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®udpo3Has qucniasus / cuaapom Makkbrona-Onopaiita-bpaiineBa: naroreses u

MNEPCIEKTUBHLIC HAIIPABJICHUSA HccjeI0BaHui

®ubposznas gucruiazusi / cuHapoMm MakkbioHa-OnoOpaiita-bpaiiiesa (®/MOB) - penkoe
TeHETHYECKOe 3a00JIeBaHUE, BBI3BAHHOE AaKTHBHPYIOIIMMH MyTamusMd B rTeHe GNAS
(xonupyet Gas-0e10k). DTO NPUBOAUT K MOCTOSHHOW, CTUMYISILIMM BHYTPHUKJIETOYHOTO
curHasibHoro mytTd HAM® B MOpaXeHHBIX TKaHSIX BHE 3aBHCUMOCTH OT TOTO, €CTh JIU
BHEIIHSAS CTUMYJISALMS pelenTopa JUraHIoOM WIH ee HeT. boiesHb mposBisercs Tpuaaoil:
¢ubpo3Hoil aucniazuen ckenera, TUNEPQYHKIMEH pa3iNUYHBIX SHIOKPUHHBIX OpraHOB
(rOHaJOTPONHMH-HE3aBUCUMOE  TPEKICBPEMEHHOE TIOJIOBOE DPAa3BUTHE, THPEOTOKCHKO3,
TMIIEPCEKpEeLsl TOPMOHA POCTa) M NMUIMEHTHBIMH ISITHAMH Ha KOXK€ IO THUIy “Kode ¢
MOJIOKOM ™.

W3-3a cioxHOCTHM maToreHesa M pa3HooOpa3usi KIMHUYECKUX MPOSABIEHUHN s Bpayeil
JTaHHOE 3a00JI€BaHUs OCTAETCS Majo MOHATHBIM. B xypHane penkux 3aboneBannii Orphanet

BBIIICIT 0630p, pCSIOMI/Ip}/IOIHI/Iﬁ HN3BCCTHYIO B HACTOAICC BpEMs I/IH(I)OpMaLII/IIO O IIaTOI'CHE3C



3TOro 3a00NeBaHUS W O TMEPCHEKTHUBHBIX HCCIENOBAHUSIX M CHOCO0aX €ro TeparuH.
[Ipencrasisem BalieMy BHUMAaHUIO BBIKUMKY U3 TJAaHHOTO 0030pa.
ITaTorene3 3a0oJieBaHuA

e [IpuumHa: mocT3WroTnyeckas (comarudeckas) myrtamus B kogoHe R201 mmm Q227
reHa GNAS. I'epmuHanbHbIe MyTallMM JICTAJIbHBI, IO 3TOW MPUYHHE 3a00JIeBaHUE HE
NepeaeTcs MO HACIIECTBY.

e Bcneactue myrtanuu B reHe GNAS xoaupyemslit 5TuM reHoM 6enok Gois CTaHOBUTCS
MOCTOSIHHO AKTHUBHBIM.

e [locTosiHHAs akTHBALMS aJCHUIATIIMKIIA3bl PUBOJUT K XPOHUYECKOMY MOBBIIICHUIO
YPOBHsSI BTOpUYHOro Meccenmkepa UAM®. DTo NpUBOOUT K  TUINEPCTUMYJISLUS
MPOTEUHKUHA3Bl A U HApYHICHUIO PETYJSALMHU TPAHCKPUIIIIMK PA3JIMYHBIX T€HOB.

e Kiunuueckuil pesynprar: aHoMmaibHas mnponudepanus u  auddepeHpoBKa
MOPaXECHHBIX KJIETOK-TIPEIIIECTBEHHUKOB. B KOCTH 3TO BBI3BIBaeT (hopMupoBaHHE
MaTOJIOTHYECKOW  (PMOPO3HO-KUCTO3HON TKaHW, B JHAOKPUHHBIX JKeJe3ax -
ABTOHOMHYIO TUTIEPPYHKITHIO.

Kinununueckasi KapTuHa

1. Kocrtusie nopaxenus (DPJ): nedopmaruu KocTel, yacTo uepena, OeIpeHHONH KOCTH IO
TUITY «IACTYIIETO MOCOXay, MATOJIOTUICCKUE TICPETIOMBI, XPOHHYECKAs OOITb.

2. DHIOKpPUHHBIE TIPOSBICHUS:

e Haubonee 4dacTo: TOHAIOTPONHH-HE3aBUCHMOE MPEXKIEBPEMEHHOE MOJIOBOE
pa3BUTHE

® TupeoTokcuKko3 (y3JI0BOW/MHOTOY3JI0BOM TOKCHYECKHH 300), THIEpPCEKpeIus
TOPMOHA pOCTa, runepkopTuliu3M (cuuapom KyiinmHra pa3BuBaeTCs TOJIBKO y
JIeTe TIEPBOTO rofia JKU3HH, Y JIETEH CTapIlIero BO3pacTa HE BCTPEYAeTCs).

e [lunodocdaremus wu3-3a U30BITOUHON  mpomykuuu (akropa pocTa
¢ubpobmactos 23( PPD23) tkansio O/I.

