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Энхондроматоз (болезнь Оллье) : 
обзор литературы и описание 
клинического случая
Л.Н. Денисов, А.В. Смирнов, В.А. Нестеренко

Болезнь Оллье (энхондроматоз, дисхондроплазия) – это нарушение роста и развития костной струк-
туры, проявляющееся образованием очагов хрящевой ткани в одной или нескольких костях скелета. 
Сопровождается деформацией, укорочением и нарушением функции вовлеченных в патологический про-
цесс сегментов костного аппарата. Энхондроматоз является редким заболеванием. В конце XX века в спе-
циализированной литературе было упомянуто о 30 случаях болезни. Учитывая недостаточное знакомство 
врачей с данной патологией, обусловливающее трудности в диагностике, представлен обзор литературы 
и описание клинического случая.
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ENCHONDROMATOSIS (OLLIER’S DISEASE): LITERATURE REVIEW  
AND CLINICAL CASE DESCRIPTION

Lev N. Denisov, Alexander V. Smirnov, Vadim A. Nesterenko

Ollier’s disease (enchondromatosis, dyschondroplasia) is a violation of the growth and development of bone struc-
ture, manifested by the formation of foci of cartilage tissue in one or more bones of the skeleton. It is accompanied 
by deformation, shortening and dysfunction of the segments of the bone apparatus involved in the pathological 
process. Enchondromatosis is a rare disease. At the end of the 20th century, 30 cases of the disease were mentioned 
in the specialized literature. Taking into account the insufficient familiarity of doctors with this pathology, which 
causes difficulties in diagnosis, a review of the literature and a description of the clinical case are presented.
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Хондромы являются доброкачественны-
ми, в целом асимптоматическими опухоля-
ми гиалинового хряща, наиболее часто локали-
зирующимися в пальцах рук. Они называются 
энхондромами, когда возникают из медулляр- 
ного канала, и рассматриваются как пери- 
остальные или кортикальные хондромы 
при соответствующей локализации. Энхон-
дромы по частоте занимают второе место 
как доброкачественные хрящевые опухоли по-
сле остеохондром [1]. Болезнь Оллье, являю-
щаяся одним из видов энхондроматоза (ЭХМ), 
определяется наличием множественных эн-
хондром (трех и более) и характеризуется ас-
симетричным распространением хрящевых 
образований, которые могут быть чрезвычайно 
вариабельными по размерам, числу, локализа-
ции, эволюции, времени начала и установле-
ния диагноза, а также по наличию показаний 
к хирургическому вмешательству [2]. Описа-
на также ассоциация лимфангиом с болезнью 
Оллье и синдромом Мафуччи (другой вариант 
ЭХМ) [3, 4].

Эпидемиология и  классификация

Распространенность болезни Оллье – 
1 случай на 100 000 населения [5–7]. В дейст-

вительности число случаев болезни может быть 
выше, поскольку некоторые фенотипы со ске-
летной деформацией иногда не диагности-
руются. Описаны редкие случаи семейных 
поражений [8, 9]. J. Spranger и соавт. [5] со-
здали исчерпывающуюся классификацию 
по рентгенологическим признакам, анато-
мическому расположению и типам исследо-
ваний. Они разделили ЭХМ на 6 субтипов: 
тип 1 – болезнь Оллье; тип 2 – синдром Ма-
фуччи; тип 3 – метахондроматоз; тип 4 – спон-
дилоэнхондродисплазия; тип 5 – ЭХМ с не-
регулярными спинальными нарушениями; 
тип 6 – хироспондилоэнхондроматоз. Боль-
шинство типов – ненаследственные, в то же 
время некоторые являются аутосомно-до-
минантными или рецессивными. F. Halal 
и E.M. Azouz [10] позднее добавили к класси-
фикации три типа, основываясь на описанных 
случаях: генерализованный ЭХМ с непосто-
янными нарушениями позвоночника; генера-
лизованный ЭХМ с мукополисахаридурией; 
ЭХМ с вогнутыми телами позвонков.

