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Резюме. Ахондроплазия относится к врожденным патологиям скелета и является наиболее частой причи-
ной карликовости. В то же время, помимо низкорослости, особенности строения скелета у детей с ахондро-
плазией могут вызывать развитие патологии среднего уха, верхних и нижних дыхательных путей. Учитывая 
малую частоту встречаемости данной патологии, патогенез нарушения функций различных органов остает-
ся слабо изученным. Зачастую наблюдение и диагностика сопутствующей патологии пациентов с ахондро-
плазией вызывают трудности в педиатрической практике. Необходим многопрофильный подход к ведению 
ахондроплазий. В статье приведен обзор современных литературных данных о заболеваниях лор-органов 
у пациентов с ахондроплазией. Приведены современные подходы к диагностике, лечению и наблюдению 
специалистами данной группы детей. Сформулированы показания к хирургическому лечению пациентов.

Summary. Achondroplasia refers to congenital skeletal pathologies and is the most common cause of dwarfism.
At the same time, in addition to stunting, skeletal features in children with achondroplasia can cause the develop-
ment of pathology of the middle ear, upper and lower respiratory tract. Given the low incidence of this pathology, 
the pathogenesis of dysfunction of various organs remains poorly understood. Often, the observation and diag-
nosis of concomitant pathology of patients with achondroplasia causes difficulties in pediatric practice. A multidis-
ciplinary approach to the management of achondroplasia is required. The article provides an overview of current 
literature data on diseases of the ENT organs in patients with achondroplasia. Modern approaches to diagnosis, 
treatment and following by specialists of this group of children are presented. Indications for surgical treatment of 
patients are listed.
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Ахондроплазия является наиболее распро-
страненной формой карликовости с укороче-

нием конечностей и встречается с частотой от 1 на 
10 тыс. до 1 на 30 тыс. новорожденных, одномо-
ментно регистрируется более 250 тыс. случаев во 
всем мире [1].

В исследованиях генетический дефект был иденти-
фицирован как замена аргинина на глицин в амино-
кислотном остатке в позиции 380 в гене, кодирующем 
рецептор 3 фактора роста фибробластов (FGFR3) [2].
Таким образом, клиника заболевания обусловлена 
усилением функции патогенного варианта рецептора 
фактора роста фибробластов-3 (FGFR3) [3, 4]. Переда-
ча сигналов через FGFR3 ингибирует пролиферацию и 
дифференцировку хондроцитов, что приводит к ано-

мальному росту хрящевой кости и дисплазии и уко-
рочению конечностей [5]. Ахондроплазия возникает 
в результате мутаций, которые являются моноаллель-
ными, аутосомно доминантными, со 100% пенетрант-
ностью и примерно в 80% случаев возникающими
de novo [6, 7]. Усиление функции патогенного варианта 
FGFR3 приводит к физической патологии и аномаль-
ной эндохондральной оссификации [8]. Большинство 
клинических признаков ахондроплазии являются 
прямыми или косвенными последствиями усиления 
сигнала FGFR3 на эндохондральную оссификацию.
У больных людей наблюдается низкий рост с преоб-
ладающим ризомиелическим укорочением конечно-
стей, характерные черты лица с выдающимися лоб-
ными буграми и гипоплазией средней части лица, 
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преувеличенным поясничным лордозом, ограниче-
нием разгибания локтя, genu varum и рукой в форме 
трезубца.

Отмечаются стигмы эмбриогенеза: мозговая 
часть черепа преобладает над лицевой, выпуклость 
лба обусловлена аномалией развития хрящевой ос-
новы черепа. Из-за выраженного нарушения раз-
вития костей основания черепа лицо больных при-
обретает характерные черты: выдающиеся вперед 
лобные кости, седловидный нос («выскобленное 
ложечкой лицо»), прогнатия [9, 10, 11]. Взрослые с 
ахондроплазией достигают роста 131 ± 5,6 см муж-
чины и 124 ± 5,9 см женщины, продолжительность 
жизни при этом остается нормальной или близкой 
к нормальной [12]. Интеллектуальное развитие па-
циентов практически не страдает [13].

Для детей, страдающих ахондроплазией, ха-
рактерны нарушения дыхания из-за особенностей 
строения лица, гипертрофии миндалин лимфоид-
но-глоточного кольца, небольшой грудной клетки, 
что обусловливает частую хронизацию и затяжной 
характер течения воспалительных процессов дыха-
тельных путей с высоким риском развития дыха-
тельной недостаточности [14].

Согласно ряду исследований, у детей с ахондро-
плазией отмечаются более частые, по сравнению 
детьми, не имеющими данного диагноза, осложне-
ния со стороны уха, горла и носа в виде апноэ, нару-
шений слуха; им достоверно чаще требуются опе-
ративные вмешательства, в том числе повторные, 
в случае оториноларингологических заболеваний 
(шунтирование барабанной полости, тонзилл-
эктомия, аденоидэктомия), а также назначение не-
инвазивной вентиляции легких в раннем возрас-
те [15–17].

