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ПАТОЛОГИЯ ТАЗОБЕДРЕННЫХ СУСТАВОВ  
У ПАЦИЕНТОВ С RPL13-АССОЦИИРОВАННОЙ 
СПОНДИЛОЭПИМЕТАФИЗАРНОЙ 
ДИСПЛАЗИЕЙ: РЕЗУЛЬТАТ АНАЛИЗА 
СЕРИИ СЛУЧАЕВ И ПРИНЦИПЫ 
ДИФФЕРЕНЦИАЛЬНОЙ ДИАГНОСТИКИ  
С БОЛЕЗНЬЮ ЛЕГГА — КАЛЬВЕ — ПЕРТЕСА
HIP RADIOGRAPHY IN PATIENTS WITH RPL13-ASSOCIATED SPONDYLOEPIMETAPHYSEAL DYSPLASIA: CASE 
SERIES ANALYSIS AND PRINCIPLES OF DIFFERENTIAL DIAGNOSIS WITH LEGG-CALVE-PERTHES DISEASE

Скелетные проявления редких системных наследственных заболеваний 
включают нарушение роста, деформации костей, аномальный паттерн эн-
хондральной оссификации. Многие проявления системных заболеваний 
скелета могут быть «масками» более частых и более изученных врожден-
ных и приобретенных заболеваний.
Спондилоэпиметафизарная дисплазия, ассоциированная с патогенными 
вариантами в гене RPL13 (RPL13-СЭМД), сопровождается обширным спек-
тром деформаций опорно-двигательного аппарата, в том числе характер-
ными для болезни Легга — Кальве — Пертеса (БЛКП).
Цель исследования — выявление характерных проявлений патологии 
тазобедренных суставов у детей с RPL13-СЭМД и определение возможно-
сти их дифференциальной диагностики с БЛКП.
Материалы и методы. Проведен ретроспективный анализ рентгено-
грамм тазобедренных суставов и медицинской документации 7 пациентов 
(14 тазобедренных суставов) с подтвержденным диагнозом RPL13-СЭМД. 
Проанализированы количественные (ангулометрические параметры, ин-
декс миграции) и качественные (длина шейки бедра, форма и размер эпи-
физа, оссификация впадины, соотношения в суставе) показатели. 
Результаты. Пациенты с RPL13-СЭМД демонстрировали уменьшение 
шеечно-диафизарного угла, относительное расширение и уменьшение 
длины шейки бедра. Параллельно с этим отмечалась общая картина дис-

Skeletal manifestations of rare skeletal hereditary diseases include 
growth disturbances, bone deformities, and abnormal patterns of en-
chondral ossification. Many manifestations of systemic skeletal dis-
eases can "mask" more common and better-studied congenital and 
acquired diseases.
Spondyloepimetaphyseal dysplasia associated with pathogenic vari-
ants in the RPL13 gene (RPL13-SEMD) is accompanying with a wide 
range of musculoskeletal deformities, including those characteristic for 
Legg-Calve-Perthes disease (LCPD).
Objective — to identify characteristic radiographic manifestations of 
hip pathology in children with RPL13-SEMD and determine the possibil-
ity of differentiating them from LCPD. 
Materials and methods. We conducted a retrospective analysis of 
hip radiographs and medical records from 7 patients (14 hips) with a 
confirmed diagnosis of RPL13-SEMD. We analyzed quantitative (angu-
lometric parameters, migration index) and qualitative (femoral neck 
length, epiphysis shape and size, acetabular ossification, and joint re-
lationships) parameters.
Results. Patients with RPL13-SEMD demonstrated a tendency toward 
a coxa vara deformity, relative widening, and a decrease in the femoral 
neck length. Concurrently, a general pattern of dysplasia and impaired 
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Скелетные проявления редких си-
стемных наследственных забо-

леваний включают нарушение роста, 
деформации костей, аномальный пат-
терн энхондральной оссификации. До-
стижения современной молекулярной 
генетики значительно упростили по-
становку диагноза [1]. Тем не менее во 
всем мире наблюдается значительный 
временной разрыв между первыми 
клиническими проявлениями болезни 
и подтверждением диагноза наслед-
ственного заболевания лабораторны-
ми методами [2]. Одной из основных 
причин этого разрыва является низ-
кая настороженность клиницистов в 
отношении редких заболеваний, при-
водящая к неверной интерпретации 
ранних проявлений заболеваний и, со-
ответственно, позднему направлению 
на генетическое обследование. Многие 
проявления системных заболеваний 
скелета могут быть «масками» более 
частых и более изученных врожден-
ных и приобретенных заболеваний [3]. 

