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Введение. Несовершенный остеогенез (НО) представляет собой группу генетических
нарушений с разным типом наследования, характеризуемых частыми переломами, кост-
ными деформациям, низкой минеральной плотностью кости и остеопенией. В большинстве
случаев НО вызван доминантной мутацией генов COL1A1 или COL1A2, кодирующих син-
тез 𝛼-2 цепей коллагена первого типа, в результате чего у людей, страдающих НО, содер-
жание данного белка снижается в тканях, нарушаются также его структурные функции.
Частота встречаемости заболевания колеблется от 1/10000 до 1/20000 новорожденных.

Цель исследования. Клинико-генетическое описание пренатального выявленного
случая несовершенного остеогенеза.

Результаты исследования. Пробанд М., мужчина 1995 г.р. (30 лет). Из анамнеза
жизни: родился в срок, физиологические роды. Пренатальное УЗИ перед родами выявило
переломы трубчатых костей. Постнатально выявлены множественные переломы. С рожде-
ния диагностирован НО, ребенок находился в тяжелом состоянии, оценка по шкале Апгар
составила 7/8 баллов. За всю жизнь к 2010 г. установлены 20 переломов конечностей. С
16 летнего возраста начинает ходить с помощью ходунков. На осмотре в 18 лет отмечают
деформацию грудной клетки и конечностей, укорочение левой нижней конечности на 12
см. Генеалогический анамнез не отягощен по НО. С помощью секвенирования был выяв-
лен не описанной в доступной литературе вариант c.2081G>A в гене COL1A2. Вариант
валидирован по Сэнгер секвенированию.

Выводы. Клинические проявления НО у данного пробанда начались до рождения и
продолжались в течение жизни с последующей деформацией конечностей.
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