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A clinical case of surgical and multimodal conservative treatment of an 11-year-old female patient with Hajdu – Cheney syndrome with 

multiple vertebral fractures in the thoracic and lumbar spine is presented. The main and significant manifestations of this syndrome are os-

teoporosis and acroosteolysis. After the injury, the child underwent correction of posttraumatic spinal deformity and stabilization of spinal 

motion segments by a placement of multi-anchor instrumentation through a posterior approach. The long-term postoperative period was 

characterized by the absence of bone block formation, development of distal junctional kyphosis and scoliotic deformity, which required 

additional surgical intervention in the amount of elongation of instrumentation and correction of the developed curvature. The paper de-

scribes in detail the clinical manifestations of the syndrome, the results of surgical treatment, and clinical and radiological characteristics.
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Представлен клинический случай оперативного и комплексного консервативного лечения пациентки 11 лет с синдромом Hajdu – 

Cheney со множественными переломами позвонков грудного и поясничного отделов. Основными и значимыми проявлениями дан-

ного синдрома являются остеопороз и акроостеолиз. После полученной травмы ребенку провели коррекцию посттравматической 

деформации позвоночника и стабилизацию позвоночно-двигательных сегментов путем установки многоопорной металлоконструк-

ции из дорсального подхода. Отдаленный послеоперационный период сопровождался отсутствием формирования костного блока, 

развитием контактного кифоза и сколиотической деформацией позвоночника, потребовавшими проведения дополнительного опера-

тивного вмешательства в объеме увеличения протяженности металлофиксации и коррекции сформировавшегося искривления. В ста-

тье подробно описаны клинические проявления синдрома, результаты хирургического лечения, клинико-лучевые характеристики.

Ключевые слова: синдром Hajdu – Cheney, нестабильный перелом позвоночника, компрессионный перелом позвоночника, акро-

остеолиз, остеопороз.
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Синдром Hajdu – Cheney относит-
ся к редким генетическим заболева-
ниям, передаваемым по аутосомно-
доминантному типу. Впервые данный 
симптомокомплекс описали Hajdu 
и Kauntze в 1948 г. как проявление 
краниоскелетной дисплазии, в 1965 г. 

Cheney добавил в описание заболева-
ния акроостеолиз [1].

Известно, что синдром вызывается 
гетерозиготными мутациями в гене 
Notch2 [2]. Сигнал от этого гена счи-
тается одним из основных путей, 
контролирующих широкий спектр 
важных процессов эмбрионально-

го развития. Поэтому неудивитель-
но, что мутации в гене, кодирующем 
рецепторы Notch или лиганды, при-
водят к различным врожденным нару-
шениям. Одновременно с этим в лите-
ратуре есть данные о спорадических 
случаях возникновения синдрома 
Hajdu – Cheney [3].
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Для описания синдрома использу-
ются различные термины, в том числе 
синдром акроостеолиза, артроденто-
дисплазия, наследственная остеоди-
сплазия с акроостеолизом, кранио-
скелетная дисплазия с акроостеоли-
зом, семейная остеодисплазия. В мире 
известно 122 пациента с данной пато-
логией. Подробное описание хирурги-
ческого лечения перелома позвоноч-
ника у пациента с данным синдромом 
встречается один раз. В отечествен-
ной литературе работ, посвящен-
ных анализу результатов лечения 
детей с синдромом Hajdu – Cheney, 
не обнаружено.

Синдром проявляется в раннем 
детском возрасте, характеризуется 
нарастанием и усугублением клини-
ческих проявлений в процессе роста 
и развития ребенка. Ведущими симп-
томами чаще всего являются акроосте-
олиз, остеопороз и черепно-лицевая 
аномалия.