Болезнь Легга — Кальве — Пертеса 
(БЛКП) относится к «классическим» 
ортопедическим заболеваниям дет-
ского возраста. В отличие от систем-
ных дисплазий скелета, при которых 
доказанные генетические нарушения 
могут сопровождаться широким спек-
тром клинических проявлений, при 
БЛКП, напротив, этиология и патоге-
нез заболевания остаются неизвест-
ными при достаточно стереотипной 
клинико-рентгенологической картине 

[4]. Существует большое количество 
исследований, предполагающих в ка-
честве этиологического фактора забо-
левания врожденные, в том числе гене-
тические, факторы [5]. Однако единой 
концепции, позволяющей объяснить 
все основные проявления болезни, 
прогнозировать ее течение и преду-
преждать осложнения на сегодняшний 
день не существует. 

Изучение типичных вариантов тече-
ния заболеваний скелета может приве-
сти к описанию новых комбинирован-
ных фенотипов, которые в дальней-
шем находят объяснение едиными па-
тогенетическими причинами, а также 
подтверждение их генетической при-
роды [6]. Патология крупных суставов 
наиболее характерна для системных 
дисплазий скелета, включающих по-
ражение эпифизов: множественных 
эпифизарных дисплазий и спондило-
эпиметафизарных дисплазий (СЭМД). 
Эпифизарные дисплазии достаточно 
хорошо изучены и описаны в лите-
ратуре [7], тогда как СЭМД, которые 
встречаются значительно реже, вызы-
вают большие (даже по меркам редких 
болезней) диагностические трудности 
[8]. 

Среди недавно описанных в каче-
стве отдельного генетического синдро-
ма вариантов СЭМД особый интерес 
ортопедов вызывает вариант, ассоции-
рованный с патогенными вариантами 
в гене RPL13, что связано с обширным 
спектром деформаций опорно-двига-

тельного аппарата, которые могут быть 
«масками» ортопедических заболева-
ний: дисплазии тазобедренных суста-
вов, БЛКП, сколиоза и др. [9]. 

Исследования показали, что пато-
генные варианты в гене RPL13 приво-
дят к широкому спектру ортопедиче-
ских нарушений у детей, что позволи-
ло нам тщательно проанализировать 
большую базу данных пациентов с по-
дозрением на наследственные заболе-
вания скелета, которым при рутинном 
клинико-генетическом обследовании 
диагноз не был подтвержден. В резуль-
тате нами была диагностирована груп-
па пациентов (7 пациентов в 4 семьях), 
которым диагноз подтвержден моле-
кулярно-генетически. Опубликован-
ные результаты этого исследования 
показали, что ортопедические прояв-
ления были первыми клиническими 
признаками заболевания, имели про-
грессирующей характер и приводили 
к значительным функциональным 
нарушениям [10]. Однако проведенное 
нами ранее исследование не включа-
ло детального анализа нарушений со 
стороны тазобедренных суставов, ко-
торые при этом были констатированы 
у всех пациентов. Таким образом, мы 
предположили, что систематизация 
данных о патологии тазобедренных 
суставов у детей с RPL13-ассоцииро-
ванной СЭМД (RPL13-СЭМД) позволит 
повысить настороженность врачей, в 
первую очередь детских травматоло-
гов-ортопедов, в отношении возмож-

