрологу. Формиро-
вание выраженной деформации позвоночника (более 50° 
по Кобб) во фронтальной и сагиттальной плоскости у па-
циентов младшей возрастной группы (от 2 до 5 лет), не-
сомненно, является прогностически неблагоприятным 
фактором. У рассматриваемых пациентов своевременная 
хирургическая коррекция деформации позвоночника 
в раннем возрасте ребенка и стабилизация достигнутого 
результата многоопорной металлоконструкцией необходи-
мы с целью предотвращения развития неврологического 
дефицита и бурного прогрессирования искривления в про-
цессе последующего роста ребенка.
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