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Гипофосфатазия является редким метаболическим заболеванием, характеризующимся мутациями гена ALPL и снижением 
активности тканенеспецифичной щелочной фосфатазы, что приводит к нарушению минерализации костной ткани и зубов. 
Клинические проявления зависят от возраста дебюта и тяжести заболевания. При тяжелых перинатальных и инфантильных 
формах отмечаются выраженная гипоминерализация скелета, деформации грудной клетки, дыхательная недостаточность, 
пиридоксин-зависимые судороги, гиперкальциемия, нефрокальциноз, краниосиностоз и высокий риск летального исхода. 
В статье описаны характерные рентгенологические признаки различных форм заболевания, проведена дифференциальная 
диагностика с рахитом. Представлены клинические наблюдения двух пациентов: с перинатальной и детской формой гипо-
фосфатазии, которые были диагностированы с помощью лабораторных, молекулярно-генетических и рентгенологических 
методов исследования. Отмечено, что правильная интерпретация рентгенологических признаков при разных формах гипо-
фосфатазии может иметь решающее значение для своевременной постановки диагноза, начала терапии и  дальнейшего 
контроля эффективности лечения. 
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Hypophosphatasia is a rare metabolic disorder characterized by mutations in the ALPL gene and reduced activity of tissue-non-
specific alkaline phosphatase, leading to impaired mineralization of bone tissue and teeth. Clinical manifestations depend on the 
age at onset and the severity of the disease. In the severe perinatal and infantile forms, the following features are observed: marked 
skeletal hypomineralization, chest wall deformities, respiratory insufficiency, pyridoxine-dependent seizures, hypercalcemia, 
nephrocalcinosis, craniosynostosis, and a high risk of mortality. This article describes the characteristic radiographic features of 
various forms of the disease and provides a differential diagnosis with rickets. Clinical observations of two patients — one with 
the perinatal form and one with the childhood form of hypophosphatasia — are presented; both were diagnosed using laboratory, 
molecular genetic, and radiographic methods. It is noted that accurate interpretation of radiographic signs in different forms of 
hypophosphatasia can be crucial for timely diagnosis, initiation of therapy, and subsequent monitoring of treatment efficacy. 
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Введение. Гипофосфатазия (ГФФ)  — редкое 
наследственное прогрессирующее рахитоподобное 
заболевание, вызванное мутацией в  гене ALPL, 
вследствие которой нарушается синтез тканенеспе-
цифической щелочной фосфатазы (ТнЩФ) [1]. 

К настоящему времени зарегистрировано около 
500 мутаций гена ALPL, наследуемых либо аутосом-
но-доминантным, либо рецессивным способом. Для 
большинства случаев тяжелых форм (летальной 
перинатальной и инфантильной) характерен аутосом-
но-рецессивный тип наследования. Спорадические 
мутации считаются крайне редкими [1, 2]. 

Большинство дефектов гена ALPL представлено 
миссенс-мутациями, в  результате чего снижается 
активность фермента ТнЩФ. Тяжелые формы ГФФ 
возникают, как правило, при наличии гомозиготной 
или компаунд-гетерозиготной мутации в гене ALPL. 
Легкие формы ГФФ возникают вследствие гетеро-
зиготной мутации данного гена. 

Впервые заболевание было выделено J. Rathbun 
в 1948 г, который описал новую скелетную патоло-
гию, характеризующуюся необычными клинически-
ми проявлениями, в том числе судорогами и крайне 
низким уровнем ТнЩФ. В  первую очередь актив-
ность ТнЩФ необходима для минерализации костей 
и зубов, а мутации, приводящие к потере ее актив-
ности, связаны с гипоминерализацией скелета, при-
водящей к  основным клиническим проявлениям 
ГФФ [3]. При взаимодействии с ТнЩФ высвободив-
шийся неорганический фосфат соединяется с иона-
ми кальция и  образует молекулы гидроксиапатита, 
формирующего матрикс костной ткани. При нару-
шении этих процессов снижается содержание гидро-
ксиапатита в костях, что приводит к деминерализа-
ции костей, их искривлению, укорочению, перело-
мам, раннему выпадению зубов. Кроме того, накап-
ливающийся в избытке НПФ играет роль сильного 
ингибитора минерализации костной ткани, что еще 
больше усугубляет костную патологию [4, 5]. 