плазии и нарушения оссификации вертлужной впадины. Наиболее значи-
тельные изменения, отражающие дефект энхондрального формирования 
костей, были отмечены со стороны эпифиза головки бедренной кости: 
уменьшение размера ядра оссификации, снижение его высоты, фрагмен-
тация и деформация.
Обсуждение. Рентгенологическая семиотика патологии тазобедренных 
суставов при RPL13-СЭМД имела неспецифический характер и включа-
ла признаки, описанные как для ненаследственных заболеваний (БЛКП), 
так и для других наследственных заболеваний скелета. При выявлении 
признаков, характерных для БЛКП, клиницистам необходимо проводить 
дифференциальную диагностику с другими заболеваниями скелета, в том 
числе с наследственными системными дисплазиями. 
Заключение. RPL13-СЭМД отражает общие закономерности патологии 
опорно-двигательного аппарата при наследственных заболеваниях ске-
лета, демонстрируя различные нарушения энхондрального формирова-
ния костей, их вторичные деформации, которые могут приводить в том 
числе к возникновению деформирующего остеоартроза. Своевременная 
дифференциальная диагностика и генетическое тестирование позволяют 
установить правильный диагноз, оценить прогноз течения заболевания и 
избежать необоснованных вмешательств. 
Ключевые слова: спондилоэпиметафизарная дисплазия; RPL13; бо-
лезнь Легга — Кальве — Пертеса; тазобедренный сустав; дифференци-
альная диагностика

ossification of the acetabulum was observed. The most significant 
changes reflecting a defect in enchondral bone formation were noted 
in the femoral capital epiphysis: decreased size of the ossification cen-
ter, a decrease in its height, fragmentation, and deformation.

Discussion. The radiographic features of hip pathology in RPL13-
SEMD were nonspecific and included features described for both 
non-hereditary diseases (LCPD) and other hereditary skeletal disor-
ders. When identifying features characteristic of LCPD, clinicians must 
conduct differential diagnosis with other skeletal diseases, including 
hereditary skeletal dysplasia.

Conclusion. RPL13-SEMD reflects general patterns of musculoskel-
etal pathology in hereditary skeletal diseases, demonstrating various 
disturbances in enchondral bone formation and secondary deformities, 
which can lead to the secondary osteoarthitis. Proper differential di-
agnosis and genetic testing enable an accurate diagnosis, can help to 
assess the prognosis, and avoid unnecessary interventions.

Keywords: spondyloepimetaphyseal dysplasia; RPL13; Legg-Calvé-
Perthes disease; hip joint; differential diagnosis
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ных системных причин ортопедиче-
ской патологии для предупреждения 
несвоевременной диагностики и нео-
боснованного вмешательства. 

Целью исследования было выяв-
ление характерных проявлений пато-
логии тазобедренных суставов у детей 
с RPL13-СЭМД и определение возмож-
ности их дифференциальный диагно-
стики с БЛКП.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ 
Проведен ретроспективный анализ 

рентгенограмм тазобедренных суста-
вов и медицинской документации 
7 пациентов с подтвержденным диа-
гнозом RPL13-СЭМД. 

Для молекулярно-генетических ис-
следований собраны образцы крови 
у больных пациентов. Геномная ДНК 
была выделена стандартными метода-
ми. Для подготовки образцов исполь-
зовался метод селективного захвата, 
нацеленный на кодирующие области 
19 396 генов (набор Illumina TruSeq® 
Exome Kit и панель IDT xGen® Exome 
Research Panel). Первичная обработка 
данных секвенирования проводилась 
с использованием стандартного авто-
матизированного алгоритма анализа 
данных, предоставленного компанией 
Illumina и доступного по адресу: https://
basespace.illumina.com. Анализ ДНК 
проводился на генетическом анали-
заторе DNBSEQ-T7 с использованием 
парного секвенирования с длиной про-
чтения 150 bp (PE150). Для подтвержде-
ния выявленных нуклеотидных ва-
риантов проведено секвенирование 
по Сэнгеру с использованием генети-
ческого анализатора ABI Prism 3500xl 
(Applied Biosystems). Последовательно-
сти праймеров подобраны согласно ре-
ференсной последовательности целе-
вых участков гена RPL13 (NM_000977.4). 
Для оценки популяционных частот вы-
явленных вариантов использована вы-
борка проекта The Genome Aggregation 
Database v. 2.1.1. 

