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Пигментная ксеродерма (XP) — гетерогенная группа заболеваний, связанных с дефектами репарации ДНК, наследуется 
аутосомно-рецессивно. При воздействии УФ-излучения на ДНК образуются фотопродукты на основе множества ну-
клеиновых кислот, которые служат субстратом для эксцизионной репарации ДНК (NER). Мутации генов пути NER при-
водят к нарушениям репарации ДНК и ассоциированы со множеством клинических синдромов, включая пигментную 
ксеродерму, синдром Кокейна и трихотиодистрофию. Некоторые формы заболевания сопровождаются поражением 
центральной нервной системы. В последние годы были выявлены точные молекулярные аномалии, ответственные за 
типы комплементации. Все пациенты с этим заболеванием обладают светочувствительностью и повышенным риском 
развития рака кожи и меланом, но между ними есть ряд различий. 

Учитывая редкую частоту встречаемости болезни во всем мире, в данной работе приведено собственное клиническое 
наблюдение пациентки 8 лет с пигментной ксеродермой. Первые изменения на коже у девочки возникли в возрасте 
2 мес. после инсоляции в виде гиперемии кожи и пузырей и в дальнейшем появлялись множественные пигментные 
высыпания различной степени интенсивности. При поступлении в клинику лицо и открытые участки тела были по-
крыты мелкими темно-коричневыми пятнами и депигментированными рубчиками. По результатам секвенирования 
был выявлен NGS-вариант в гемизиготном состоянии в гене XPA. 

Таким образом, ранняя диагностика и профилактические меры могут кардинально улучшить и продлить жизнь боль-
ных. Учитывая генетическую гетерогенность, постановка молекулярного диагноза является важным этапом в  диа-
гностике и прогнозе заболевания.
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Xeroderma pigmentosum (XP) is heterogeneous group of diseases associated with defects in DNA repair, inherited in an 
autosomal recessive manner. Exposure of DNA to UV radiation produces photoproducts based on multiple nucleic acids, 
which serve as a substrate for DNA excision repair (NER). Mutations in the NER pathway genes result in impaired DNA 
repair and it associated with variety of clinical syndromes, which include xeroderma pigmentosa, Cockayne’s syndrome, 
and trichothiodystrophy. Some forms of the disease are accompanied by damage to the central nervous system. In recent 
years, precise molecular anomalies responsible for complementation patterns have been identified. All the patients with 
this disease have photosensitivity, an increased risk of skin cancer and melanoma, but there are number of differences 
between them. Considering the rare frequency of occurring this disease throughout the world, this article presents 
our own clinical observation of an 8-year-old patient with xeroderma pigmentosa. The first change on the girl’s skin 
appeared  at the age of 2 months after insolation, in the form of hyperemia of the skin and blisters, later on multiple 
pigmented rashes of varying intensity appeared. Upon admission to the clinic, the girl had small dark brown spots and 
depigmented scars on her face and open areas of the body. Sequencing revealed the NGS variant in the hemizygous 
state in the XPA  gene. Early diagnosis and preventive measures can dramatically improve and prolong the lives of pa-
tients. Considering the genetic heterogeneity, molecular diagnosis is an important step in the diagnosis and prognosis 
of the disease.
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Пигментная ксеродерма (Xeroderma pigmento sum, 
XP) — гетерогенная группа заболеваний, связанных 
с дефектами репарации ДНК. Заболевание наследу-
ется аутосомно-рецессивно, клинически проявляется 
повышенной светочувствительностью, актиническим 
повреждением кожи, развитием на участках, подвер-
женных воздействию УФ-излучения, рака кожи и ме-
ланомы. Нередко отмечается поражение слизистых 
оболочек глаз и рта. Примерно у 25 % пациентов так-
же наблюдается прогрессирующая неврологическая 
дегенерация [1–3, 6]. Заболеваемость ХР составляет 
1 случай на 1 млн в США, 2,3 на 1 млн в Западной 
Европе и 45 на 1 млн в Японии [6, 14, 16]. Впер-
вые пигментная ксеродерма была описана в 1874 г. 
дерматологом Морисом Капоши в Вене на примере 
четырех пациентов, у которых была тонкая, сухая 
кожа, сетчатая пигментация, расширение кровенос-
ных сосудов кожи и развитие в молодом возрасте 
множественных кожных опухолей. В 1926 г. заболе-
вание было признано врожденным, связанным с вы-
сокой чувствительностью кожи к ультрафиолетовым 
(УФ) солнечным лучам. Более поздние исследования 
подтвердили важность УФ-излучения в патогенезе 
пигментной ксеродермы [16].

