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Обоснование. Гипофосфатазия — редкое наследственное заболевание, вызванное дефицитом изофермента тка-
ненеспецифичной щелочной фосфатазы, проявляется нарушением минерализации костей и зубов, электролитными 
и дыхательными нарушениями, судорожным синдромом, задержкой физического развития, нефрокальцинозом. Ред-
кость заболевания, полиморфизм клинических проявлений, неспецифичность жалоб являются причиной поздней 
диагностики гипофосфатазии. Для лечения тяжелых форм заболевания применяется ферментозаместительная тера-
пия рекомбинантной щелочной фосфатазой — асфотазой альфа. Описание клинического случая. Девочка, возраст 
1 год 4 мес, госпитализирована в плановом порядке с жалобами на задержку физического и психомоторного раз-
вития, деформацию нижних конечностей, грудной клетки, нарушение походки, выпадение зубов, с диагнозом «бел-
ково-калорийная недостаточность». Отмечены рахитоподобные изменения скелета, миопатический синдром, раннее 
выпадение неизмененных зубов, гепатомегалия. Выявлена сниженная активность щелочной фосфатазы в сыворотке 
крови (33 Ед/л; норма 156–369 Ед/л). Диагностирована инфантильная форма гипофосфатазии. При молекулярно-
генетическом исследовании в гене ALPL обнаружены патогенные варианты c.526G>A (p.Ala176Thr) и c.1375G>A 
(p/Val459Met) в компаунд-гетерозиготном состоянии, подтвердившие диагноз. В возрасте 1 года 10 мес была 
начата терапия асфотазой альфа в дозировке 2 мг/кг массы тела подкожно 3 раза в неделю. За 6 мес терапии 
наблюдали значительное увеличение активности щелочной фосфатазы (максимально 4400 Ед/л), массы тела (+2 кг), 
роста (+6 см), уменьшение выраженности костных деформаций, восстановление мышечного тонуса, нормализацию 
походки, повышение толерантности к физическим нагрузкам. Введение препарата переносила удовлетворительно. 
Редко в месте инъекции отмечали появление гиперемии до 4 см в диаметре с умеренным уплотнением, которая 
самостоятельно разрешалась в течение 2–3 сут. Заключение. Пациентам с рахитоподобными заболеваниями с низ-
кой активностью щелочной фосфатазы необходима генетическая диагностика для подтверждения гипофосфатазии. 
Своевременная диагностика и назначение ферментозаместительной терапии может существенно улучшить качество 
жизни детей с гипофосфатазией.
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ОБОСНОВАНИЕ 
Гипофосфатазия — редкое наследственное рахито-

подобное заболевание, связанное с мутациями в гене 
ALPL, кодирующем тканенеспецифичную щелочную фос-
фатазу (ТНЩФ) [1]. Мутации в гене ALPL приводят к сни-
жению активности фермента, что способствует наруше-
нию процессов костной минерализации. В зависимости 
от клинической картины и возраста манифестации пер-
вых клинических проявлений выделяют перинатальную, 
инфантильную, детскую, взрослую формы гипофосфата-
зии и одонтогипофосфатазию [2].

Основными клиническими симптомами заболева-
ния являются рахитоподобные изменения, деформации 
конечностей, грудной клетки, судорожный синдром, кра-
ниосиностоз, миопатия, артралгии, задержка физиче-
ского развития, гиперкальциемия [3]. Особенностью 
гипофосфатазии является обратная зависимость тяже-
сти клинических проявлений от возраста. Так, наиболее 
тяжелой является перинатальная форма заболевания, 
протекающая с выраженными деформациями конечно-
стей и грудной клетки, гипоплазией легких, дыхательной 
недостаточностью, электролитными нарушениями, судо-