3. IlarHa mBera «xo(e ¢ MOJIOKOM» C HEPOBHBIMH I'PAHUIIAMHU, YACTO PACTIONATalOTCs Ha
CTOpOHE OOJBIINX KOCTHBIX MOPaKEHUH.

4. Taxukapausi: akTHBAIMS aIpPEHANOBBIX PEHENTOPOB B CEPAIE WIU MPOSBICHUE
TUPEOTOKCUKO3a

IMoaxoasl k Tepanuu
e DHJOKpPUHONATHM:  CTaHAApTHas  Tepamusi, T[OJAaBIsomas  TUNEpPPyHKIUIO

(MHTUOUTOPBI apoMarasbl, OJIOKATOPBI peLenTopoB ACTpOreHa JUTSt



IPEXJIEBPEMEHHOIO  MOJOBOTO  pPa3BUTHUS,  AHAJOTM  COMATOCTaTMHA  JJIs
TUIIEPCEKPELITH TOPMOHA POCTA, TUPEOCTATUKH JUIsl THPEOTOKCHUKO3a U JIp.).
e [unodocdaremus: mnpenaparel QocdarHoro Oydepa, u3ydaercs MNpPUMEHEHHE
antu-FGF23 anturen (6ypcyma0).
e KocTHbIE IOpaKEHUS:
o Amnxtupe3opOtuBHas Tepanus: [leHocymad (antH-RANKL anTuTena) mokasan
3QPEKTUBHOCT, B CHW)KEHHUH AaKTHBHOCTH TIOPAXKCHUH W YIy4YIICHUU
CTPYKTYphl KOCTH, HO BO3MOKEH pHKOIIET II0CIE€ OTMEHHI (Ha OCHOBE
KJIMHUYECKOTO MCCIIEIOBaHUs Mpenapara Ha B3pOCIIbIX MAallUEHTax, JaHHbIE 110
JIeTSM B HACTOsIIeE BpeMsl HEeJOCTATOUHBI).
o IlepcniekTuBHBIE MUIIEHU: HUHTHOUTOPHI TyTH Wnt/PB-KkaTeHHHA
e bonb: maroreHe3 00iM H3y4YeH IIOXO, OOJb YAacTO HE KOPPENHUpYyeT ¢ 0O0beMOM
nopakeHus. TpeOyroTcs HOBBIE IMOJXOABI, TAPTETHPOBAHHBIE HA HEHPOMMMYHHBIE
MexaHu3Mbl.  Mcmonb3yror  OucdochoHaTel, KOTOpbIE AlOT  HEMOCTOSHHBIN
obe306onuBaromuii 3dexT, HO He BIUAIOT Ha nporpeccuto O/ u nmepenomsl.
HanpasiieHusi NepCeKTUBHBIX HCCICAOBAHUI
e BzanMmojeiicTBUE MyTHPOBABIINX U HOPMAIIBHBIX KJIIETOK B 04are
e Poiib MUKPOOKPY>KEHHS KOCTHOTO MO3Tra B pa3BUTHH (prOpO3HON TKaHH.
e Tounble MexaHU3MbI XpoHHUECKOU 6omu mipu D/I.
e [louck mHrHOMTOPOB cUrHaNIBHOTO IMyTH CAMP HIKe MyTHpoBaHHOI Gois B KauecBe

HOBOTI'O ME€TOoAa JICUHCHUA 3a00JIeBaHu.

B crarbe oueHb moapoOHO pa3o0paH maroreHes 3a00sieBaHUs, B TOM yuciie (hOpMUPOBAHUE
(¢ubpo3HOI TKaHH, a TAaKXKe MEPCIIEKTUBHBIE HAIIPABICHUS U3yueHHs 3a0oneBanus. C mosHon

BEpCHEN CTaTbU MOYKHO O3HAKOMUTHCS HA CallTe )KypHaa.

Ccblika:
Palmisano, B., Berry, C., Boyce, A. et al. Fibrous dysplasia/McCune-Albright syndrome:
state-of-the-art advances, pathogenesis, and basic/translational research. Orphanet J Rare Dis

20, 414 (2025). https://doi.org/10.1186/s13023-025-03909-8
URL: https://link.springer.com/article/10.1186/s13023-025-03909-8


https://link.springer.com/article/10.1186/s13023-025-03909-8

	Синдром Маккьюна-Олбрайта-Брайцева: патогенез и подходы к терапии 
	 
	Фиброзная дисплазия / синдром Маккьюна-Олбрайта-Брайцева: патогенез и перспективные направления исследований 
	Фиброзная дисплазия / синдром Маккьюна-Олбрайта-Брайцева (ФД/МОБ) -  редкое генетическое заболевание, вызванное активирующими мутациями в гене GNAS (кодирует Gαs-белок). Это приводит к постоянной, стимуляции внутриклеточного сигнального пути цАМФ в пораженных тканях вне зависимости от того, есть ли внешняя стимуляция рецептора лигандом или ее нет. Болезнь проявляется триадой: фиброзной дисплазией скелета, гиперфункцией различных эндокринных органов (гонадотропин-независимое преждевременное половое развитие, тиреотоксикоз, гиперсекреция гормона роста) 
	Патогенез заболевания 
	Клиническая картина 
	Подходы к терапии  
	Направления перспективных исследований 

