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РЕФЕРАТ 

У собак известны такие наследственные патологии конечностей как хондро-
дисплазия, ахондроплазия, псевдоахондроплазия и дисплазия локтевого сустава. В 
данной работе проведен обзор литературы по таким наследственным патологиям 
конечностей как хондродисплазия, ахондроплазия, псевдоахондроплазия, аномалия 
передних конечностей (FA/EA), дисплазия локтевого сустава. Эти аномалии имеют 
сходные клинические признаки и требуют дифференциальной диагностики. Для 
понимания их различий была составлена сводная таблица, включающая следующие 
разделы: название, общие нарушения, клинические признаки, дополнительные при-

знаки, известные мутации, определяющие патологию и тип ее наследования и породы, у которых 
встречается та или иная аномалия. Генетические тесты по данным аномалиям не разработаны, по-
этому главными методами диагностики могут быть осмотр, наблюдение, рентгеноскопия. Таким 
образом, изучение, обобщение, систематизация сходных патологий по этиологии, возрасту прояв-
ления, различным особенностям и типу наследования является актуальным. Материалом исследо-
вания были источники литературы. Основной метод научного познания заключался в анализе лите-
ратуры, обобщении данных путем их структурирования по основным категориям: названию, типу 
проявления, основным клиническим признакам, дополнительным признакам, типу мутаций, пород-
ной предрасположенности. В результате изучения литературы было установлено, что хотя клини-
ческая картина сходна и проявляется в виде искривления передних конечностей в воз-
расте до 1 года, этиология заболеваний имеет существенные различия. Мутации, выяв-
ленные на CFA 12 и CFA18 разные, а также разная породная предрасположенность. 

ВВЕДЕНИЕ 
У собак известны такие наследствен-

ные патологии конечностей как хондро-
дисплазия, ахондроплазия, псевдоахон-
дроплазия и дисплазия локтевого сустава. 
Сравнительно недавно появилось описа-
ние аномалии передних конечностей FA/
EA. Все перечисленные заболевания име-
ют сходные клинические признаки, что 
вызывает затруднения при постановке 

диагноза. В литературе мало данных по 
дифференциальной диагностике заболева-
ний, в том числе генетических. Генетиче-
ские тесты по данным аномалиям не раз-
работаны, поэтому главными методами 
диагностики могут быть осмотр, наблю-
дение, рентгеноскопия. Таким образом, 
изучение, обобщение, систематизация 
сходных патологий по этиологии, возрас-
ту проявления, различным особенностям 
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и типу наследования является актуаль-
ным. 

Целью данной работы было изучить 
этиологию, клинические признаки, воз-
раст и особенности проявления наследствен-
ных заболеваний конечностей у собак. 
МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ 

Материалом исследования были ис-
точники литературы. Основной метод 
научного познания заключался в анализе 
литературы, обобщении данных путем их 
структурирования по основным категори-
ям: названию, типу проявления, основ-
ным клиническим признакам, дополни-
тельным признакам, типу мутаций, по-
родной предрасположенности. 
РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ 

Хондродисплазия - это группа наслед-
ственных болезней, характеризующихся 
нарушениями развития скелета, которые 
связаны с изменениями нормального про-
цесса окостенения хрящевой ткани, ее 
недостаточным или избыточным образо-
ванием.  

Различают эпифизарные, физарные и 
метафизарные дисплазии. Эпифизарные 
дисплазии объединяют группу наслед-
ственных заболеваний, обусловленных 
пороками развития двух хрящевых зон 
эпифиза: центра окостенения и суставно-
го хряща. Хрящевая ткань в этих зонах 
имеет анатомическую общность за счет 
развития из одного типа хондроцитов. 
Однако структура хондроитин-сульфатов 
и протеинового комплекса в хрящевой 
ткани этих зон различна, что обусловли-
вает избирательность метаболических 
нарушений либо в суставном хряще, либо 
в центре окостенения.  Такие формы эпи-
физарных дисплазий как множественная 
деформирующая суставная хондродис-
плазия, гемимелическая форма эпифизар-
ной хондродисилазии, спондилоэпифи-
зарная дисплазия связаны с пороком раз-
вития суставного хряща. Другие вызваны 
нарушением процессов окостенения в 
эпифизах костей [21]. К ним относят мно-
жественную эпифизарную дисплазию, 
дистрофическую дисплазию и 
пвсевдоахондроплазию, которые зареги-
стрированы у собак.   

