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ВИПАДКИ З ПРАКТИКИ / CASES FROM PRACTICE

Уроджені вади розвитку (УВР) опорно-рухової 
системи (ОРС) об’єднують більше 300 етіологічно, 
патогенетично та клінічно різних нозологічних форм 
уражень скелету. Частота УВР ОРС у популяції неве-
лика, проте ці захворювання можуть мати серйозний 
прогноз для життя, здоров'я та соціальної адаптації. 
Усе це визначає важливість пренатальної діагности-
ки та диференціальної діагностики конкретного виду 
ВПР ОРС [1].

Ахондроплазія – спадкове моногенне захворюван-
ня, яке є остеохондродисплазією з дефектами трубчас-
тих кісток та аксіального скелету (OMIM – 100800; 
група 1 за INCGSD-2015). Для неї характерний ауто-
сомно-домінантний тип успадкування з повною пене-
трантністю. Ахондроплазія зустрічається лише у ге-
терозиготній формі, оскільки гомозиготність за цією 
ознакою летальна. За даними Orphanet Report, Rare 
diseases (2016), поширеність даного захворювання у 
світі складає 0,4:10 000, а в європейській популяції – 
2:10 000 новонароджених [2,3]. 

Ахондроплазія є однією з найбільш частих форм 
скелетної дисплазії, про яке відомо декілька тисяч ро-
ків поспіль. Термін "ахондроплазія" уперше був вико-
ристаний у 1878 р. французьким лікарем M.J. Parrot 
при описі пацієнтів із характерними клінічними озна-
ками: низький ріст, великий череп, потилиця і лоб, 
що виступають, сідловидний ніс, гіпоплазія серед-
ньої частини обличчя, укорочення кінцівок за рахунок 
стегнового і плечового сегментів [1].

Ахондроплазія у 99% випадків обумовлена мута-

цією G380R гена FGFR3, який розташований на ко-
роткому плечі четвертої хромосоми (локус 4p16.3). 
Найбільш частою з мутацій є місенс-мутація в гені 
FGFR3, що супроводжується заміною гліцину на ар-
гінін у білку, який кодує рецептор чинника зростання 
фібробластів, відповідальний за проліферацію хря-
щів у суглобах довгих кісток. Гуанін у позиції 1138 
в гені FGFR3 є одним з нуклеотидів, який найбільш 
часто мутує серед усіх ідентифікованих генів люди-
ни. Мутація цього нуклеотиду зустрічається майже 
у 100% випадків ахондроплазії. Близько 80% випад-
ків є наслідком мутації de novo. Вважається, що нові 
мутації гуаніну в 1138 положенні гена FGFR3 відбу-
ваються виключно у батьківських статевих клітинах, 
а їх частота збільшується з віком батька (>35 років). 
Внутрішньоутробна затримка розвитку кісток плода, 
що викликається мутацією даного гену, призводить 
до зниження проліферації та зростання хрящової тка-
нини, мікроцефалії, вкорочення довгих трубчастих 
кісток, що найбільш виражене в стегновому сегменті 
нижніх кінцівок [4-6].

Патогенез ахондроплазії реалізується через FGFR3 – 
трансмембранний рецептор тирозинкінази, що зв'язує- 
ться з FGF. Зв'язок FGF з позаклітинною ділянкою 
FGFR3 активізує внутрішньоклітинний домен рецеп-
тора і запускає сигнальну послідовність. Пов'язані 
з ахондроплазією мутації FGFR3 – це мутації поси-
лення функції, що викликають ліганднезалежну акти-
вацію білка FGFR3. Така постійна активізація білка 
FGFR3 неправильно гальмує проліферацію хондро-
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цитів в ростовій пластинці та призводить до вкоро-
чення довгих трубчастих кісток, а також аномального 
формування інших кісток. Вражаються лише кістки, 
що ростуть за енходральним типом: трубчасті кістки, 
кістки основи черепа та ін. Кістки склепіння черепа, 
що формуються зі сполучної тканини, досягають нор-
мального розміру, що призводить до невідповідності 
пропорцій між головою і тілом, а також стає причи-
ною характерної зміни форми черепа. Особливий фе-
нотип виділяє таких хворих вже при народженні [4-6].

