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Беременность у женщин с ахондроплазией встречается достаточно рeдко и 

представляет значительный риск как для самой жeнщины, так и для плода. Ахонд-

роплазия – врожденное генетическое заболевание, проявляющееся в нарушении 

процессов энхондрального окостенения, на фоне нормальных эпостального и перио-

стального окостенений, что ведет к карликовости за счет недоразвития длинных 

трубчатых костей. Встречается данная патология с частотой 1 случай на 15 000-

40 000 живорожденных.   

В результате беспорядочного расположения клеток росткового хряща, наруша-

ется процесс окостенения, и рост костей в длину задерживается. 

Вследствие выраженного нарушения развития костей основания черепа, лицо 

типично: выдающаяся вперед лобная кость, седловидный нос, может наблюдаться 

прогнатия. Относительное увеличение мозговой части черепа, обусловлено отста-

ванием в росте основания черепа, нередко наличием гидроцефалии. Поражение за-

хватывает весь скелет, но особенно оно проявляется в проксимальных отделах ко-

нечностей. 

Причиной развития ахондроплазии является мутация гена FGFR3 (Fibroblast 

growth factor receptor-3). Мутация представляет собой замену G на А в позиции 1138 

(G1138A). В 20% случаев ахондроплазия передается по наследству, в 80% развивает-

ся в результате впервые возникшей мутации. В гомозиготном состоянии дефект яв-

ляется летальным. 

Беременность у женщин с ахондроплазией развивается нелегко, с целым рядом  

осложнений. Среди осложнений во время беременности выделяют – нарушение ды-

хательной функции, сильнейшая боль в спине, сердечно-сосудистые осложнения. 

В данной статье, на примере собственного клинического наблюдения стреми-

лись показать, что вынашивание беременности и рождение ребенка у женщин с та-

кой патологией возможны. Нам очень хотелось поделиться с таким уникальным 

клиническим наблюдением. За последние несколько десятилетий не встречалось бе-

ременных с такой выраженной генетической патологией. 
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Ахондроплазия (хондродистрофия, 

болезнь Парро-Мари) – это генетическое 

заболевание с нарушением в росте кост-

ной ткани [1]. 

В основе  лежат генетические изме-

нения, приводящие к нарушениям эндо-

хондрального роста длинных и коротких 

трубчатых костей. Заболевание относится 

к группе врожденных дисплазий [2]. 

Встречается данная патология с час-

тотой 1 случай на 15 000-40 000 живорож-

денных во всех этнических группах, при 

этом 80% случаев развивается в результа-

те впервые возникшей мутации и только 

20% – рождение больного ребенка от 

больных родителей. 

В гомозиготном состоянии этот ау-

тосомно-доминантный дефект является 

летальным. Основная причина смерти-

гипоплазия легких в результате сужения 

грудной клетки [3-5]. 

Причиной развития ахондроплазии 

является мутация гена FGFR3 (Fibroblast 

growth factor receptor-3), расположенного 

на участке 16,3 короткого плеча 4-й хро-

мосомы. Также установлено, что данный 

ген, контролирует производство протеина, 

который расположен на поверхности кле-

ток различных типов тканей, включая 

хрящевую и костную. Данный белок отве-

чает  на воздействие факторов роста и со-

зревания клетки [6].  

Фенотипически для пациентов с ахон-

дроплазией характерны укорочение ко-

нечностей за счет проксимальных сегмен-

тов, большая голова, выступающие лоб-

ные бугры, запавшая переносица, прогна-

тизм, кости кистей и стоп укорочены 

(брахидактилия). При раскрытой ладони 

пальцы широко разведены, причем боль-

ной не может свести III и IV пальцы («ру-

ка трезубец»), «утиная» походка, пояс-

ничный лордоз. Интеллект пациентов, как 

правило, не страдает [4, 7]. 