Другими характерными чертами 
патологии со стороны костной систе-
мы скелета являются низкий рост 
ребенка, деформации длинных костей 
(s-образная малоберцовая кость), 
гипермобильность суставов, короткие 
и широкие пальцы, деформации поз-
воночника (сколиоз, кифоз). Со сто-
роны костей черепа и строения лица 
можно отметить платибазию, микро-
гнатию, незаращение швов черепа, 
базилярную инвагинацию, вставочные 
кости черепа, синофриз, гипертело-
ризм, аномалии строения зубов и пре-
ждевременную их потерю, эпикантус. 
Со стороны других органов и систем 
могут наблюдаться поликистоз почек, 
неврологические нарушения, обу-
словленные базилярной импресси-
ей (от пирамидной недостаточности 
до спастического тетрапареза), сен-
соневральная тугоухость, врожденные 
пороки развития сердечно-сосуди-
стой системы, гирсутизм [4, 5]. Поми-
мо вышеперечисленных характерных 
проявлений синдрома, при анали-
зе клинических случаев, описанных 
в мировой литературе, рассматрива-
ются также нестабильность и деструк-
ция межфаланговых суставов, сирин-
гомиелия, гидроцефалия, дуральная 

эктазия, сенсомоторная полинейропа-
тия, мальформация Арнольда – Киари, 
спленомегалия, дефекты межжелудоч-
ковой и межпредсердной перегоро-
док, коарктация аорты, хроническая 
почечная недостаточность, пузырно-
мочеточниковый рефлюкс. Необхо-
димо подчеркнуть, что целиком дан-
ный симптомокомплекс встречается 
крайне редко.

Основными методами лечения 
пациентов с синдромом Hajdu – 
Cheney являются лекарственные пре-
параты и хирургические вмешатель-
ства [6]. Однако доказательная база 
консервативной терапии анаболиче-
скими препаратами и ингибитора-
ми костной резорбции отсутствует. 
Одновременно с этим любое хирур-
гическое вмешательство по поводу 
костных или суставных деформаций 
у этих пациентов имеет высокий уро-
вень осложнений и рецидива, посколь-
ку акроостеолиз, остеопороз и анома-
лии коллагена, присущие синдрому 
Hajdu – Cheney, предполагают дли-
тельную послеоперационную консо-
лидацию костей и проблемы с зажив-
лением мягких тканей.

Цель исследования – анализ диаг-
ностики и лечения пациентки со мно-
жественными повреждениями тел 
позвонков грудного и поясничного 
отделов на фоне редкого аутосомно-
доминантного скелетного нарушения.

В 2014 г. в клинику НИДОИ им. Г.И. Тур-
нера (Санкт-Петербург) поступила па-
циентка С., 7 лет, с жалобами на боли 
в грудном отделе позвоночника 
с иррадиацией в поясничную область. 
Из анамнеза известно, что травму 
ребенок получил при падении с гим-
настического мяча. Диагноз при посту-
плении: взрывной перелом тела Th5 
позвонка, компрессионные перело-
мы Th3, Th8 и L3 позвонков, стеноз 
позвоночного канала на уровне Th5 
позвонка.

Ортопедический статус на момент 
обращения: девочка астеничного кон-
ституционального типа, пропорцио-
нального телосложения; самостоятель-
но не ходит в связи с выраженностью 
болевого синдрома; грудной кифоз 
усилен, поясничный лордоз сглажен, 

ось позвоночника в грудном и пояс-
ничном отделах не искривлена; выра-
женная болезненность при пальпации 
остистых отростков Th3, Th5, Th8, L3.

При осмотре обращают на себя 
внимание некоторые фенотипиче-
ские особенности: невысокий рост, 
гипермобильность суставов, эпикан-
тус, гипертрофическая артропатия, 
густые брови, жесткие волосы, длин-
ный подносовой желобок.

На рентгенограммах и МРТ поз-
воночника отмечаются локальный 
кифоз на уровне Th5 позвонка, отсут-
ствие поясничного лордоза, взрывной 
перелом позвонка Th5, компрессион-
ные переломы Th3, Th8 и L3 позвонков, 
стеноз позвоночного канала на уровне 
Th5 позвонка (рис. 1).

Невролог очаговой неврологиче-
ской симптоматики не выявил.

При рентгенологическом исследо-
вании зафиксировали снижение плот-
ности костной ткани тел позвонков 
и ее разрежение. Это послужило пово-
дом для денситометрии с целью оцен-
ки плотности костной ткани, что вы-
явило снижение минеральной плот-
ности костной ткани по всему скелету 
в целом на 13 %, а в поясничном отде-
ле позвоночника – на 28 %.