Кальций, не  использованный для минерализации 
костного матрикса, накапливается в крови, что приво-
дит к  развитию гиперкальциемии, гиперкальциурии, 
и, как следствие, к  нефрокальцинозу, эктопической 
кальцификации в  связках, суставах, глазах и  др. [3]. 

Гипофосфатазия относится к  редким заболева-
ниям, встречается чаще у представителей европеоид-
ной расы, но может поражать также японцев, корен-
ных американцев, китайцев и латиноамериканцев [6]. 

Различная степень потери активности ТнЩФ 
может объяснять разнообразие клинической карти-
ны при манифестации заболевания от минимальных 
проявлений до  летальной формы с  первыми про-
явлениями внутриутробно [7]. 

В европейской популяции легкие формы ГФФ 
регистрируются с частотой 1:6370, из которых клини-
чески манифестируют лишь 4% случаев, в то время 
как тяжелые формы встречаются у  1:100 000–
1:300 000 живорожденных, за исключением популя-
ций с  «эффектом основателя» (провинция 
Манитоба), где частота достигает 1:2500 [1, 4, 8]. 

ГФФ характеризуется широкой вариабельностью 
клинических проявлений и  прогноза для пациен-
та — от легкого течения с незначительным пораже-
нием костей или изолированным поражением зубо-
челюстной системы до тяжелых форм с выраженны-
ми деформациями скелета, частыми переломами, 
поражением нервной, дыхательной систем, почек, 
суставов, приводящим к инвалидизации, а в некото-
рых случаях и к смерти. Манифестация заболевания 
может наблюдаться в любом возрасте. Чем раньше 
начинается заболевание, тем, как правило, тяжелее 
оно протекает [8, 9]. 

В зависимости от  тяжести течения и  возраста 
манифестации различают несколько форм данного 
заболевания. 

— Перинатальная (перинатальная летальная) 
форма может быть диагностирована внутриутробно, 
при ультразвуковом исследовании или  сразу после 
рождения. Клинически проявляется гипоминерали-
зацией костей, тяжелыми деформациями скелета, 
множественными переломами, возникшими внутри-
утробно или  интранатально, гипоплазией легких, 
дыхательной недостаточностью, В6-дефицитными 
судорогами, очень низкими значениями ТнЩФ. 
Характеризуется тяжелым течением и  высокой 
летальностью [1, 2, 10]. 

— Инфантильная форма диагностируется с пер-
вых дней после рождения до 6 месяцев. Также отме-
чается тяжелое течение, выраженная гипоминера-
лизация костной ткани с  деформациями скелета, 
множественные переломы, судороги из-за дефицита 
активной формы витамина B6, гиперкальциемия, 
нефрокальциноз, отставание в физическом и мотор-
ном развитии [1, 2, 11]. 

— При детской форме (развивается в  возрасте 
от 6 мес до 18 лет) рахитоподобные деформации ске-
лета развиваются постепенно, имеют разную сте-
пень выраженности. Отмечается задержка физиче-
ского и моторного развития, боли в костях и мыш-
цах, позднее начало ходьбы, «утиная» походка, 
переломы «без причины», краниосиностоз, харак-
терно раннее выпадение молочных и  постоянных 
зубов с неповрежденными корнями [1, 2, 11]. 

— Для взрослой формы характерны псевдопере-
ломы и многократные, медленно консолидирующие-
ся переломы, хроническая усталость, слабость 
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мышц, хондрокальциноз, псевдоподагра, артропа-
тии, сопровождающиеся выраженным болевым 
синдромом, приводящие к  нарушению качества 
жизни и инвалидизации [1, 2]. 

— При одонтогенной форме единственным про-
явлением болезни является патология зубов: раннее 
выпадение зубов с  интактным корнем, гипоплазия 
эмали [1, 2, 12, 13]. 