Рентгенография выполнялась на 
различных этапах диагностики и в 
процессе лечения пациентов. Для ана-
лиза были доступны рентгенограммы 
тазобедренных суставов всех пациен-
тов в прямой проекции. Учитывая дву-
сторонний, симметричный характер 
поражения, выполняли анализ рентге-
нологических параметров как правого, 
так и левого тазобедренных суставов. 

Так как частым дифференциальным 
диагнозом RPL13-СЭМД являлась БЛКП, 

осуществлен сравнительный анализ 
рентгенологических проявлений 
RPL13-СЭМД, которые были выявлены 
в ходе настоящего исследования, с 
типичными рентгенологическими при-
знаками, сопровождающими течение 
БЛКП, представленными в литературе.

При анализе рентгенограмм пациен-
тов с RPL13-СЭМД оценивались следу-
ющие параметры:

Параметры проксимального отдела 
бедра:

- шеечно-диафизарный угол (ШДУ) 
в градусах;

- длина шейки бедра (нормальная, 
укороченная, удлиненная);

- форма и размер эпифиза (соотно-
шение высоты и ширины эпифиза, со-
отношение ширины эпифиза и шейки 
бедра).

Параметры вертлужной впадины: 
- угловые параметры дисплазии 

(ацетабулярный индекс, угол Шарпа);
- оссификация впадины (нормаль-

ная, нарушенная).
Нарушение соотношений в суставе: 
- вариант по классификации Садо-

фьевой; 
- индекс миграции. 
Количественные признаки (ангуло-

метрические параметры, индекс ми-
грации) для каждой рентгенограммы 
рассчитывались тремя специалистами 
из состава авторского коллектива, для 
расчета использовалось среднее зна-
чение трех показателей. Качественные 
признаки (отнесение случая к той или 
иной градации по использованным 
признакам и классификациям) обсуж-
дались и принимались консенсусно 
тремя специалистами из авторского 
коллектива.

Статистическую обработку ре-
зультатов осуществляли средствами 
стандартного статистического пaкeтa 
Statistica 10, Microsoft Excel. Средние 
показатели представлены как М ± SD, 
где М — среднее, SD — стандартное 
отклонение. Для качественных 
признаков проводили частотный 
анализ показателей (%). При оценке 
рентгенологических и клинических 
проявлений RPL13-СЭМД и БЛКП 
применялся метод описательной 
статистики, проведено сравнение по 
наличию признаков, где «+/–» — при-
знак может отсутствовать, «+» — слабо 
выраженный признак, «++» — при-
знак является постоянным, умеренно 
выражен, «+++» — ярко выраженный 
признак. 

Исследование проведено в соответ-
ствии с рекомендациями «Хельсинк-
ской декларации Всемирной медицин-
ской ассоциации» и одобрено локаль-
ными этическими комитетами ФГБНУ 
«Медико-генетический научный центр 
имени академика Н.П. Бочкова» (про-
токол № 2024-2 от 08.04.2024 г.) и ФГБУ 
«НМИЦ детской травматологии и ор-
топедии им. Г.И. Турнера» Минздрава 
России (протокол № 1 от 25.09.2025 г.). 
Авторы получили письменное инфор-
мированное добровольное согласие па-
циентов (и/или законных представите-
лей пациентов) на проведение моле-
кулярно-генетического тестирования 
образцов крови и публикацию персо-
нальных данных, в том числе фотогра-
фий, в научном журнале, включая его 
электронную версию.

РЕЗУЛЬТАТЫ 
Данные, полученные в результате 

анализа рентгенограмм 7 пациентов 
(14 суставов) с RPL13-СЭМД представ-
лены в таблице 1. 

Выявлено, что пациенты с RPL13- 
СЭМД демонстрировали тенденцию к 
уменьшению ШДУ (coxa vara), относи-
тельному расширению и уменьшению 
длины шейки бедра (coxa breva). Па-
раллельно с этим определялась общая 
картина дисплазии и нарушения осси-
фикации вертлужной впадины. 