С учетом тяжелого повреждения 
позвоночника, механической неста-
бильности на уровне взрывного пере-
лома Th5 позвонка, угрожающей 
неврологической нестабильности 
в зоне повреждения, стеноза канала, 
решили провести хирургическое ле-
чение в срочном порядке. В ходе вме-
шательства из дорсального доступа 
выполнили коррекцию посттравма-
тической деформации, ликвидацию 
стеноза позвоночного канала и ста-
билизацию травмированного позво-
ночно-двигательного сегмента транс-
педикулярной металлоконструкци-
ей в сочетании с задним локальным 
спондилодезом.

В телах Th4, Th6, Th7 позвонков 
с двух сторон относительно линии 
остистых отростков сформировали 
костные каналы для опорных элемен-
тов металлоконструкции, установи-
ли маркеры, выполнили рентгеноло-
гический контроль в двух проекциях. 
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В созданные каналы провели 6 транс-
педикулярных винтов. Такую протя-
женность металлофиксации выбрали 
с целью перекрытия зоны физиологи-
ческого кифоза. Так как повреждения 
тел позвонков Th3 и Th8 носили ком-
прессионный характер в зоне толь-
ко передней колонны, на уровне этих 
повреждений отсутствовал стеноз 
позвоночного канала, поэтому пока-
заний для включения их в зону метал-
лофиксации не было. Кроме того, 
в послеоперационном периоде пла-
нировалось использование жесткого 
гиперэкстензионного грудопояснич-
ного корсета с целью разгрузки ком-
примированных позвонков грудного 
и поясничного отделов [7]. В опор-
ные элементы уложили два стержня, 
изогнутых по форме физиологиче-
ского грудного кифоза, зафиксиро-
вали их гайками. Выполнили коррек-
цию посттравматической деформа-
ции в грудном отделе позвоночника, 
восстановили грудной кифоз. Была 
достигнута репозиция зоны повреж-
дения, восстановлен физиологиче-
ский профиль позвоночника, ликви-
дирован стеноз позвоночного кана-
ла. Вмешательство завершили задним 
локальным спондилодезом аутокостью 

на уровне Th4–Th7 позвонков. Невро-
логических нарушений после опера-
ции не было.

В послеоперационном периоде па-
циентка получала антибактериальную 
терапию в течение семи дней, гемоста-
тическую терапию (дицинон два дня), 
обезболивание, инфузионную тера-
пию. Через три дня после операции 
ребенок вертикализирован. С уче-
том множественных компрессион-
ных переломов позвонков в грудном 
и поясничном отделах, ребенку изго-
товили индивидуальный жесткий пла-
стиковый гиперэкстензионный корсет, 
который рекомендовали к ношению 
на протяжении 18 ч в течение дня [7]. 
В течение трех дней проходила адап-
тация к ношению корсета. Пациентка 
выписана из стационара на 7-е сут 
после операции.

После хирургического лечения 
ребенку было назначено консерва-
тивное лечение: ограничительный 
режим, исключая положение сидя, 
лечебная физкультура, направленная 
на укрепление мышц спины и брюш-
ного пресса, ношение жесткого функ-
ционально-корригирующего корсета, 
плавание через 4 мес. после операции. 
В связи с низкой минеральной плот-

ностью костной ткани, выявленной 
при денситометрии, основной курс 
консервативного лечения проводи-
ли на фоне терапии бисфосфонатами 
(1 раз в 3 мес. в/в капельно) на протя-
жении двух лет, с последующими кур-
сами 1 раз в 6 мес.

Учитывая фенотипические особен-
ности ребенка, подозрения на систем-
ный характер заболевания, а также 
имеющиеся множественные пере-
ломы тел позвонков при низкоэнер-
гетической травме, рекомендовали 
обследование в медико-генетическом 
центре. После консультации генетика, 
с учетом совокупности специфиче-
ских внешних стигм, соответствующей 
клинической картины, проведенного 
генетического анализа, ребенку поста-
вили диагноз: синдром Hajdu – Cheney. 
В данном случае определен семей-
ный характер патологии, поскольку 
синдром диагностирован и у мате-
ри девочки, у которой наблюдались 
характерные клинические и фено-
типические особенности (гипертро-
фическая артропатия, акроостеолиз, 
остеопороз, стигмы лица).