рожным синдромом [3]. Инфантильная форма гипофос-
фатазии протекает легче, с появлением в первые 6 мес 
жизни признаков рахита, симптомов гиперкальциемии 
(рвота, срыгивания, обезвоживание, угнетение созна-
ния), витамин В6-зависимых судорог, краниосиносто-
за, нефрокальциноза, задержки физического развития 
[4, 5]. Детская форма гипофосфатазии дебютирует в воз-
расте от 6 мес до 18 лет и для нее характерны рахито-
подобные изменения опорно-двигательного аппарата, 
включая деформации, нарушение походки, миопатиче-
ские проявления, артралгии, задержку роста и физиче-
ского развития [6, 7]. Взрослая форма гипофосфатазии 
является малосимптомным заболеванием, для которого 
в большей степени характерны патологические перело-
мы, низкорослость, миалгии, артралгии, явления хонд-
рокальциноза [8–10]. Одонтогипофосфатазия является 
формой, лимитированной полостью рта, для которой 
характерно раннее выпадение молочных зубов с интакт-
ными корнями при отсутствии скелетных проявлений 
[11]. Раннее выпадение неизмененных или малоизме-
ненных молочных зубов является типичным и для других 
форм гипофосфатазии [12]. Основным биохимическим 
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маркером заболевания является снижение активности 
общей щелочной фосфатазы ниже референсных значе-
ний для соответствующего возраста [13]. Типичные рент-
генологические проявления заболевания — признаки 
остеомаляции в сочетании с зонами радиопрозрачности 
метафизов, так называемые языки пламени, поскольку 
по форме напоминают пламя свечи [14, 15]. Для лечения 
гипофосфатазии используется рекомбинантная ТНЩФ — 
асфотаза альфа [16, 17].

Ниже приводится описание случая инфантильной 
формы гипофосфатазии. Показаны трудности диагности-
ки заболевания, что является нередким для пациентов 
с гипофосфатазией [18].

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР 
О пациенте 

Девочка З., возраст 1 год 4 мес, госпитализирована 
в плановом порядке для обследования в гастроэнтероло-
гическое отделение СПбГПМУ (Санкт-Петербург) с жало-
бами на задержку физического и психомоторного раз-
вития, деформацию нижних конечностей, грудной клетки, 
нарушение походки, выпадение зубов. Направительный 
диагноз: «Белково-калорийная недостаточность».

Из анамнеза: перинатальный период без особенно-
стей, масса тела при рождении 3650 г, рост 53 см, оценка 
по шкале APGAR 8/9 баллов. На грудном вскармлива-
нии до 2 мес, затем — искусственное вскармливание 
адаптированной смесью на основе коровьего молока. 
С 4-месячного возраста стали отмечать недостаточную 
прибавку массы тела (рис. 1). В возрасте 1 года осматри-
валась ортопедом по месту жительства: согласно записи 
в медицинской карте амбулаторного пациента, орто-
педической патологии не выявлено. В возрасте 1 года 
1 мес у ребенка выпало 2 неизмененных зуба. Указаний 
на наследственные или иные хронические заболевания 
у родственников не было.

Физикальная диагностика 

При поступлении: состояние средней степени тяже-
сти, обусловленное задержкой физического разви-
тия. Рост 74 см (-1,6 сигмальных отклонений), масса 
тела 8 кг (-2% по росту), индекс массы тела 14,5 
(норма 14,0–16,9) кг/м2. Выраженные костные дефор-
мации: развернутая грудная клетка, выраженная 
гаррисонова борозда, вальгусная деформация ниж-
них конечностей, образования по типу четок в райо -
не лучезапястных суставов, выраженные теменные 
бугры. Походка нарушена, отмечаются явления мио-
патии. Дыхание пуэрильное, проводится равномерно, 
хрипов нет, частота дыхания 26/мин. Живот мягкий, 
при пальпации, безболезненный, печень +5 см. Стул 

Infantile Hypophosphatasia: Clinical Case

Tatyana V. Gabrusskaya1, Yana V. Panutina1, Maria O. Revnova1, Mikhail M. Kostik1, 2

