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БОЛЕЗНЬ ОЛБРАЙТА. КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ

Разнообразие наследственных форм костной 
патологии, полиморфизм и неспецифичность 
большинства клинических симптомов при раз-
личных нозологических вариантах, способ-
ны затруднить их своевременную диагностику 
и выбор терапевтической тактики [1]. В нашей 
статье мы хотим осветить особенности клини-
ческих проявлений и диагностики болезни Ол-
брайта, которая является редким наследствен-
ным полисистемным заболеванием, характе-
ризующимся невосприимчивостью клеток-
мишеней к паратгормону. Впервые эта патоло-
гия описана в 1942 г. Ф. Олбрайтом и в последу-
ющем получила эпонимический термин [2]. За-
болевание обычно проявляется у детей и под-
ростков [3, 4]. В зависимости от различий кли-
нических, биохимических и генетических дан-
ных заболевание подразделяется на несколько 
типов: 1 (А, B, C), 2. 

Тип 1А. Отмечается дефицит гуанин-
нуклеотидсвязывающего белка (Gs-белок) [5]. 
Имеет аутосомно-доминантный тип наследова-
ния. При объективном обследовании у больных 
наблюдаются диспропорциональность физи-
ческого развития, низкий рост (окончательный 
рост 137-142 см), реже нормальный, умеренное 
ожирение, уменьшенный размах рук, короткая 
шея, брахидактилия, круглое «лунообразное» 
лицо [6]. Патогномоничным признаком счита-
ется резкое укорочение I, III и V пястных и плюс-
невых костей (особенно III и IV), вследствие чего 
II Пальцы на кистях и стопах оказываются длин-
нее остальных, а при сжатии кисти в кулак от-
сутствуют выпуклости в области IV и V пястно-
фаланговых суставов (брахиметафалангизм). 
Иногда наблюдается позднее прорезывание зу-
бов, гиподонтия, гипоплазия эмали. Отмечают-
ся кальцификация мягких тканей, подкожные 
кальцификаты, которые могут выявляться уже 
при рождении [7]. 

Нередко наблюдается одновременное вовле-
чение других эндокринных желез, в связи с низ-
кой рецепторной восприимчивостью к другим 
гормонам: тиреотропному, лютеинизирующему 
фолликулостимулирующему, соматолиберину, и 
кальцитонину. Со стороны нервной системы ча-

сто наблюдаются подкорковые нарушения: хо-
реиформные гиперкинезы, атетоз, лицевой ге-
миспазм, паркинсонизм и другие. Иногда име-
ют место мозжечковая атаксия. Но наиболее ха-
рактерны тетанические судороги, в основе ко-
торых лежит тяжелая гипокальцемия. Наруше-
ния когнитивных функций умеренной степе-
ни наблюдается примерно у 20% больных. Пси-
хические процессы замедлены, отмечается мо-
торная неловкость. Могут отмечаться невроти-
ческие реакции: страхи, тревога, беспокойство, 
плохой сон. При биохимическом исследовании 
выявляются гипокальциемия, гиперфосфате-
мия, увеличение уровня паратиреоидного гор-
мона в крови, гипофосфатурия, снижение уров-
ня Gs-белка. При рентгенологическом исследо-
вании костной системы обнаруживаются уко-
рочение метакарпальных и метатарзальных ко-
стей, генерализованная деминерализация, утол-
щение костей свода черепа. [1].

Тип 1В. Отмечается дефект нуклеотидсвя-
зывающего белка, локализованного в липидном 
слое клеточной мембраны, который функцио-
нально связывает рецептор с аденилатциклазой. 
Аутосомно-доминантный тип наследования, од-
нако не исключен сцепленный с Х-хромосомой 
тип. В отличие от 1А типа для данного типа неха-
рактерно поражение эндокринных желез, реже 
встречается остеодистрофия. У больных отсут-
ствует реакция на экзогенное введение парати-
реоидного гормона в виде увеличения экскре-
ции циклического аденозинмонофосфата с мо-
чой. Уровень Gs-белка в крови нормален [1].

Тип 1С. Согласно данным некоторых авторов 
выделяется в отдельный тип, либо же считает-
ся разновидностью 1А типа [6, 8, 9]. Для него ха-
рактерны нормальные уровни кальция, фосфо-
ра в крови и моче, показатели паратгормона и 
Gs-белка остается нормальным. В работах по-
следних лет у ряда больных определялась деле-
ция De novo в хромосоме 2q37 [8].