Нарушения репарации ДНК при пигментной 
ксеродерме были приведены в отчете Cleaver (Кли-
вера) в 1968 г., в котором он описывал дефектную 
эксцизионную репарацию в культивируемых фи-
бробластах кожи пациентов [10]. Стабильные фо-
топродукты ДНК были идентифицированы Сетлоу 

(Setlow) в 1962 г. [10]. После воздействия на ДНК 
УФ-излучения образуются фотопродукты на осно-
ве нуклеиновых кислот (например, димеры пири-
мидина 6–4 и димеры циклобутан-пиримидина), 
которые поддаются репарации ДНК с помощью 
процесса эксцизионной репарации нуклеотидов 
(NER). NER способен удалять эти фотопродукты 
на основе нуклеиновых кислот и заменять по-
врежденную ДНК новой ДНК [9, 16]. В клетках 
пациентов с пигментной ксеродермой обнаружи-
ваются дефекты эксцизионной репарации, включая 
кератиноциты, фибробласты, клетки конъюнктивы 
и лимфоциты [12, 20]. Повышенная чувствитель-
ность клеток к солнечному свету способствовало  
открытию и генетическому и биохимическому ана-
лизу восьми продуктов генов XP (XPA-XPG плюс 
XPV), ответственных за это состояние [17, 19]. 
Дальнейшие исследования показали гетероген-
ность молекулярных аномалий, составляющих 
пигментную ксеродерму, выявляя формы заболе-
вания с различными дефектами репарации ДНК, 
поврежденной УФ-излучением. Когда ДНК под-
вергается воздействию УФ-излучения, образуются 
фотопродукты на основе множества нуклеиновых 
кислот, которые служат субстратом для репарации 
ДНК посредством процесса эксцизионной репара-
ции нуклеотидов (NER) (рис. 1) [17].

Варианты молекулярных дефектов репарацион-
ного пути NER и соответствующих им клиниче-
ских фенотипов приведены в табл. 1 [2].

Рис. 1. Механизмы репарации повреждений в ДНК, вызванных УФ�излучением [22]
Fig. 1. Mechanism of UV�induced DNA damage repair [22]
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Таблица 1/ Table 1
Мутации в пути NER и соответствующие клинические типы
Molecular defects in NER-pathway and corresponding phenotypes

Ген / 
Gene

Нормальная функция белка / 
Protein function

Клинический 
синдром / 
Phenotype

Характеристика заболевания / 
Characterization

XPA
Белок, который способствует раскру-

чиванию ДНК / Protein that assists with 
DNA unwinding

XP-A
Светочувствительность, пойкилодермия, лентиго, 

рак кожи, нейродегенерация / Photosensitivity, poiki-Photosensitivity, poiki-
loderma, lentigines, skin cancer, neurodegeneration

XPB/
ERCC3

Геликаза участвует в раскручивании 
ДНК / Helicase involved with DNA 

unwinding

XP-B, CS,
TTD

Светочувствительность, пойкилодермия, лентиго, 
рак кожи, нейродегенерация / Photosensitivity, poiki-Photosensitivity, poiki-

loderma, lentigines, skin cancer, neurodegeneration

XPC
Белок распознает глобальные дефек-
ты генома / Protein recognizing global 

genome defects
XP-C

Светочувствительность, пойкилодермия, лентиго, 
рак кожи / Photosensitivity, poikiloderma, lentigines, 

skin cancer

XPD/
ERCC2

Геликаза участвует в раскручивании 
ДНК / Helicase involved with DNA 

unwinding

XP-D, TTD, 
COFS, CS

Фоточувствительность, пойкилодермия, лентиго, рак 
кожи / Photosensitivity, poikiloderma, lentigines, skin 

cancer, neurodegeneration, brain tumors

XPE/
DDB2

Белок распознает глобальные дефек-
ты генома / Protein recognizing global 

genome defects
XP-E

Светочувствительность, пойкилодермия, лентиго, 
рак кожи, нейродегенерация / Photosensitivity, poiki-Photosensitivity, poiki-

loderma, lentigines, skin cancer, neurodegeneration

XPF/
ERCC4

Образует эндонуклеазу вместе 
с ERCC1, которая разрезает поврежден-
ную ДНК для восстановления / Forms 
an endonuclease together with ERCC1 
that incises damaged DNA for repair