1 St. Petersburg State Pediatric Medical University, Saint Petersburg, Russian Federation
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Background. Hypophosphatasia is rare hereditary disease caused by deficiency of the tissue-nonspecific alkaline phosphatase isozyme. 
It manifests with bone and teeth mineralisation defects, electrolyte imbalance, respiratory disorders, convulsive syndrome, physical 
developmental delay, nephrocalcinosis. The rarity of this disease, clinical polymorphism, non-specificity of complains and signs are 
the major reasons of hypophosphatasia late diagnosis. The enzyme replacement therapy with recombinant alkaline phosphatase 
(asfotase alfa) can be used for treatment of severe forms of disease. Clinical Case Description. The girl (1 y 4 m) was routinely 
admitted with complains of physical developmental delay and psychomotor retardation, deformation of lower limbs, chest, gait 
abnormality, teeth loss and with diagnosis «protein-calorie malnutrition». Rickets-like changes in skeleton, myopathic syndrome, early 
normal teeth loss, hepatomegaly were revealed. Reduced activity of alkaline phosphatase in blood serum (33 u/l; reference range 
156–369 u/l) was revealed. The infantile hypophosphatasia has been diagnosed. Due to molecular genetic testing of ALPL gene we 
revealed pathogenic variants c.526G>A (p.Ala176Thr) and c.1375G>A (p.Val459Met) in compound heterozygous state. The asphotase 
alpha therapy was initiated at the age of 1 y 10 m, the dose was 2 mg/kg subcutaneously 3 times a week. The results of 6 months of 
the therapy are the following: significant increase in the activity of alkaline phosphatase (maximum 4400 u/l), body weight (+ 2 kg), 
growth (+ 6 cm), reduction of bone deformation, normalisation of muscle tone and gait, exercise tolerance. The patient tolerated the 
drug administration well. Rarely there were hyperemia zones up to 4 cm in diameter with moderate induration at the injection site but 
they spontaneous disappeared in 2–3 days though. Conclusion. Patients with rickets-like diseases and low alkaline phosphatase 
activity requires performing of molecular genetic testing to confirm hypophosphatasia. Timely diagnosis and early initiation of enzyme 
replacement therapy can significantly improve the quality of life of children with hypophosphatasia.
Key words: children, hypophosphatasia, rickets-like diseases, alkaline phosphatase, asfotase alfa, ALPL gene.
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Рис. 1. Динамика прибавки массы тела ребенка до постановки 
диагноза и на фоне начатой терапии асфотазой альфа 
Fig. 1. Dynamics of weight gain in the child before diagnosis and 
during the administration of asfotase alfa
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кашицеобразный 1–3 раза/сут. Патологических при-
месей в стуле нет. Диурез соответствует парамет-
рам развития. Внешний вид ребенка представлен 
на рис. 2.

Предварительный диагноз 

Белково-калорийная недостаточность 2-й степени. 
В круг дифференциального диагноза включены рахит 
на фоне синдрома мальабсорбции (целиакия, аллерги-
ческая энтеропатия), рахитоподобные заболевания, тубу-
лопатии, фиброзная остеодисплазия Олбрайта, гиперпа-
ратиреоз.