Нарушение дыхания во сне является частой 
жалобой у пациентов с ахондроплазией. Соче-
тание гипоплазии средней части лица, микро-
гнатии, седловидной спинки носа, вызывающих 
узость носовых ходов или стеноз хоанальных от-
верстий, относительной гипертрофии аденои-
дов и миндалин, относительной макроглоссии, 
высокого нёба, сниженной подвижности височ-
но-нижнечелюстного сустава и гипотонии мышц 
дыхательных путей предрасполагает пациентов 
к обструкции верхних дыхательных путей и об-
структивному апноэ сна. Сдавливание шейного 
мозга в шейно-медуллярном соединении может 
вызвать центральные апноэ сна и может потребо-
вать хирургической декомпрессии в младенчестве 
или раннем детстве [18].

Компрессия спинного мозга в краниоцерви-
кальном переходе из-за стеноза большого заты-
лочного отверстия является распространенным 
явлением, но частота компрессии спинного моз-

га с симптоматическими проявлениями доста-
точно низкая [19]. Однако ночное апноэ сна, ре-
спираторные расстройства центрального генеза, 
гидроцефалия, миелопатия и синдром внезап-
ной смерти встречаются достаточно часто. Кроме 
того, существуют данные, что 6,7–13,3% пациентов 
с ахондроплазией в возрасте двух лет потребова-
лась процедура декомпрессии большого затылоч-
ного отверстия [20, 21].

Дополнительные методы исследования позво-
ляют уточнить характер патологии. При компью-
терной томографии черепа у больных выявляется 
диспропорция между лицевой и мозговой частью 
черепа. Затылочное отверстие уменьшено в разме-
ре, нижняя челюсть и кости свода черепа увеличе-
ны [22, 23].

Учитывая характер нарушения оссификации у 
пациентов с ахондроплазией, ожидается, что среди 
костных структур среднего уха в патологический 
процесс будет вовлечена евстахиева труба, однако 
в литературных источниках крайне скудны данные 
об особенностях строения среднего уха в целом и 
внутренней слуховой трубы в частности. Единич-
ные работы, проведенные более 10 лет назад, ос-
нованные на данных компьютерной томографии 
ограниченного количества пациентов, указывают 
на отсутствие изменений в строении евстахиевой 
трубы, но из-за небольшой когорты пациентов не 
могут рассматриваться в качестве фундаменталь-
ных [22].

Оториноларингологические проявления при ахон-
дроплазии обычно являются отологическими или ре-
спираторными.

Распространенность обструктивного апноэ сна 
при ахондроплазии варьирует от 10 до 87% в зави-
симости от выявляемости и критериев диагности-
ки обструктивного апноэ сна в конкретной стра-
не [24].

В опубликованном исследовании изучалась 
роль хирургии верхних дыхательных путей в ле-
чении обструктивного апноэ сна у детей с ахон-
дроплазией. Как было продемонстрировано на 
примере других сложных заболеваний, связан-
ных с обструктивным апноэ сна, таких как муко-
полисахаридоз, трисомия 21 и синдром Прадера –
Вилли, лечение обструктивного апноэ сна у детей 
с ахондроплазией остается сложной задачей. Не-
сколько факторов могут способствовать плохим 
результатам традиционного хирургического лече-
ния обструктивного апноэ сна у пациентов с ахон-
дроплазией. Пациенты с ахондроплазией имеют 
сочетание значительных черепно-лицевых анома-
лий и аномалий дыхательных путей, которые не 
устраняются обычной хирургией верхних дыха-
тельных путей. Морфологические факторы, такие 
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как гипоплазия средней части лица, уплощение 
профиля носа, втянутое положение подбородка и 
увеличенный угол наклона нижней челюсти, могут 
ограничивать апертуры глотки и усугублять об-
структивное апноэ сна [25, 26]. Другие факторы, 
такие как гипотония, выпуклая грудная клетка, 
грудной кифоз и поясничный лордоз, также могут 
способствовать апноэ [27].

Проведенные исследования среди пациен-
тов продемонстрировали предрасположенность 
к аденотонзиллярной гипертрофии и, таким об-
разом, описывали аденотомию (АТ) и тонзиллэк-
томию как эффективное вмешательство, способ-
ствующее купированию обструктивного апноэ 
сна [28]. В ретроспективном обзоре E. Sisk и со-
авт. показали, что у 64% пациентов, перенесших 
АТ, наблюдалось полное разрешение обструк-
тивного апноэ сна и не требовалось дальнейше-
го вмешательства [29], однако только половине 
пациентов была проведена объективная оценка 
ночного дыхания на основании полисомнографии, 
у остальных же пациентов эффективность опера-
ции оценивалась на основании опроса пациента 
и осмотра лечащего врача, что ставит под сомне-
ние результаты данного исследования. R. Tenconi
и соавт. также описывали неполное разрешение об-
структивного апноэ сна после операции, в котором 
60% из 10 детей, перенесших аденотонзиллэкто-
мию, все еще нуждались в лечении обструктивно-
го апноэ сна из-за сохраняющихся симптомов [30].