Клинические признаки, стойкое снижение уровня 
щелочной фосфатазы в крови, данные рентгеногра-
фии и  генетические исследования необходимы для 
диагностики и контроля терапии ГФФ [14, 15]. 

Заболевание имеет прогредиентный характер, при 
отсутствии своевременной диагностики и  лечения 
может сопровождаться развитием тяжелых, инвали-
дизирующих осложнений, выраженным болевым 
синдромом, снижением качества жизни, в  связи 
с чем крайне важной задачей является максимально 
раннее выявление гипофосфатазии и, в  частности, 
визуализация состояния костной ткани [1, 2]. 

Несмотря на  высокую клиническую значимость 
ранней диагностики, гипофосфатазия до  сих пор 
остается заболеванием с  низкой выявляемостью. 
Характерные рентгенологические признаки нередко 
остаются нераспознанными, из-за  чего пациенты 
долгое время наблюдаются с  диагнозом «витамин-
D-дефицитный рахит», «несовершенный остеоге-
нез» или  другими диагнозами и  своевременно 
не  получают патогенетическую ферментозамести-
тельную терапию [1, 2, 14]. Это обусловлено 
не только редкостью патологии, но и недостаточной 
осведомленностью рентгенологов и  педиатров 
о типичных лучевых паттернах ГФФ. 

Цель. Демонстрация возможности рентгеногра-
фии в диагностике различных форм гипофосфатазии 
с акцентом на ключевые дифференциально-диагно-
стические критерии, представленные в  том числе 
на  примере собственных клинических наблюдений. 

Для достижения поставленной цели были опреде-
лены следующие задачи: 

1) выделить рентгенографические паттерны, 
характерные для ГФФ, и  позволяющие отличить 
заболевание от  других состояний, сопровождаю-
щихся гипоминерализацией скелета; 

2) описать рентгенологическую семиотику пери-
натальной и  детской форм ГФФ у  двух пациентов; 

3) сформулировать «большую пятерку» рентге-
нографических дифференциально-диагностических 
различий, доступных для практического применения. 

Гипотеза исследования состоит в том, что знание 
характерных рентгенологических признаков ГФФ 
(таких как «языки пламени» в  метафизах, зоны 
Лоозера, краниосиностоз, хондрокальциноз) и  их 
принципиальных отличий от  рахита позволяет 
значительно сократить время до постановки диагно-
за и  начала ферментозаместительной терапии, что 
напрямую влияет на  прогноз течения заболевания. 

Наиболее информативные методы визуализации 
костной ткани представлены ниже. 

Рентгенография — базовый метод. Рентгеновские 
снимки длинных костей (плечо, предплечье, бедро, 
голень) позволяют выявить снижение минерализа-
ции костной ткани, псевдопереломы. Рентгеновские 
снимки крупных суставов (плечевых, локтевых, 
коленных) необходимы для выявления гипоплазии 
эпифизов (у детей) и кистовидной перестройки кост-
ной структуры метафизов. Рентгенография стоп поз-
воляет выявить стрессовые переломы. На рентгено-
граммах грудной клетки оцениваются состояние 
ребер, форма грудной клетки. Снимки черепа пока-
зывают минерализацию костной ткани, позволяют 
выявить краниосиностоз, признаки повышения внут-
ричерепного давления [12, 16]. 

Компьютерная томография (КТ) в  диагностике 
состояния костной ткани используется реже. 
Является методом выбора при подозрении на стрессо-
вые переломы, при оценке черепа у младенцев, оцен-
ке грудной клетки при перинатальных формах [10]. 

Магнитно-резонансная томография (МРТ) 
информативна для раннего выявления стрессовых 
переломов, оценки отека костного мозга, исключения 
опухолей/воспалений, если диагноз сомнителен [1]. 

Денситометрия (DXA) позволяет оценить мине-
ральную плотность костной ткани и качество кости 
[18, 21]. У  детей денситометрическая плотность 
может быть нормальной, что не исключает наличия 
заболевания. Важно отметить, что показатели DXA 
не всегда отражают тяжесть гипофосфатазии. 

Ортопантомограмма/стоматологическая рент-
генография: обязательна при одонтогенной форме 
заболевания, можно выявить: тонкие корни зубов, 
гипоцементоз, плохую минерализацию [1, 12, 13]. 

