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Мраморная болезнь  — редко встречающееся врождённое заболевание диспластического характера, проявляющееся диффузным остеосклерозом костей скелета. Синонимы: болезнь Альберс-Шенберга, врождённый семейный остеосклероз, генерализованный остеосклероз. Заболевание впервые описано немецким хирургом Альберс-Шенбергом в 1904 г. Встречается редко. Описано около 300 случаев. Патогенез мало изучен. В настоящее время специалисты относят ее к заболеваниям диспластического характера, то есть к врождённым аномалиям развития, в основе которых лежат процессы патологического разрастания кости, вытесняющие кроветворную ткань. Дисплазия скелетогенной мезенхимы выражается в образовании функционально неполноценной кости с накоплением в костной системе избыточного количества обызвествлённого, очень непрочного, легко ломающегося костного вещества.
В «Павлодарской областной детской больнице» за последние 15 лет наблюдались 2 случая этого заболевания. Несмотря на одинаковую сущность заболевания, в каждом случае болезнь протекает по-разному. 
По данным литературы, мраморная болезнь встречается и у мужчин, и у женщин. В наших случаях пациенты были мальчиками, заболевание было впервые выявлено в возрасте  6 и 16 лет. Причиной обращения у младшего ребенка явился перелом шейки бедренной кости, полученный во время игры в футбол, у второго – деформация бедренных костей и низкорослость. В обоих случаях диагноз был установлен после рентгенологического исследования. Жалоб на боли в конечностях, утомляемость при ходьбе оба ребенка не предъявляли. При осмотре 1-го больного отклонений в физическом развитии не было, при осмотре 2-го обращал на себя  внимание низкий рост (143см в 16 лет) и дугообразное искривление бедренных костей. Отклонений в умственном и психическом развитии у пациентов не было, оба обучались в общеобразовательных школах. По данным анамнеза, отставания в физическом развитии не было, ходить дети начали в обычные сроки, отставания в прорезывании зубов, нарушений зрения, слуха также не наблюдалось. 
Наследственный характер заболевания был выявлен только у одного ребенка - у матери имеется подобное заболевание, отец здоров. 
При рентгенологическом исследовании обнаружено, что кости скелета  имеют уплотненную структуру, не прозрачны для рентгеновского излучения, дают на рентгенограммах интенсивную гомогенную сплошную тень, напоминающую мрамор, без границы между компактным и губчатым веществами. Структура костей резко изменена. Вместо обычного трабекулярного, сетчатого рисунка кости имеют гомогенную плотность, наибольшая интенсивность компактного костного вещества в субкортикальных отделах и на границе эпифиза и метафиза, а также по ходу ростковой зоны апофиза. В телах поясничных и крестцовых позвонков центральная часть относительно просветлена, по ходу замыкающих пластинок определяются плотные широкие полосы
У 1-го пациента внешняя форма и размеры костей не были изменены, заживление патологического перелома прошло в обычные сроки, сформировалась костная мозоль, в дальнейшем до достижения 18-летнего возраста травматических повреждений костей не было. У 2-го пациента имеется дугообразное искривление бедренных костей, переломов в анамнезе нет. Степень выраженности процесса в разных костях не одинакова, у обоих пациентов преимущественно были поражены центральные отделы скелета: кости таза, тела грудо-поясничных позвонков, задние отделы ребер, проксимальные отделы бедренных костей. Стопы, кисти имели практически обычную костную структуру.  Деформаций лицевого и мозгового черепа, позвоночника, грудной клетки не выявлено. 

Было проведено лабораторное  обследование пациентов. Отклонений в анализах крови и мочи не выявлено, уровень гемоглобина не снижен, количество лейкоцитов не повышено, содержание фосфора и кальция в крови и моче не изменено. При ультразвуковом исследовании органов брюшной полости и почек размеры печени, селезенки не изменены, структурных изменений органов не выявлено.

 Проводился дифференциальный диагноз с другими заболеваниями, сопровождающимися гиперостозами: гиперпаратиреозом, остеопойкилией, болезнью Камурати-Энгельманна, хроническим отравленем тяжелыми металлами и фосфором, и другими состояниями, сопровождающимися повышением плотности костной ткани. 

Лечение мраморной болезни проводилось в амбулаторных условиях. В основном рекомендовались лечебная гимнастика, плавание, массаж, полноценное питание, богатое витаминами, запрет на занятия травматичными видами спорта. Ребенок, у которого заболевание было выявлено в 6-летнем возрасте, благополучно достиг 18-летнего возраста. В подростковом периоде были отмечены некоторые рентгенологические изменения в структуре костей: в головках и шейках бедренных костей, коленных суставах плотность костей немного снизилась, стали частично просматриваться костные балки, но полного восстановления структуры не произошло. 
Вывод: Можно считать, что оба случая явились доброкачественным вариантом мраморной болезни с малосимптомным течением и благоприятным исходом.   Несмотря на отсутствие клинической симптоматики, диагностика данного заболевания важна с целью предотвращения возникновения патологических переломов.       

