
Ахондроплазия
Что такое ахондроплазия?
Ахондроплазия — это генетическое заболевание, при котором нарушается 
процесс роста эндохондральных костей. Это наиболее часто встречающаяся форма 
непропорциональной низкорослости.1  Причиной ахондроплазии является мутация 
рецептора  3 фактора роста фибробластов (FGFR3), в результате которой замедляется 
процесс формирования кости в эпифизарных зонах роста.*2 Это приводит к 
нарушению роста почти всех костей в организме.

Средний рост взрослого человека с ахондроплазией

Средний рост 
взрослого мужчины 
с ахондроплазией 
составляет около 135 см. 

Средний рост 
взрослой женщины с 
ахондроплазией составляет 
около 125 см.3

135 cm 125 cm

Что является причиной развития 
ахондроплазии?  
При ахондроплазии в результате изменения 
структуры гена FGFR3 клетки хрящевой ткани, 
называемые хондроцитами, постоянно посылают 
сигналы, вызывающие замедление роста костей. 
Поскольку рецепторы FGFR3 всегда «включены», 
сигналы, замедляющие рост костей, сильнее сигналов, 
заставляющих кости расти. Таким образом клетки 
хрящевий ткани не могут выстроиться в колонки и 
образовать новую кость, тем самым замедляя ее рост.

Как диагностируется ахондроплазия?  
Ахондроплазию могут диагностировать еще до 
рождения во время ультразвукового исследования 
(УЗИ) плода. Для подтверждения результатов УЗИ 
плода или клинического диагноза может быть 
проведен анализ ДНК, который позволяет выявить 
изменение в гене FGFR3. Также заболевание 
может быть диагностировано после рождения при 
физикальном обследовании.4

Более 80% 

пациентов с ахондроплазией 
рождаются у родителей 
среднего роста в результате 
новой мутации гена FGFR3, 
отсутствующей у других 
членов семьи.1

1 из 25 000 
рожденных детей 
Ахондроплазия — это 
редкая, но при этом 
самая распространенная 
разновидность дисплазии 
скелета, которая встречается 
у одного из 25 000 
рожденных детей.5

*зоны роста
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Симптомы и лечение осложнений  
Для пациентов с ахондроплазией характерны такие 
отличительные черты, как непропорциональная 
низкорослость, искривление позвоночника и увеличение 
размеров головы (макроцефалия). Эти особенности могут 
привести к определенным проблемам со здоровьем, 
включая кратковременную остановку дыхания (апноэ), 
обструкцию верхних дыхательных путей, ожирение, 
тугоухость и проблемы с зубами.6 Кроме того, у взрослых 
может возникнуть искривление нижних конечностей и 
проблемы с поясничным отделом позвоночника, что может 
привести к затруднениям при ходьбе.

В рамках лечения и коррекции осложнений ахондроплазии 
могут применяться следующие методы:

Операция по удалению миндалин или аденоидов 
для устранения затруднения дыхания

Установка трубок (шунтов) для вентиляции среднего уха 
в целях облегчения лечения инфекций среднего уха 

Ортопедические методы коррекции нарушений 
строения костей, причиняющих боль и 
ограничивающих подвижность пациента

Посещение ортодонта для выявления и лечения 
нарушений в развитии зубочелюстной системы, таких 
как смещение зубов, узкое небо, открытый прикус 
или недокус

Клинические признаки 
ахондроплазии могут включать:2 

Низкорослость 
с укороченными 
конечностями и 
пальцами

Увеличение 
размеров головы Выступающий 

лоб

Уплощенная 
переносица

Частые инфекции 
среднего уха

Слабый 
мышечный 
тонус

Искривление 
поясничного 
отдела 
позвоночника

Поперечноплоская стопа

Позднее начало 
хождения или 
задержки на других 
этапах развития
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Жизнь с ахондроплазией
Ахондроплазия не влияет на развитие когнитивных функций. У пациентов с ахондроплазией 
отмечается средняя продолжительность жизни. При этом они должны внимательно следить за 
развитием возможных осложнений и решать проблемы со здоровьем по мере их возникновения.1 
Учитывая влияние заболевания на весь организм, в целях достижения оптимальных результатов 
к лечению пациентов с ахондроплазией следует привлекать специалистов разных профилей. 
В определенные периоды жизни ребенок с ахондроплазией может наблюдаться у разных 
специалистов. Некоторые из них будут участвовать в процессе лечения на протяжении всей жизни, 
а другие будут играть более важную роль в определенном возрасте.

В 6 
раз

более высокий риск 
внезапной детской смерти в 
результате стеноза большого 
затылочного отверстия7

70%  
имеют 
хронические  
боли в спине к  
50 годам2

50%  
имеют хронические 
боли в ногах к 
совершеннолетию8
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