Динамика и исходы 

Результаты лабораторных исследований 

(выполнены при поступлении) 
По данным клинического анализа крови: умеренный 

лейкоцитоз (12,8�109/л; норма 4,0–9,0�109/л). В био-
химическом анализе крови: аланинаминотрансфераза 
15 (норма < 55) Ед/л, аспартатаминотрансфераза 43 
(норма 5–34) Ед/л, общий белок 62 (норма 56–75) г/л, 
билирубин общий 4,4 (норма 3,4–20,5) мкмоль/л, гам-
ма-глутамилтрансфераза 12 (норма 9–36) Ед/л, глюко-
за 3,65 (норма 3,33–5,55) ммоль/л, кальций сыворот-
ки 2,52 (норма 2,25–2,75) ммоль/л, креатинин 0,034 
(норма 0,027–0,062) ммоль/л, фосфор 2,12 (норма 
1,30–2,30) ммоль/л, щелочная фосфатаза 33 (нор-
ма 156–369) Ед/л, С-реактивный белок 0,90 (норма 
< 5,8) мг/л, альфа-амилаза 45 (норма 25–125) Ед/л, 
калий 4,8 (норма 3,5–5,3) ммоль/л, натрий 135 (нор-
ма 136–146) ммоль/л, кальций ионизированный 1,20 
(норма 1,13–1,30) ммоль/л, 25-гидроксивитамин D 22 
(норма 25–80) нг/мл. Паратиреоидный гормон 17,7 
(норма 12–95) пг/мл. Серологические маркеры цели-
акии: иммуноглобулин (immunoglobulin, Ig) A к тканевой 
трансглутаминазе — отрицательный, IgG к тканевой 
трансглутаминазе — отрицательный, IgA к глиадину — 
отрицательный, IgG к глиадину — отрицательный. 
Общий анализ мочи без отклонений. Экскреция каль-
ция и фосфора с мочой без отклонений. Копрограмма: 
косвенные признаки умеренных нарушений перевари-
вания пищи.

Результаты инструментальных исследований 

(выполнены в первую неделю от момента 
госпитализации) 
Ультразвуковое исследование внутренних органов, 

сердца — без эхоструктурной патологии. По данным ней-
росонографии — тривентрикулодилатация. На электро-
кардиограмме синусовая аритмия, умеренные наруше-
ния процессов реполяризации в миокарде желудочков.

Рентгенологические исследования (рис. 3):
• грудная клетка: в прямой и левой боковой проекциях 

определяется утолщение и расширение дистальных 
концов всех ребер. Костная ткань всех костей пороз-
на, с участками разряжения. Контуры замыкательных 
пластинок по нижнему краю лопатки с обеих сторон 
отчетливо не прослеживаются. В области угла лопатки 
с обеих сторон отмечаются очаги разряжения с участ-
ками умеренного уплотнения костной ткани. В осталь-
ном — без особенностей;

• тазобедренные суставы: рентгеновские суставные 
щели симметричные, не сужены. Суставные поверх-
ности не изменены. Соотношения в суставах не нару-
шены. Высота головок бедренных костей снижена, 
симметрична, костный рисунок с обеих сторон раз-
ряжен по типу крупноячеечных порозных измене-
ний. В области дистальной трети диафиза бедренной 
кости слева определяется участок разряжения кост-
ной ткани 6,5�8 мм. Разряжение костного рисунка 
в области наружного вертела с обеих сторон.

• коленные суставы: признаки вальгусной деформа-
ции оси коленных суставов, преимущественно за счет 
большеберцовых костей, с признаками разряже-
ния костной ткани в проксимальных метадиафизах 
малой и большеберцовой костей с обеих сторон. Про -
слеживаются линии частичной фрагментации над-
костницы в области передней поверхности больше-
берцовой кости с обеих сторон над бугристостью без 
свободных костных фрагментов.

Рис. 2. Девочка З., 1 год 4 мес: внешний вид пациентки 
с инфантильной формой гипофосфатазии при поступлении 
в гастроэнтерологическое отделение СПбГПМУ 
Fig. 2. Girl Z., 1 y 4 m: general appearance with infantile 
hypophosphatasia at the hospitalization in gastroenterological 
department of St. Petersburg State Pediatric Medical University

Рис. 3. Девочка З., 1 год 4 мес, инфантильная форма 
гипофосфатазии: рентгенологические изменения по типу 
«языков пламени» 
Fig. 3. Girl Z., 1 y 4 m, infantile hypophosphatasia: radiologic 
abnormalities (lame signs)

Примечание. Отмечена деформация ребер, грудной клетки 
(гаррисонова борозда), вальгусная деформация нижних 
конечностей, дистальных эпифизов костей предплечья по типу 
«браслеток». Источник: Габрусская Т.В. и соавт., 2019.  
Note. Ribs and chest deformity (Harrison's groove), lower limbs 
valgus deformity, distal forearm bones epiphyses deformity can be 
noted. Source: Gabrusskaya T.V. et al., 2019.