Наиболее значительные изменения, 
отражающие дефект энхондрального 
формирования костей у пациентов с 
RPL13-СЭМД, отмечены со стороны 
эпифиза головки бедренной кости. Ти-
пичный для RPL13-СЭМД паттерн ха-
рактеризовался уменьшением разме-
ра ядра оссификации, снижением его 
высоты, фрагментацией и деформа-
цией. Изменения в большинстве слу-
чаев носили двусторонний характер. 
У всех пациентов, у которых имелась 
возможность анализа динамики рент-
генологических параметров, отмечено 
прогрессирующее течение большин-
ства изменений (как рентгенометриче-
ских, так и качественных). Типичные 
изменения со стороны тазобедренных 
суставов у пациентов с RPL13-СЭМД 
представлены на рисунке.

При анализе предоставленной ме-
дицинской документации пациентов, 
выполненной до постановки генети-
ческого диагноза, у 5 из 7 человек на 
основании сочетания клинических 
данных был установлен диагноз БЛКП, 
в том числе 4 пациентам назначены 
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те или иные консервативные методы 
лечения, применяющиеся при БЛКП, в 
частности постельный режим и исклю-
чение осевой нагрузки, манжеточное 
вытяжение, абдукционные шины. Ро-
дителям было предложено хирургиче-
ское лечение, что и являлось поводом 
к обращению в ФГБУ «НМИЦ детской 
травматологии и ортопедии им. Г.И. 
Турнера» Минздрава России, где про-
ведено более углубленное обследо-
вание, завершившееся постановкой 
диагноза системного наследственного 
заболевания скелета. 

ОБСУЖДЕНИЕ 
Наше исследование продемонстри-

ровало значительную частоту пато-
логии тазобедренных суставов у де-
тей с RPL13-СЭМД, а также широкий 
спектр их рентгенологических вари-
антов. Рентгенологическая семиотика 
патологии тазобедренных суставов 
при данном заболевании включала 
варусную деформацию проксималь-
ного отдела бедренной кости, диспла-
стическое формирование вертлужной 
впадины, но наиболее частыми были 

проявления со стороны паттерна эн-
хондрального формирования и осси-
фикации головки и шейки бедренной 
кости, которые имели неспецифиче-
ский характер и проявлялись призна-
ками, описанными как при ненаслед-
ственных заболеваниях (в том числе 
БЛКП), так и при других наследствен-
ных заболеваниях скелета, в частности 
множественной эпифизарной диспла-
зии. Эти находки свидетельствуют о 
вероятных общих звеньях патогенеза, 
которые характеризуют как собственно 
процессы энхондрального костеобра-
зования, так и типичные варианты его 
нарушений. Как показало наше иссле-
дование, наиболее частыми предпо-
ложительными диагнозами на этапе 
обследования, установленными на ос-
новании клинико-рентгенологических 
данных, были дисплазия тазобедрен-
ных суставов и БЛКП. При этом имен-
но дифференциальная диагностика с 
БЛКП вызывала наибольшие затрудне-
ния, а рентгенологические нарушения, 
позволившие заподозрить БЛКП, были 
наиболее постоянными признаками 
заболевания, что говорит о необходи-

мости большей диагностической нас-
тороженности в отношении системно-
го заболевания скелета при выявлении 
данных признаков. Нами суммирова-
ны основные рентгенологические и 
клинические признаки, характерные 
для RPL13-СЭМД, полученные в ходе 
настоящего исследования, а также ти-
пичные рентгенологические признаки 
БЛКП, обобщенные по данным литера-
туры [4, 11] (табл. 2). 

Согласно приведенным данным, 
каждый в отдельности из рентгеноло-
гических признаков может наблюдать-
ся и при БЛКП, и при наследственных 
заболеваниях скелета. Таким образом, 
невозможно определить патогномо-
ничные рентгенологические симпто-
мы, которые позволили бы установить 
или опровергнуть данный диагноз на 
основании рентгенограмм. Выявление 
признаков БЛКП само по себе на се-
годняшнем этапе развития медицины 
не должно ограничивать сферу допол-
нительного диагностического поиска 
[11]. 

