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Остеохондродистрофії належать до групи периксисомних захворювань. Точкова хондродисплазія — генетичний розлад сполучної  
тканини, що супроводжується утворенням точкових кальцифікатів в епіфізах, ділянках пластинки росту кісток і в періартикулярних тка-
нинах із подальшим вкороченням кінцівок, розвитком згинальних контрактур та деформацій стоп і викривленням хребтового стовпа. 
Вогнища кальцифікатів можна візуалізувати за допомогою ультразвукового дослідження плода та рентгенографії в період новонаро-
дженості та грудного віку. Клінічні симптоми цієї патології різні, залежать від кількості органів та систем залучених у патологічний про-
цес. Встановлення діагнозу базується на вивченні генеалогічного анамнезу, клінічних проявах, даних лабораторних та інструменталь-
них методів дослідження, ДНК-діагностуванні. Лікування вищеописаної патології посиндромне. Остеохондродисплазії є прикладом 
тяжкої спадкової патології, поширеність якої має тенденцію до зростання. Генетична гетерогенність і поліморфізм клінічної симпто-
матики вказують на необхідність поглибленого  та детального вивчення таких захворювань, особливостей їх метаболічних порушень  
та їхніх наслідків у пацієнтів.
Мета — висвітлити клінічний випадок дитини з точковою остеохондродисплазією як приклад необхідності надання пожиттєвої паліа-
тивної допомоги.
Клінічний випадок. Множинні вади розвитку в дитини діагностовані пренатально, підтверджені після народження. У хлопчика  
від народження стан тяжкий, відсутнє самостійне дихання, спроби неінвазивної штучної вентиляції легень були безуспішними. Дитині 
проведена нижня трахеостомія для подальшої тривалої інвазивної вентиляції легень для підтримання життєдіяльності. Впродовж усього 
життя пацієнт потребуватиме мультидисциплінарного спостереження лікарів, тривалої антибіотикотерапії для профілактики вторинної 
бактеріальної інфекції, періодичної санації трахеобронхіального дерева.
Висновки. Пацієнти з остеохондродисплазіями майже завжди мають тяжкий стан. Діти з остеохондродисплазіями потребують 
спеціалізованого пожиттєвого догляду з урахуванням індивідуальних проявів хвороби та потреб дитини.
Дослідження виконано відповідно до принципів Гельсінської декларації. На проведення досліджень отримано інформовану згоду бать-
ків дитини.
Автори заявляють про відсутність конфлікту інтересів.
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Osteochondrodysplasia: punctate chondrodysplasia (а literature reference  
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Osteochondrodystrophies belong to the group of perixsomal diseases. Punctate chondrodysplasia is a genetic disorder of connective tissue, 
accompanied by the formation of punctate calcifications in the epiphyses, areas of the bone growth plate and in periarticular tissues, followed 
by shortening of the limbs, the development of flexion contractures and deformities of the feet and curvature of the spinal column. Foci  
of calcifications can be visualized using fetal ultrasound and radiography during the neonatal and infancy period. The clinical symptoms of this 
pathology are different, depending on the number of organs and systems involved in the pathological process. The diagnosis is based on the 
study of genealogical history, clinical manifestations, data from laboratory and instrumental research methods, DNA diagnostics. Treatment of 
the above pathology is syndromic. Osteochondrodysplasia is an example of a severe hereditary pathology, the prevalence of which tends to 
increase. Genetic heterogeneity and polymorphism of clinical symptoms indicate the need for an in-depth and detailed study of such diseases, 
the features of their metabolic disorders and their consequences in patients.
Aim — to present a clinical case of a patient with punctate osteochondrodysplasia, as an example of the need for constant palliative care.
Clinical case. Multiple malformations in a child are diagnosed prenatally, confirmed after birth. The boy's condition from birth is hard, the 
boy has no spontaneous breathing since birth, attempts at non-invasive artificial lung ventilation were unsuccessful. The child underwent a 
lower tracheostomy for further long-term invasive ventilation to sustain life. Throughout his life, the patient will need multidisciplinary supervision  
by doctors, long-term antibiotic therapy for the prevention of secondary bacterial infection, periodic sanitation of the tracheobronchial tree.
Conclusions. Patients with osteochondrodysplasia almost always have a serious condition. Children with osteochondrodysplasia need spe-
cialized lifelong care, taking into account the individual manifestations of the disease and the needs of the child. 
The research was carried out in accordance with the principles of the Helsinki Declaration. The informed consent of the patient was obtained for 
conducting the studies.
No conflict of interest was declared by the authors.
Keywords: osteochondrodysplasia, children, palliative care, lifelong care.