Примечание. А — рентгенограмма левого лучезапястного 
сустава и левой кисти, Б — правого тазобедренного сустава, 
В и Г — коленных суставов. Зоны гипоминерализации отмечены 
стрелкой. Источник: Габрусская Т.В. и соавт., 2019.  
Note. A — X-ray of left radiocarpal joint and wrist, B — right hip 
joint, C and D — knee joints. The zones of hypomineralisation are 
shown with arrows. Source: Gabrusskaya T.V. et al., 2019.
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Консультации специалистов 

Осмотрена офтальмологом: без патологии. Осмотр нев -
ролога: синдром двигательных нарушений по типу мышеч-
ной гипотонии. Осмотр нефролога: нарушений транспорта 
фосфатов в проксимальных канальцах не выявлено, убе-
дительных данных за тубулопатию с ведущим синдромом 
рахита не получено. Консультация эндокринолога: исклю-
чен гиперпаратиреоз, синдром Маккьюна–Олбрайта. Кон-
сультация ревматолога: на основании рахитоподобных 
изменений, сниженной активности щелочной фосфатазы 
и типичных рентгенологических изменений диагностиро-
вана гипофосфатазия. В соответствии с рекомендацией 
ревматолога выполнено молекулярно-генетическое иссле-
дование (секвенирование гена ALPL): выявлены пато-
генные варианты c.526G>A (p.Ala 176Thr) и c.1375G>A 
(p/Val459Met) в компаунд-гетерозиготном состоянии, на 
основании чего диагноз был подтвержден окончательно. 
Обнаруженные патогенные варианты были описаны ранее.

Терапия 

В возрасте 1 года была начата терапия асфотазой аль-
фа в дозировке 2 мг/кг массы тела подкожно 3 раза/нед. 
Задержка в терапии была связана с получением раз-
решения на ввоз незарегистрированного на тот момент 
лекарственного препарата в РФ и доставку препара-
та в лечебно-профилактическое учреждение. За 6 мес 
терапии отмечены значительное увеличение активности 
щелочной фосфатазы сыворотки крови (максимально 
4400 Ед/л), массы тела (+2 кг), роста (+6 см); уменьшение 
степени выраженности костных деформаций, восстанов-
ление мышечного тонуса, нормализация походки, повы-
шение толерантности к физическим нагрузкам. Введения 
препарата пациентка переносила удовлетворительно. 
Несколько раз в месте инъекции препарата отмечалась 
гиперемия до 4 см в диаметре с умеренным уплотнением, 
которая самостоятельно разрешилась в течение 2–3 сут. 
Динамика внешнего вида пациентки до и на фоне тера-
пии асфотазой альфа представлена на рис. 4. Отмечены 
также и положительные изменения походки ребенка 
(видео «до» и «после» см. здесь).

Прогноз 

Прогноз для здоровья пациента, по мнению авторов, 
достаточно благоприятный при обеспечении непрерыв-
ной (пожизненной) ферментозаместительной терапии 
асфотазой альфа.

Временная шкала 

Хронология основных событий представлена на рис. 5.

Мнение родителей о результатах терапии 

Родители ребенка удовлетворены результатами 
 лечения.

ОБСУЖДЕНИЕ 
Особенностями представленного клинического слу-

чая является задержка диагностики заболевания при 
определенно типичной клинической картине. Однако, 
необходимо заметить, что задержка диагностики гипо-
фосфатазии часто происходит с опозданием [18]. Гипо-
 фосфатазия является типичным примером рахитопо-
добного заболевания, отличительной чертой которого 
является сниженная активность щелочной фосфатазы 
крови, тогда как при всех остальных формах рахита 
и рахитоподобных заболеваний активность ТНЩФ явля-
ется повышенной [2].