У новонароджених при ахондроплазії відмічають 
ризомелічне вкорочення рук і ніг, порівняно довгий і 
вузький тулуб, кисті рук у формі тризуба, макроцефа-
лію з гіпоплазією середньої третини обличчя та чолом, 
що виступає. Довжина тіла у межах нижньої межі нор-
ми або дещо нижче від норми. З віком ріст таких дітей 
прогресивно відстає від нормальних величин [7,8].

Постнатальний прогноз у таких новонароджених у 
першу чергу визначається ступенем гіпоплазії легенів. 
Спостерігаються рецидивуючі та хронічні запальні за-
хворювання дихальних шляхів, апное обструктивного 
характеру. У пацієнтів з ахондроплазією частіше спо-
стерігаються неврологічні та легеневі ускладнення. У 
більшості відзначається затримка моторного розвитку, 
викликана поєднанням м'язової гіпотонії з гіперрухли-
вістю суглобів, причому, ліктьові суглоби обмежені у 
розгинанні та обертанні, механічними утрудненнями 
при утриманні голови дещо великих розмірів. Невро-
логічні ускладнення виникають у зв'язку зі стенозом 
великого потиличного отвору та спинального каналу. 
Можливі порушення слуху, гідроцефалія, апное цен-
трального ґенезу, парапарез та тетраплегія. При вира-
женому стенозі великого потиличного отвору зі стис-
ненням стовбура мозку можливі летальні випадки на 
першому році життя [1,9,10]. 

Використання сучасних алгоритмів пренатальної 
діагностики дозволяє виявити УВР ОРС ще до на-
родження дитини, на етапі її внутрішньоутробного 
розвитку. Вважається, що пренатальна ультразвукова 
діагностика УВР ОРС можлива не раніше 22 тижня 
вагітності, проте деякі зміни скелета можна запідозри-
ти на більш ранніх термінах [11].

Характерні ультразвукові ознаки ахондропла-
зії: макроцефалія у поєднанні з гіпертелоризмом та 
макрофтальмом; висока эхогенність кісток черепа; 
чоло та потилиця, що виступають; сідловидне пере-
нісся, мікромелія, зазвичай, за ризомелічним типом; 
симетричне вкорочення з візуальним потовщенням 
трубчастих кісток; поперековий лордоз, розширення 
люмбального відділу спинномозкового каналу; кисть 
у формі тризуба; брахидактилія [12,13].

Диференційну діагностику ахондроплазії Парро 
необхідно проводити з ахондрогенезом та танатофор-
ною дисплазією. Важливим критерієм для підтвер-
дження ахондрогенезу є зниження або відсутність 
оссифікації кісток черепа та тіл хребців, а також вира-
жена мікромелія та значне багатоводдя. Танатофорна 
дисплазія, як і ахондроплазія, супроводжується ано-
мальною формою голови з виступаючим лобом, але 
завжди характеризується різким вкороченням труб-
частих кісток з викривленням стегнової кістки у ви-
гляді «телефонної слухавки» та різко вираженим ба-
гатоводдям [9,14].

У статті представлено випадок спостереження за 
дитиною з ахондроплазією, який закінчився леталь-
ним виходом. Новонароджена дитина Т. від ІІ бажаної 

планованої вагітності, яка перебігала на тлі багатовод-
дя; гнійного отиту у матері, прооперованого на 7-му 
тижні вагітності; ІІ пологів, на 35-му тижні вагітності 
шляхом кесарського розтину на тлі дистресу плода, 
що загрожував його життю. 

