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профилактическим мерам во избежание вторичной 
инфекции и механических повреждений кожного 
покрова и слизистых оболочек. Постоянное наблю-
дение требуется и от смежных специалистов с це-
лью своевременного назначения соответствующих 
действий в зависимости от тяжести поражения (те-
рапевтические, хирургические, стоматологические, 
психологические, диетологические и т. д.).

Прогноз, как правило, серьезный. Больные, стра-
дающие генерализованным рецессивно-дистро фи-
ческим врожденным буллезным эпидермолизом, 
по гибают в молодом возрасте или позднее от мета-
стазов плоскоклеточного рака кожи и экстракожных 
осложнений [18].

В заключение необходимо отметить, что пациен-
ты с врожденным буллезным эпидермолизом требу-
ют междисциплинарного подхода, в основе которого 
лежит защита чувствительной кожи от травмы с ис-
пользованием разных перевязочных средств, меди-
каментозных и/или хирургических вмешательств с 
целью корректировки осложнений.
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Описано редкое наследственное заболевание (ангидротическая эктодермальная дисплазия). Пред-
ставлены основные аспекты клинической диагностики данного синдрома. Приведены два клиниче-
ских наблюдения данной патологии.
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ANHYDROTIC ECTODERMAL DYSPLASIA
I.N.Ivanova, E.A.Serdyukova, T.I.Ikonnikova
A rare hereditary disease – anhydrotic ectodermal dysplasia - is described. The basic clinical aspects of the 
syndrome diagnosis are presented. Two clinical cases with the syndrome are described.
K e y  w o r d s: anhydrotic ectodermal dysplasia, genetic dermatosis, prophylactic checkups

Ангидротическую эктодермальную дисплазию — 
АЭД (син. синдром Криста—Сименса—Турена) 
относят к группе эктодермальных дисплазий — 

наследственных заболеваний кожи, которые ха-
рак теризуются развитием различных аномалий 
тка ней, происходящих из эктодермы. Различают 
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две основные формы аномалий эктодермальных 
структур: ангидротическую и гидротическую.

Впервые заболевание было описано в 1848 г. 
J. Thuraine, а затем более подробно в начале ХХ века 
J. Christ и H. Siemens [3]. Дерматоз дебютирует 
в детстве с формированием полной клинической 
картины в пубертатный период.

Этиология и патогенез до настоящего времени 
не уста новлены. Развитие аномалий связывают с 
дефектом гена, детерминирующего формирование 
эктодермы [4]. АЭД в большинстве случаев имеет 
рецессивный Х-сцепленный тип наследования, 
в связи с чем встречается намного чаще в виде 
полного симптомокомплекса у мальчиков. Однако 
описываются случаи заболевания и у лиц женского 
пола с аутосомно-доминантным типом наследования 
[1, 4—6]. Заболевание вызвано мутациями в гене, 
кодирующем эктодисплазин-А, который локализован 
в Xq12-q13.1 [2].

Клиническая картина АЭД складывается из 
основной триады симптомов: гипоплазия потовых и 
сальных желез; гипоплазия волосяных фолликулов; 
дисморфогенез мягких тканей полости рта и аплазия 
зубных зачатков. Вследствие перечисленных ано-
малий при данном заболевании наблюдается харак-
терный внешний вид: низкий рост пациентов при от-
носительной большой голове, лицо с выступающим 
лбом, надбровными и скуловыми дугами, оттопырен-
ными большими ушными раковинами (уши Сатира), 
седловидным носом, полными вывороченными гу-
бами (facies anhidrotica) [1, 2, 6—8]. Кожа бледная, 
сухая, у ряда больных отмечают ихтиозиформное 
шелушение, ладонно-подошвенную кератодермию. 
Сухость кожи особенно заметна в периорбитальной 
области на фоне гиперпигментации. Слизистая обо-
лочка рта сухая, сосочки языка сглажены.

Волосы дистрофичные, тусклые, бесцветные или 

мало-пигментированные, может быть их выражен-
ное поредение вплоть до алопеции. Ресницы и брови 
редкие или отсутствуют.

Для АЭД характерны различные зубные анома-
лии: полное отсутствие зубов или гиподонтия с ред-
кими деформированными зубами в форме штырей.

Нарушение функции потовых желез приводит к 
периодической гипертермии, а сальных желез и же-
лез слизистых оболочек — к атрофическому риниту, 
хроническому ларингиту, конъюнктивиту и стома-
титу. Наблюдаются атрофичные слезные, бронхи-
альные железы и железы пищеварительного тракта. 
У больных АЭД имеется склонность к атопическим 
заболеваниям (атопический дерматит, бронхиальная 
астма и аллергический ринит).

Прогноз для выздоровления неблагоприятный. 
Лечебные мероприятия направлены на коррекцию 
имеющихся нарушений (ношение парика, протези-
рование зубов, недопущение перегревания, исполь-
зование искусственной слезы), лечение атопическо-
го дерматита.