Беременность у женщин с ахондропла-

зией развивается нелегко, с целым рядом 

осложнений: могут нарастать симптомы 

компрессии позвоночника, появляются сер-

дечно-легочные осложнения, такие как арте-

риальная гипертензия, дыхательная недоста-

точность. Более часто встречается угроза 

прерывания беременности как на раннем, 

так и позднем сроке беременности. Влага-

лище у таких женщин короткое и узкое, а из-

за наклона таза и сужения лонной части са-

крально-вертебральный выступ находится 

часто на глубине всего 7-9 см. Всем женщи-

нам показано родоразрешение путем опера-

ции Кесарева сечения из-за малых размеров 

и деформации таза. Таким женщинам Кеса-

рево сечение следует проводить под общим 

наркозом, поскольку стеноз позвоночника, 

обусловленный короткими ногами очень 

затрудняет каудальную, эпидуральную и 

спинномозговую анестезию [8-11]. 

Каждая беременная с диагнозом 

ахондроплазия представляет особый ин-

терес для рассмотрения. В данной статье 

демонстрируется уникальное клиническое 

наблюдение. 

Беременная А., 20 лет с диагнозом: 

ахондроплазия (рис. 1). Рост пациентки 95 

см, вес 30,5 кг. Размеры таза =17-17-25-15. 

Ромб Михаэлиса 9-9 см. Наследствен-

ность отягощена. Отец и дедушка паци-

ентки страдают ахондроплазией. Муж 

здоров 19 лет. Рост 174 см. Данная бере-

менность первая. 

В сроке беременности 17 недель па-

циентка была взята на учет в женской 

консультации, где была информирована о 

высоком, 50%-ном риске наследования 

ахондроплазии, о высоком риске прежде-

временных родов, о необходимости родо-

разрешения путем операции Кесарева се-

чения. От прерывания беременности кате-

горически отказалась. В дальнейшем бе-

ременная наблюдалась в ГБУ РО «Обла-

стной клинический перинатальный центр» 

на стационарном лечении. 

Была осмотрена генетиком. Заключе-

ние: Беременность 17 недель. Ахондропла-

зия у матери. Риск рождения ребенка с ана-

логичным заболеванием 50% (высокий). 

На сроке беременности 19 недель 

была проведена телемедицинская кон-

сультация с Научным центром акушерст-

ва, гинекологии и перинатологии имени  
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Рис. 1. Диагноз: ахондроплазия 

 

академика В.И. Кулакова, в ходе которой, 

были изучены следующие материалы: 

данные анамнеза – семейного и акушер-

ского, данные обследования во время бе-

ременности. Установлено нижеследую-

щее: Беременность 19-20 недель. Данные 

УЗИ в 19 недель – развитие пода в норме, 

размеры плода пропорциональны. На ос-

новании вышесказанного было заплани-

ровано родоразрешить пациентку путем 

операции Кесарева сечения в сроке 28-31 

недель. Наблюдение в перинатальном 

центре по месту жительства. 

Во время данной беременности: 

18 недель – бессимптомная бакте-

риурия; 

24 недели – вызванная беременно-

стью гипертензия без значительной про-

теинурии, анемия 1 ст., недостаточный 

рост плода (стационарное лечение); 

27 недель – гипертоническая болезнь, 

вызванная беременностью, задержка внут-

риутробного развития плода (ЗВРП) 1 ст. 

Ассиметричная форма, анемия легкой сте-

пени (стационарное лечение); 

30 недель – гипертоническая болезнь, 

вызванная беременностью, без значительной 

протеинурии ЗВРП 1 ст., анемия легкой сте-

пени. Инфекции половых путей. Удвоение 

чашечно-лоханочной системы левой почки; 

33 недели – тазовое положение плода. 

Гипертоническая болезнь при беременности 

без значительной протеинурии, ЗВРП 1 ст., 

анемия легкой степени. Удвоение чашечно-

лоханочной системы левой почки. 

Ультразвуковые исследования про-

водились в 16, 18-19 недель, 24, 30 недель. 

После стабилизации состояния паци-

ентки был пересмотрен срок родоразрешения 

в пользу пролонгирования беременности.  