Тип 2. Обусловлен ферментативной недо-
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статочностью аденилатциклазы. Паратгормон 
при этом связывается с рецепторами и вызы-
вает нормальную ответную реакцию клеток на 
паратгормон в виде увеличения экскреции ци-
клического аденозинмонофосфата (цАМФ). Од-
нако внутриклеточная нечувствительность к 
цАМФ не позволяет в полной мере реализовать-
ся действию паратгормона. Клинические прояв-
ления идентичны типу 1. Отличие данного типа 
от остальных форм болезни Олбрайта заключа-
ется в том, что сохраняется нормальная реакция 
почек на экзогенное введение паратиреоидно-
го гормона в виде увеличения экскреции цАМФ 
с мочой [9]. В связи с редкостью и недостаточ-
ную изученности остеодистофии Олбрайта, воз-
можны клинические случаи, диагностируемые в 
позднем возрасте.

В нашей статье мы представляем описание 
клинического случая болезни Олбрайта с гла-
зодвигательными нарушениями, двусторонней 
рефлекторной пирамидной недостаточностью 
в конечностях, экстрапирамидными нарушени-
ями, атактическим синдромом, легкими когни-
тивными нарушениями, остеопорозом, эндо-
кринными нарушениями (гипотиреозом).

Пациентка 39 лет поступила в неврологиче-
ское отделение Донецкого клинического терри-
ториального медицинского объединения с жа-
лобами на головную боль давящего характе-
ра, эпизоды головокружения системного харак-
тера, усиливающиеся при движении, шаткость, 
неустойчивость при ходьбе, шум в ушах, эпизо-
ды онемения дистальных отделов конечностей, 
дрожь и скованность в правой руке, нарушение 
сна в виду выраженности головной боли, неста-
бильность цифр АД с повышением максимально 
до 150/100 мм рт. ст. 

Анамнез заболевания: перинатальный анам-
нез не был отягощен, развивалась в соответствии 
с возрастом. В связи с невысоким ростом, ран-
ним половым созреванием (mensis с возраста 10 
лет) неоднократно обращалась за медицинской 
помощью по месту жительства, также выполне-
но исследование кариотипа – 46ХХ. Акушерско-
гинекологический анамнез: роды – 0, беремен-
ности – 0, менструальный цикл в настоящее вре-
мя не нарушен. Ухудшение состояния было за-
фиксировано с 2006 г., когда впервые на фоне 
общего благополучия появились жалобы на го-
ловную боль, головокружение, сопровождавше-
еся тошнотой и рвотой. Выполнена Компьютер-
ная томография (КТ) головного мозга – выявлен 
гиперденсивный, неравномерно обызвествлен-
ный очаг в левой гемисфере мозжечка. До 2013 
г. многократно находилась на амбулаторном и 
стационарном лечении с диагнозом «резиду-
альная энцефалопатия с ликворо-сосудистой 

дисциркуляцией, синдромом вегето-сосудистой 
дистонии (ВСД) со стойкой цефалгией, вестибу-
лопатией, астено-невротическим синдромом». 
Последний курс стационарного лечения в усло-
виях неврологического отделения по месту жи-
тельства с диагнозом «резидуальная энцефало-
патия с наличием обызвествленного очага ле-
вой гемисферы мозжечка и липомы серпа моз-
га, киста полости Верге на КТ от 02.09.2017 г. в 
виде ликворо-сосудистой дисциркуляции, рас-
сеянной органической неврологической сим-
птоматики, синдрома ВСД с цефалгией, вести-
булопатией, астено-невротичского синдрома». 
На фоне полученного лечения (сосудистые, но-
отропные, седативные препараты) без дина-
мики. С целью уточнения диагноза выполне-
на магнитно-резонансная томография головно-
го мозга – выявлены очаговые изменения веще-
ства головного мозга. Обратилась на консульта-
цию к невропатологу Донецкого клинического 
территориального медицинского объединения, 
госпитализирована с целью уточнения диагно-
за, определения дальнейшей тактики лечения. 

