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Обоснование. Алкаптонурия ― орфанное, аутосомно-рецессивное заболевание, при котором клиническая симптомати-
ка дебютирует во взрослом возрасте и характеризуется прогрессирующими дегенеративными изменениями в крупных 
суставах (коленных, тазобедренных, плечевых) и позвоночнике, часто требующими эндопротезирования. Развивающие-
ся изменения нередко приводят к стойкой утрате трудоспособности. Цель настоящего исследования ― оценка инвали-
дизации среди взрослых пациентов с алкаптонурией. Материалы и методы. В исследование были включены 46 взрослых 
пациентов (мужчин ― 31; 67,4%; женщин ― 15; 32,6%) с достоверным диагнозом алкаптонурии в возрасте от 20 до 76 
(средний возраст 56,83 ± 10,52) лет. Проведена оценка наличия группы инвалидности на момент обращения пациентов 
к ревматологу. Результаты. Оказалось, что инвалидность была определена у 34 (75,6%) пациентов, не имелось призна-
ков стойкой утраты трудоспособности у 11 (24,4%) больных. У пациентов, имевших признаки стойкой утраты трудо-
способности, чаще всего на период обследования была установлена II группа инвалидности (61,8%), имевшиеся различия 
между этой и другими группами были статистически значимыми (р < 0,05). Впервые инвалидность в исследуемой когор-
те больных была установлена в возрасте от 31 до 59 (средний возраст 50,83 ± 5,5) лет. Заключение. Важно отметить, 
что в подавляющем большинстве случаев стойкая утрата трудоспособности происходила у пациентов, находившихся 
в трудоспособном возрасте, что подчеркивает важное значение алкаптонурии как медико-социальной проблемы.
К л ю ч е в ы е  с л о в а :  алкаптонурия, охроноз, артропатия, инвалидизация.
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Background. Alkaptonuria is an orphan, autosomal recessive disease in which clinical symptoms debut in adulthood and 
are characterized by progressive degenerative changes in large joints (knee, hip, shoulder) and the spine, often leading to the 
need for joint replacement. Developing changes often lead to persistent disability. The purpose of this study was to evaluate 
disability among adult patients with alkaptonuria. Materials and methods. The study included 46 adult patients (31 m − 
67.4% and 15 w − 32.6%) with a reliable diagnosis of alkaptonuria at the age of 20 to 76 years (avg age 56.83 ± 10.52). 
The assessment of the presence of a disability group at the time of patients’ treatment to a rheumatologist was carried out. 
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Обоснование
Орфанные заболевания в силу своей редкости за-

частую плохо диагностируются и нередко являются 
причиной развития стойкой утраты трудоспособ-
ности. Одним из таких заболеваний является ал-
каптонурия, входящая в реестр орфанных болезней 
Министерства здравоохранения Российской Феде-
рации. Распространённость патологии в мире со-
ставляет 1 случай на 250 000−1 000 000 человек, хотя 
в отдельных регионах (Словакия, Доминиканская 
Республика) этот показатель выше [1]. Заболевание 
относится к аутосомно-рецессивным процессам, 
при котором отсутствует фермент, катализирующий 
дальнейшее превращение продукта распада тиро-
зина ― гомогентизиновой кислоты. Отложение её 
дериватов со временем приводит к повреждению 
в первую очередь хрящевой ткани суставов и меж-
позвонковых дисков с развитием симптомов остео-
артрита [2]. Как правило, основные клинические 
симптомы связаны с поражением позвоночника 
и крупных суставов ― коленных, тазобедренных 
и плечевых, где наблюдаются выраженные дегене-
ративные изменения, требующие в большинстве 
случаев проведения эндопротезирования [3, 4]. 
Именно поражение опорно-двигательного аппарата 
является наиболее частой причиной стойкой утра-
ты трудоспособности у пациентов старше 50 лет [5]. 
У детей перечисленные симптомы отсутствуют. 

В настоящее время лечение прогрессирующих 
изменений в суставах и позвоночнике симптома-
тическое, неотличимое от терапии первичного ос-
теоартрита. Определённые перспективы связывают 
с использованием нитизинона ― препарата, кото-
рый позволяет значительно снизить уровень гомо-
гентизиновой кислоты в плазме, однако требуется 
изучение его эффективности [6]. 

Цель исследования ― оценка инвалидизации 
среди взрослых пациентов с алкаптонурией.

Материалы и методы
В исследование были включены 46 взрослых 

пациентов в возрасте от 20 до 76 (средний возраст 
56,83 ± 10,52) лет с достоверным диагнозом алкапто-
нурии, из них мужчин 31; 67,4%; женщин 15; 32,6%. 

Results. It turned out that disability was determined in 34 (75.6%) patients, there were no signs of persistent disability in 
11 patients (24.4%). Among the patients who had signs of persistent disability, most often during the survey period, group 
2 disability was established (61.8%), the differences between this and other groups were statistically significant (p < 0.05). 
For the first time, disability in the study cohort of patients was established at the age of 31 to 59 years (the average age was 
50.83 ± 5.5 years). Conclusions. It is important to note that in the vast majority of cases, persistent disability occurs in 
patients who were of working age, which underscores the importance of alkaptonuria as a medical and social problem.
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У больных учитывалось наличие группы инвалид-
ности на момент обследования, а также уточнялся 
возраст, в котором впервые была установлена ин-
валидность. Кроме того, фиксировалась информа-
ция о проведённых операциях эндопротезирования 
(возраст первого эндопротезирования, количество 
и локализация эндопротезов).