У собак описана форма хондродиспла-
зии, которая характеризуется укорочени-
ем конечностей и утолщением хрящевых 
сочленений. Обычно при этом голова и 
туловище сохраняют нормальные разме-
ры. Проявляется патология как умерен-
ная диспропорциональная карликовость, 
которую классифицируют как ахондро-
плазию. Emily A. Brown и коллеги счита-
ют, что укорочение конечностей является 
одной из экстремальных форм различия 
между различными породами собак, и 
вероятно имеет древние генетические 
причины [8].  В 2009 году Parker et al.  
исследовали генетическую основу разли-
чий в длине конечностей у собак [17]. С 
помощью GWAS (общегеномный ассоци-
ативный анализ) они определили, 
что вставка ретрогена FGF4 на CFA18 ~ 
25 Mb из родительской ко-
пии локуса FGF4 ответственна за 
«хондродисплазийный» фенотип у ряда 
пород, таких как бассет-хаунд, вельш-
корги пемброк и так-
са. Однако вставка ретрогена FGF4 на 
CFA18 у других пород: американский 
кокер-спаниель, бигль и французский 
бульдог, которые, первоначально класси-
фицировались как хондродистрофоид-
ные, не ассоциировала с их патологи-
ей. Семейство генов FGF аналогично 
вовлечено в образование скелетных дис-
плазий у людей с мутациями в FGFR3, 
которые ответственны за  образование 
ахондродисплазии, наиболее распростра-
ненной формой карликовости [8].  При 
ахондроплазии нарушаются процессы 
эндохондрального окостенения (хрящ 
заменяется костной тканью во время ро-
ста конечности) на фоне нормального 
эностального и периостального окостене-
ния. В результате беспорядочного распо-
ложения клеток росткового хряща - хон-
дроцитов нарушается процесс окостене-
ния, и рост костей в длину замедляется. 
По данным Скотта (1976), нарушение 
роста хряща при ахондроплазии связано с 
дефектом окислительного фосфорилиро-
вания. Поражаются кости, развивающие-
ся из хондробластической системы — 
кости конечностей и основания черепа; 
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рост костей соединительнотканного 
(десмального) происхождения не нару-
шается, поскольку периостальный и эн-
достальный рост не нарушен, диафизы 
трубчатых костей не только укорочены, 
но и утолщены. [21]. Фенотипически 
больные собаки на 10-15 см ниже, чем 
сибсы. Передние конечности вогнуты 
внутрь как от рахита. Описаны случаи у 
собак породы аляскинский маламут, ко-
гда изучаемая патология сопровожда-
лась незначительной макроцитарной 
гемолитической анемией. В 70-е годы 
исследователи связывали хондродиспла-
зию с нарушением метаболизма цинка и 
меди. Vermote K. et all. отмечают, что 
ITGA10 на CFA 17, продуцирующий 
коллаген-связывающий α10β1 интегрин, 
экспрессируется в хондроцитах хряща и 
опосредует взаимодействия хондроцитов 
с матрицей во время эндохондральной 
оссификации. Нонсенс мутация в 16 эк-
зоне (с.2083 С≻Т) ITGA10 кореллирова-
ла с заболеванием, т.к. в результате му-
тации возникала преждевременная тер-
минация трансляции кодонов, что приво-
дило к выработке «усеченного» белка 
[20].  В результате такой же мутации, 
установленной у карельской медвежьей 
собаки и у породы серый норвежский 
элкхунд,  по данным Kyöstilä, K., α10-
белок не был обнаружен в пораженной 
хрящевой ткани, что подтверждает важ-
ность интегрина α10β1 для  роста костей 
[10]. Сходную патологию описывает 
Frischknecht M. у собак породы лабрадор 
ретривер как скелетную дисплазию 2 
(SD2 -  skeletal dysplasia 2), которая вы-
зывает умеренную диспропорциональ-
ную карликовость или короткие конеч-
ности. Данная патология обусловлена 
мутацией c.143G>C в  COL11A2 и насле-
дуется по аутосомно рецессивному типу 
[7]. Bingel S.A. и коллеги установили 
такой же тип наследования хондродис-
плазии у пиренейских горных собак. У 
пяти непропорционально карликовых 
короткошерстных щенков рентгеногра-
фия скелета выявила нарушение окосте-
нения и укорочение тел позвон-
ков. Концевые пластины тел позвонков 