Патофизиология

Патогенез ЭХМ до сих пор остает-
ся неясным. В основе болезни Оллье лежит 
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нарушение роста конечностей, которое в послеродовом 
периоде вызывает рост костей в диаметре, а не в длину. 
В 1943 г. H.L. Jaffe и L. Lichtenstein [11] предположили, 
что развитие ЭХМ обусловлено смещенными хрящевы-
ми остатками нормальных физиологических клеток хря-
ща. Происходит образование хрящевых фокусов (очагов) 
внутри костей, что может быть результатом патологии 
в сигнальном пути пролиферации и дифференцировки 
хондроцитов [12]. С болезнью Оллье могут быть связа-
ны гетерогенные мутации гена изоцитратдегидрогена-
зы, главным образом IDH1 (98%) и IDH2 (2%) [13–15]. 
Эти мутации проявляются в виде феномена интранео-
пластической мозаичности подобно той, которая встре-
чается при фиброзной дисплазии и остеохондроме [12]. 
Особенности наследования болезни Оллье не известны, 
но считается, что это не просто менделевские закономер-
ности [12, 16, 17]. Вероятно, болезнь Оллье может быть 
следствием гетерогенности различных молекулярных де-
фектов.

Клинические признаки

Отмечается большая клиническая вариабель-
ность размеров, количества, локализации патологических 
изменений и возраста начала [2, 7, 18]. Обычно болезнь 
Оллье проявляется в первой декаде жизни [19], но мо-
жет также возникать в раннем подростковом возрасте 
и у взрослых [19, 20]. Эти нарушения обычно появляют-
ся и нарастают до половой зрелости, но вскоре ремоде-
лируются в нормальную кость [6, 21]. У мужчин болезнь 
наблюдается в 2 раза чаще, чем у женщин [22]. Как пра-
вило, у пациентов развиваются безболезненные костные 
изменения. Такие нарушения обычно бывают двусто-
ронними с односторонним преобладанием, что приво-
дит к формированию ассиметричных изменений, однако 
описаны и двусторонние симметричные нарушения [23]. 
Имеется наклонность к поражению периферического 
скелета, но кости туловища также могут вовлекаться [24]. 
Энхондромы более часто располагаются в пальцах, пяст-
ных и редко – запястных костях [25]. Нередко они встре-
чаются и в длинных костях – в бедре и большеберцовых 
костях. Также могут вовлекаться кости таза (особен-
но гребень подвздошной кости), малоберцовая и пле-
чевая кости, но практически не вовлекаются позвоноч-
ник и черепно-лицевые кости [23, 24]. Наиболее частым 
симптомом является косметический дефект, вызванный 
выраженной деформацией конечностей [25]. Редко от-
мечается укорочение костей, связанное с нарушением 
продольного роста. Неравномерное распределение эн-
хондром, главным образом в метафизах, может привести 
к угловой деформации. Вогнутость угловой деформации 
направлена в сторону обширной энхондроматозной обла-
сти [26]. Встречающиеся патологические переломы выз-
ваны истончением кортикальной кости и чаще возникают 
при ассоциации болезни Оллье с различными опухоля-
ми. Частота злокачественной трансформации энхондром 
при болезни Оллье колеблется от 5% до 50% [27–30].

Инструментальные методы исследований

Рентгенография
На рентгенограммах энхондромы обычно про-

являются как остеолитические медуллярные наруше-

ния с четко очерченными склеротическими граница-
ми, эндостальной эрозией и возникновением матрицы 
в виде матового стекла. Похожие на каналы рентгено-
прозрачные области в метафизах с внешним видом «ор-
ганной трубы» возникают в длинных трубчатых ко-
стях и являются характерными признаками болезни 
Оллье [31]. Очаги поражения имеют точечную каль-
цификацию, типичную для рентгенологического про-
явления матрикса. Дистрофическая кальцификация 
в матриксе небольших хрящевых масс или фрагмен-
ты пластинчатой кости часто описываются как коль-
цеобразный, дугообразный, хлопьевидный или волни-
стый рисунок кальцификации, обычно наблюдаемый 
в длинных костях [31]. Кости кистей на рентгенограммах 
имеют характерный шаровидный вид. Рентгенологиче-
ские проявления остеохондром, возникающих в плоских 
и иррегулярных (неправильных костях), не являются ди-
агностическим признаком. При неосложненных хондро-
мах периостальной реакции не наблюдается [31].