XP-F, XFE 
прогероидный 

синдром, анемия 
Фанкони / XP-F, 
XFE progeroid 
syndrome, Fan-

coni anemia

Фоточувствительность, пойкилодермия, лентиго, 
рак кожи, нейродегенерация, опухоли головного 

мозга / Photosensitivity, poikiloderma, lentigines, skin 
cancer, neurodegeneration, brain tumors

XPG/
ERCC5

Эндонуклеаза, разрезающая повреж-
денную ДНК / Endonuclease that incise 

damaged DNA
XP-G

Светочувствительность, пойкилодермия, лентиго, 
рак кожи, нейродегенерация / Photosensitivity, poiki-Photosensitivity, poiki-

loderma, lentigines, skin cancer, neurodegeneration

XPV/
POLH

ДНК-полимераза эта (pol-eta), которая 
выполняет транс-поврежденный синтез 

ДНК за пределами ультрафиолета / DNA-
polymerase eta (pol-eta) which performs 

trans-lesion DNA synthesis past ultraviolet

Вариант XP. XP 
variant

Более легкая светочувствительность и пойкилодер-
мия / Milder photosensitivity and poikiloderma

ERCC1

Образует эндонуклеазу вместе с XPF/
ERCC4, которая разрезает поврежден-
ную ДНК для восстановления / Forms 

an endonuclease together with XPF/ERCC4 
that incises damaged DNA for repair

XP, CS, COFS
Светочувствительность, пойкилодермия, лентиго, 

рак кожи, нейродегенерация / Photosensitivity, poiki-Photosensitivity, poiki-
loderma, lentigines, skin cancer, neurodegeneration

CSA/
ERCC8

Белок эксцизионной репарации ДНК, 
участвующий в путях TCR / DNA exci-DNA exci-
sion repair protein involved in the TCR 

pathways

CS

Нарушение роста и неврологического развития, све-
точувствительность, глазные заболевания, преждевре-
менное старение / Growth failure, impaired neurodeve-
lopment, photosensitivity, eye disorders, premature aging

CSB/
ERCC6

Белок эксцизионной репарации ДНК, 
участвующий в пути TCR / DNA exci-DNA exci-
sion repair protein involved in the TCR 

pathway

CS, COFS

Нарушение роста, серьезные нарушения развития 
нервной системы, светочувствительность, глазные 
заболевания, преждевременное старение / Growth 

failure, severely impaired neurodevelopment, photosen-
sitivity, eye disorders, premature aging

GTF2H5

Белок TTDA стабилизирует комплекс 
ДНК — белок во время раскручивания 
цепи ДНК для восстановления / TTDA 

protein stabilizes the DNA/protein complex 
during unwinding of DNA strand for repair

TTD
Ломкость волос, умственная отсталость, светочув-
ствительность / Brittle hair, intellectual impairment, 

photosensitivity

TTDN1 /
C7orf11

Регулирует митоз и цитокинез / 
Regulates mitosis and cytokinesis TTD Нефоточувствительный TTD / 

Non-photosensitive TTD
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Поврежденная ДНК распознается в активно 
транскрибируемых генах посредством пути связан-
ной с транскрипцией репарации (TCR) и в осталь-
ной части генома через более медленный путь 
глобальной репарации генома (GGR). В пути TCR 
специализированные белки (продукты генов CSA 
и CSB) распознают аномальный сегмент и бло-
кируют активность РНК-полимеразы II. В пути 
GGR другой набор белков (DDB2, продукт гена 
XPE и продукты гена XPC) распознает аномаль-
но измененную УФ-излучением ДНК, эффективно 
маркируя их для восстановления. Оба пути затем 
приводят к раскручиванию спирали ДНК в области 
поврежденной ДНК через множество различных 
белков, включая две геликазы, ERCC3 и ERCC2, 
гены XPB и XPD, соответственно, и дополнительные 
белки, включая продукты генов XPA и XPG (ERCC5) 
и белок репликации A (RPA) (рис. 2). Эндонуклеа-
зы XPF (ERCC4) и XPG (ERCC5) разрезают цепь 
ДНК и вырезают небольшие фрагменты поражен-
ного генома. Образовавшийся дефект устраняется 
с использованием хорошо изученных путей синтеза 
ДНК с участием ДНК-полимеразы и лигаз [15].