были тонкими и вогнутыми. Три из 
5 собак были глухими, а у 1 была атро-
фия семенников. Гистологическое ис-
следование ростовых пластинок показа-
ло неорганизованные колонки хондро-
цитов, дегенеративные изменения в зоне 
пролиферации [3].  

Псевдоахондроплазия относится к 
эпифизарным дисплазиям и  характери-
зуется нарушением эндохондрального 
окостенения, особенно в эпифизах ко-
нечностей. У новорожденных патология 
не проявляется, но в процессе роста к 
возрасту 2-3х недель наблюдается уко-
рочение конечностей по ризомелическо-
му типу, то есть  за счет нарушения ро-
ста бедренных и плечвых костей. У щен-
ков задерживается рост, они не могут 
ходить и стоять. Длинные трубчатые 
кости короткие, толстые и изогнутые, 
суставы утолщены. Характерны кон-
трактуры в локтевых и плечевых суста-
вах [21]. 

Дисплазия локтевого сустава (ED) - 
это целый симптомокомплекс патологий 
основанный на дисконгруэнтности су-
ставных поверхностей и на остеохондро-
патических проявлениях возникающих в 
области венечного или крючковидного 
отростков. Существуют несколько видов 
остеохондропатий, которые объединены 
термином дисплазия: фрагментация 
крючковидного отростка; фрагментация 
медиального венечного отростка; рас-
слаивающий остеохондрит медиального 
мыщелка; несращение медиального 
надмыщелка; расслаивающий остеохон-
дрит латерального венечного отростка. 
Часто патологии комбинированные. Lav-
rijsen I.C.  и коллеги провели исследова-
ние у трех пород собак: золотистого ре-
тривера, лабрадора ретривера и бернско-
го зенненхунда. У лабрадоров пол кор-
релировал с проявлением дисплазии: в 
1,7 раз чаще страдали заболеванием ко-
бели. Возраст был достоверно связан с 
остеохондрозом у всех трех пород [13].  
Фенотипически дисплазия локтевого 
сустава проявляется в частично согну-
том положении обоих локтей в возрасте 
4-6 мес., при этом двигательная функция 
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нарушена [10].  При патологии нарушен 
процесс роста локтевых суставов.  У нью-
фаундлендов дисплазия локтевых (ED) и 
тазобедренных суставов (HD) является 
породной особенностью.  Повреждения 
локтевых суставов классифицируются 
как нормальные или пограничные (0), 
легкие (1), умеренные (2) и тяжелые (3) - 
дисплазия локтя [10] или ED-0- наруше-
ний нет; ED-1-минимальный артроз, 
остеофиты менее 2 мм толщиной; ED-2-
умеренный артроз, остеофиты 2-5 мм 
шириной; ED-3-глубокий артроз,  остео-
фиты более 5 мм шириной [11]. 

Аномалия передних конечностей FA/
EA. 