Компьютерная томография
Компьютерная томография (КТ) имеет преиму-

щество перед рентгенографией в диагностике матрик-
сной минерализации, очагов кальцификации, дольчатых 
краев поражения, степени и размеров эндостальной фе-
стончатости. Особенно важная роль отводится КТ обла-
стей, трудно оцениваемых при рентгенографии, в частно-
сти костей таза [31]. КТ также полезна в оценке размеров 
и наличия любого компонента мягкой ткани, что способ-
ствует диагностике хондросаркомы, хотя компонент мяг-
кой ткани при энхондроме часто возникает в ассоциации 
с переломом и гематомой [6].

Магнитно-резонансная томография
Магнитно-резонансная томография (МРТ) требу-

ется для диагностики патологических переломов, когда 
перед началом лечения необходимо иметь четкую харак-
теристику изменений. Предварительные исследования, 
проведенные с помощью динамической МРТ, показа-
ли раннее развитие хондосаркомы в качестве возможного 
отличительного признака [32].

Костная сцинтиграфия
Сцинтиграфия необходима для определения метабо-

лического профиля опухоли на ранних стадиях ее разви-
тия. Костное сканирование также полезно в определении 
и скрининге злокачественной трансформации в хондро-
саркому. Большинство (82%) хондросарком длинных ко-
стей показывают интенсивное накопление при сканирова-
нии, тогда как при ЭХМ длинных костей отмечается слабое 
или умеренное увеличение накопления радиоизотопа толь-
ко в 21% случаев [33].

Дифференциальный диагноз

Болезнь Оллье следует дифференцировать от мно-
гих наследственных экзостозов. Наиболее важным крите-
рием для отличия ЭХМ от остеохондром является локали-
зация костных нарушений: остеохондромы локализуются 
на костной поверхности, а ЭХМ – в центральной части ко-
сти, что позволяет их различить с помощью рентгеногра-
фии [34]. Рентгенологические признаки болезни Оллье мо-
гут имитировать кистозно-фиброзный остеит [35].
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Лечение

Лечение болезни Оллье обычно консервативное 
до развития осложнений. Вызванные болезнью Оллье на-
рушения можно оставить и без лечения, потому что фун-
кционально они обычно не столь выражены. Хирургиче-
ские вмешательства проводятся в случае формирования 
деформаций, несоответствия длины костей, патологиче-
ских переломов и злокачественной трансформации ЭХМ.

Самые важные цели лечения болезни Оллье:
1. Достижение механического выравнивания.
2. Достижение эквивалентной длины конечности 

для нормальной ходьбы.
3. Облегчение болей при патологических переломах. 
Лечение должно быть направлено на более вовле-

ченные в процесс конечности, деформации и осложнения. 
Угловая деформация более чем на 25°, которая не коррек-
тируется обратной деформацией, является показанием 
к хирургическому вмешательству [36]. Может быть исполь-
зована остеотомия, но она должна повторяться много раз. 
Наличие слабых костей – это проблема, которая затрудня-
ет внутреннюю фиксацию. Илизаровская техника сложна, 
но обеспечивает эффективную механическую стабилиза-
цию. Дистракционный остеосинтез усиливает превраще-
ние хряща в месте повреждения в новую пластинчатую 
кость [37, 38].

Дистракционный остеосинтез
Остеотомия с последующим дистракционным остео-

синтезом удлиненным штифтом используется у пациен-
тов, имеющих несоответствие по длине конечности. К при-
меру, E. Gapsia-Cimbrelo и соавт. [39] применяли технику 
остеотомии бедренной кости при ее укорочении с после-
дующей дистракцией и остеосинтезом удлиненным штиф-
том. При этом они добивались компенсации длинны уко-
роченной конечности.

Кортикопластика и диафизэктомия
Частичная резекция кортикальной кости с выскабли-

ванием опухоли (кортикопластика) проводилась E. Kim 
и соавт. [40] для устранения деформации кистей при бо-
лезни Оллье. Результатом кортикопластики явилось кос-
метическое устранение дефектов без функциональных на-
рушений.

Тотальная/субтотальная диафизэктомия и рекон-
струкция с использованием структурных ауто- или алло-
трансплантатов применялась при наличии больших ЭХМ 
пальцев кистей [41, 42].