Батьки дитини у зареєстрованому шлюбі. Матері 
26 років, освіта середня-спеціальна, майстер манікюру. 
Шкідливі звички заперечує. Акушерсько-гінекологіч-
ний анамнез: менструації – з 13 років, нерегулярні, по 
7 днів; статеве життя – з 16 років. У 17 років виявлено 
та проліковано кісту яєчника. Дитина від першої вагіт-
ності, яка народилася у віці матері 23 роки, здорова. 
Мати нормальної статури, зріст 160 см, на шкірі тулуба 
висипання у вигляді елементів фотодерматозу. Батькові 
34 роки, освіта вища, військовий. Палить. Об’єктивно: 
нормальної статури, зріст 175 см. Спадковість по лінії 
матері та батька на захворювання ОРС не обтяжена. 

Результати дослідження біохімічних маркерів вро-
дженої та спадкової патології у сироватці крові матері 
на 10-му тижні вагітності свідчили про фізіологічний 
рівень РАРР-А – плацентарного білка А, асоційовано-
го з вагітністю, (0,6 МоМ) та знижений рівень β-ХГЛ – 
β-хоріонічного гонадотропіну людини (0,4 МоМ). На 
17-му тижні вагітності встановлено низький рівень 
АФП – α-фетопротеїну (0,6874 МоМ) та ХГЛ – хорі-
онічного гонадотропіну людини (0,3995 МоМ). При 
проведені ультразвукового дослідження (УЗД) стану 
плода на 16-му тижні вагітності запідозрені множинні 
УВР ОРС, на 22-му тижні та 27-28 тижнях вагітності 
встановлено ахондрогенез ІІ типу, помірна кардіоме-
галія, гіперехогенні включення у лівому шлуночку. 
Вагітна від проведення інвазивного обстеження та 
переривання вагітності на усіх етапах обстеження та 
консультування відмовилася.

Дитина народилася передчасно, на 35-му тижні 
вагітності. Маса тіла дитини при народженні склала 
2460 г, довжина тіла – 36 см, обвід голови – 37,5 см, 
обвід грудної клітки – 28 см. Оцінка за шкалою Апгар 
наприкінці першої хвилини життя склала 4 бали, на-
прикінці п'ятої хвилини життя – 6 балів. Проведено 
комплекс реанімаційних заходів, у тому числі, штуч-
на вентиляція легенів (ШВЛ) за допомогою маски та 
мішка Амбу з подальшим проведенням інтубації тра-
хеї, ШВЛ через інтубаційну трубку. 

Стан дитини при народженні, поступленні/вихо-
джуванні у відділенні інтенсивної терапії новонаро-
джених пологового будинку розцінено як тяжкий за 
рахунок проявів основного захворювання (множинні 
УВР: ахондроплазія, зовнішня гідроцефалія, гіпоплазія 
легенів) з розвитком синдрому поліорганної недостат-
ності з ураженням дихальної системи (дихальна недо-
статність ІІІ ступеня тяжкості на тлі вродженої гіпопла-
зії легенів), нервової системи (синдроми пригнічення 
та вегето-вісцеральних розладів на фоні зовнішньої 
гідроцефалії), зниженої толерантності до їжі. 

Фенотип дитини: порушення пропорцій тіла; чоло 
випинає, мозкова частина черепа збільшена, потиличні 
та тім'яні горби випинають; очі широко розставлені, гли-
боко в орбітах, епікант; ніс плаский, перенісся сідлопо-
дібне, з широкою верхньою частиною; прогнатія; високе 
піднебіння, язик широкий короткий; верхні та нижні кін-
цівки рівномірно вкорочені за рахунок проксимальних 
сегментів (стегон і плечей); верхні кінцівки – до пупка; 
стопи широкі та короткі; долоні широкі, у формі тризу-
ба, II-V пальці короткі, середній палець і мізинець прак-
тично однакової довжини, між ними значна відстань, I 
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палець довший за інші; на кінцівках жирові подушки та 
шкірні складки; тулуб нормальної подовженої форми; 
грудна клітка дещо асиметрична; крипторхізм (рис.1-3).