В последние годы у ряда пород собак 
распространилась патология, которая 
характеризуется  неравномерным ростом 
лучевой и локтевой костей, следствием 
чего является искривление конечности, 
хромота и болевой симптом. Эту патоло-
гию условно называют аномалией перед-
них конечностей FA/EA.  Изменения вид-
ны с 2,5 мес. до 8 мес. на рентгеновских 
снимках: кость растущая быстрее, изо-
гнута в виде «лука». Часто могут быть 
вторичные повреждения, например, фраг-
ментация венечного отростка в локтевом 
суставе или участков кости с медиальной 
и латеральных сторон. Иногда наблюда-
ется скопление синовиальной жидкости в 
локтевом суставе. Причиной является 
преждевременное закрытие ростковых 
зон кости. По литературным данным из-
вестно, что проксимальные зоны роста 
локтевой кости участвуют в основном в 
формировании локтевого отростка.  
Асимметричная или сниженная скорость 
роста в любой из ростковых зон на луче-
вой или локтевой костях приводит к де-
формации. Патология может быть одно-
сторонней, но как правило поражаются 
обе передние конечности. Такие симпто-
мы диагностируются: дисплазия локтево-
го сустава, метафизарная остеопатия, 
вальгусная деформация предплечья, син-
дром короткой лучевой кости - Short Ra-
dius Syndrome, синдром короткой локте-
вой кости, а также фрагментарный меди-
альный короноидный процесс (FCP) лок-

тевой кости, характеризующийся фраг-
ментацией хряща и субкондилярной ко-
сти, а также разной степенью эрозии хря-
ща [20]. Установлено, что нарушения мо-
гут быть различной степени тяжести. По-
становка диагноза вызывает затруднения. 
Однако необходимо отметить, что патоло-
гия часто сопровождается другими анома-
лиями (карликовостью, нарушением по-
звоночного столба, ортопедическими за-
болеваниями, деформациями челюстей, 
анемией и др.). Также отмечена 
«шаткость» коленного сустава [19]. При 
дискуссии на тему аномалии передних 
конечностей мнения разделяются: одни 
авторы утверждают, что это форма хонд-
родисплазии, другие, что это совершенно 
другое заболевание. Известны породы, у 
которых наблюдалась такая патология – 
это аляскинские маламуты, элькхунды, 
гончие, пудели. При анализе родословных 
указывают два типа наследования про-
стой рецессивный и полигенный. Уста-
новлена разная экспрессивность патоло-
гии  и влияние экзогенных факторов [19].  

 В исследованиях последних лет у 
собак описана хондродистрофия, сочета-
ющая укорочение конечностей и патоло-
гию межпозвонкового диска (IVDD), что 
является распространенным фенотипом у 
таких пород собак, как такса, бигль и 
французский бульдог. Пекинес и спание-
ли склонны к IVDD. Гистопатологиче-
ский анализ трубчатых костей щенков 
этих пород показал, что их низкий рост 
обусловлен дефектами эндохондрального 
окостенения и такие же изменения обна-
ружены в телах позвонков [8]. Межпозво-
ночный диск (IVD), находящийся между 
телами позвонков, состоит из наружной 
фиброзной сумки, состоящей из 70% кол-
лагена, и внутреннего гелеобразного слоя, 
который является остатком эмбриональ-
ной хорды, называемой ядром [8]. Вместе 
эти структуры и хрящевые концевые пла-
стины обеспечивают гибкость позвоноч-
ника. У хондродистрофических собак 
пульпозное ядро постепенно заменяется 
хондроцитоподобными клетками в про-
цессе хондроидной метаплазии, который 
происходит с рождения в течении 1 года 
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жизни [9]. Недавние исследования пока-
зали, что на поздних стадиях дегенерации 
у нехондродистрофоидных собак также 
происходит замена клеток хорды на хон-
дроцитоподобные клетки, аналогично 
изменениям, наблюдаемым у хондродис-
трофоидных пород, но в более старшем 
возрасте [8]. Описано два разных типа 
IVD тип I и тип II. Тип I встречается ис-
ключительно у хондродистрофических 
пород и характеризуется преждевремен-
ной дегенерацией всех дисков у молодых 
собак. Тип II встречается у пожилых со-
бак и обычно ограничивается поражени-
ем одного диска только с частичным вы-
пячиванием. В популяционных исследо-
ваниях установлены породы с повышен-
ным риском развития  скелетных диспла-
зий - это бигли, кокер-спаниели, таксы, 
французские бульдоги, лхаса апсо, пеки-
несы, вельш-корги пемброк и ши-тцу 
[6].   Имеются данные о консервативной 
«распространенности в течение жизни»  
SD у собак, что составляет 3,5% от общей 
популяции; однако, у хондродистрофиче-
ской породы с наивысшей степенью рис-
ка, таксы, распространенность в течение 
жизни составляет 20–62%, а уровень 
смертности - 24% [2,12]. Исследования 
популяции новошотландских ретриверов 
с различными формами скелетных дис-
плазий (SD) выявили значительную связь 
12-Мб ассоциированного гаплотипа с 
CFA12, из которых 1,9 Мб являются об-
щими у хондродистрофоидных пород. В 
основе этой сильной ассоциации для SD у 
новошотландских ретриверов  установлен 
критический интервал -12 Мб от chr12: 36
–48 Мб, а точнее 36, 4 – 38,3 Мб.  Было 
также установлено, что часть этого ассо-
циированного гаплотипа была распро-
странена у двух пород собак, считающих-
ся классически хондродистрофическими: 
американский кокер-спаниель и бигль 
[5,9] . Последующий общегеномный ассо-
циативный анализ патологий межпозвон-
ковых дисков I типа  у разных пород по-
казал ту же область в 1,9 Мб на CFA12. 
Это вероятно позволяет предположить, 
что локус, ответственный за SD у ретри-
веров, также ответственен за  патологию 

