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• АХОНДРОПЛАЗИЯ – ЭТО ГЕНЕТИЧЕСКОЕ РАССТРОЙСТВО, ВЫЗЫВАЮЩЕЕ НАРУШЕНИЕ РОСТА КОСТЕЙ. АХОНДРОПЛАЗИЯ 
ЯВЛЯЕТСЯ НАИБОЛЕЕ РАСПРОСТРАНЕННЫМ ВИДОМ КАРЛИКОВОСТИ, ПРИ КОТОРОМ КОСТИ И ХРЯЩИ РАЗВИВАЮТСЯ 
НЕПРАВИЛЬНО.



АХОНДРОПЛАЗИЯ: ХАРАКТЕРИСТИКА

• АХОНДРОПЛАЗИЯ: ХАРАКТЕРИСТИКА РОСТ БОЛЬНОГО С 
АХОНДРОПЛАЗИЕЙ НЕ ПРЕВЫШАЕТ 130 СМ. ЧАЩЕ ВСЕГО 
ПРОИСХОДИТ ЗАДЕРЖКА РОСТА:   -В БЕДРЕННОЙ КОСТИ; -В ПЛЕЧЕВОЙ 
КОСТИ; МОЖЕТ ПРОИСХОДИТЬ НЕДОРАЗВИТИЕ ЛИЦЕВЫХ ЧЕРТ.



• ГЕН АХОНДРОПЛАЗИИ МОЖЕТ ПЕРЕДАВАТЬСЯ ИЗ ПОКОЛЕНИЯ В ПОКОЛЕНИЕ. ЕСЛИ ОДИН ИЗ 
РОДИТЕЛЕЙ ИМЕЕТ ДАННОЕ РАССТРОЙСТВО, ТО СУЩЕСТВУЕТ 50% ВОЗМОЖНОСТЬ ПЕРЕДАЧИ 
ДАННОГО ГЕНА РЕБЕНКУ. ЕСЛИ У ОБОИХ РОДИТЕЛЕЙ ВЫЯВЛЕНО ДАННОЕ ЗАБОЛЕВАНИЕ, ТО ПРОЦЕНТ 
ТОГО, ЧТО РЕБЕНОК УНАСЛЕДУЕТ ДАННЫЙ НЕДУГ, ВОЗРАСТАЕТ ДО 75%. ОДНАКО ЧАЩЕ ВСЕГО 
АХОНДРОПЛАЗИЯ - ЭТО РЕЗУЛЬТАТ СПОНТАННОЙ РЕАКЦИИ, Т.Е. У ЗДОРОВЫХ РОДИТЕЛЕЙ РОЖДАЕТСЯ 
РЕБЕНОК С ДАННЫМ РАССТРОЙСТВОМ.



ПРИЧИНЫ,ВЕРОЯТНОСТЬ ПОЯВЛЕНИЯ АХОНДРОПЛАЗИИ.
• ПРИЧИНЫ, ВЕРОЯТНОСТЬ ПОЯВЛЕНИЯ АХОНДРОПЛАЗИИ: ПРИЧИНЫ ПОЯВЛЕНИЯ НЕИЗВЕСТНЫ, В 80-90% СЛУЧАЕВ – 