Вступ

Остеохондродистрофії належать до 
групи периксисомних захворювань. 
Периксисоми — це кулястої фор-

ми органели, що виконують анаболічну й ка-
таболічну функції для захисту клітин [1,6].  

До остеохондродисплазій відносять порушен-
ня росту довгих кісток і хребта; порушення 
розвитку хряща та фіброзного компонента 
скелету; зміни товщини кіркового шару та мо-
делювання метафізів. Поширеність у дитячій 
популяції становить 1:25 000–50 000. Більшість  
із них має аутосомно-рецисивний тип наслі-
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дування з маніфестацією клінічних проявів  
від народження. Для цієї патології характерні 
генетична гетерогенність і поліморфізм клініч-
них проявів [5,7].

Точкова хондродисплазія (ТХ) — дизембріо-
генез сполучної тканини, що супроводжується 
утворенням точкових кальцифікатів в епіфі-
зах, ділянці пластинки росту кісток і в періар-
тикулярних тканинах, унаслідок чого відбува-
ється скорочення кінцівок (часто симетричне),  
розвиваються згинальні контрактури, деформа-
ції стоп і викривлення хребта [2].

Найчастіше ТХ виявляється в епіфізі дов-
гої кістки, хребетному стовпі та інших хря-
щових ділянках, які в нормі не кальцифіку-
ються, включаючи трахею і кінці ребер. Ці 
вогнища кальцифікатів можна візуалізувати за 
допомогою ультразвукового дослідження плода  
та рентгенографії в період новонародженості  
та грудного віку [3].

Точкова хондродисплазія етіологічно  
гетерогенна. Доцільно розділили можливі  
причини виникнення ТХ на чотири гру-
пи: перша — вроджені дефекти метаболізму;  
друга — порушення метаболізму вітаміну К, 
третя — хромосомні аномалії; четверта —  
материнські фактори і ряд некласифікованих 
причин [2,6,7].

Вроджені дефекти метаболізму, пов’язані  
з ТХ, включають пероксисомальні порушен-
ня, муколіпідоз 2-го типу, мукополісахаридоз  
3-го типу та гангліозидоз GM1.

Порушення метаболізму холестерину — ще 
одна причина ТХ. Дефекти цього шляху при-
зводять до мультисистемних аномалій, пов’я-
заних із тим, що холестерин є важливою і неза-
мінною речовиною, яка відіграє провідну роль 
у багатьох процесах розвитку і клітинних мемб-
ранах [3].

Точкова хондродисплазія може мати асоціа-
цію із синдромом Дауна, синдромом Едвардса, 
синдромом Тернера, а також наслідком мате-
ринського контакту з цитомегаловірусною ін-
фекцією та вірусом краснухи [7]. 

Встановлення діагнозу базується на вивчен-
ні генеалогічного анамнезу, клінічних проявах, 
даних лабораторних та інструментальних мето-
дів дослідження, ДНК-діагностуванні [5,6]. 

Лікування вищезазначеної патології посин-
дромне. Рекомендується дієта з обмеженим 
споживанням жирних кислот, корекцією біохі-
мічних відхилень, додатково — антиоксидантні 
добавки та вітаміни [3]. 

Мета дослідження — висвітлити клініч-
ний випадок пацієнта з точковою остеохондро-
дисплазією як приклад необхідності надання 
постійної, пожиттєвої паліативної допомоги.

Дослідження виконано відповідно до прин-
ципів Гельсінської декларації. На проведення 
досліджень отримано інформовану згоду бать-
ків дитини.

Клінічний випадок
Хлопчик А., віком 1,5 року, госпіталізований 

зі скаргами на підвищення температури тіла до 
40°С, ціаноз носогубного трикутника, ціаноз 
кінцівок, втяжіння піддатливих місць грудної 
клітини під час акту дихання. 

З анамнезу життя та захворювання відо-
мо, що дитина народжена від І вагітності, яка  
перебігала на тлі прееклампсії середнього сту-
пеня; множинних вроджених вад розвитку 
плода. Пологи — у терміні гестації 38 тижнів, 
шляхом операції кесаревого розтину. Маса тіла 
при народженні — 2810 г, зріст — 44 см. Оцінка 
за шкалою Апгар на першій хвилині життя —  
5 балів, на п’ятій хвилині життя — 6 балів.  
Самостійне дихання механічно не ефективне. 
Проведено первинні реанімаційні заходи, ін-
тубацію трахеї та розпочато штучну вентиля-
цію легень (ШВЛ). Дитину госпіталізовано  
до спеціалізованої дитячої лікарні, до відді-
лення інтенсивної терапії новонароджених, де 
протягом першого місяця життя встановле-
но діагноз: «Остеохондродисплазія: точкова 
хондродисплазія. Дисплазія грудної клітки, 
що призводить до асфіксії (торакоасфіктич-
на грудна клітка). Вроджена ларингомаляція.  
Вроджена трахеобронхомаляція. Гіпоплазія та 
дисплазія легені. Вроджена сполучна гідроце-
фалія, субкомпенсована. Синдром дифузної 
м’язової гіпотонії».