IVD I типа и хондродистрофоидный фе-
нотип у других пород собак. При фи-
зикальном осмотре ретриверов с SD, кро-
ме коротких конечностей, встречались 
вальгусные деформации и большие уш-
ные раковины [8].  Другие генетические 
исследования IVDD у такс и морфологии 
длины конечностей у португальских во-
дяных собак выявили один и тот же ло-
кус на CFA12 [14]. Используя GWAS, 
авторы установили связь данных патоло-
гий с одним регионом на  CFA 12  для SD  
(короткие конечности) в пределах одной 
породы (PBonferroni = 0,01) и заболева-
нием межпозвонкового диска (IVDD) у 
разных пород (PBonferroni = 4,0 ×1010). 
Таким образом, было установлено, 
что  ретроген FGF4 на CFA18 влияет на 
длину конечности,  а ретроген FGF4 на 
CFA12 объясняет хондродистрофоидный 
фенотип, который включает длину конеч-
ности и IVDD (> 50). Вполне вероятно, 
что в геноме собаки еще есть ретроко-
пии, индуцирующие фенотип, которые 
еще не обнаружены. Связанные с хондро-
дистрофией мутации произошли очень 
давно, поскольку есть описания собак с 
короткими конечностями, возраст кото-
рых превышает 4000 лет [15]. Кроме то-
го, обе мутации происходят одновремен-
но у собак из разных групп пород и гео-
графических местоположений.  Суще-
ствуют факты, что FGF4 дважды ретро-
транспортировался у собак за последние 
3 - 4000 лет. Фактор роста фибробластов 
4 ( FGF4 ) представляет собой ген факто-
ра роста, экспрессируемый в определен-
ных тканях и в определенное время на 
протяжении эмбрионального развития у 
мышей [16]. FGF4 высоко экспрессирует-
ся в апикальном эктодермальном гребне 
развивающегося зачатка конечностей, а 
также в сомитах и хорде, которые образу-
ют позвоночный столб и IVD 
[18]. Передача сигналов FGF необходима 
для соответствующего эмбрионального 
аксиального роста и сегментации, 
а мышечные гипоморфы FGF4 / 
FGF8 характеризуются измененной мор-
фологией позвоночника и меньши-
ми зачатками конечностей [4]. Кроме 
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того, у гипоморфов FGF8 наблюдаются 
гипопластические или несуществующие 
структуры внешнего уха [1].  Обследова-
ние ретрогенов в эталонном геноме соба-
ки показало, что у собаки около 70 функ-
циональных ретроге-
нов; однако сообщалось, что только 
предыдущая встав-
ка ретрогена CFA18 FGF4 была связана с 
вызывающим заболевание фенотипом 
[17].  Parker HG et all. предположили, 
что инсерция ретрогена CFA18 FGF4 буд
ет экспрессироваться благодаря вставке 
вблизи последовательностей со свойства-
ми промотора 
[17].  Как только ретроген FGF4 появился 
и дал явный фенотип, вероятно, был при-
менен сильный отбор для его сохранения, 
чему способствовал полудоминантный 
характер мутации. Авторы предполагают, 
что гетерозиготный фенотип эстетически 
желателен и что отбор поддерживает 
вставку с относительно высокой частотой 
алле-
лей.  Исследование инсерции CFA12 FGF
4  у других пород также показало высо-
кую частоту аллелей у нескольких мел-
ких и средних пород собак. В породах, 
имеющих инсерцию CFA18 FGF4, напри-
мер, у бассет-хаунда, кардиган вельш 
корги, такс, наблюдается более  значимое 
уменьшение высоты, что подтверждает 
влияние обоих ретрогенов FGF4  на раз-
мер (длину) костей конечностей. Кроме 
сегрегации по высо-
те, инсерция CFA12  FGF4  также сегре-
гирует с восприимчивостью к IVDD типа 
I Хансена. Из всех случаев IVDD, геноти-
пированных для данной инсерции, все 
были гомозиготными мутантами или ге-
терозиготами, что свидетельствует о том, 
что одной дополнительной ко-
пии FGF4 на CFA12 достаточно для воз-
никновения IVDD типа I. Вторичной па-
тологией по отношению к грыже IVD 
является миелопатия, распространенное 
неврологическое заболевание спинного 
мозга у собак.  Таким образом, растущая 
популярность некоторых пород хондро-
дистрофического типа, что по всему миру 
исчисляется миллионами, приводит к 