РЕЗУЛЬТАТ НОВОЙ ГЕННОЙ МУТАЦИИ. АХОНДРОПЛАЗИЯ ВСТРЕЧАЕТСЯ (ЧАСТОТА В ПОПУЛЯЦИИ) ПРИМЕРНО 1 РАЗ 
НА 50 000 - 100 000. ВЕРОЯТНОСТЬ ПОВТОРНОГО РОЖДЕНИЯ РЕБЕНКА С АХОНДРОПЛАЗИЕЙ У ЗДОРОВЫХ 
РОДИТЕЛЕЙ – НЕЗНАЧИТЕЛЬНАЯ. ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ РЕБЕНКА С АХОНДРОПЛАЗИЕЙ У ЛИЦА, ИМЕЮЩЕГО ЭТО ЖЕ 
ЗАБОЛЕВАНИЕ – ВЫСОКАЯ, 50% (АУТОСОМНО-ДОМИНАНТНЫЙ ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ), ГЕН АХОНДРОПЛАЗИИ 
КАРТИРОВАН НА КОРОТКОМ ПЛЕЧЕ 4-Й ХРОМОСОМЫ БЫВАЮТ СЛУЧАИ, КОГДА РЕБЕНКОМ НАСЛЕДУЕТСЯ ДВЕ КОПИИ 
ГЕНА АХОНДРОПЛАЗИИ (РАЗНЫЕ ГЕНЫ ОТ КАЖДОГО РОДИТЕЛЯ). ЧАЩЕ ВСЕГО ТАКИЕ ДЕТИ УМИРАЮТ В ПЕРВЫЕ НЕДЕЛИ 
ИЛИ МЕСЯЦЫ ПОСЛЕ РОЖДЕНИЯ. ЕСЛИ ЖЕ РЕБЕНОК ПОЛУЧАЕТ ТОЛЬКО ОДНУ КОПИЮ МУТИРОВАВШЕГО ГЕНА, ТО ОН 
ИМЕЕТ НОРМАЛЬНУЮ ПРОДОЛЖИТЕЛЬНОСТЬ ЖИЗНИ И УМСТВЕННОЕ РАЗВИТИЕ. ОДНАКО ФИЗИЧЕСКОЕ РАЗВИТИЕ, А В 
ЧАСТНОСТИ РАЗВИТИЕ ДВИГАТЕЛЬНЫХ ФУНКЦИЙ, ОБЫЧНО ЗАНИМАЕТ БОЛЕЕ ДОЛГИЙ ПЕРИОД ВРЕМЕНИ. В ТЕЧЕНИЕ 
ПЕРВОГО ГОДА ЖИЗНИ У ДЕТЕЙ МОГУТ БЫТЬ ПРОБЛЕМЫ С ДЫХАТЕЛЬНОЙ СИСТЕМОЙ.



СИМПТОМЫ АХОНДРОПЛАЗИИ.
• СРЕДИ НАИБОЛЕЕ ХАРАКТЕРНЫХ СИМПТОМОВ АХОНДРОПЛАЗИИ МОЖНО 

ВЫДЕЛИТЬ СЛЕДУЮЩИЕ: -ВЫПУКЛЫЙ ЛОБ И БОЛЬШАЯ ГОЛОВА; -УКОРОЧЕННЫЕ 
КОНЕЧНОСТИ И МАЛЕНЬКИЙ РОСТ, ЗАМЕТНЫЕ УЖЕ ПРИ РОЖДЕНИИ; -РОСТ 
ВЗРОСЛОГО ЧЕЛОВЕКА НЕ ПРЕВЫШАЕТ 130СМ; -СЛАБОРАЗВИТЫЕ ЧАСТИ ЛИЦА; -
СЛИШКОМ КОРОТКИЕ ПАЛЬЦЫ НА РУКАХ И НОГАХ; -СНИЖЕНИЕ ТОНУСА МЫШЦ; -
КИФОЗ (ИСКРИВЛЕНИЕ ВЕРХНЕГО ОТДЕЛА ПОЗВОНОЧНИКА); -КОВЫЛЯНИЕ ВО 
ВРЕМЯ ХОДЬБЫ; -ПРОБЛЕМЫ С ЗУБАМИ.



ДИАГНОСТИКА АХОНДРОПЛАЗИИ.