Характерные рентгенографические изменения 
костной ткани при гипофосфатазии включают 
деформации и укорочение трубчатых костей, остео-
хондральные выросты длинных трубчатых костей — 
шпоры Боудлера. Также встречается расширение 
зон роста, неравномерность и расширение метафи-
зов с чередованием участков остеосклероза и остео-
пороза в  виде так называемых «языков пламени», 
участков просветления костной ткани, которые 
проецируются от зон роста к диафизам [1, 2]. 

При исследовании черепа может выявляться 
гипоминерализация костной ткани (мембранозный 
череп), краниосиностоз и  симптом «пальцевых 
вдавлений» — признак повышения внутричерепно-
го давления. У  пациентов старшего возраста могут 
определяться хондрокальциноз, псевдопереломы 
и псевдоподагра [20]. 

Разные формы гипофосфатазии имеют свои харак-
терные рентгенологические признаки (рентген/КТ). 

Перинатальная форма  — самые характерные 
рентгенологические находки: резко сниженная 
минерализация костей (кости выглядят почти 
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 «прозрачными»), очень тонкие, укороченные длин-
ные кости, внутриутробные переломы, часто множе-
ственные, деформации костей (особенно бедрен-
ных), широкие V-образные метафизы с неравномер-
ным снижением плотности костной ткани, «рас-
плывчатые» зоны роста, плохое окостенение костей 
черепа, большие роднички, мембранозный череп 
(«craniotabes»), позднее закрытие большого род-
ничка. Узкая грудная клетка, приводит к гипоплазии 
легких и дыхательной недостаточности [1, 2, 10]. 

Инфантильная форма — характерные рентгено-
логические признаки: генерализованная остеопения 
(снижение плотности костей), рахитоподобные 
изменения: чашевидные V-образные метафизы 
с  неравномерным снижением плотности костной 
ткани, расширением зон роста. Также характерны 
переломы или  псевдопереломы тонких длинных 
костей, задержка окостенения костей черепа, иногда 
выраженная, задние отрезки ребер истончены, 
может быть деформация грудной клетки [1, 2, 12]. 

Детская форма — наиболее характерные рентге-
нологические признаки: остеопения умеренной сте-
пени. Часто встречаются рахитоподобные измене-
ния скелета, варусные или вальгусные деформации 
ног, варусная девиация диафизов лучевых костей 
с  формированием подвывиха в  локтевых суставах. 
Определяются зоны функциональной патологиче-
ской перестройки костной ткани в виде поперечной 
исчерченности (линии Лоозера). Наблюдаются раз-
личные деформации черепа, например, уплощение 
затылка, широкие швы. Снижена оссификация 
костей запястья (задержка костного возраста). 
Отмечается кистовидная перестройка в  метафизах 
и  эпифизах, изменение структуры костей по  типу 
«языков пламени», округлой или  вытянутой 
формы;  расширение метафизов, разрежение 
и деформация зон роста (слоистость) [1, 2, 11]. 

Взрослая форма  — самые характерные рентге-
нологические проявления: стрессовые переломы 
плюсневых костей стопы (особенно 5-й плюсневой), 
псевдопереломы (Looser zones) в диафизах бедрен-
ных и большеберцовых костей, остеопения или лег-
кая деминерализация, сакральные стрессовые пере-
ломы. Возможны хондрокальциноз  — отложение 
кальция в  хрящах (более характерно для коленных 
суставов), спондилоз, дегенеративные изменения 
позвоночника (неспецифично) [16]. 

Одонтогенная форма — самые характерные рент-
генологические признаки (рентген/ортопантомограм-
ма) касаются изолированно зубочелюстной системы: 
недостаточная минерализация корней зубов, укоро-
ченные корни, отсутствие цемента или  его тонкий 
слой. Характерно раннее выпадение молочных зубов 
до  возраста 5  лет или  постоянных зубов, обычно 
без  резорбции корней. Гипоминерализация костной 
ткани ограничивается альвеолярными отростками, 
при этом остальная костная ткань челюстей, как пра-
вило, не страдает [12, 13]. 