Враховуючи неможливість самостійного 
ефективного дихання, безуспішні спроби не-
інвазивної ШВЛ, дитині віком 1 місяць 3 доби 
проведено нижню трахеотомію зі встановлен-
ням трахеостоми для подальшого інвазивного 
підтримання дихання.

У 2-місячному віці дитину виписано для  
спостереження та продовження лікування  
за місцем проживання, де вона перебува-
ла на стаціонарному паліативному лікуванні  
до 8-місячного віку. 

У віці 9 місяців пацієнта виписано додому, 
де він отримував мобільну паліативну допо-
могу, дихання підтримувалося за допомогою 
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портативного апарату ШВЛ із кисневим кон-
центратором. За час перебування на мобіль-
ному паліативному лікуванні дитину періо-
дично госпіталізували до стаціонару у зв’язку  
з погіршенням стану. При стабілізації стану, 
програмному налаштуванні портативного апа-
рату ШВЛ із кисневим концентратором дитину 
виписано для продовження проведення мобіль-
ної паліативної допомоги.

Об’єктивно на момент госпіталізації. Загаль-
ний стан дитини тяжкий за рахунок основного 
захворювання, проявів дихальної недостатно-
сті. Температура тіла — 38,6°C. Свідомість — 
оглушення. Емоційний стан збіднений. Голова 
непропорційно велика з вираженими лобними 
горбами. Спонтанна рухова активність значно 
обмежена, м’язова гіпотонія. Менінгеальні зна-
ки негативні. Зіниці D=S. Велике тім’ячко —  
2 см, на рівні кісток черепа, не пульсує. Ви-
годовування — через назогастральний зонд  
по 150 мл збалансованої ентеральної суміші, 
засвоює. Сатурація кисню (SpO2) на момент 
госпіталізації — на рівні 82–84%. Дихання  
самостійне не ефективне, проводиться ШВЛ 
через трахеостомічну трубку № 4,0 апаратом 
«UVENT» у режимі P-SIMV із параметрами: 
Pmax=30 см H2O, f=35/хв, PEEP=5 см H2O, 
FiO2=50%. SpO2 після санації трахеобронхіаль-
ного дерева — 88–91%. При санації через трахео-
стомічну трубку — велика кількість слизового 
мокротиння з геморагічними прожилками, при 
санації ротової порожнини — помірна кількість 
слизу. Шкірні покриви бліді, ціаноз носогубного 
трикутника, дещо прохолодні на дотик, тургор 
тканин збережений. Видимі слизові — блідо- 
рожеві, чисті, язик вологий. Аускультативно:  
у легенях дихання жорстке, проведення осла-
блене з обох боків. Після санації трахеобронхі-
ального дерева — дихання проводиться з обох 
боків, вислуховуються вологі хрипи провідно-
го характеру. Тони серця ритмічні, приглушені.  
Частота серцевих скорочень — 137 ударів за хви-
лину. Центральна гемодинаміка відносно ста-
більна. Живіт м’який, збільшений у розмірах. 
Печінка збільшена, щільна, +4 см. Селезінка  
не пальпується. Сечовиділення самостійне,  
сеча світла, діурез у достатньому об’ємі. Випо-
рожнення при госпіталізації не було.

Дитині проведено такі обстеження. У клі-
нічному та біохімічному аналізі крові — без 
патологічних змін. Рентгенографія кульшо-
вих суглобів: Точок звапнень голівок стегно-
вих кісток не виявлено. Латеропозиція стегно-

вих суглобів. Рентгенографія органів грудної  
клітки: Картина характерна для пневмофібро-
зу, пневмонія праворуч. Рентгенографія орга-
нів грудної клітки (через рік хвороби): Брон-
холегенева дисплазія, пневмонія з обох боків.  
Збільшені лімфовузли лівої пахви. Нейросо-
носкопія: Наслідки гіпоксично-ішемічного ура-
ження центральної нервової системи (ЦНС).  
Кіста — у судинному сплетінні зліва. Внутріш-
ня сполучена гідроцефалія, вентрикулодила- 
тація ІІ ст. Розширення міжпівкульної щі-
лини, субарахноїдального простору. Ней-
росоноскопія (через рік хвороби): Наслідки 
гіпоксично-ішемічного ураження ЦНС. Вну-
трішня сполучена гідроцефалія, вентрикулоди-
латація ІІ ст. Розширення міжпівкульної щілини,  
субарахноїдального простору, у динаміці роз-
міри попередні. Загроза розвитку комбінованої 
гідроцефалії. Атрофія паренхіми мозку. Ехокар-
діографія (ЕхоКГ): Відкрите овальне вікно. Бра-
дикардія. ЕхоКГ (через рік хвороби): Збільшення 
розмірів серця. Легенева гіпертензія. Аритмія. 
Відкрите овальне вікно. Ультразвукове дослі-
дження органів черевної порожнини і нирок: Ди-
фузні зміни печінки зі збільшенням розмірів. 
Структурні зміни нирок не визначаються. Над-
нирники — без особливостей.