Резекционная остеопластика
Резекция лучевой кости может выполняться в зави-

симости от степени поражения костных структур, когда 
присутствует дистракция кортикальной кости с выражен-
ной деформацией [43–45]. Если поражение имеет обшир-
ный характер на одном сегменте, но затрагивает несколь-
ко костей с большой площадью, хирургическая тактика 
в первую очередь направлена на сохранение конечности 
с полным удалением ЭХМ. Если на операции не прово-
дилось замещение костного дефекта алло- или аутотран-
сплантатом, это может быть выполнено на втором этапе 
оперативного лечения. В ряде случаев пациенты могут 

адаптироваться к функциональным изменениям и не ну-
ждаются в повторной операции для замещения костных 
дефектов.

Реабилитация

Применение ультразвука, криотерапии, лазерного 
облучения с последующим растяжением конечностей, ак-
тивной мобилизации, трудотерапии, а также координаци-
онных упражнений улучшает функциональную способ-
ность пациентов с болезнью Оллье [46].

Прогноз

Широко распространенные ЭХМ могут созда-
вать меньше проблем, чем локализованные и потому труд-
но оценить прогноз болезни. Множественный ЭХМ уве-
личивает возможность рецидивов после хирургических 
вмешательств, и в этих случаях требуется тщательный мо-
ниторинг пациентов. Рекомендуется ежегодное наблю-
дение за пациентами с болезнью Оллье – как за детьми, 
так и за взрослыми. Такой контроль позволяет выявлять 
«скрытые» изменения головного мозга и органов брюш-
ной полости [47, 48].

Клиническое наблюдение

Пациентка С., 56 лет, предъявляла жалобы на боли 
в обоих коленных суставах, больше в правом, ограниче-
ние движения в нем, укорочение правой нижней конеч-
ности на 20 см, дискомфорт в области правой плечевой 
кости. Анамнез заболевания: в возрасте 3 лет в связи с де-
формацией и укорочением правой ноги консультирова-
лась в детском отделении НМИЦ ТО им. Н.Н. Приорова. 
Установлен диагноз: болезнь Оллье. В связи с выражен-
ными болями и функциональными нарушениями в воз-
расте 6 лет проведена ампутация правой голени с сохра-
нением коленного сустава. С этого времени пациентка 
постоянно использовала экзопротезы на протяжении по-
чти 30 лет (рис. 1). В конструкции протеза использовались 
компоненты из дерева и пластика весом более 3 кг, вы-
зывая периодически дискомфорт, развитие пролежней, 
что требовало госпитализации. В последние пять лет па-
циентка носит протез голени модульного типа, разрабо-
танный специально для пациентов с врожденным недо-
развитием костей (рис. 2). Смена протезов проводилась 
каждые 3–4 года. Пациентка с 30-летнего возраста до на-
стоящего времени управляет автомобилем. Наблюдалась 
в МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского до 2014 г. с диаг-
нозом болезнь Оллье. Отмечалось недоразвитие правой 
нижней конечности с укорочением на 20 см и правого 
коленного сустава. Периодически проводилась терапия 
хондропротекторами (хондроитина сульфат 2 мл 200 мг 
по 2,0 внутримышечно – 30 инъекций; биоактивный 
концентрат мелких морских рыб 1,0 внутримышечно – 
20 инъекций), нестероидными противовоспалительны-
ми препаратами (НПВП). В ноябре 2021 г. в связи с уста-
новленным диагнозом остеохондроза и спондилоартроза 
поясничного, крестцового и копчикового отделов позво-
ночника проводилась аутоплазменная и ударно-волно-
вая терапия, пациентка периодически принимала НПВП. 
В сентябре 2022 г. возникли боли в обоих плечевых суста-
вах и верхней половине правой плечевой кости. 
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Объективный осмотр. Пациентка правильного тело-
сложения, хорошего питания. Рост 158 см, вес 76 кг, ин-
декс массы тела 29 кг/м2. Кожа и видимые слизистые розовые, 
чистые. Лимфатические узлы не пальпируются, щитовид-
ная железа не увеличена. Со стороны внутренних органов па-
тологии не отмечается. Пульс 74/мин. Артериальное давле-
ние 130/50 мм рт. ст. 

