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Аннотация: в статье описаны основные проблемы, с которыми сталкива-

ются люди, имеющие заболевание несовершенный остеогенез. Описаны этиоло-

гия, патогенез, симптомы, клинические проявления и методы лечения данных 

пациентов. Обозначены ключевые моменты особенностей ухода за больными. 

Кратко сформулированы особенности тактики медицинского персонала, при 

необходимости проведения медицинских манипуляций детям, с несовершенным 

остеогенезом. 
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Несовершенный остеогенез – это патологическое нарушение, проявляюще-

еся дефектом костеобразования всего скелета человека, имеющее генетическую 

природу. Данное заболевание несет в себе главную опасность переломов костей, 

количество которых может достигать нескольких десятков в год. Заболеванием 

страдают мужчины и женщины без превалирующей разницы в частоте [1]. 
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Типы наследования несовершенного остеогенеза: 

1) аутосомно-доминантный (от больного родителя); 

2) аутосомно-доминантный (от здорового родителя с половым мозаициз-

мом); 

3) аутосомно-рецессивный (от здоровых родителей-носителей рецессив-

ного гена). 

1. Новая мутация. 

Несовершенный остеогенез поражает не только костную ткань, хотя это яв-

ляется главным его отличительным признаком. Данное заболевание может также 

отрицательно влиять на сердце, кожу, сосуды, мышцы и сухожилия, глаза и дру-

гие органы. Патологии дыхательной системы, снижение слуха, заболевания су-

ставов, повышенное потоотделение и хрупкие зубы также оказаться послед-

ствием несовершенного остеогенеза. Данное заболевание сопровождает чело-

века в течение всей его жизни [6]. У многих пациентов после остановки процесса 

роста сокращается количество переломов. Внешний вид людей с диагнозом несо-

вершенный остеогенез бывает в значительной степени разным. Большинство из 

них низкого роста, у пациентов с более легкой формой наблюдается рост ближе 

к среднему. Около 50% всех больных несовершенным остеогенезом имеют голу-

боватого или сероватого цвета склеры. Способность к передвижению у этих па-

циентов тоже разная: от самостоятельного передвижения на своих ногах до по-

стоянного использования инвалидного кресла. Для данной болезни характерно: 

1) деформации костей, боли в них; 

2) короткое телосложение; 

3) искривление позвоночника; 

4) потеря слуха (у 50%); 

5) проблемы со зрением, в том числе миопии и риск отслоения сетчатки; 

6) расслабление связок и сниженный мышечный тонус; 

7) проблемы с сердцем; 

8) платибазия – встречается у некоторых людей с более тяжелыми формами 

несовершенного остеогенеза. 
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В целом симптомы могут сильно варьироваться не только между разными 

типами, но и внутри одного типа и даже внутри одной семьи. Симптомы могут 

быть связаны с возрастом. 

Диагностика несовершенного остеогенеза: 

1) медико-генетическая консультация; 

2) тест ДНК слюны или крови; 

3) коллагеновая рентгеноскопия; 

4) амниоцентез; 

5) биопсия ворсинчатого хориона; 

6) УЗИ. 

Патогенетического лечения несовершенного остеогенеза на сегодняшний 

день не существует. Лечение носит симптоматический характер [6]. Главной за-

дачей лечения при данной патологии – минимизация количества переломов, под-

держивать общее здоровье, тем самым улучшая качество жизни таких пациентов. 

Лечение может включать в себя уход при возникновении переломов, физиотера-

певтические методы, хирургические вмешательства и лекарственную терапию. 

Правила ухода за переломами: гипсование конечности, наложение на неё 

шины и фиксация сломанных костей. Это способствует их надлежащему зажив-

лению. Однако при длительном обездвиживании может происходить ослабление 

кости и развитие мышечной атрофии, что в свою очередь может способствовать 

еще большему количеству переломов. Многие врачи-ортопеды предпочитают 

лечить данные переломы методом краткосрочной фиксации, путем нанесения 

облегченного гипса, шин или ортопедических скоб, чтобы позволить совершать 

движения как можно быстрее после перелома. Физиотерапия позволяет расши-

рить функциональные возможности пациентов, либо обеспечить поддержку на 

данном уровне. 

Типичная программа включает в себя выполнение аэробных упражнений 

низкой интенсивности, при этом кислород выступает в качестве основного ис-

точника энергии для поддержания активных движений мышц. Физиотерапия ча-

сто начинается в возрасте до года для профилактики задержки развития 
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двигательных навыков. Плавание и водная терапия особенно хорошо подходят 

для людей всех возрастов, страдающих несовершенным остеогенезом, поскольку 

позволяет совершать им самостоятельные движения с минимальным риском пе-

реломов. 

В случае перелома или деформации может понадобиться хирургическое ле-

чение. Многие пациенты подвергаются операции остеосинтез титановым штиф-

том. Существуют как растяжимые, так и не растяжимые штифты. 

Из лекарственных препаратов самыми эффективными на сегодняшний день 

являются бисфосфонаты. Бисфосфонаты в настоящее время одобрены (FDA) для 

предупреждения и лечения остеопороза и его осложнений. Данный препарат по-

казал результат уменьшения количества переломов. Другие лекарства, находя-

щиеся на стадии разработки, включают терипаратид (в основе препаратов – па-

ратиреотропный гормон). 

Необходимо поддерживать здоровый образ жизни (безопасные упражнения 

и полноценное питание). Витамин D и кальций необходим для поддержания здо-

ровья костей, однако употреблять их выше терапевтической дозы не рекоменду-

ется. Важно держать в пределах нормы массу тела, так как лишний вес негативно 

влияет на скелет [6]. Избегать курения (активного и пассивного), употребления 

алкоголя, стероидных средств, кофеина – этои факторы способствуют снижению 

плотности костей скелета. 

Также к важным методам лечения следует отнести: 

1) слуховые аппараты; 

2) коронки для зубов; 

3) кислородные маски (при нарушении дыхания); 

4) вспомогательные средства передвижения (костыли, ходунки, трости, 

кресла – каталки). 

Меры профилактики: 

1) не оказывайте давления на конечность, не вытягивайте, не сгибайте её в 

неестественном положении даже при рентгенологическом контроле; 
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2) при введении внутривенных инъекций измеряйте кровяное давление и 

проводите другие медицинские процедуры во избежание повреждений. Старай-

тесь не пользоваться электронными тонометрами; 

3) дозировка лекарства всегда зависит от массы тела ребёнка; 

4) при подозрении на перелом исключите манипуляции с поврежденной ко-

нечностью; 

5) уважайте советы родителей. Основываясь на опыте, они часто могут дать 

важные и нужные указания относительно наиболее безопасного способа подъ-

ёма, переноса или смены положения больного. 

При проведении медицинских манипуляций детям соблюдайте следующие 

меры предосторожности: 

1) поднимайте ребёнка, подкладывая одну руку под ноги и ягодицы, а 

другу – под шею, голову и плечи; 

2) нельзя поднимать ребёнка за подмышки; 

3) при смене подгузника нежелательно поднимать ребёнка за лодыжки, пра-

вильнее будет подложить ладонь под ягодицы; 

4) нужно побуждать ребёнка к самостоятельным действиям; 

5) поддерживайте малыша в позициях стоя, сидя, лежа – это будет способ-

ствовать развитию мышц. 
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