На контрольном осмотре через 
6 мес. после оперативного лечения 
ребенок жалоб не предъявлял. Ось 
позвоночника правильная, сагит-
тальный профиль приближен к фи-
зиологическому. Надплечья находят-
ся на одном уровне, треугольники 
талии симметричные, перекоса таза 
нет. На рентгенограммах позвоноч-
ника в прямой и боковой проекциях 
на фоне проводимого лечения поло-
жение металлоконструкции на уровне 
Th4–Th7 позвонков правильное, ста-
бильное (рис. 2). Ось позвоночника 
в грудном отделе во фронтальной 
плоскости незначительно отклонена 
вправо. В сагиттальной плоскости – фи-
зиологический кифоз грудного отде-
ла позвоночника и физиологический 
лордоз поясничного отдела. Стеноз 
позвоночного канала на уровне Th5 
позвонка отсутствует. Отмечается вос-
становление высоты тела L3 позвонка 
и снижение высоты передней колон-
ны тела Th8 позвонка.

Отсутствие активных жалоб у ребен-
ка, стабильная клиническая картина, 

Рис. 1
Рентгенограммы и МРТ позвоночника пациентки С., 7 лет, со взрывным перело-
мом Th5 позвонка, компрессионными переломами Th3, Th8 и L3 позвонков
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корректное положение металлокон-
струкции, восстановление высоты тела 
L3 позвонка (на фоне лечения в жест-
ком гиперэкстензионном корсете) 
стали основанием для продолжения 
консервативного лечения и динами-
ческого наблюдения. На протяже-
нии последующих трех лет при кон-
трольных осмотрах в клинической 
и рентгенологической картине отри-
цательной динамики не отмечали. 
Ребенок получал консервативное ле-
чение (лечебная физкультура еже-
дневно, массаж воротниковой зоны 
и поясничного отдела позвоноч-
ника курсами 4 раза в год, плава-
ние). Через год после операции рас-
ширили ограничительный ортопеди-
ческий режим в виде возможности 
нахождения в положении сидя. Через 
1,5 года после хирургического вмеша-
тельства отменили ношение жесткого 
гиперэкстензионного корсета. Ребен-
ку с частотой раз в год проводили 
денситометрию, показатели которой, 
несмотря на проводимое лечение бис-
фосфонатами, оставались ниже нор-
мы: в 2015 г. минеральная плотность 
костной ткани L1–L4 позвонков была 
ниже ожидаемых для данного возрас-
та на 33 %, в 2016–2017 гг. – на 24 %.

В середине 2018 г., через 4 года 
после операции, на очередном кон-
трольном осмотре отметили значи-
тельное ухудшение в клинической 
картине заболевания. Активных жалоб 
девочка не предъявляла, однако наблю-
дались следующие особенности орто-
педического статуса: правое надплечье 
выше левого, ось позвоночника откло-
нена вправо в грудном отделе и влево 
в области грудопоясничного перехо-
да, угол правой лопатки выше левого 
на 2 см, треугольники талии асимме-
тричны, правый углублен, левый сгла-
жен, при тесте Адамса определяется 
реберный гиббус 2 см, в сагиттальном 
профиле усиление грудного кифоза.

Данные рентгенологического 
и КТ-исследований показали, что поло-
жение металлоконструкции и транспе-
дикулярных опорных элементов в телах 
позвонков Th4, Th6, Th7 с двух сторон 
правильное, стабильное. Отмече-
но восстановление высоты тела L3 
позвонка, увеличение высоты тела 
Th5 позвонка по сравнению с рентге-
нограммами 2014 г., резкое снижение 
высоты тела Th8 позвонка и наличие 
контактного кифоза ниже установлен-
ной металлоконструкции. Величина 
правосторонней грудной сколиоти-

ческой дуги Th3–Th10 – 25° по Cobb, 
левосторонней грудопоясничной дуги 
Th11–L3 – до 21° по Cobb. Увеличение 
грудного кифоза – до 54° по Cobb. 
Отсутствие костного блока вдоль спи-
нального имплантата (рис. 3, 4).