Костно-мышечная система. Пальпация плечевых су-
ставов умеренно болезненна, в области верхней трети пра-
вой плечевой кости по наружной поверхности пальпируется 
уплотнение протяженностью 4–5 cм. При рентгенологи-
ческом исследовании от 26.10.2021 выявлены деформация 
и неоднородность структуры с преобладанием уплотне-
ний в верхней трети правой плечевой кости и обеих кистях, 
что соответствует рентгенологическим признакам, диаг-
ностируемых при болезни Оллье (ЭХМ; рис. 3, 4). Колен-
ные суставы: левый коленный сустав внешне не изменен. 
Пальпация его болезненна со стороны медиального мы-
щелка, движения не ограничены, умеренная крепитация 
при движениях. При рентгенографии от 10.03.2023 выявле-
ны единичные кальцификаты в мягких тканях. Суставные 
поверхности четкие и ровные. Щель сустава незначительно 
сужена. Заострение краев суставных поверхностей костей 
(рис. 5). Правый коленный сустав деформирован, с бугри-
стой поверхностью за счет выраженных костных разраста-
ний в области эпиметафизов большеберцовой и бедренной 
костей. Локальное припухание околосуставных мягких тка-
ней, отмечается локальное повышение температуры, при-
знаки синовита. Выраженное ограничение подвижности 
правого коленного сустава. На рентгенограмме правого 
коленного сустава определяются выраженные булавовид-
ные деформации с резким увеличением размеров эпиме-
тафизов со значительным истончением кортикального 

Рис. 1. Ортез, используемый 
пациенткой около 30 лет

Рис. 2. Экзопротез нижней ко-
нечности, выполненный по ин-
дивидуальным особенностям 
пациента

Рис. 3. Рентгенография плечевых костей в прямой проекции: ле-
вая плечевая кость не изменена; в правой плечевой кости опре-
деляются колбообразная деформация, искривление и увеличе-
ние в объеме верхней половины диафиза кости с перестройкой 
костной структуры в виде участков уплотнения костной ткани не-
правильной формы

Рис. 4. Рентгенография кистей: определяются разной степени 
выраженности деформации 4-й правой и 5-х основных фаланг, 
4-й левой и 5-х средних фаланг пальцев в виде множественных 
кистовидных просветлений костной ткани со склеротическим 
ободком с тотальным или локальным вздутием фаланг. Контуры 
костей местами неровные. Деструкция костей и периостальные 
реакции не выявляются



К л и н и ч е с к и й  с л у ч а й

Научно-практическая ревматология. 2024;62(6):653–659 657

слоя бедренной и большеберцовой костей. Очаги пора-
жения костей представлены множественными участка-
ми просветления костной ткани, соответствующими боль-
шим скоплениям хрящевой ткани в костях, чередующимся 
с участками уплотнения костной ткани. Очаги поражения 
четко ограничены от неизмененной структуры диафизов 
костей. Правый коленный сустав анатомически неправиль-
но сформирован, суставные поверхности неконгруентны, 
с неровными контурами, скошенными по отношению друг 
к другу. Картина характерна для дисхондроплазии-болезни 
Оллье; фаза ассимиляции и оссификации хрящевых масс 

в правой бедренной и большеберцовой костях в области ко-
ленного сустава (рис. 6).