В последние годы были выявлены точные мо-
лекулярные аномалии, ответственные за типы ком-
плементации [6, 11]. Мутации в любом из этих 

белков либо путей TCR, GGR, либо общих путей 
NER приводят к нарушениям репарации ДНК. Эти 
мутации приводят ко множеству клинических син-
дромов, таким как, например, включая пигментную 
ксеродерму, синдром Кокейна, церебро-окуло-ли-
цево-скелетный синдром и трихотиодистро-
фия с перекрывающимися признаками [6, 11, 18]. 
Все типы комплементации обладают фоточувстви-
тельностью и повышенным риском рака кожи, 
но между типами есть несколько различий. Типы 
XPC, XPE и XPV были связаны с менее сильным 
солнечным ожогом после минимального пребы-
вания на солнце. Пациенты с этими типами мо-
гут загореть, но все же приобретают аномальную 
пигментацию [7]. Нейродегенерация наблюдается 
не во всех типах, но чаще всего связана с типа-
ми XPA, XPB, XPD, XPF и XPG и редко с типами 
XPC и XPE [16].

При рождении кожа у детей с пигментной ксе-
родермой вначале имеет нормальный вид, а забо-
левание у них может проявляться двумя разными 
способами. У некоторых пациентов наблюдается 
повышенная реакция на воздействие ультрафиоле-
та с выраженным жжением и пузырями при мини-
мальном воздействии солнечного света. У других 
наблюдается нормальная реакция на пребывание 

Рис. 2. Инициация сборки комплексов белков при эксцизионной репарации ДНК. Белковые комплексы нарушают двуцепо-
чечное строение ДНК путем вставки b�хайрпина. Далее комплекс XPC�RAD23B (светло�серый) встраивается в позицию 
последнего белка. Схожая инициация наблюдается при встраивании комплекса RPA – XPA (темно�серый), однако этот 
комплекс формирует репликативные глазки большего размера. Место разрыва водородных связей в ДНК указано 
серым комплексом. Поврежденная цепь ДНК обозначена «d», неповрежденная — «u» [21]

Fig. 2. Recognition of bulky adduct�DNA damage. Bulky DNA adducts distort DNA structure and initial binding by XPC�RAD23B 
(light grey) is potentially accompanied by insertion of a beta�hairpin between the strands of the duplex. Similarly, 
if the RPA�XPA complex (dark grey) encounters a damaged DNA, localized unwinding occurs inducing a greater distor-
tion in the duplex. These potential pathways converge with the addition of second protein complex recognizing the 
greater distortion of the duplex. The position of cleavage is indicated by the carats and the position of the DNA adduct 
is depicted in grey on the damaged strand. The damaged strand is denoted with the “d” and the undamaged strand 
with the “u”. The orientation is denoted for each strand of the duplex [21]
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на солнце. Пациенты с дефектами комплемента-
ции групп A, B, D и G, как правило, имеют ожоги 
с образованием пузырей при минимальном воздей-
ствии солнца; в то время как в группах C, E этого 
нет [11]. Тем не менее у всех пациентов на участ-
ках кожи, подверженных воздействию солнечного 
света, появляются пигментные изменения (веснуш-
ки), которые в конечном итоге проявляются как 
пойкилодермия (гиперпигментация, гипопигмента-
ция, атрофия и телеангиэктазии). В отличие от здо-
ровых детей, веснушки (лентигинозная гиперпиг-
ментация) у больных пигментной ксеродермой 
обычно появляются в возрасте до 2 лет. По срав-
нению с нормальными веснушками, размеры этих 
веснушчатых пигментированных пятен различают-
ся и имеют неоднородный цветовой тон, от бледно-
коричневого до коричневого или черно-коричневого 
цвета [3, 4, 11, 13]. Сообщается, что средний воз-
раст для первого появления рака кожи составляет 
9 лет (возрастной диапазон 1–32 года) для неме-
ланоцитарного рака кожи и 22 года для меланомы 
(возрастной диапазон 2–47 лет) [5, 7]. Кожа боль-
ных также претерпевает преждевременное старение 
с прогрессирующей атрофией, сухостью, телеан-
гиэктазиями и аномальной лентигинозной пигмен-
тацией со смешанными гипопигментированными 
и гиперпигментированными участками [14, 17]. 
У пациентов с пигментной ксеродермой риск раз-
вития немеланоцитарного рака кожи в течение 
жизни в 10 000 раз выше, чем в общей популя-
ции, а риск развития меланомы в 2000 раз выше. 
Этот повышенный риск развития рака приводит 
к снижению продолжительности жизни до 58 лет 
при первом немеланоцитарном раке кожи, который 
возникает у пациентов с пигментной ксеродермой, 
и соответственно до 33 лет — при первой мела-
номе [7].