Приводим два собственных наблюдения.
Наблюдение 1. Б о л ь н а я  Б., 7 лет (рис. 1, а, б). При рожде-

нии масса тела 2750 г, рост — 53 см. Родословная пациентки ха-
рактеризовалась наличием заболевания у отца и старшей сестры в 
относительно благоприятной форме. Мать и сестра-близнец были 
здоровы. Внешний вид девочки был типичен и включал все про-
явления заболевания. Ангидротическое лицо имело следующие 
особенности: конвексную форму, западающую спинку носа, ги-
пертелоризм, периорбитальную дистрофию и пигментацию, пре-
обладание мозгового черепа над лицевым, вывернутые мясистые 
губы, оттопыренные уши. Отмечали сухость кожи туловища, ко-
нечностей, отсутствие потоотделения, незначительная секреция 
слюнных и слезных желез. Зубная формула представлена 1 зубом 
в области верхней челюсти и 2 дистрофичными зубами в обла-
сти нижней челюсти. Волосы на волосистой части головы бело-
го цвета тонкие, дистрофичные, неблестящие, длиной 3—4 см. 
Пушковые волосы по всему кожному покрову отсутствовали. На 
ладонях определялись очаги лихенификации, усиление кожного 
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Рис. 2. Больной Н. Ангидротическая эктодермальная дисплазия. 
Характерный тип лица, отсутствие зубов.

Рис. 1. Больная Б. Ангидротическая эктодермальная дисплазия.
а – характерный тип лица, дистрофичные волосы, дистрофия зубов; 
б – усиление кожного рисунка, лихенификация на фоне выраженной су-
хости кожи ладоней.
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рисунка на фоне выраженной сухости. Отмечались симптомы ато-
пического дерматита с типичной локализацией в области складок, 
зудом, лихенизацией, расчесами, дисхромией. Ребенок имел инва-
лидность детства по поводу данной патологии.

При осмотре у отца наблюдались фациальные признаки син-
дрома Криста—Сименса—Турена в виде высокого лба, седло-
видного носа, гипертелоризма, шерстяных серых коротких волос, 
полных губ. В полости рта все зубы, кроме зубов мудрости, при-
сутствовали, однако были дистрофичными, конусообразными, ме-
стами лишенными эмали. Потоотделение практически отсутство-
вало, отмечалась плохая переносимость высокой температуры. 
В течение всей жизни считал себя здоровым, к врачам не обра-
щался, был выявлен активно при обследовании младшей дочери.

У старшей сестры больной выявили незначительные сим-
птомы АЭД: кожа туловища, конечностей сухая, секреция по-
товых желез и терморегуляция затруднены. Плохо переносила 
лихорадку. Лицо отличалось небольшой конвексной деформа-
цией, гипертелоризмом, полными губами. Зубы дистрофичные, 
конусообразной формы. Волосы длинные, заплетенные в косу, 
однако светлые, практически лишеные окраски, не блестели.

При обследовании матери и сестры-близнеца никаких сим-
птомов АЭД не обнаружили.

Таким образом, приведенный случай синдрома Криста—
Сименса—Турена демонстрирует редкий аутосомно-доминант-
ный тип заболевания.

Наблюдение 2. Б о л ь н о й  Н., 8 лет (рис. 2). С детства стра-
дал сухой кожей, получал лечение у дерматолога по месту жи-
тельства по поводу атопического дерматита. При осмотре наблю-
дались все признаки АЭД. Низкий рост, относительно крупная 
голова с выступающим подбородком, надбровными дугами, боль-
шие оттопыренные уши, вывернутые губы, седловидный нос, пе-
риорбитальная пигментация и складчатость кожи. Волосы на во-
лосистой части тонкие, дистрофичные, малопигментированные, 
короткие, ресницы и брови отсутствовали. В полости рта на языке 
налет, сглаженность сосочков. Зубы отсутствовали. По всему кож-
ному покрову отмечалась выраженная сухость кожи, особенно в 
области ладоней и подошв, где наблюдалась легкая кератодермия.

Данная патология кожи представляет несомнен-
ный интерес для врачей разных специальностей: пе-
диатров, дерматологов, стоматологов. Педиатры пер-
выми замечают признаки заболевания у детей в связи 
с наличием у них лихорадки неясного генеза. Дерма-
тологи осуществляют диспансерное наблюдение дан-

ной категории больных и своевременное направление 
на медико-социальную экспертизу, а также проводят 
лечение атопического дерматита. Задачей стоматоло-
гов является протезирование детей и взрослых, стра-
дающих незакладкой и дистрофией зубов.

Все больные АЭД нуждаются в медико-генети-
ческом консультировании в генетических центрах 
(кабинетах) и диспансерном наблюдении по месту 
жительства. Также необходимо проводить своевре-
менную коррекцию имеющихся нарушений строения 
и функции кожи и других производных эктодермы. 
Пациенты с АЭД, как правило, являются инвалида-
ми детства и имеют социальную поддержку государ-
ства. Выработка правильной тактики в отношении 
больных с данной патологией позволит существенно 
повысить их качество жизни.
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Наследственные коллагенопатии занимают ключевое место среди всех дисплазий соединительной 
ткани, представлены почти 70 нозологиями среди 250. В настоящее время идентифицированы 29 ти-
пов коллагена, 12 из них участвуют в образовании кожи. Таким образом, коллагеновые белки в коже 
составляют почти половину общей массы в организме и из изученных коллагенов и играют значитель-
ную роль при патологических изменениях и наследственных заболеваниях, обусловленных различными 
мутациями. Встречаемость поражения кожи при наследственных коллагенопатиях остается одной 
из самых высоких и требует от врача-дерматолога специальных знаний по данной проблеме.
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