Під час виходжування у відділенні інтенсивної 
терапії новонароджених пологового будинку дитині 
надана кваліфікаційна допомога з дотриманням усіх 
вимог надання неонатологічної допомоги новона-
родженим дітям згідно діючих міжнародних, націо-
нальних та локальних клінічних протоколів. Дитина 
виходжувалася в умовах відкритої реанімаційної сис-
теми, проводилася інвазивна тригерна вентиляційна 
підтримка, комплексна інфузійна терапія та парен-
теральне живлення, антибіотикотрапія, мінімальне 

трофічне живлення зцідженим грудним молоком. До 
виходжування дитини постійно залучалася мати. На 
10-ту добу життя дитина транспортована та госпіта-
лізована у відділення реанімації та інтенсивної терапії 
новонароджених дитячої клінічної лікарні, де продо-
вжено адекватне лікування та проведено додаткове 
обстеження та консультування пацієнта. Стан дитини 
за весь період виходжування у реанімаційному відді-
ленні залишався важким з поступовою декомпенсаці-
єю життєво важливих функцій, незважаючи на прове-
дене комплексне лікування. У віці 1 місяця та 24 діб 
констатовано смерть дитини. За наполяганням батьків 
патологоанатомічний розтин дитини не проводився. 

ВИПАДКИ З ПРАКТИКИ / CASES FROM PRACTICE

У відділеннях інтенсивної терапії новонароджених 
пологового будинку та дитячої лікарні проведено по-
вний клініко-лабораторний моніторинг (загальні ана-
лізи крові та сечі, розгорнуті біохімічні аналізи крові 
та сечі, бактеріальні засіви біологічних середовищ 
при поступленні та у динаміці), інструментальні об-
стеження (ехокардіографія, УЗД внутрішніх органів 
та головного мозку, рентгенографія, електрокардіо-
графія), огляд вузькими спеціалістами (лікарем-гене-
тиком, неврологом, нейрохірургом, пульмонологом, 
окулістом).

Результати рентгенографії скелету: диспропорція 
між мозковою та лицевою частиною черепа, звуження 
потиличного отвору; вкорочення та потовщення мета-
фізів довгих трубчастих кісток, розгорнуті крила клу-
бової кістки, сплощення вертлюжної западини; ско-
ліоз грудного відділу хребта; звуження відстані між 
коріннями дужок поперекових хребців, що зростає у 
каудальному напрямку. Змін осифікації черепа та тіл 
хребців не виявлено.

На оглядовій рентгенограмі органів грудної клітки 
у прямій проекції виявлено об’ємне зменшення обох 
легень, посилення легеневого малюнку з множинними 
вогнищевими тінями (кісти) в обох легеневих полях, 
відсутність диференціації куполу діафрагми, зміщен-

ня вліво середостіння та тіні серця. При рентгенологіч-
ному огляді органів черевної порожнини встановлено 
збільшення тіні печінки. Заключення: ахондроплазія, 
деформація грудної клітки, гіпоплазія легенів.

Результати ехокардіографії: відкритий овальний 
отвір, гіперехогенні включення на папілярному м’язі 
лівого шлуночка; нейросонографії: ознаки вродженої 
змішаної гідроцефалії, дифузного посилення щіль-
ності паренхіми головного мозку. 

Дитина обстежена хірургом (даних за гостру хі-
рургічну патологію не виявлено),  неврологом (мно-
жинні УВР: уроджена вада розвитку центральної нер-
вової системи:  гідроцефалія; ахондроплазія; асфіксія 
при народженні; гіпоксично-ішемічне ушкодження 
центральної нервової системи, гострий період, син-
дром вегето-вісцеральних розладів); нейрохірургом 
(множинні УВР: зовнішня гідроцефалія; гіпоплазія 
легенів; ахондрогенез), окулістом (видимої патології 
не виявлено).

Дитина консультована лікарем-генетиком, яким 
запідозрено ахондроплазію Парро, що необхідно ди-
ференціювати з танатофорною дисплазією та ахон-
дрогенезом. Молекулярно-генетичне обстеження для 
виявлення мутації G380R гена FGFR3 не проводилося 
у зв'язку з критичним станом дитини та відсутністю 
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можливості транспортування до національних меди-
ко-генетичних центрів.