Пациенты с пигментной ксеродермой имеют 
различные офтальмологические заболевания, по-
скольку передние части глаза также подвержены 
риску повышенного воздействия УФ-излучения.

В одном из долгосрочных исследований у 91 % 
пациентов с пигментной ксеродермой встречались 
те или иные нарушения со стороны глаз [8]. Наибо-
лее часто наблюдали конъюнктивит (51 %), неова-
скуляризацию роговицы (44 %), сухой глаз (38 %), 
рубцевание роговицы (26 %), эктропион (25 %), 
блефарит (23 %), меланоз конъюнктивы (20 %) 
и катаракты (14 %).

Центральная нервная система поражена у зна-
чительной части пациентов с пигментной ксеро-
дермой [11, 12]. ЦНС не подвергается прямому 
воздействию УФ-излучения, что делает неясным 
механизм развития заболевания, но в качестве воз-

можной причины была предложена гипотеза неиз-
лечимого окислительного повреждения [6]. Нейро-
дегенерация происходит примерно у 24 % больных, 
включая потерю интеллектуального функциониро-
вания, ухудшение неврологического статуса, на-
рушение слуха, ненормальную речь, арефлексию, 
атаксию, периферическую невропатию и потерю 
способности ходить и говорить. Эти недостатки 
коррелируют с потерей нейронов, кортикальной 
атрофией и дилатацией желудочков без воспале-
ния, как это видно при визуализирующих исследо-
ваниях и патологическом исследовании. Наиболее 
затронутыми группами комплементации являются 
пациенты с мутациями XPD и XPA [6].

Родственные синдромы, имеющие общие чер-
ты с пигментной ксеродермой, включают синдром 
Кокейна и трихотиодистрофию. Синдром Кокейна 
характеризуется низким ростом с микроцефалией, 
пигментной дегенерацией сетчатки, кифосколио-
зом, дефектами походки, нейросенсорной глухотой 
и характерными чертами лица, включая глубоко 
посаженные глаза, выступающие уши и морщи-
нистую кожу [10, 12, 17].

Трихотиодистрофия характеризуется аномаль-
ными волосами, умственными нарушениями, сни-
жением фертильности, низким ростом и ихтио-
зом [13].

Диагноз пигментной ксеродермы ставится кли-
ническим и подтверждается клеточными тестами 
на дефектную репарацию ДНК.

Дифференциальная диагностика должна отли-
чать пигментную ксеродерму от других, так на-
зываемых синдромов дефицита репарации ДНК, 
таких как синдром Кокейна и трихотиодистро-
фия [13].

Хотя генетические дефекты при обоих заболе-
ваниях влияют на репаративные белки пигмент-
ной ксеродермы групп B и D, синдром Кокейна 
и трихотиодистрофия не дают повышенного риска 
развития рака кожи по сравнению с нормальной 
популяцией. Это наблюдение привело к предполо-
жению, что усиление канцерогенеза у пациентов 
с пигментной ксеродермой происходит не только 
из-за недостаточной системы репарации ДНК. Пока 
не выяснено, в какой степени различные мутации 
дефектных генов репарации или дополнительные, 
еще не идентифицированные факторы инициации, 
или промотирования, играют роль в канцерогенезе 
пигментной ксеродермы [13].

При лечении пациентов с пигментной ксеродер-
мией основное внимание уделяется ранней диагно-
стике. Для профилактики необходим постоянный 
светозащитный образ жизни. Все окна в доме, 
машине, школе должны быть закрыты пленкой, 
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устойчивой к ультрафиолетовому излучению. Сле-
дует избегать галогенных и люминисцентных ламп. 
На улице в светлое время суток отрытые участки 
кожи следует покрывать солнцезащитным кремом 
и бальзамом для губ. Необходимо носить длинные 
брюки, рубашки с рукавом, перчатки, защитную 
маску от УФ-излучения. Строгая защита от солнца 
может привести к дефициту витамина D, поэтому 
его следует принимать постоянно. Следует регу-
лярно посещать дерматолога, чтобы любые пред-
раковые поражения кожи можно было диагности-
ровать и удалить как можно раньше. [14].