Консультований спеціалістами. ЛОР-лікар: 
Вроджена трахеомаляція. Трахеостома. Реко-
мендовано догляд за трахеостомою. Кардіолог: 
Кардіоміопатія на тлі основного захворювання. 
Синусова брадикардія. Серцева недостатність 
ІІ–ІІІ ст. Відкрите овальне вікно. Офталь-
молог: Передні відділи, середовища, очне дно  
обох очей без видимої патології. Невролог: 
Вроджена сполучна гідроцефалія, субкомпенсо-
вана. Наслідки гіпоксично-ішемічного уражен-
ня ЦНС. Невролог (через рік хвороби): Вродже-
на сполучна гідроцефалія. В’ялий тетрапарез, 
стійкі рухові порушення. Нейрохірург: Наслід-
ки гіпоксично-ішемічного ураження ЦНС.  
Сполучна гідроцефалія. Оперативне лікування 
не показане. Травматолог: Остеохондроплазія. 
Дисплазія грудної клітки. Дисплазія кульшових 
суглобів. Генетик: Остеохондроплазія: Точкова 
хондродисплазія, тип 1, Х-з’єднаний, рецисив-
ний тип успадкування. Пульмонолог: Неможли-
во виключити наявність застійної пневмонії.

Дитина отримувала лікування: антибакте-
ріальні препарати, ноотропи, кардіотрофічні 
препарати, інфузійну терапію, замісну терапію 
препаратами крові, збалансовані суміші, парен-
теральне харчування, замісну вітамінотерапію.
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Станом на березень 2024 року загальний 
стан дитини тяжкий за рахунок основного  
захворювання, проявів дихальної недостатно-
сті. Не лихоманить. У свідомості. Неврологіч-
ний статус попередній. Годується через зонд  
по 170 мл, засвоює. Шкірні покриви блідо-ро-
жеві, тургор збережений. Видимі слизові  
блідо-рожеві, чисті, язик вологий. Порушень 
мікроциркуляції немає. Дихання самостійне не 
ефективне. Проводиться ШВЛ через трахео-
стомічну трубку № 3,5 апаратом «Elisa 500» 
у режимі P-SIMV із параметрами: Pmax 20, 
F 35, PEEP 5, FiO2 30%. При спробі проведен-
ня ШВЛ у режимі CPAP при рівні FiO2 45% —  
дитина дихає самостійно при цьому  
рівень SaO2 — починає знижуватися через  
8 хвилин самостійного дихання. Аускультатив-
но: дихання жорстке ослаблене, більше справа, 
вислуховуються провідні хрипи. Проводить-
ся санація трахеобронхіального дерева, аспі-
рується незначна кількість серозного секрету.  
Тони серця ритмічні, приглушені. Живіт 
м’який, збільшений у розмірах. Печінка збіль-
шена +6 см. Селезінка не пальпується. Сечови-
ділення вільне, сеча світла, діурез збережений  

(3,36 мл/кг/год). Випорожнення — 1 раз за добу 
самостійне.

Для подальшого лікування за наполяганням 
матері дитина транспортована до Польщі, де по 
сьогодні отримує посиндромне лікування та па-
ліативну підтримку.

Обговорення та висновки
Остеохондродисплазії є прикладом тяж-

кої спадкової патології, що має тенденцію до 
зростання. Генетична гетерогенність і клінічний 
поліморфізм вказують на потребу поглибленого 
вивчення цих захворювань, особливостей мета-
болічних порушень та їхніх наслідків.

Описаний клінічний випадок є черговим під-
твердженням необхідності розвитку, удоскона-
лення й впровадження сучасних методів паліа-
тивної допомоги на всіх етапах спостереження 
цієї категорії пацієнтів.

Діти зі спадковими хворобами потребують 
пожиттєвого мультидисциплінарного підходу 
до лікування й динамічного спостереження з 
урахуванням індивідуальних проявів патології.
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