Денситометрическое исследование 
определило, что минеральная плот-
ность костной ткани L1–L4 позвон-
ков ниже возрастной нормы на 18 %. 
Таким образом, на фоне консерватив-
ного лечения остеопороза отмечена 
положительная динамика в виде уве-
личения показателей плотности кост-
ной ткани.

Подобная клинико-рентгеноло-
гическая картина, возникшая через 
4 года после операции, вероятнее все-
го, связана со скачком роста ребен-
ка (за последний год девочка вырос-
ла на 6 см) и установленной металло-
конструкцией, которая не позволила 
восстановить высоту тела поврежден-
ного Th8 позвонка на фоне консер-
вативной терапии, а напротив, ухуд-
шила его состояние в связи с выра-
женной нагрузкой на нижележащий 
позвоночно-двигательный сегмент. 
Кроме того, не последнюю роль 
в клинической картине сыграло отсут-
ствие заднего костного блока вдоль 
металлоконструкции.

Учитывая возраст ребенка, наличие 
сколиотической деформации позво-
ночника, отсутствие восстановления 
высоты тела Th8 позвонка и прогрес-
сирующего контактного кифоза ниже 
расположения металлоконструкции, 
а также заднего костного блока, после 
хирургического лечения пациентке 
решили провести этапную рекон-
структивно-пластическую операцию 
на позвоночнике.

Девочка поступила на хирургиче-
ское лечение в объеме этапной кор-
рекции деформации позвоночника, 
установки дополнительных опорных 
элементов металлоконструкции ниже 
уровня контактного кифоза, коррек-
ции имеющейся деформации и созда-
ния дополнительного костного блока. 
Проведено полное предоперационное 
обследование.

Во время хирургического вмеша-
тельства установили дополнитель-

Рис. 2
Рентгенограммы позвоночника пациентки С., 7 лет, во фронтальной и сагитталь-
ной плоскостях через 6 мес. после травмы
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ные транспедикулярные опорные 
элементы в тело Th9 позвонка с двух 
сторон относительно центральной 
линии остистых отростков, выпол-
нили перемонтировку задней много-
опорной корригирующей системы 
с учетом возраста и веса ребенка. Все-
го установили 8 опорных элементов 
металлоконструкции, в которые уло-
жили стержни, изогнутые по физио-
логическому профилю позвоночника, 
осуществили коррекцию имеющейся 
деформации и стабилизацию достиг-
нутого результата. Выполнили задний 
локальный спондилодез аутокостью 
(рис. 5).

После оперативного лечения груд-
ной кифоз исправлен до 34° по Cobb, 
величина остаточной правосторон-
ней грудной сколиотической дуги 
Th3–Th10 – 7° по Cobb, левосторон-
ней поясничной дуги Th11–L4 – до 9° 
по Cobb. Операция прошла без ослож-
нений, ребенка вертикализировали 
на 3-и сут после операции. На 7-е сут 
изготовили индивидуальный корриги-
рующий корсет, пациентку в стабиль-
ном состоянии выписали домой.

Через 8 мес. после оперативного 
лечения в клинической картине па-
циентки отрицательной динамики 
не отмечается, на контрольных рент-
генограммах положение металлокон-
струкции стабильное, потери достиг-
нутой коррекции нет.

Обсуждение

Синдром Hajdu – Cheney является 
достаточно редким заболеванием. 
В его клиническую картину входят 
различные черепно-лицевые дизмор-
физмы, аномалии развития опор-
но-двигательного аппарата, но так 
или иначе весь симптомокомплекс 
является результатом нарушения раз-
вития соединительной ткани в ходе 
эмбрионального развития.

Согласно литературным данным 
[8], мутация в гене Notch, потеря бел-
ком его функции приводят к синдрому 
Адамса – Оливера, синдрому Алаги-
ля, спондилокостальному дизостозу 
и врожденным нарушениям сердца, 
а мутация, вызывающая гиперэкспрес-

Рис. 4
КТ позвоночника пациентки С., 11 лет, через 4 года после травмы: контактный 
кифоз, сколиотическая деформация позвоночника, отсутствие сформированно-
го костного блока вдоль металлоконструкции

Рис. 3
Рентгенограммы позвоночника пациентки С., 11 лет, во фронтальной и сагитталь-
ной плоскостях через 4 года после травмы: контактный кифоз, сколиотическая 
деформация позвоночника
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сию кодированного белка, приводит 
к синдрому Hajdu – Cheney, полики-
стозу почек, инфантильному миофи-
броматозу и синдрому латерального 
менингоцеле.