На момент осмотра при поступлении общее 
состояние удовлетворительное. Круглое лицо, 
короткая шея, антимонголоидный разрез глаз-
ных щелей, высокий лоб, брахидактилия. Рост – 
140 см, вес – 55 кг. Множественные пятна цве-
та кофе с молоком с изрезанными, географиче-
скими краями, расположенные в области бедер, 
спины, передней брюшной стенки диаметром 
от 3-5 до 7-10 см. 

Неврологический статус. Сознание ясное. 
Ориентирована в месте, времени, собственной 
личности. Глазные щели, зрачки равны. Единич-
ные нистагмоидные подергивания при край-
них отведениях. Парез конвергенции с двух сто-
рон. Слабость отведения глазных яблок. Легкая 
асимметрия носогубных складок. Язык по сред-
ней линии. Глотание, фонация не нарушены. 
Мышечная сила диффузно снижена до 4 баллов. 
Слабоположительный симптом Нойка справа. 
Тремор покоя правой руки. Сухожильные реф-
лексы с рук повышены, D равно S, Положитель-
ны патологические кистевые и стопные знаки. 
Коленные повышены с расширенной рефлексо-
генной зоной с 2-х сторон, равны, ахилловы по-
вышены, D больше S, D с поликинетичным от-
ветом. Брюшные рефлексы живые. В позе Ром-
берга выраженная шаткость, при попытке вы-
полнения координаторных проб – падает назад. 
Пальценосовую и пяточно-коленную пробы вы-
полняет с интенцией с двух сторон. На момент 
осмотра четких чувствительных нарушений не 
выявлено. Паравертебральные точки при паль-
пации безболезненны. Менингеальных знаков 
нет. 
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Согласно данным дополнительных методов 
исследования, Шкала ММSE – 27 б., результаты 
общеклинических исследований – без особен-
ностей. Согласно данным СКТ головного моз-
га: очаг левой гемисферы мозжечка, без досто-
верной динамики от 07.06.2006 г., киста полости 
Верге, КТ-признаки асимметрии боковых желу-
дочков, умеренной дилатации ликворосодержа-
щих. КТ-признаки липомы серпа мозга. 

При выполнении МРТ головного мозга с МР-
ангиографией (без внутривенного контрастиро-
вания) были выявлены очаговые изменения в 
веществе головного мозга (в левой лобной обла-
сти единичные очаговые изменения размерами 
4х5), вероятно, сосудистого генеза (последствия 
перенесенных лакунарных нарушений мозгово-
го кровообращения или иметь демиелинизиру-
ющий генез); умеренное расширение желудоч-
ковой системы (на уровне боковых желудоч-
ков – асимметричное) и подоболочечных про-
странств; киста межжелудочковой перегород-
ки; МР-признаки липомы серпа; МР-признаки 
снижения кровотока по обеим позвоночным 
артериям (больше справа), правой задней моз-
говой артерии, левой передней мозговой арте-
рии, левой внутренней сонной артерии, изви-
той ход обеих внутренних сонных артерий, обе-
их позвоночных артерий; косвенные призна-
ки нестабильности гемодинамики в вертебро-
базилярном бассейне. 

По данным дуплексного сканирования сосу-
дов шеи и транскраниального допплерографи-
ческого исследования сосудов основания голов-
ного мозга выявлены эхографические призна-
ки нестенозирующего атеросклероза; снижение 
скорости кровотока по левым общей, внутрен-
ним сонным и позвоночным артериям сниже-
ние кровотока по левой передней, правой зад-
ней мозговой и правой позвоночной артери-
ям; ускорение кровотока по основной артерии; 
асимметрия кровотока по передним мозго-
вым и позвоночным артериям. В условиях кли-
ники с целью верификации диагноза выполне-
но диагностическое исследование спиномозго-
вой жидкости (общий и биохимический анализ 
в пределах нормы, фибринозная пленка не об-
разовалась, нормальные значения ликворного 
давления).

Согласно данным сонографического иссле-
дования были выявлены диффузные измене-
ния в веществе щитовидной железы. Учиты-
вая характер кожных изменений, малый рост и 
множественные стигмы дизэмбриогенеза, дан-
ные анамнеза заболевания и жизни было про-

изведено гормональное исследование крови 
(тиреоидная панель) – данные свидетельству-
ют в пользу гипотиреоза. Согласно исследова-
нию электролитного баланса: кальций ионизи-
рованный – 1,3 ммоль/л (1-1,32), кальций общий 
– 2,41 ммоль/л (2,02-2,6). Изменений уровня па-
ратгормона не выявлено. Однако, при выполне-
нии денситометрического исследования было 
выявлено что денситометрические показатели 
МПКТ в пределах остеопении; на уровне L1-L4 
остеопороз.

