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Заподозрить ФОП можно задолго до образования ГО-при рождении ребенка имеет место 

фенотипическая стигма-двусторонняя деформация больших пальцев стоп (клинодактилия) с 

их вальгусной девиацией, укорочением, подвывихом в плюснефаланговом суставе, иногда с 

развитием синостоза межфалангового сустава. 

Развитие ГО происходит отсроченно – появление крупных воспалительных узлов в толще 

мягких тканей разного размера и локализации(«вспышки»), возникающих под воздействием 

тригерных факторов (чаще всего физических травм (ушибы, падения), ятрогенных 

медицинских процедур (в/м инъекции, стоматологические манипуляции и др.) 

ГО пргрессируют, имеют тенденцию к слиянию и формированию больших объемов костной 

ткани, расположенной внескелетно, что приводит к снижению мобильности пациента. 

• Диагноз ФОП устанавливается на основании клинической картины. Обязательным 

условием постановки диагноза является генетическое тестирование -наличие мутаций в гене 

ACVR1 

Девочка от 4 беременности, протекавшей без осложнений.  

На 20 неделе беременности, по данным УЗИ, зарегистрированы короткие 

трубчатые кости. 

При рождении заметили мальформации первых пальцев стоп.   

До года отставала в моторном развитии. ФР и НПР без особенностей 

Наследственность по ревматическим заболеваниям не отягощена. 

Продолжение диагностики в КДЦ НИИ ревматологии им. В.А.Насоновой  

По результатам объективного обследования физическое развитие девочки соответствовало возрасту (9 лет 9 мес.), походка самостоятельная, в 

лицевом фенотипе особенностей не отмечено.  

 Костно-суставная система: ограничение движений в шейном отделе позвоночника, видимый оссификат (около 2 см), мальформация 

первых пальцев стоп и кистей, дефигурация, припухлость и болезненность левых и правых коленных и голеностопных суставов, ограничение 

ротации, болезненность при пальпации левого и правого тазобедренных суставов. 

 Рентгенологическое исследование: признаки клинодактилии, вальгусной девиации, деформация диафизов большеберцовых костей с 

участками разрастания и частичная оссификация межкостной мембраны левого предплечья с развитием синостоза.  

 Результаты проведенного молекулярно-генетического исследования на базе Медико-генетического научного центра имени академика Н.П.Бочкова - 

зарегистрирован патогенный вариант с.617G> A(p.Arg206His) в экзоне 6 гена ACVR1 в гетерозиготном состоянии. 

Родители не обследованы. 

 

Лечение начато с пульс-терапии дексаметазоном, усилено за счет 

препаратов «таргетного» действия ингибитора JAK-киназы – 

тофацитиниба и НПВС. 

Иницировано назначение специфической патогенетической 

терапии - препаратом паловаротен 

Паловаротен – агонист рецептора ретиноевой кислоты, снижает 

хондрогенез и дифференцировку остеоцитов - образование 

эндохондральной кости  

Результаты динамического наблюдения: 

С возраста ребенка-10лет 10 мес. пациентка находится на комбинированной 

терапии: тофацитиниб+НПВП+паловаротен (в поддерживающей дозе 4 

мг/сут.) 

 На протяжении последующих 6 мес. до настоящего времени у ребенка 

было зарегистрировано 2 «вспышки», которые не были связаны с 

травматизацией 

 Отмечены нежелательные эффекты терапии паловаротеном (появление 

сыпи), которые не требовали отмены препарата -проводилась 

коррекции дозы-уменьшение  

 Состояние ребенка к настоящему времени стабилизировалось 

В 9 лет 8 мес. родители обратили внимание на припухлость в области мягких 

тканей лопаточной области слева, оно увеличилось в несколько раз в течение 14 

дней.  

Было ограничение активных и пассивных движений в левом плечевом суставе. 

Факт травмы отрицался. 

При обращении к детскому хирургу: конгломерат мягких тканей при пальпации 

плотный, малоболезненный, теплый на ощупь, болезненный при пальпации в 

проекции остистого отростка Th4. 

УЗИ мягких тканей - изменения были расценены как объемное образование в 

области спины слева. 

Под ультразвуковым контролем выполнена пункция образования-по данным 

цитологического исследования -атипичные клетки найдены не были. 

МРТ - признаки воспалительного миозита, обсуждались также неопластические 

изменения. 

КТ- неоднородные изменения мышечного слоя левых отделов спины с 

кальцинатными включениями, соответствующими гетеротопической 

оссификации. 

Комплексное обследование показало, наличие у ребенка двух 

верифицированных патологических состояний:  

1) орфанного генетического заболевания ФОП (клинодактилия 1-х пальцев 

стоп; мальформация 1-х пальцев кистей; гетеротопические оссификаты в мягких 

тканях шеи, плечевого пояса; периферические остеохондромы в области 

метафиза большеберцовой кости и дистальной трети малоберцовой кости 

справа); результаты молекулярно-генетического исследования-зарегистрирован 

патогенный вариант с.617G> A(p.Arg206His) в экзоне 6 гена ACVR1 в 

гетерозиготном состоянии). 

 2) ювенильного хронического артрита, полиартикулярного варианта с 

вовлечением тазобедренных, коленных и голеностопных суставов. 

Фибродисплазия оссифицирующая прогрессирующая (ФОП) – ультраредкое генетическое нарушение остеогенеза, при котором 

происходит формирование очагов гетеротопической оссификации (ГО) в мягких тканях, мышцах, фасциях, сухожилиях и связках.  

Формирование генерализованной ГО постепенно приводит к грубым функциональным нарушениям опорно-двигательного аппарата 

вплоть до полной обездвиженности пациента. 

Заключение 

Представлено редкое сочетание ФОП и ювенильного артрита.  

 Важно раннее распознавание фенотипических маркеров 

ФОП, минимизация ятрогенных вмешательств, 

маршрутизациия в экспертный центр и 

индивидуализированный подход при выборе терапии.  

 Ранняя диагностика генетического заболевания позволит 

наблюдающему педиатру заранее ознакомиться с этой 

патологией, оптимизировать двигательный режим данного 

ребёнка, быть готовым применить известные препараты при 

появлении новых оссификатов. 

 Ввиду тяжёлых осложнений данного заболевания, больные 

требуют комплексного и мультидисциплинарного подхода, 

должны находиться под постоянным наблюдением лечащего 

врача, следовать рекомендациям консервативного лечения по 

показаниям. 

 Трудотерапия и консультации по профессиональному 

образованию могут быть очень полезны, так как, несмотря 

на широкое распространение гетеротопической оссификации 

и прогрессирующую инвалидность, большинство пациентов 

ведут продуктивную и полноценную жизнь. 

 

1- Отграниченное образование в проекции 

лопаточной области слева с распространением 

паравертебрально 

2-Клинодактилия первых пальцев, выраженная 

скошенность латеральных отделов головок I 

плюсневых костей и вальгусная девиация I 

плюснефаланговых суставов. 

 

От появления воспалительного узла («вспышка») к образованию гетеротопической кости 

Клинодактилия первых пальцев 