Несколько парадоксальная ситуа-
ция сложилась в области диагностики 

Таблица 1
Рентгенологические параметры тазобедренных суставов у детей 

Table 1
X-ray parameters of the hip joints in children

Параметры суставов / Joint parameters    (n = 14) Значение / Value 

Параметры 
проксимального 

отдела бедра
Proximal femur 

parameters

шеечно-диафизарный угол, М ± SD, град. (°)
neck-shaft angle, M ± SD, deg. (°)

112 ± 8.2

длина шейки бедра, абс. (%)
femoral neck length, abs. (%)

нормальная / normal 3 (21)
укороченная (coxa breva) 

shortened (coxa breva)
11 (79)

удлиненная / elongated 0

соотношение высоты и ширины эпифиза, абс. (%)
ratio of height and width of epiphysis, abs. (%)

нормальное / normal 4 (28)
уменьшено (coxa plana) 

reduced (coxa plana)
10 (72)

увеличено / increased 0

соотношение ширины эпифиза и шейки бедра, абс. (%)
ratio of width of epiphysis and femoral neck, abs. (%)

нормальное / normal 5 (36)
уменьшено (микроэпифиз) 

reduced (microepiphysis)
9 (64)

увеличено (coxa magna) 
increased (coxa magna)

0

Параметры 
вертлужной впадины
Acetabular parameters

угловые параметры дисплазии, М ± SD, град. (°)
angular parameters of dysplasia, M ± SD, deg. (°)

ацетабулярный индекс 
acetabular index

36 ± 11.6

угол Шарпа / Sharp’s angle 61 ± 14.2
оссификация впадины, абс. (%)

ossification of cavity, abs. (%)
нормальная / normal 6 (43)

нарушенная / disordered 8 (57)
Соотношения в 

суставе
 Relationships in the 

joint

по классификации В.И. Садофьевой, абс. (%)
according to classification of V.I. Sadofyeva, abs. (%)

нормальные / normal 4 (28)
децентрация / decentration 5 (36)

подвывих / subluxation 5 (36)
вывих / dislocation 0

индекс миграции,  М ± SD (%) / migration index, M ± SD (%) 31 ± 14.7
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Рисунок
Типичные изменения на рентгенограммах тазобедренных суставов у пациентов с спондилоэпиметафизарной 
дисплазией, ассоциированной с патогенными вариантами в гене RPL13:  a) передне-задняя рентгенограмма 
тазобедренных суставов пациента (5 лет): уменьшение шеечно-диафизарного угла (черные линии), увеличение 
ацетабулярного индекса (белые линии), микроэпифиз справа (белая стрелка), фрагментация эпифиза слева 
(красная стрелка); b) передне-задняя рентгенограмма тазобедренных суставов пациента (7 лет): микроэпифиз 
справа (черная стрелка), фрагментация эпифиза слева (красная стрелка), неравномерная оссификация дна 
вертлужной впадины (белая стрелка), короткая шейка бедра (желтая стрелка); c) передне-задняя рентгенограмма 
тазобедренных суставов пациента (9 лет): фрагментация эпифиза справа (белая стрелка), снижение высоты 
эпифиза слева (красная стрелка), короткая шейка бедра (черная стрелка), экструзионный подвывих за счет 
латеральной миграции (желтая стрелка), шеечно-диафизарного углол нормальный (черные линии)
Figure
Typical changes on hip radiographs in patients with spondyloepimetaphyseal dysplasia associated with pathogenic 
variants in the RPL13 gene: a) anteroposterior radiograph of the hip joints of a 5-year-old patient: decreased 
neck-shaft angle (black lines), increased acetabular index (white lines), microepiphysis on the right (white arrow), 
fragmentation of the epiphysis on the left (red arrow); b) anteroposterior radiograph of the hip joints of a 7-year-old 
patient: microepiphysis on the right (black arrow), fragmentation of the epiphysis on the left (red arrow), uneven 
ossification of the acetabular floor (white arrow), short femoral neck (yellow arrow); c) anteroposterior radiograph of 
the hip joints of a 9-year-old patient: fragmentation of the epiphysis on the right (white arrow), decreased height of 
the epiphysis on the left (red arrow), short femoral neck (black arrow), extrusion subluxation due to lateral migration 
(yellow arrow), normal neck-diaphyseal angle (black lines)