В отделении пациентка получала лече-
ние: Реамберин, Милдронат, Венарус, Диакарб, 
L-лизина эсцинат, Липотиаксон, Актовегин, 
Анальгин, Винпоцетин, Дикофенак, физиотера-
певтическое лечение (магнитотерапия шейно-
воротниковой зоны 30% 100 Гц 15 минут), ЛФК. 
Согласно рекомендации ревматолога: Кальце-
мин 1 таблетка 2 раза в сутки в течение 3 ме-
сяцев. Выписана с положительной динамикой 
в состоянии в виде уменьшения выраженности 
головной боли и головокружения. На основании 
жалоб, анамнеза жизни (низкорослость, дизра-
фический статус, раннее половое созревание) 
и заболевания (раннее начало), полиморфизма 
симптомов поражения костной, эндокринной 
и нервной систем, был установлен диагноз: Бо-
лезнь Олбрайта с глазодвигательными наруше-
ниями, двусторонней рефлекторной пирамид-
ной недостаточностью в конечностях, экстрапи-
рамидными нарушениями, атактическим син-
дромом, легкими когнитивными нарушения-
ми, остеопорозом, эндокринными нарушения-
ми (гипотиреозом).

Мы надеемся, что описание данного клини-
ческого случая окажется полезным для врачей 
невропатологов, терапевтов, семейных врачей, 
педиатров и поможет в верификации и подбо-
ре верной терапии для пациентов со столь ред-
кими нозологиями. Также раннее выявление 
подобного полиморфизма симптомов, своев-
ременная диагностика комплекса необходи-
мых биохимических, клинических, инструмен-
тальных результатов поможет объединить их в 
единый симптомокомплекс, который являет-
ся ядром остеодистрофии Олбрайта. В итоге это 
поможет ранней постановке диагноза и подбо-
ру эффективной терапии, направленной на кор-
рекцию устойчивости тканей к гормонам до по-
явления инвалидизирующих признаков и помо-
жет улучшить качество жизни пациентов, а так-
же прогнозированию заболевания для членов 
семьи.
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БОЛЕЗНЬ ОЛБРАЙТА. КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ

В данном обзоре представлен редкий спорадиче-
ский случай остеодистрофии Олбрайта. Неврологиче-
ские нарушения включали в себя глазодвигательные, 
когнитивные, экстрапирамидные, координаторные 
нарушения. Также были выявлены: характерная эн-
докринопатия в виде гипотиреоза, низкорослости, со 
стороны опорно-двигательного аппарата, подтверж-
денный денситометрическим исследованием осте-
опороз. Диагноз был подтвержден на основании ха-

рактерных клинико-неврологических, лабораторных 
(соответствующие норме показатели электролитно-
го баланса и паратгормона), инструментальных (МРТ 
головного мозга, денситометрия) методах исследова-
ния.

Ключевые слова: болезнь Олбрайта, наследствен-
ная остеодистрофия Олбрайта, остеодистрофия, не-
восприимчивость к паратгормону, диагностика.

M. Andronova., D. Sayko, E. Statinova, L. Regush

SEI HPE «M. Gorky Donetsk National Medical University», Donetsk

ALBRIGHT DISEASE. CLINICAL CASE

This review presents a rare sporadic case of Albright 
osteodystrophy. Neurological disorders included oculo-
motor, cognitive, extrapyramidal, coordination disorders. 
There were also identifi ed: specifi c endocrinopathy in 
the form of hypothyroidism, short stature, on the part of 
the musculoskeletal system, osteoporosis, confi rmed by a 
densitometric study. The diagnosis was confi rmed on the 

basis of distinctive clinical, neurological, laboratory (in-
dicators of electrolyte balance and parathyroid hormone 
that corresponds to normal), instrumental (brain MRI, 
densitometry) research methods.

Key words: Albright disease, Albright hereditary os-
teodystrophy, osteodystrophy, parathyroid hormone re-
sistance, diagnostics.