Результаты
Возраст, в котором появились первые симптомы 

со стороны опорно-двигательного аппарата, варьи-
ровал от 17 до 37 (средний возраст 29,6 ± 4,2) лет. 
У подавляющего большинства пациентов это были 
боли в позвоночнике, только у 2 ― боли в коленных 
суставах. Период, прошедший от появления первых 
симптомов заболевания до установления стойкой 
нетрудоспособности, составил от 1 до 38 (в среднем 
20,97 ± 7,8) лет. Инвалидность была установлена 
34 (75,6%) пациентам. Распределение по степени 
тяжести представлено на рис. 1.

Признаки стойкой утраты трудоспособности на 
период осмотра отсутствовали у 12 пациентов. Из 
34 больных, имевших инвалидность, I группа была 
установлена в 2 (5,9%) случаях, II группа ― в 21 (61,8%), 
III группа ― в 11 (32,3%). У пациентов, имевших при-
знаки стойкой утраты трудоспособности, на период 

Рис. 1.  Структура инвалидизации среди взрослых пациентов 
с алкаптонурией (n = 46)
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обследования чаще всего была установлена II группа 
инвалидности (61,8%), различия между этой и други-
ми группами инвалидности были статистически до-
стоверными (р < 0,05). Впервые инвалидность в ис-
следуемой когорте была установлена в возрасте от 
31 до 59 (средний возраст составил 50,83 ± 5,5) лет.

Следует отметить, что в подавляющем большин-
стве случаев стойкая утрата трудоспособности на-
блюдалась у пациентов трудоспособного возраста, 
что подчёркивает значение алкаптонурии как важ-
ной медико-социальной проблемы.

Доминирующими клиническими проявлениями 
у всех пациентов были боли в суставах и позвоноч-
нике. Суставной синдром имел торпидное течение, 
при котором в исходе у 26 (57,8%) пациентов было 
проведено тотальное эндопротезирование 58 суста-
вов. Возраст пациентов на момент первой операции 
составил 56 ± 6,2 (от 43 до 65) года. Данные по этому 
виду лечения представлены на рис. 2.

Чаще всего оперировали коленные и тазобе-
дренные суставы (56 эндопротезов), у одной боль-
ной имплантированы два эндопротеза плечевых 
суставов. Количество установленных эндопроте-
зов было следующим: один ― у 7 пациентов, два ― 
у 10, три ― у 5, четыре ― у 4. Эти данные позво-
ляют охарактеризовать алкаптонурию у взрослых 
как тяжёлое заболевание, протекающее с разви-
тием деструкции в крупных суставах, в большин-
стве случаев требующее их эндопротезирования. 
Все участники исследования имели перед опера-
тивным вмешательством группу инвалидности, 
которая была установлена по общему заболева-
нию. Следует отметить, что диагноз алкаптонурии 
в большинстве случаев был установлен позднее, 
чем определена группа инвалидности.

Обсуждение
У больных алкаптонурией хорошо известно раз-

витие тяжёлого поражения позвоночника и крупных 
суставов, приводящее к деструктивным изменени-
ям коленных и тазобедренных суставов, что требу-
ет эндопротезирования [7]. При этом заболевании 
именно торпидный суставной синдром является 
причиной инвалидизации [8−11]. В исследовании 
M. Perry и соавт. (2006) [5], в которое были включе-
ны 53 пациента с алкаптонурией, оказалось, что ин-

валидизация часто была тяжёлой, а её прогрессиро-
вание было связано с длительностью заболевания. 
Нередко из-за неэффективности терапии суставно-
го синдрома пациентам проводят оперативное лече-
ние крупных суставов нижних конечностей [12−14]. 
Так, N. Rajkumar и соавт. (2020) [14] сообщают 
о проведении в период с 2007 по 2017 г. 27 операций 
эндопротезирования коленных и тазобедренных су-
ставов у 16 пациентов с алкаптонурией. 

На период обследования 3/4 пациентов иссле-
дуемой группы имели инвалидность, чаще все-
го II группу (61,8%). Впервые инвалидность была 
установлена в возрасте от 31 до 59 (средний возраст 
50,83 ± 5,5) лет. Важно отметить, что в нашей вы-
борке также был большой процент пациентов с эн-
допротезами: из 46 пациентов у 26 (57,8%) проведе-
но эндопротезирование. 

Таким образом, результаты нашей работы пол-
ностью совпадают с данными зарубежных исследо-
ваний.

Заключение
Алкаптонурия имеет большую медико-соци-

альную значимость, протекает с высоким процен-
том инвалидизации пациентов трудоспособного 
возраста (после 45 лет), что требует ранней диа-
гностики, активного лечения и полноценной ре-
абилитации.
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