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Информация о заболевании

• Ахондроплазия. Q77.4 МКБ-10, MIM# 100800

• Распространенность
• 1:16670 - 1:27780 новорожденных 

(Waller et al. Am J Med Genet A. 2008; 146A: 2385-9)
• 1:15000 (www.orpha.net)

• Наследование: аутосомно-доминантное с полной 
пенетрантностью.

• Гетерозиготная активирующая мутация в гене FGFR3.

• 80% случаев – мутация de novo.

• >97% - мутация p.G380R.



схема сигнальных путей: Lorget et al. Am J Hum Genet. 2012; 91: 1108-14.

Ахондроплазия. Патогенез.



• Диспропорциональная 
низкорослость 
(ж – 124 см, м – 131 см)

• Цервико-медуллярная 
компрессия

• Обструкция ВДП

• Частые отиты

• Боли в спине

• Боли в ногах.

• …..

Spranger J.W., Bill P.W., Poznanski A.K. Bone Dysplaisa. 2nd ed. 2002
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Усредненная (50-я перцентиль) кривая роста 
пациента с ахондроплазией



Hashmi et al. Am J Med Genet A. 2018; 176: 2359-2364.

Ахондроплазия. Более высокая смертность.



Yonko et al. Am J Med Genet A 2021; 185: 695-701.

Ахондроплазия. Более низкое качество жизни



Ахондроплазия. Лечение в настоящее время
• Хирургическое лечение – удлинение конечностей (бедро или бедро + 

голень)
• +15-20 см 

• Kim et al. J Bone Joint Surg (Br) 2012, 94B: 128-133.
• Donaldson et al. 2015, 12: 31-34.

• Гормон роста
• Первые 2 года лечения:

• +2,2 см (Tanaka et al. Endocr J 2003; 50: 69-75).
• +2,4-5,1 см (Hertel et al. Acta Paediatr 2005; 94: 1402-10).

• Конечный рост: 
• +3,5 см (муж) (Harada et al. Eur J Pediatr 2017; 176: 873-879).
• +2,8 см (жен) (Harada et al. Eur J Pediatr 2017; 176: 873-879).

• Супрафизиологические дозы 
• Риски?



схема сигнальных путей: Lorget et al. Am J Hum Genet. 2012; 91: 1108-14.

Восоритид (BioMarin)
регистрация EMA, 26.08.2021

Патогенетическая терапия



схема сигнальных путей: Lorget et al. Am J Hum Genet. 2012; 91: 1108-14.

Восоритид (BioMarin)
регистрация EMA, 26.08.2021

Патогенетическая терапия
TransCon CNP (Ascendis Pharma)

фаза II

infigratinib (BridgeBio Pharma)
фаза II

recifercept (Pfizer)
фаза II



Lancet. 2020;396: 684-692.

Genet Med. 2021 Aug 2: 1–5. Epub ahead of print.



Genet Med. 2021 Aug 2: 1–5. Epub ahead of print.

Восоритид. Увеличение скорости роста 

+1,6 см/год



Genet Med. 2021 Aug 2: 1–5. Epub ahead of print.

Восоритид. Уменьшение диспропорции 



Hoover-Fong et al: Presented at the ACMG Annual Clinical Genetics Meeting: April 13–16, 2021



• До 2 ноября 2020 г зафиксировано 14 серьзных НЯ, ни одно из которых не было связано с 
лечением восоритидом.

• Серьезные НЯ, наблюдавшиеся в ходе исследования, были связаны с:
• с детскими инфекциями и интеркуррентными частыми заболеваниями, не связанными с лечением 

восоритидом.
• с хирургическими вмешательствами. 

• Изменения артериального давления были умеренными, преходящим и не требовали 
специального лечения.

• Не было сообщений о реакциях гиперсенситивности связанных с восортидом.

• За следущий год наблюдения новых данных о проблем с безопасностью не выявлено

Восоритид. Данные по безопасности 
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Расчетный эффект от лечения восоритидом при ахондроплазии
при сохраняющемся ускорении роста +1,5 см/год

+15-20 см
(хирургическое

лечение)



Genet Med. 2021 Aug 2: 1–5. Epub ahead of print.

Пока не получены данные:

• конечный рост

• другие клинические проявления 
ахондроплазии (профилактика 
цервико-медуллярной компрессии -
NCT04554940)

• качество жизни

• долгосрочные побочные эффекты

• рост у детей до 2 лет (лечение детей 
от 3 мес до 5 лет - NCT03583697)



Ахондроплазия. Критерии диагностики
• Диспропорциональная низкорослость с ризомелическим

укорочением конечностей

• Молекулярно-генетическая верификация (мутация в гене FGFR3):
• >97% 

• c.1138G>A: p.G380R

• Крайне редко: 
• c.1138G>C: p.G380R, c.1123G>T: p.G375C, c.1130T>G: p.L377R, c.835A>C: p.S279C, 

c.473G>A: p.R158G, c.649A>T: p.S217C, c.1031C>G: p.S344C, c.1037G>A: p.G346E, 
c.1043C>G: p.S348C, c.1181C>A: p.T394K

+



Восоритид. Критерии назначения

• Критерии назначения 
• Молекулярно-генетически подтвержденный диагноз – мутации в гене FGFR3
• Пациенты с ахондроплазией старше 2 лет.
• Костный возраст <14 лет у мальчиков и <13 лет у девочек.

• Показания к прекращению лечения
• Скорость роста < 1,5 см/год или закрытие зон роста

• Доза и метод введения

15 мкг/кг, п/к, 1 раз/день

• Оценка эффективности в процессе лечения
• Изменение SDS роста (∆SDS роста)
• Оценка ростового прогноза: изменение SDS роста на данный хронологический возраст 

(ХВ) по отношению к костному возрасту (КВ) :
∆SDS ростаХВ / ∆SDS ростаКВ

• Оценка пропорций: SDS верхнего сегмента / SDS нижнего сегмента



Восоритид. Количество пациентов в РФ

• Около 200 (оценка фармкомпании по данным 
пациентского сообщества)
• Стоимость 1 годового курса препарата 26 672 880 

рублей с учетом 20% НДС 

• Стоимость лечения 200 пациентов – 5 334 576 000 
рублей в год