Рахит — это заболевание, о котором хорошо осве-
домлены практикующие педиатры. В реальной клиниче-
ской практике здоровые дети грудного возраста должны 
получать дотацию витамина D, тогда как дети с рахи-
том должны получать терапевтические дозы витамина D 
[19, 20]. Обычно у детей с рахитом не принято проводить 
стартовые биохимические исследования. Как правило, 
детям назначается эмпирическая терапия препаратами 
витамина D, и только в случае неуспеха такой терапии 
ребенок направляется на консультацию либо к нефроло-
гу, либо к эндокринологу. Важным моментом, затрудняю-

Рис. 4. Девочка З., 2 года 4 мес: внешний вид пациентки 
с инфантильной формой гипофосфатазии через 6 мес 
от начала терапии 
Fig. 4. Girl Z., 2 y 4 m: general appearance with infantile 
hypophosphatasia 6 months after initiation of the therapy

Рис. 5. Хронология развития болезни у пациентки З.: ключевые события и прогноз 
Fig. 5. Disease course in patient Z.: key events and prognosis

Примечание. Видно уменьшение степени деформации грудной 
клетки и нижних конечностей. Источник: Габрусская Т.В. 
и соавт., 2019.  
Note. Less deformity of the chest and lower limbs can be noted.
Source: Gabrusskaya T.V. et al., 2019.

Первые клинические 
проявления

Начало терапии 
асфотазой альфа

ЩФ = 4400 Е/л

Диагностика 
гипофосфатазии

ЩФ = 33 Е/л

Оценка эффективности 
и безопасности

ЩФ = 2200 Е/л

4–5 мес 1 год 10 мес1 год 5 мес 2 года 4 мес

Прогноз 
для жизни 

благоприятный



456

К
л

и
н

и
ч

е
с

к
о

е
 н

а
б

л
ю

д
е

н
и

е

щим диагностику гипофосфатазии, является недооценка 
значимости низких значений активности ТНЩФ [21, 22]. 
До сих пор во многих лабораториях либо отсутствуют воз-
растные нормы активности ТНЩФ, либо в качестве ниж-
ней границы нормы приводится нулевое значение [23]. 
Ввиду того что практически все рахитоподобные состо-
яния сопровождаются повышением активности ТНЩФ, 
практикующие врачи, как правило, не акцентируют свое 
внимание на всех «неповышенных» значениях активности 
ТНЩФ, что приводит к невключению гипофосфатазии 
в круг дифференциальной диагностики рахитоподобных 
состояний [21–23]. При сниженной активности ТНЩФ 
необходимо проведение комплекса дифференциаль-
ной диагностики, поскольку существуют другие причины 
снижения активности щелочной фосфатазы [23]. К ним 
относятся состояния, связанные с применением глю-
кокортикостероидов, больших доз витамина D, голода-
ние, острые и обострения хронических соматических 
 заболеваний [24].

В описанном нами случае продемонстрирована 
высокая эффективность патогенетической терапии. 
Паци ентке была назначена ферментозаместительная 
терапия рекомбинатным препаратом — асфотазой аль-
фа, на фоне которой отмечено восстановление темпов 
линейного роста, устранение деформаций конечностей, 
грудной клетки, устранение вторичной миопатии, рас-
ширение двигательной активности ребенка. В насто-
ящее время препарат для терапии перинатальной, 
инфантильной и детской форм гипофосфатазии зареги-
стрирован на территории РФ, однако опыт его примене-
ния в мире ограничен сравнительно небольшим числом 
пациентов и небольшим числом лет наблюдения* [25]. 
Препарат хорошо зарекомендовал себя с точки зрения 
эффективности и безопасности, однако период наблю-
дения за такими пациентами в мире составляет менее 
10 лет, что затрудняет определение долгосрочного про-
гноза для таких пациентов. В исследовании II фазы 
по применению асфотазы альфа продемонстрирова-
но улучшение рентгенологического индекса, уменьше-
ние на 46% доли детей, нуждавшихся в кислородной 
поддержке, увеличение роста и массы тела [25]. Как 
минимум одно нежелательное явление зафиксировано 
у каждого пациента: наиболее часто отмечали появ-
ление лихорадки. Пациенты, не ответившие на тера-
пию (28%; индекс RGI-C, Radiographic Global Impression 
of Change — шкала общих радиологических измене-
ний < +2), по сравнению с пациентами с оптимальным 
ответом (индекс RGI-C � +2) имели более тяжелое 
течение гипофосфатазии до начала терапии и более 
высокую частоту нейтрализующих антител к асфотазе 
альфа [25].