Клинический пример № 1. Пациент с  перина-
тальной формой гипофосфатазии 

У новорожденного при осмотре обращали на себя 
внимание очень мягкие кости свода черепа, ввиду 
чего большой родничок не определялся, мягкая груд-
ная клетка, очень тонкие ребра и кости предплечья, 
аплазия обеих теменных костей, состояние тяжелое. 
В 1-й день жизни был определен уровень щелочной 
фосфатазы — 28 Ед/л, на 8-й день жизни — 21 Ед/л. 
При биохимическом исследовании крови: гиперкаль-
циемия, гиперфосфатемия. По данным КТ и  МРТ 
кости свода черепа полностью не  определяются, 
выявлены ишемические изменения в  теменной 
и  затылочной долях левого полушария головного 
мозга, субарахноидальные кровоизлияния. На рент-
генограммах выявлены множественные переломы 
трубчатых костей верхних и  нижних конечностей, 
ребер (рис. 1–4). 

При генетическом обследовании выявлена мута-
ция с.302А*G (p.Ala105Val) в  гетерозиготном 
состоянии в гене ALPL, ранее не описанная в базах 
данных. На основании клинико-лабораторных дан-
ных поставлен диагноз: гипофосфатазия, перина-
тальная форма. Начата этиопатогенетическая фер-
ментзаместительная терапия. 
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Рис. 1. Рентгенограмма органов грудной клетки ребен-
ка в возрасте 1 месяц в переднезадней проекции. 

Грудная клетка узкая. Задние отрезки ребер тонкие, 
изогнуты («симптом стиральной доски»), деформиро-

ваны. Концевые отделы тел ребер, углы лопаток и тела 
позвонков с признаками гипоминерализации 

Fig. 1. Chest radiograph of a 1-month-old infant in the 
anteroposterior (AP) view. The thorax is narrow. The pos-
terior ribs are thin, curved, and deformed, with a «wash-
board» appearance. The anterior rib ends, scapulae, and 

vertebral bodies show signs of hypomineralization



Клинический пример № 2. Пациент с  детской 
формой гипофосфатазии 

Ребенок с задержкой физического и психомотор-
ного развития. В  3  года самостоятельно не  ходит, 
сидит с круглой спиной. Отмечается позднее проре-
зывание зубов, первый зуб появился в  возрасте 
около 1 г 2 мес, через 1,5–2 мес после прорезыва-
ния произошло атравматическое выпадение двух 
зубов, без  резорбции корня. В  анамнезе частые 
ОРВИ. Наблюдается ортопедом в связи со сколио-
зом, кифотической деформацией грудной клетки. 

В 2 года на МСКТ выявлен саггитальный и венеч-
ный краниосиностоз по поводу которого было про-
ведено оперативное лечение. Тогда же обратили 
внимание на  низкий уровень щелочной фосфатазы 
(11–27 ед/л), рентгенологические признаки гипо-
фосфатазии (рис. 5–7). При ультразвуковом обсле-
довании почек нельзя исключить микролиты. 

Заподозрена гипофосфатазия. При генетическом 
исследовании выявлен патогенный вариант гена 
ALPL — c.1300G>A (p.Val434Met) в гомо-/гемизи-
готном состоянии. 

На основании клинико-лабораторных данных 
поставлен диагноз: гипофосфатазия, детская форма. 
Начата этиопатогенетическая фермент заместитель-
ная терапия. 

Обсуждение. С какими заболеваниями необходи-
мо дифференцировать гипофосфатазию? Ключевые 
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Рис. 2. Рентгенограмма нижних конечностей с захватом 
костей таза в прямой проекции в возрасте 1 месяц. 