В нескольких исследованиях сообщалось об 
альтернативных методах хирургического вмеша-
тельства во сне у детей с ахондроплазией. В педи-
атрической популяции в целом супраглоттопла-
стика получила широкое признание при лечении 
обструктивного апноэ сна, которое у детей с ахон-
дроплазией усугубляется ларингомаляцией [31, 32]. 
Было показано, что частота ларингомаляции выше 
среди детей с ахондроплазией (5%) по сравнению с 
населением в целом (0,5%–1,5%) [32, 33]. На сегод-
няшний день это первое исследование, в котором 
представлены результаты одно- и многоуровневых 
хирургических вмешательств у детей с ахондропла-
зией, включая супраглоттопластику, лингвальную 
тонзиллэктомию и хирургию мягкого неба. Остает-
ся неясным, какие факторы могут предсказать улуч-
шение и какие операции наиболее подходят для де-
тей с обструктивным апноэ сна при ахондроплазии. 
Интересно, что всем детям, перенесшим только 
аденотомию, потребовались дополнительные опе-
рации, что позволяет предположить, что это может 
быть неэффективным вмешательством первой ли-
нии для данной когорты пациентов. 

Пациенты с ахондроплазией имеют высо-
кие риски кондуктивной потери слуха, по разным 

оценкам, от 40 до 60% от общей численности за-
фиксированных пациентов [34]. Перекрестное ис-
следование, проведенное в 2012 г., показало, что 
25% детей с ахондроплазией не прошли тест отоа-
кустической эмиссии [35], что способствовало за-
держке речевого развития среди этой группы [34]. 
Считается, что атипичная черепно-лицевая анато-
мия играет ключевую роль в высокой распростра-
ненности среднего отита и кондуктивной тугоухо-
сти среди данной группы пациентов [36].

Однако, помимо повышенного риска потери 
слуха, в последнее время существует мало исследо-
ваний об эпидемиологии дисфункции евстахиевой 
трубы или связанных с ней отологических состоя-
ний у детей с ахондроплазией. Исследование 1998 г.
выявило 90%-ную распространенность среднего 
отита среди детей с ахондроплазией в возрасте до 
двух лет [37]. Ретроспективное исследование, в ко-
тором приняли участие 22 пациента с ахондропла-
зией, показало, что у 68% из их выборки в анамне-
зе были диагностированы те или иные патологии 
среднего уха [38].

По данным литературы, не проводилось популя-
ционного исследования эпидемиологии дисфунк-
ции евстахиевой трубы и связанных с ней отологи-
ческих диагнозов у детей с ахондроплазией. У детей 
с ахондроплазией значительно повышен риск диа-
гностированной дисфункции евстахиевой трубы, 
холестеатомы среднего уха, ретракции барабан-
ной перепонки и шунтирования барабанной по-
лости. Хотя невозможно окончательно проследить 
причинно-следственные связи возникновения не-
скольких отиатрических заболеваний у детей, по-
скольку существует тесная взаимосвязь между па-
тологиями среднего уха, исследователи настаивают, 
что характерная атипичная черепно-лицевая анато-
мия наиболее влияет на функцию евстахиевой тру-
бы, что способствует повышенному риску развития 
отологических состояний [39].

Таким образом, ахондроплазия требует ме-
ждисциплинарного наблюдения на протяжении 
всей жизни пациента, особенно в детском возрас-
те, во время роста и развития органов и систем ор-
ганизма, с целью предупреждения осложнений и 
их лечения. Согласно многочисленным исследова-
ниям, у пациентов с ахондроплазией отмечаются 
макроглоссия, гипертрофия небных и глоточных 
миндалин, небно-глоточная недостаточность, что 
вызывает повышенный риск обструктивного ап-
ноэ сна в детском возрасте. Кроме того, возмож-
ные оториноларингологические проблемы детей с 
ахондроплазией включают проблемы с обеспече-
нием проходимости дыхательных путей во время 
анестезии, заложенность носа, дисфункция сред-
него уха. В детстве, вследствие специфических 
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особенностей слухового прохода, у детей с ахон-
дроплазией чаще развивается средний отит и, сле-
довательно, более высокий риск потери слуха, что 
определяет, помимо обязательного неонатального 
скрининга слуха, необходимость ежегодного об-
следования у врачей-оториноларингологов и сур-
дологов. Также необходимо отметить важность 
ортодонтического наблюдения и своевременной 
коррекции патологии зубочелюстной системы, 
что может в значительной мере влиять на качество 
жизни детей с ахондроплазией. 
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