В исследовании по оценке эффективности и безо-
пасности асфотазы альфа у 19 пациентов с гипофос-
фатазией в возрасте 13–66 лет отмечена хорошая 
переносимость препарата, основными нежелательными 
явлениями были реакции в местах инъекций легкой 
и средней степени тяжести (покраснение, отек, болезнен-
ность). В исследовании показаны значимое снижение 
уровня пиридоксальфосфата — маркера восстановле-
ния активности ТНЩФ, повышение минеральной плотно-
сти костной ткани и положительные изменения костной 
микроархитектоники по данным биопсии кости, удлине-
ние пройденной дистанции во время теста с 6-минутной 

ходьбой, что свидетельствует об улучшении функциональ-
ного статуса пациента [17].

Ведение международных регистров позволяет нако-
пить информацию как о естественном течении гипофос-
фатазии, так и особенностях течения гипофосфатазии 
у пациентов, получающих ферментозаместительную тера-
пию асфотазой альфа [18, 26]. Исходя из личного опыта 
авторов и данных клинического случая, целесообраз-
но повышать информированность врачей первичного 
звена о гипофосфатазии. Всегда включать гипофосфа-
тазию в круг дифференциальной диагностики рахита 
и рахитоподобных заболеваний. Врачи должны учитывать 
возрастные нормы активности ТНЩФ, определять ее 
активность во всех случаях метаболических заболеваний 
скелета, а также в случаях, характеризующихся низко-
рослостью, ранним выпадением неизмененных зубов. 
У детей со скелетными деформациями целесообразно 
проведение рентгенологического исследования пора-
женного сегмента конечности, и при наличии типичных 
зон радиопрозрачности в сочетании со сниженной актив-
ностью ТНЩФ представляется возможным диагностиро-
вать гипофосфатазию.

Диагностика гипофосфатазии основывается на дан-
ных клинической картины и лабораторного подтверж-
дения сниженной активности ТНЩФ. В случаях мани-
фестной клинической картины и выраженного снижения 
активности ТНЩФ по отношению к возрастной норме 
диагноз может быть поставлен клинически, и терапия 
может быть инициирована безотлагательно. Это име-
ет принципиальное значение в отношении пациентов 
с перинатальной и инфантильной формой, где своевре-
менность начатой терапии может существенно изменить 
прогноз [1]. В случаях, вызывающих сомнение, а также 
в случаях, когда врач не способен исключить вторич-
ный характер снижения активности ТНЩФ, генетическое 
исследование является необходимым для уменьшения 
вероятности ошибки диагноза [1].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
Клинический пример описывает сложности установ-

ления диагноза гипофосфатазии. Многочисленные спе-
циалисты осматривали ребенка, но не диагностировали 
данное состояние, что указывает на низкую осведом-
ленность врачей о гипофосфатазии при наличии прос-
того биохимического теста — определения активности 
общей щелочной фосфатазы, доступного в лечебно-прак-
тических учреждениях любого уровня. Своевременно 
назначенное лечение позволило существенно улучшить 
как состояние ребенка, так и качество его жизни. Необ-
ходимы дополнительные усилия для профессионального 
образования врачей в сфере заболеваний, вызванных 
нарушениями костного метаболизма.

ИНФОРМИРОВАННОЕ СОГЛАСИЕ 
От родителя пациента получено письменное инфор-
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дование клинического случая проводилось независимо 
от компании-производителя асфотазы альфа.
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