Бедренные кости и кости голеней с варусной ангуляцией, 
метафизы с признаками остеомаляции, проецирующиеся 

от метафизов к диафизу («симптом языков пламени»). 
Метаэпифизарные зоны роста бокаловидно расширены, 

гипоминерализованы. В проксимальной трети левой 
большеберцовой кости остеохондральный шип (шпора 

Боудлера). Зоны роста с нечеткостью контуров 
Fig. 2. Anteroposterior Radiograph of the lower extremi-

ties including the pelvis in a 1-month-old infant. The 
femurs, tibiae, and fibulae demonstrate varus angulation; 
the metaphyses show signs of osteomalacia, with flame-

shaped radiolucencies extending from the metaphyses into 
the diaphyses («flame sign»). The growth plates are cup-
shaped widened and hypomineralized. An osteochondral 

spur (Bowdler spur) is present in the proximal third of the 
left tibia. The growth plates have poorly defined margins

Рис. 3. Рентгенограммы левой верхней конечности 
в прямой проекции ребенка в возрасте 1 месяц (а); при-
цельный снимок левой плечевой кости (б). Отмечаются 

выраженные нарушения структуры диафизов костей 
(зоны гипоминерализации чередуются с участками 

остеосклероза). Метафизы с грубой V-образной дефор-
мацией, выраженной остеомаляцией. Метафизарные 

зоны «тюльпанообразной» формы (а, б). В метафизах 
(проксимальном и дистальном) лучевой кости, а также 

в средней трети диафиза шпоры Боудлера 
Fig. 3. Anteroposterior Radiographs of the left upper 

extremity of a 1-month-old infant (a); focused view of the 
left humerus (б). The diaphyses demonstrate marked 

structural abnormalities (alternating zones of hypominer-
alization and osteosclerosis). The metaphyses are severe-
ly osteomalacic with pronounced V-shaped deformity and 
a characteristic tulip configuration (а, б). Bowdler spurs 

are present in the metaphyses (proximal and distal) of the 
radial bone, as well as in the middle third of the diaphysis



рентгенологические «маски» гипофосфатазии для 
дифференциальной диагностики: рахит всех типов, 

оcтеомаляция, несовершенный остеогенез, метафи-
зарные дисплазии, хондродисплазии, метаболиче-
ская остеопатия недоношенных, эндокринные нару-
шения минерализации (врожденный гипотиреоз), 
токсическая или ятрогенная остеомаляция [12, 18]. 

Одно из  основных заболеваний, с  которым 
необходимо проводить дифференциальный диаг-
ноз  — это витамин D-дефицитный рахит [12, 21]. 
Ниже представлена таблица различий. 
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Рис. 4. а — Прямая проекция; б — левая боковая проекция. На краниограммах визуализируются фрагменты 
частично оссифицированных лобной, затылочной и височных костей. Остальные кости свода черепа не минерали-

зованы, не дифференцируются, «craniotabes» (мембранозный череп) 
Fig. 4. a — Аnteroposterior view; б — left lateral view. The craniograms reveal partially ossified fragments of the 

frontal, occipital, and temporal bones. The others bones of the skullcup are unmineralized, undifferentiated, «cran-
iotabes» (membranous skull)

Рис. 5. Рентгенограмма левой верхней конечности 
в боковой проекции ребенка в возрасте 2,5 года. 

Отмечается снижение плотности костной ткани длин-
ных трубчатых костей, расширение и разрыхление зон 

роста плечевой и лучевой костей 
Fig. 5. Radiograph of the left upper extremity in the later-

al view of a 2.5-year-old child. There is decreased bone 
density in the long tubular bones, with widening and 

fraying of the growth plates of the humerus and radius

Рис. 6. Рентгенограмма правой кисти в прямой про-
екции ребенка в возрасте 2,5 года. Отмечается гипоми-
нерализация коротких трубчатых костей. Костный воз-

раст соответствует 20–24 мес 
Fig. 6. Anteroposterior radiograph of the right hand of a 

2.5-year-old child. Hypomineralization of the short tubular 
bones is observed. Bone age corresponds to 20–24 months



Представленные в  таблице критерии были при-
менены при анализе собственных клинических 
наблюдений. У  пациента с  перинатальной формой 
(клинический пример № 1) помимо резкой гипоми-
нерализации, «мембранозного черепа» и  множе-
ственных переломов обращало на  себя внимание 
отсутствие характерных рахитических изменений 
ребер и  диффузной бахромчатости метафизов, что 
в сочетании с крайне низкой активностью щелочной 
фосфатазы (21–28 Ед/л) позволило с  высокой 
вероятностью заподозрить именно ГФФ, а не вита-
мин-D-дефицитное состояние. У пациента с детской 
формой (клинический пример № 2) ключевым диф-
ференциальным отличием являлся выявленный 
краниосиностоз, характерная кистовидная пере-
стройка метафизов. В обоих случаях низкий уровень 
щелочной фосфатазы служил решающим лабора-
торным признаком для установления диагноза ГФФ. 