Враховуючи результати клінічного та лабораторно-
інструментального обстеження (при відсутності можли-
вості проведення молекулярно-генетичного обстеження) 
дитині встановлено основний клінічний діагноз: антена-
тальне ураження плода: множинні УВР (ахондроплазія 
Парро, гідроцефалія, гіпоплазія легенів та грудної кліт-
ки); ускладнення основного діагнозу: синдром поліор-
ганної недостатності з ураженням дихальної системи 
(дихальна недостатність ІІІ ступеня), серцево-судин-
ної системи (серцево-судинна недостатність), нервової 
системи (синдром пригнічення), сечовидільної системи 
(синдром олігоанурії), шлунково-кишкового тракту (зни-
жена толерантність до їжі), системи крові (геморагічний 
та анемічний синдроми); супутній діагноз: недоноше-
ність 35 тижнів, постконцептуальний вік 42-43 тижня. 

При обговоренні представленого клінічного ви-
падку необхідно акцентувати увагу на медико-етич-
них проблемах, які супроводжували ведення вагітнос-
ті, народження та виходжування дитини з критично 
тяжкою формою генетичного захворювання. Даний 
пацієнт відділення інтенсивної терапії новонародже-
них та його сім'я потребувала проведення складного 
комплексу неонатальної паліативної допомоги (ПД), 
яка ґрунтується на засадах педіатричної ПД, але має 
включати в себе і перинатальну складову. У випад-
ках встановлення у плода діагнозу, при якому на-
роджена дитина буде нежиттєздатною або буде мати 

значні порушення життєво важливих функцій, слід 
розпочинати психологічну роботу з жінкою/батьками 
та їх родинним середовищем, у тому числі, доводи-
ти інформацію про можливість отримання дитиною 
ПД. Особливої психологічної та соціальної підтрим-
ки такі сім'ї потребують під час пологів, коли реко-
мендованим є присутність та співпраця з психологом 
або медичним персоналом, який пройшов навчання з 
психологічної підтримки таких родин.  Надання ПД 
безпосередньо новонародженій дитині має бути об-
говорено ще до народження з залученням мультидис-
циплінарної команди фахівців за участю майбутніх 
батьків з визначенням місця кінця життя (end of life) 
дитини. ПД у постнатальному періоді спрямована на 
забезпечення догляду за шкірою, годування, підтрим-
ку температурного режиму, полегшення болю, тощо. 
Необхідним є психологічна підтримка батьків під час 
проведення ПД та після смерті дитини, сприяння кон-
тактів сімей з іншими батьками, які втратили своїх 
малюків [15,16]. Вище наведене зумовлює необхід-
ність впровадження в практику українських відділень 
інтенсивної терапії новонароджених міжнародних 
протоколів з ПД та проведення спеціальної підготов-
ки міждисциплінарної команди фахівців (психологів, 
неонатологів, неонатальних медичних сестер), що на-
дасть змогу зменшити страждання новонароджених 
дітей з критичними вадами розвитку, полегшити від-
чуття «болю» у батьків/сім'ї, зменшити економічні ви-
трати держави.  
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ЛЕТАЛЬНЫЙ СЛУЧАЙ АХОНДРОПЛАЗИИ ПАРРО 
У НОВОРОЖДЕННОГО МАЛЬЧИКА 

И.В. Ластивка, Ю.Д.Годованец, А.Г. Бабинцева, 
Л.В. Агафонова, В.В. Анцупова

Высшее государственное учебное заведение Украины 
«Буковинский государственный медицинский университет» 

(г. Черновцы, Украина)

Резюме
Ахондроплазия – наследственное моногенное забо-

левание из группы остеохондродисплазий с дефектами 
трубчатых костей и аксиального скелета, для которого 
характерно аутосомно-доминантный тип наследования с 
полной пенетрантностью. Распространение данного забо-
левания в мире составляет 0,4:10000, а в европейской по-
пуляции – 2:10000 новорожденных. Ахондроплазия в 99% 
случав обусловлена мутацией G380R гена FGFR3, который 
расположен на коротком плече чертвертой хромосомы 
(локус 4p16.3). Наиболее частой мутацией является ми-
сенс-мутация в гене FGFR3, что сопровождается заменой 
глицина на аргинин в белке, который кодирует рецептор 
фактора роста фибробластов, ответственного за пролифе-
рацию хряща в суставах длинных трубчастых костей. 