Обсуждение

Болезнь Оллье определяется наличием множествен-
ных энхондром (трех и более) и характеризуется ассиме-
тричным распространением хрящевых изменений, кото-
рые отличаются чрезвычайной вариабельностью размеров, 
числа, локализации и дальнейшей эволюции во време-
ни. Энхондромы по частоте занимают второе место по-
сле остеохондром [1, 5, 6]. Некоторые фенотипы со ске-
летной деформацией иногда не диагностируются, поэтому 
случаев болезни Оллье может быть гораздо больше. Обыч-
но заболевание проявляется в детском возрасте, но может 
встречаться и у взрослых [20, 21]. Как правило, костные 
нарушения возникают и нарастают до половой зрелости, 
но со временем ремоделируются в нормальную кость [22]. 
Энхондромы более часто располагаются в пальцах, пяст-
ных и реже – в запястных костях [26]. Нередко встречаются 
и в длинных костях: бедренной, большеберцовой и плече-
вых. Редко отмечается укорочение костей, связанное с де-
фектом продольного роста. Необходимо проводить диффе-
ренциальную диагностику со многими наследственными 
экзостозами. Наиболее важным критерием, позволяющим 
отличить энхондромы от остеохондром является локали-
зация костных изменений: остеохондромы располагаются 
на костной поверхности, а энхондромы в центральной ча-
сти кости [31, 32]. Наиболее частыми осложнениями бо-
лезни являются деформация и укорочение костей, патоло-
гические переломы, кальцификация в хрящевом матриксе 
и гематомы [31, 34]. С увеличением возраста развиваются 
признаки вторичного остеоартита. Наиболее тяжелым исхо-
дом энхондрозов является их трансформация в хондросар-
кому [27–29]. Самыми важными целями лечения болезни 
Оллье являются достижение механического выравнивания 
и эквивалентной длины конечности для нормальной ходь-
бы, уменьшение болей; хирургическое лечение применяет-
ся при объективных показаниях [36, 37, 39, 43, 44, 46]. В на-
шем случае диагноз болезни Оллье у пациентки установлен 
в возрасте 3 лет. Учитывая совокупность следующих фак-
торов: деформацию фаланг пальцев кистей, большебер-
цовой и малоберцовой костей правой голени, укорочение 
правой нижней конечности, нарушение функции правой 
ноги и правого коленного сустава. В возрасте 6 лет прове-
дена ампутация правой голени с сохранением коленного 
сустава. В последующем на протяжении 50 лет пациентка 
использовала различные экзопротезы и протез модульно-
го типа, разработанный специально для пациентов с вро-
жденной патологией костного аппарата. В 2014 г. пациентке 
установлен диагноз вторичного остеоартрита коленных су-
ставов. Проводилась терапия хондропротекторами (хондро-
итина сульфат натрия 2 мл 200 мг по 2,0 внутримышечно – 
30 инъекций; биоактивный концентрат мелких морских рыб 
1,0 внутримышечно – 20 инъекций), различными НПВП 
с временным эффектом. В связи с усилением болей в ко-
ленных суставах, больше в правом, ограничением движений 
в правом коленном суставе и в плечевых суставах на осно-
вании жалоб пациентки, анамнеза болезни, клинической 
симптоматики, результатов лабораторных и инструменталь-
ных методов исследования установлен диагноз: болезнь Ол-
лье. Вторичный гонартроз (III–IV стадия справа, I–II стадия 
слева по Келлгрену). Протез правой конечности. За период 

Рис. 5. Рентгенография левого коленного сустава в 2 проекциях: 
соотношение суставных поверхностей костей правильное; су-
ставные поверхности четкие и ровные; щели суставов незначи-
тельно сужены; заострены края суставных поверхностей костей. 
Заключение: начальные дегенеративные изменения

Рис. 6. Рентгенография правого коленного сустава в 2 проекциях: 
определяются выраженные булавовидные деформации с резким 
увеличением размеров эпиметафизов и со значительным истон-
чением кортикального слоя бедренной и большеберцовой ко-
стей. Очаги поражения костей представлены множественными 
участками просветления костной ткани, соответствующими боль-
шим скоплениям хрящевой ткани в костях, чередующимися 
с участками уплотнения костной ткани. Заключение: дисхондро-
плазия (болезнь Оллье) в фазе ассимиляции и оссификации 
хрящевых масс правой бедренной и большеберцовой костей.
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с марта 2022 г. были проведены два курса терапии препара-
том глюкозамин – 400 мг внутримышечно с последующим 
его приемом в саше в дозе 1,55 г в сутки в течение 6 месяцев, 
НПВП при болях в суставах; местно – гель НПВП, лечебная 
физкультура. Отмечено значительное улучшение клиниче-
ской симптоматики. Пациентка продолжает трудовую дея-
тельность и пользуется автомобилем.

Заключение

Диагностика и лечение болезни Оллье является пре-
рогативой врачей-ортопедов. Пациенты с данной патоло-
гией обращаются к ревматологу, когда с возрастом 50 лет 
и старше присоединяются признаки вторичного остеоар-

трита, что и наблюдалось у данной больной. Демонстрация 
клинического случая дает представление о заболевании, 
редко встречающемся в ревматологической практике.
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