Таким образом, полученные нами данные под-
тверждают, что знание характерных рентгенологи-
ческих признаков ГФФ и их принципиальных отли-
чий от рахита действительно позволяет значительно 
сократить диагностический путь и  своевременно 

инициировать ферментозаместительную терапию. 
В обоих описанных случаях именно целенаправлен-
ный поиск этих признаков после обнаружения низ-
кого содержания ЩФ привел к постановке верного 
диагноза в ранние сроки. 

Следует подчеркнуть, что рентгенография является 
лишь одним из элементов диагностического комплек-
са, однако ее роль трудно переоценить, особенно 
на  этапе скрининга. Дополнительные методы (КТ, 
МРТ) уточняли состояние черепа и головного мозга, 
а денситометрия, выполненная в ряде случаев, не все-
гда коррелировала с тяжестью поражения, что согла-
суется с литературными данными [18,21]. Дальнейшее 
накопление данных и сопоставление с исходами тера-
пии позволят уточнить место лучевых методов в мони-
торинге минерализации костной ткани при ГФФ. 

Заключение. Рентгенография остается базовым, 
повсеместно доступным и  высокоинформативным 
методом диагностики гипофосфатазии, позволяю-
щим выявить характерные изменения структуры 
и плотности костей. Как показало настоящее наблю-
дение, целенаправленный анализ рентгенограмм 
с  учетом специфических паттернов в  сочетании 
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Рис. 7. Рентгенограммы нижних конечностей в прямой проекции ребенка 2,5 года (а, б). Отмечается нарушение 
минерализации костной ткани эпифизов и метафизов. Метаэпифизарные зоны расширены и разрыхлены. В эпифизах 
формируется кистовидная дегенерация. В проксимальных метафизах большеберцовых костей отмечается поперечная 

исчерченность. При оценке тазобедренных суставов: шейки бедренных костей широкие, с обеих сторон увеличен 
шеечно-диафизарный угол (coxa valga). Нарушена целостность шейки правого бедра (патологический перелом) 

Fig. 7. Anteroposterior radiographs of the lower extremities of a 2.5-year-old child (а, б). Impaired mineralization of the 
epiphyseal and metaphyseal bone tissue is observed. The metaepiphyseal regions are widened and show decreased struc-
tural density. Cystic degeneration is forming within the epiphyses. Transverse striations are noted in the proximal meta-
physes of the tibiae. Assessment of the hip joints demonstrates widened femoral necks with bilaterally increased femoral 

neck — shaft angles (coxa valga). Cortical disruption of the right femoral neck is present (pathological fracture)



с  клинико-лабораторными данными, прежде всего 
с  определением активности щелочной фосфатазы, 
дает возможность своевременно заподозрить забо-
левание, провести дифференциальную диагностику 
и обосновать необходимость молекулярно-генетиче-
ского исследования. Предложенная в работе рентге-
нографическая «большая пятерка» различий между 
ГФФ и  рахитом является простым практическим 
инструментом, который может использоваться рент-
генологами и  педиатрами в  рутинной клинической 
практике. 

Гипофосфатазия  — редкое, но в  настоящее время 
поддающееся лечению заболевание с  типичными 
и менее типичными рентгенологическими проявления-
ми, знание которых необходимо для ускорения поста-
новки диагноза. С появлением ферментозаместитель-
ной терапии ранняя диагностика приобрела ключевую 
роль, поскольку своевременно начатое лечение спо-
собно существенно улучшить прогноз и  качество 
жизни пациентов, а лучевая визуализация становится 
не только методом выявления, но и инструментом объ-
ективной оценки эффективности проводимой терапии. 
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