• КАК ПРАВИЛО, АХОНДРОПЛАЗИЯ ОБНАРУЖИВАЕТСЯ ПРИ 
УЛЬТРАЗВУКОВОМ ИССЛЕДОВАНИИ ВО ВРЕМЯ БЕРЕМЕННОСТИ С КОНЦА II 
– НАЧАЛА III ТРИМЕСТРА. ПРИ НАЛИЧИИ СЕМЕЙНОЙ ОТЯГОЩЕННОСТИ 
ИМЕЮТСЯ ВОЗМОЖНОСТИ ДНК-ДИАГНОСТИКИ С ИСПОЛЬЗОВАНИЕМ 
ИНВАЗИВНЫХ МЕТОДИК (БИОПСИИ ХОРИОНА, АМНИОЦЕНТЕЗА).



АХОНДРОПЛАЗИЯ:ЛЕЧЕНИЕ.

• НА НАСТОЯЩИЙ МОМЕНТ В МЕДИЦИНЕ НЕ СУЩЕСТВУЕТ 
МЕТОДИК, КОТОРЫЕ СМОГЛИ БЫ ИЗЛЕЧИТЬ 
АХОНДРОПЛАЗИЮ. ИЗВЕСТНО, ЧТО ТАКОЕ ЗАБОЛЕВАНИЕ КАК 
АХОНДРОПЛАЗИЯ ВЫЗВАНО ОТСУТСТВИЕМ ОДНОГО ИЗ 
ФАКТОРОВ РОСТА ЧЕЛОВЕКА. УЖЕ СЕЙЧАС УЧЕНЫЕ 
ИССЛЕДУЮТ МЕТОДИКИ СОЗДАНИЯ ДОПОЛНИТЕЛЬНЫХ 
ФАКТОРОВ РОСТА, КОТОРЫЕ В БУДУЩЕМ ПОМОГУТ ПРИВЕСТИ 
К НОРМАЛЬНОМУ РАЗВИТИЮ И РОСТУ КОСТЕЙ. НЕСМОТРЯ НА 
ТО, ЧТО НА СЕГОДНЯШНИЙ ДЕНЬ ЛЕЧЕНИЕ АХОНДРОПЛАЗИИ 
НЕ МОЖЕТ БЫТЬ ОСУЩЕСТВЛЕНО В ПОЛНОЙ МЕРЕ, 
СУЩЕСТВУЕТ НЕСКОЛЬКО СПОСОБОВ ОБЛЕГЧЕНИЯ 
ЗАБОЛЕВАНИЯ: -ЛЕКАРСТВЕННЫЕ СРЕДСТВА; -ХИРУРГИЧЕСКОЕ 
ВМЕШАТЕЛЬСТВО. ЛЕЧЕНИЕ ЧЕЛОВЕЧЕСКИМ ГОРМОНОМ 
РОСТА ПОЗВОЛЯЕТ НЕМНОГО УВЕЛИЧИТЬ ТЕМПЫ РОСТА 
КОСТЕЙ, ПО КРАЙНЕЙ МЕРЕ, В САМЫЙ ПЕРВЫЙ ГОД ЖИЗНИ. 
ХИРУРГИЧЕСКОЕ ВМЕШАТЕЛЬСТВО ИНОГДА НЕОБХОДИМО ДЛЯ 
ТОГО, ЧТОБЫ ИСПРАВИТЬ СЕРЬЕЗНЫЕ ДЕФЕКТЫ КОСТЕЙ. ЕСЛИ 
ВЫ ПЛАНИРУЕТЕ ЗАЧАТЬ РЕБЕНКА, И В ВАШЕЙ СЕМЬЕ ЕСТЬ 
СЛУЧАИ АХОНДРОПЛАЗИИ, ТО ВАМ ОБЯЗАТЕЛЬНО СЛЕДУЕТ 
ОБРАТИТЬСЯ ЗА КОНСУЛЬТАЦИЕЙ К СПЕЦИАЛИСТАМ.



АХОНДРОПЛАЗИЯ:ЛЕЧЕНИЕ.

• НА НАСТОЯЩИЙ МОМЕНТ В МЕДИЦИНЕ НЕ СУЩЕСТВУЕТ 
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