В статье представлен случай наблюдения за ребенком 
с ахондроплазией, который закончился летальным исхо-
дом. Мальчик родился преждевременно на 35-ой неделе 
гестации с массой тела 2460 г, длиной тела – 36 см. При 
внешнем осмотре у ребенка определены фенотипические 
признаки ахондроплазии Парро. Состояние мальчика при 
рождении и на протяжении всей жизни расценивалось как 
тяжелое за счет проявления синдрома полиорганной недо-
статочности на фоне гипоплазии легких и гидроцефалии 
с постепенной декомпенсацией жизнено важних функций, 
что привело к летальному исходу в воздасте 1 месяца 24 
дней. При пренатальном скрининге у матери установлены 
сниженные уровни β-хорионического гонадотропина чело-
века на 10-ой неделе беременности и α-фетопротеина – на 
17-ой неделе беременности; при ультразвуковом исследо-
вании диагностированы множественные пороки развития 
опорно-двигательной системы. Беременная от проведения 
инвазивного исследования и прерывания беременности на 
всех этапах обследования и консультирования отказалась. 
Медико-генетическое обследование ребенка не проведено 
в связи со значительным нарушением общего состояния. 
Обсуждена необходимость оказания неонатальной палли-
ативной помощи новорожденным детям с критическими 
врожденными пороками развития. 

Ключевые слова: ахондроплазия Парро; 
врожденные пороки развития; опорно-двигательная сис-
тема; паллиативная помощь.

LETHAL CASE OF PARROT ACHONDROPLASIA 
IN A NEWBORN BOY

І.V. Lastivka, Yu.D. Hodovanets, А.G. Babintseva, 
L.V. Agafonova, V.V. Antsupova 

 Higher State Educational Establishment of Ukraine 
«Bukovinian State Medical University» 

(Chernivtsi, Ukraine)

Summary
Achondroplasia is an inherited monogenic disease from 

the group of osteochondroplasia with defects of tubular 
bones and axial skeleton characterized by autosomal-
dominant type of heredity with complete penetrance. 
Occurrence of the disease in the world is 0,4:10000, and in 
European population – 2:10000 of neonates. In 99% cases 
achondroplasia is caused by mutations of G380R gene 
FGFR3, located on a short arm of the fourth chromosome 
(locus 4p16.3). Missense mutations in FGFR3 gene are 
the most frequent associated with changes of glycine into 
arginine in the protein coding the receptor of fibroblast 
growth factor responsible for proliferation of cartilages in 
joints of the long bones.    

The article presents the original case of observation of 
a child with achondroplasia with lethal outcome. The boy 
was born preterm on the 35th week of pregnancy with 2460 
g of body weight, and body length was 36 cm. Physical 
examination determined the phenotypic signs of Parrot 
achondroplasia. The boy’s condition at birth and during 
his life was assessed as severe due to manifestation of 
multiple organ failure syndrome against the ground of lung 
hypoplasia and hydrocephaly with gradual decompensation 
of vital functions resulting in lethal outcome at the age of 1 
month and 24 days. Prenatal screening determined maternal 
decreased levels of β-chorial human gonadotropin on the 
10th week of gestation and α-fetoprotein – on the 17th week 
of gestation; ultrasound examination diagnosed multiple 
developmental defects of the muscular-skeletal system. The 
woman refused from invasive examination and interruption 
of pregnancy at all the stages of examination and consulting. 
Medical-genetic examination of the child was not performed 
due to considerable severity of disorders of his general 
condition. The necessity to give neonatal palliative care to 
neonates with critical congenital developmental defects has 
been discussed.   

Key words: Parrot achondroplasia, congenital 
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