заболеваний скелета у детей. С одной 
стороны, имеется значительный диа-
гностический успех молекулярно-ге-
нетических методов исследования и 
возможность быстрой и точной диа-
гностики редких заболеваний скелета, 
а также значительной прогресс в по-
нимании патогенеза скелетных про-
явлений при этих заболеваниях [12, 
13]. С другой стороны, «классические» 
ортопедические заболевания с более 
чем столетней историей изучения, та-
кие как БЛКП, до сих пор во многом 
остаются загадкой для ученых и кли-
ницистов. Возможности диагностики 
этого заболевания все еще ограничены 
клиническим и рентгенологическим 
методами, незначительно отличающи-
мися от используемых в начале 20-го 
века — эпохи, в которую заболевание 
было описано. Учитывая это, при вы-
явлении признаков, характерных для 
БЛКП, клиницистам необходимо про-
водить дифференциальную диагности-
ку с другими заболеваниями скелета, 
в том числе наследственными систем-
ными дисплазиями. При атипичном 

течении БЛКП, двустороннем симме-
тричным характере патологии, соче-
тании клинико-рентгенологических 
признаков БЛКП с низкорослостью, 
другими деформациями опорно-дви-
гательного аппарата, а также при пред-
положительном семейном характере 
болезни необходимо расширить зону 
диагностического поиска, включив в 
нее наследственные заболевания ске-
лета, в том числе RPL13-СЭМД. При 
этом СЭМД является одной из кате-
горий дифференциально-диагности-
ческого поиска. Возможно, изучение 
патогенеза наследственных системных 
заболеваний скелета позволит прибли-
зиться к пониманию патогенеза БЛКП 
и в конечном итоге — к разгадке веко-
вой головоломки — ее этиологии.

Наше исследование имеет ряд огра-
ничений. В первую очередь, это не-
большое количество пациентов. Данное 
ограничение следует считать весьма от-
носительным, принимая во внимание 
редкий характер RPL13-СЭМД. В то же 
время расширение знаний о редких бо-
лезнях скелета на примере RPL13-СЭМД 

уже сейчас свидетельствует о том, что 
их истинная частота может быть суще-
ственно более высокой. 

Ретроспективный характер исследо-
вания также является определенным 
ограничением, однако необходимо 
учесть, что все ортопедические прояв-
ления у пациентов с RPL13-СЭМД — 
приобретенные и развиваются посте-
пенно после рождения ребенка. По 
этой же причине (ретроспективного 
характера) в нашем исследовании не 
было контрольной группы пациентов 
с болезнью Пертеса, а сравнительный 
анализ проводился с данными лите-
ратуры. Следует отметить сложность 
адекватного подбора клинической 
группы сравнения в связи с тем, что 
закономерности энхондрального фор-
мирования тазобедренных суставов 
при RPL13-СЭМД мало изучены, и ис-
пользование в качестве критерия со-
ответствия хронологического возраста 
затруднительно. Дальнейшие работы, 
а также проведение исследования в 
формате «случай — контроль» позво-
лят преодолеть данное затруднение. 

a b c
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Таблица 2
Сравнение основных рентгенологических и клинических признаков болезни Легга — Кальве — Пертеса (БЛКП) и 
спондилоэпиметафизарной дисплазии, ассоциированной с патогенными вариантами в гене RPL13 (RPL13-СЭМД)

Table 2
Comparison of the main radiographic and clinical features of Legg-Calvé-Perthes disease (LCPD) and spondyloepimetaphyseal dysplasia 

associated with pathogenic variants in the RPL13 gene (RPL13-SEMD)