одновременному отбору и по IVDD, и по 
миелопатии.  

Для дифференциальной диагностики 
сходных поражений передних конечно-
стей была составлена таблица 1. 
ВЫВОДЫ 

После проведенного анализа литерату-
ры, обобщения изучаемых патологий 
можно сделать вывод, что хотя клиниче-
ская картина сходна и проявляется в виде 
искривления передних конечностей  в 
возрасте до 1 года,  этиология заболева-
ний имеет существенные различия, мута-
ции,  выявленные на CFA 12 и CFA18 
имеют различия, а также разную пород-
ную предрасположенность. 

Hereditary pathologies the forelimbs in 
the dogs. MukiyY. V. - Ph.D., Assoc. de-
partment veterinary genetics and animal 
husbandry , St. Petersburg state Academy 
of veterinary medicine 
ABSTRACT 

In dogs, such hereditary limb pathologies 
as chondrodysplasia, achondroplasia, pseu-
doachondroplasia and dysplasia of the elbow 
joint are known. This paper reviews the liter-
ature on hereditary limb pathologies: chondrodys-
plasia, achondroplasia, pseudoachondroplasia, 
anomaly of the forelimb (FA / EA), dysplasia of 
the elbow joint. Differential diagnosis is re-
quired as the abnormalities have similar clin-
ical features in dogs. To understand their 
differences, a summary table was compiled, 
including the following sections: name, gen-
eral disorders, clinical signs, additional 
signs, mutations and breeds in which the 
anomaly occurs. 

It was found that the clinical picture is sim-
ilar and manifests itself in the form of curva-
ture of the forelimbs at the age of up to 1 year, 
however, the etiology of the diseases has significant 
differences. Mutations identified on CFA 12 and 
CFA18 vary, as well as different breed pre-
disposition. Genetic tests for these anomalies 
have not been developed, therefore the main 
diagnostic methods can be examination, ob-
servation, fluoroscopy. Thus, the study, gen-
eralization, systematization of similar pathol-
ogies by etiology, age of manifestation, vari-
ous features and type of inheritance is rele-
vant. 
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