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Введение: Несовершенный остеогенез (НО)- наследственное заболевание, характери-
зующееся повышенной хрупкостью костей, частыми переломами, снижением плотности
костей и костными деформациями, аномалиями дентиогенеза и снижением слуха. НО
встречается у 1/15000 человек [1, 5]. НО часто сочетается со следующими поражениями
почек: нефрокальциноз, гиперкальциурия, полиурия, аномалии паренхимы почек, хрони-
ческая болезнь почек и нефролитиаз [2-4]. Свыше 80% случаев НО обусловлены мутаци-
ями в генах COL1A1 и COL1A2, кодирующих 𝛼1 или 𝛼2 цепи коллагена, приводящими к
структурным и количественным нарушениям коллагена I типа [2]. Остальные случаи НО
вызваны мутациями в генах, регулирующих процессинг коллагена.

Пациенты и методы: Были ретроспективно проанализированы данные клинических,
лабораторных и инструментальных исследований 12 пациентов (6-17 лет, 10 мальчиков,
2 девочки), с молекулярно-генетически подтвержденным НО (мутации в COL1A1 у 9,
COL1A2 - 3).

Результаты и обсуждение: У большинства отмечались частые переломы (>10), дефор-
мации конечностей, позвоночника и грудной клетки. Патологии почек, наблюдаемые у
пациентов: нефрокальциноз (у 4), нефроптоз (7), хроническая болезнь почек (6).

Высокая встречаемость нефроптоза при НО вероятно связана с аномалиями связочного
аппарата почек, вызванными генетически-обусловленными структурными нарушениями
коллагена [5]. Нефрокальциноз при НО вероятно обусловлен нарушениями минерального
обмена – последствием активной резорбции костной ткани [1]. Деформации костей таза,
характерные для НО, могут приводить к окклюзии почечной артерии и, как следствие,
развитию хронической болезни почек [3].

Вывод: Болезни почек часто сопровождают НО и могут приводить к снижению каче-
ства жизни и инвалидизации пациентов. Исследование их причин позволит разработать
методы профилактики и терапии поражения почек у пациентов с НО.
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