На сроке 37 недель проведено Кеса-

рево сечение. Извлечен плод женского 

пола 2080 г, рост 43 см, с оценкой по 

шкале Апгар 5/6 баллов, с признаками 

ахондроплазии. Новорожденная находи-

лась в отделении интенсивной терапии. 

Повторно осмотрена генетиком. Выявле-

ны единичные признаки ахондроплазии. 

Планируется дальнейшее наблюдение не-

онатолога и других узких специалистов.   

Заключение 

Данный клинический случай демон-

стрирует вариант ведения и родоразреше-

ния женщин с такой редкой и уникальной 

патологий и представляет большой инте-

рес для работы врача акушера-гинеколога.
 

На публикацию данных о пациенте получено его письменное информированное согласие. 

Конфликт интересов отсутствует. 
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Pregnancy in women with achondroplasia is rather uncommon and represents a great 

risk both for the woman and the fetus. Achondroplasia is a congenital genetic disease, which 

is manifested byendochondral ossification disturbances against the background of norma-

lendosteal and periosteal ossification, and which results in dwarfism due to long tubular 

bones hypoplasia. This disorder occurs in approximately 1 in 15000-40000 of live births. 

A chaotic arrangement of germinative cartilage cells results in ossification distur-

bances and retardation of linear bone growth. 

Due to marked disturbances in the skull base formation the face typically has a prom-

inent forehead, flattened nasal bridge, progenia can also be observed. A relative increase of 

cerebral cranium is due to slow skull base formation and sometimes to hydrocephalus. The 

whole skeleton is affected, especially the proximal parts of extremities. 

Achondroplasia is caused by a mutation in fibroblast growth factor receptor 3 

(FGFR3). The mutation is the replacement of G to A in 1138 position (G1138A). Achon-

droplasia is inherited in 20% of cases, in 80% of cases it being  the result of new gene mu-

tation. Homozygous achondroplasia is considered to be a fatal form of this disorder. 

The gestation course in women with achondroplasia is not uneventful. The main compli-

cations are disturbance of respiration, a severe pain in the back, cardiovascular disorders. 

The present article is based on the authors’ own experience and is aimed to show that 

carrying the pregnancy and the birth of a living child are possible in women with such pa-

thology. We are eager to share this unique clinical observation taking into consideration 

the fact that pregnant women with this marked genetic pathology have been very rare in 

the last few decades. 

Keywords: achondroplasia, pregnancy, delivery. 

_____________________________________________________________________________ 

 

Achondroplasia (chondrodystrophy, 

Parrot-Marie’s disease) is a genetic disease 

accompanied by a bone growth disorder 

[1]. It is caused by genetic changes, which 

interfere with normal endochondral growth 

of short and long tubular bones. The  

disease is referred to the group of congeni-

tal dysplasias [2]. 

This disorder occurs in 1 among 

15000-40000 of live births in all ethnic 

groups, 80% of cases being the result of new 

gene mutation and only 20% being inherited. 

Homozygous form of this autosomal 

dominant genetic disorder is lethal, the main 

cause of death being pulmonary hypoplasia 

due to the chest compression [3-5]. 
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Achondroplasia is caused by a muta-

tion of the FGFR3 gene (fibroblast growth 

factor receptor 3) located at 16,3 site of the 

4
th

 chromosome short arm. This gene is 

found to control the production of protein 

which is located on the surface of different 

tissue cells including cartilaginous and bone 

tissues. This protein is responsible for the 

cell growth and cell maturation [6]. 

Phenotypic features of patients with 

achondroplasia are short limbs due to proximal 

parts, a disproportionally large head, a promi-

nent forehead, low nasal bridge, progenia, short 

hand and foot bones (brachydactyly); ring and 

middle fingers point away from each other 

(«trident hand»); waddling gait; lumbar lordo-

sis. Patients with achondroplasia generally 

have normal intelligence levels [4, 7]. 