Недавние исследования [2] пока-
зали, что аберрантная сигнализация 
Notch2 и последующая гиперактив-
ность остеокластов тесно связаны 
с патогенезом костного расстройства, 
но точные молекулярные механизмы 
остаются неясными. Устойчивая актив-
ность остеокластов во многом обу-
словлена накоплением Notch2 с усе-
ченным C-концом, который ускоря-
ет убиквитинирование и деградацию 
белка Notch2.

Эксперименты на мышах показа-
ли, что потеря костной ткани является 
вторичной по отношению к увеличе-
нию остеокластогенеза и резорбции 
кости из-за повышенной экспрессии 
рецепторного активатора ядерно-
го фактора каппа B-лиганда (Rankl) 
Notch2.

Notch2 в скелетной мезенхиме 
отрицательно регулирует дифферен-
цировку мезенхимальных предше-
ственников в остеобласты, и их абля-

ция приводит к постепенной потере 
костной массы у взрослых мышей [9].

Вопросы о патогенетической тера-
пии, профилактике развития и ран-
ней пренатальной диагностике дан-
ного синдрома остаются открытыми. 
Существующее консервативное лече-
ние и хирургические методы являются 
лишь симптоматическими и, как гово-
рилось ранее, не имеют доказательной 
базы.

В настоящее время анаболи-
ческая терапия терипаратидом 
и бисфосфонатами для лечения осте-
опороза у пациентов с синдромом 
Hajdu – Cheney используется, однако 
отсутствуют четкие доказательства 
того, что это лечение эффективно. 
Терипаратид увеличивает минераль-
ную плотность костной ткани у паци-
ента с данным синдромом, однако 
не установлено, защищают ли бис-
фосфонаты и терипаратиды от воз-
никновения повторных переломов. 
С возрастом положительный эффект 
лечения остеопороза бисфосфоната-
ми у пациентов с данным синдромом 
снижается, доказательств об их влия-
нии на акроостеолиз нет [10].

Хирургическое лечение сопряжено 
с большими трудностями из-за выра-
женного остеопороза костной ткани. 
Это демонстрирует наше клиническое 
наблюдение. Неосложненный перелом 
позвоночника привел к многоэтапно-
му хирургическому лечению в связи 
с длительным формированием кост-
ного блока и развитием контактного 
кифоза из-за измененной плотности 
костной ткани вследствие остеопо-
роза, даже несмотря на проводимое 
фоновое консервативное лечение 
бисфосфонатами.

Заключение

У пациентов детского возраста 
с синдромом Hajdu – Cheney множе-
ственные и тяжелые переломы поз-
воночника могут возникать даже 
при минимальном повреждающем 
факторе.

Лечение нестабильных перело-
мов позвоночника у пациентов с дан-
ным синдромом является сложной 
и серьезной проблемой. Проведенное 
хирургическое вмешательство может 
осложниться отсутствием формиро-
вания костного блока в зоне операции 
и прогрессированием деформации 
в процессе роста ребенка, особенно 
на фоне множественных переломов 
тел позвонков. Нарушения метаболиз-
ма костной и соединительной тканей, 
характерные для данного синдрома, 
могут привести к потере достигнутой 
коррекции в отдаленном послеопе-
рационном периоде и потребовать 
проведения этапного хирургического 
лечения.

При оперативном лечении пациен-
тов с синдромом Hajdu – Cheney необ-
ходимо принимать во внимание осо-
бенности нарушения структуры кост-
ной и соединительной тканей, а также 
влияние этих нарушений на течение 
послеоперационного периода.

Исследование не имело спонсорской поддержки. 

Авторы заявляют об отсутствии конфликта 

интересов.

Рис. 5
Рентгенограммы позвоночника пациентки С., 11 лет, во фронтальной и сагитталь-
ной плоскостях: результат коррекции и стабилизации сколиотической деформа-
ции позвоночника и контактного кифоза многоопорной металлоконструкцией
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