Признак 
Sign 

БЛКП
LCPD

Комментарий
Comment

RPL13-
СЭМД 

RPL13-
SEMD

Комментарий
Comment 

Уменьшение шеечно-
диафизарного угла (сoxa 

vara)
Decrease in neck-shaft angle 

(coxa vara)

+

Развивается вторично, характерна для 
стадии остаточных явлений
It develops secondarily and is 

characteristic of the stage of residual 
phenomena 

++

Более выражена, носит 
прогрессирующий характер
More pronounced, progressive 

in nature

Снижение высоты эпифиза 
(coxa plana)

Decrease in height of the 
epiphysis (coxa plana

++

Развивается вторично, характерно для 
стадии остаточных явлений, может 
носить прогрессирующий характер 

It develops secondarily, is typical for the 
stage of residual phenomena, and can be 

progressive in nature

+++
Отражает первичный 
паттерн оссификации
It reflects the primary 

ossification pattern

Укорочение шейки 
бедренной кости (coxa breva)

Shortening of femoral neck 
(coxa breva)

+
Развивается вторично, характерно для 

стадии остаточных явлений 
It develops secondarily, typical for the 

stage of residual phenomena

+++
Более выражена, носит 

прогрессирующий характер
More pronounced, progressive 

in nature
Уменьшенный размер 

эпифиза головки бедра 
(микроэпифиз)

Reduced size of the epiphysis 
of the femoral head 

(microepiphysis)

+/–
Может наблюдаться в стадии 

восстановления 
May be observed in the recovery  

stage

+++

Наблюдается первично, 
отражает первичный паттерн 

оссификации
Observed primarily, reflects the 
primary pattern of ossification

Дисплазия вертлужной 
впадины

Acetabular dysplasia
+/–

Развивается вторично (редко), 
характерна для стадии остаточных 

явлений 
Develops secondarily (rarely), 

characteristic of the stage of residual 
phenomena

++
Носит прогрессирующий 

характер
It is progressive in nature

Подвывих и вывих бедра
Subluxation and dislocation of 

the hip
+/–

Может сформироваться экструзионный 
подвывих 

Extrusive subluxation may develop
++

Первичный диспластический 
характер, может 
прогрессировать

Primary dysplastic character, 
may progress

Фрагментация эпифиза
Epiphysis fragmentation 

+++ Одна из стадий течения 
One of the stages of the flow

++
Отражает первичный 
паттерн оссификации
Reflects the primary 
ossification pattern

Двустороннее поражение
Bilateral defeat

+
10–20 % +++

До 100 % 
Up to 100 %

Болевой синдром
Pain syndrome

+++ Один из ранних клинических признаков 
One of early clinical signs

+
Может появляться в поздние 
стадии развития коксартроза
May appear in the late stages 
of coxarthrosis development

Контрактура сустава
Joint contracture

++

Один из ранних клинических 
признаков, а также в поздних стадиях 

при развитии импинджмента
One of the early clinical signs, as well 
as in the later stages of impingement 

development

+
Может появляться в поздние 
стадии развития коксартроза
May appear in the late stages 
of coxarthrosis development.
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Нами не анализировались данные дру-
гих визуализирующих исследований 
(магнитно-резонансной, компьютер-
ной томографии). В дальнейшем при 
расширении выборки целесообразно 
будет провести подобное изучение. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
RPL13-СЭМД отражает общие зако-

номерности патологии опорно-двига-
тельного аппарата при наследственных 
заболеваниях скелета, демонстрируя 
различные нарушения энхондрально-

го формирования костей, их вторич-
ные деформации, которые могут при-
водить в том числе к возникновению 
деформирующего остеоартроза. Своев-
ременная дифференциальная диагно-
стика и генетическое тестирование по-
зволяют установить правильный диа-
гноз, оценить прогноз течения заболе-
вания и избежать необоснованных вме-
шательств. В отсутствие четких крите-
риев дифференциальной диагностики 
RPL13-СЭМД и БЛКП общая орфанная 
настороженность клиницистов, в том 

числе травматологов-ортопедов, требу-
ется в случаях атипичного течения БЛ-
КП, а также при ее сочетании с другой 
патологией опорно-двигательного ап-
парата.
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