Pregnancy in women with achondroplasia 

is not uneventful. It may be accompanied by 

different complications: increasing spinal com-

pression symptoms, cardiovascular disorders 

such as arterial hypertension, respiratory insuffi-

ciency. Threatening miscarriage often occurs 

both in early and late gestation terms. The vagi-

na in these women is short and narrow, the sa-

cral and vertebral projection is at the depth of 

only 7-9 cm due to pelvic inclination and pubic 

narrowing. Pregnant women with achondropla-

siamust always be delivered by caesarean sec-

tion because of the small size and deformation 

of the pelvis. The operation should be per-

formed under general anesthesia as spinal steno-

sis due to short stature makes it difficult to apply 

caudal, epidural spinal anesthesia [8-11]. 

Every case of pregnancy with achondrop-

lasia is of great interest for researchers. The giv-

en article presents a unique clinical observation. 

A 20-year-old woman with achondropla-

sia was admitted to maternity welfare Centre at 

17 weeks of gestation for routine obstetric care. 

On physical examination, the height of the pa-

tient was 95 cm, the weight was 30,5 kg, pelvis 

size was 17-17-25-15, the rhomb of Michaelis 

measured 9-9 cm. The patient had an aggravated 

family history, her father and grandfather suffer-

ing from achondroplasia. Her husband was a 19-

year-old healthy man, his height being 174 cm. 

That was the patient’s first pregnancy. 

The woman was informed about 50% risk 

of having a child withachondroplasia, about the 

high risk of preterm birth and the necessity for 

caesarean section delivery. She refused to dis-

continue gestation. Then the patient was under 

medical care at the in-patient department of Re-

gional Clinical Perinatal Centre. 

The patient was examined by a genetic-

ist. His diagnosis was 17 week gestation, 

achondroplasia, 50% risk of delivering a 

child with the same pathology. 

 

 
 

Fig. 1. Diagnosis: achondroplasia 
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When the patient was at 19 week of ges-

tation we had a telemedical consultation with 

specialists from V.I. Kulakov Research Centre 

of Obstetrics, Gynecology and Perinatology 

(RAMS), during which the following data were 

presented and discussed: family history, ex-

amination results. Ultrasound scanning at 19 

week of gestation showed a normally develop-

ing fetus with proportional sizes. The patient 

was scheduled for caesarean section delivery at 

28-31 week of gestation. She was to be fol-

lowed up at the local Perinatal Centre. 

The course of the present gestation: 

18 week – asymptomatic bacteriuria; 

24 week – gestation-induced hypertension 

with no significant proteinuria, 1
st
 stage anemia, 

insufficient fetus growth (hospital care); 

27 week –gestation-induced hypertension, 

1
st
 stage intrauterine growth retardation, asym-

metrical shape, mild anemia (hospital care); 

30 week – gestation-induced hyperten-

sion with no significant proteinuria, 1
st
 stage 

intrauterine growth retardation, mild anemia; 

urogenital infection; reduplication of pyelo-

caliceal system in the left kidney; 

33 week – pelvic fetus position, gesta-

tion-induced hypertension with no significant 

proteinuria, intrauterine growth retardation, 

mild anemia; reduplication of pyelocaliceal 

system in the left kidney. 

Ultrasound examinations were per-

formed at 16, 18, 19, 24, 30 weeks of gestation. 

After the patient’s condition had been sta-

bilized it was decided to prolong the period of 

gestation and change the time of delivery. 

Caesarean section was performed at a 

gestational age of 37 weeks. A live female 

baby was delivered who weighed 2080 g, the 

height was 43 cm, and who had Apgar scores 

of 5/6. The newborn baby had some features 

of achondroplasia and was under medical 

care at intensive therapy unit. The baby was 

examined by a geneticist. 

Conclusion 

The present clinical case demonstrates 

one of the ways for prenatal care of women 

with such rare and unique pathology and is of 

great interest for obstetrician-gynecologists. 

 

For the publication of data on the patient received she's written informed consent. 
 

No conflict of interest. 
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