В настоящее время есть сообщения об успеш-
ном применении топического фермента восстанов-
ления ДНК. Это рекомбинантная инкапсулированная 
в липосомах эндонуклеаза V Т4, которая восстанав-
ливает УФ-индуцированные димеры цикло бутан-
пиримидина. В будущем этиотропная терапия мо-
жет быть основана на генной терапии. Введение 
интактного гена репарации, который специфически 
кодирует белок репарации, могло бы дать новые 
возможности в лечении пигментной ксеродер-
мы [16].

КЛИНИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ
Пациентка, 8 лет, из Махачкалы. Поступила 

в кожную клинику СПбГПМУ в декабре 2020 г. 
Из анамнеза известно: больна с 2 мес., появились 
изменения на коже — на местах, куда попадало 
солнце, отмечалось покраснение и появление пузы-
рей. В дальнейшем воспалительные изменения раз-
решились, осталась пигментация. Отмечались сол-
нечные ожоги роговицы. В более позднем возрасте 
высыпания после воздействия солнца стали менее 
выраженными. Пигментация на местах высыпаний 
стабильна. В настоящее время новых высыпаний 
практически не появляется, так как ребенок не бы-
вает на солнце. Наследственность не отягощена.

Status spаecialis. Поражение кожи: распростра-
ненное симметричное, преимущественно локализу-
ется на лице, в зоне декольте, на плечах, меньше 
на предплечьях. Изменения представлены множе-
ственными мелкими, около 3–6 см, темно-коричне-
выми пятнами и депигментированными рубчиками 
разной степени интенсивности (рис. 3). На кистях 
высыпаний практически нет.

Проведено гистологическое исследование 
с окраской гематоксилином и эозином, Ван-Гизону. 
Макроскопическое описание: лоскут кожи с под-
кожно-жировой клетчаткой, размерами 0,9 × 0,2 см, 
с коричневым пятном диаметром 0,1 см. Микроско-
пическое описание: пласт многослойного плоского 
эпителия эпидермиса с сосочковидной трансфор-
мацией, гиперкератозом и акантозом. В базальном 

слое и акантотических тяжах эпидермиса скопления 
меланоцитов с зернами меланина, а также неболь-
шие группы меланофоров с коричневым пигментом 
меланином. В сосочковом слое дермы очаговые 
лимфоцитарные инфильтраты в местах скопления 
меланофоров. Патоморфологическое заключение: 
гистологическая картина хронического дерматита 
с меланозом, что не противоречит клиническому 
диагнозу «пигментная ксеродерма».

Пациентка консультирована врачом-генетиком. 
По предварительному клиническому диагнозу 
пигментной ксеродермы было рекомендовано ге-
нетическое дообследование с целью верификации 
молекулярного диагноза.

Методом выбора генетической диагностики ста-
ло полное секвенирование экзома. ДНК для анализа 
было выделено из гистологических блоков, приготов-
ленных из биопсийного материала ткани поражен-
ных участков кожи. По результатам секвенирования 
был выявлен только один патогенный NGS-вариант 
в гемизиготном состоянии в гене XPA (рис. 4). 
Учитывая характерную клиническую картину, об-
наруженный вариант в одном из предполагаемых 
генах, отсутствие молекулярных дефектов в дру-
гих генах, результаты NGS впоследствии не под-
тверждались референсным методом и считались 
подтверждающими генетический диагноз.

Девочка была выписана из клиники с реко-
мендациями избегать инсоляции. Необходимо на-
ходиться на диспансерном наблюдении у дерма-

Рис. 3. Поражение кожи у пациентки
Fig. 3. Skin lesions in a patient
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толога по месту жительства для своевременной 
диагностики развития возможных злокачественных 
новообразований.

Ранняя диагностика и профилактические меры 
могут кардинально улучшить и продлить жизнь 
пациентов с пигментной ксеродермой. Учитывая 
генетическую гетерогенность, постановка моле-
кулярного диагноза является важным этапом, так 
как мутации разных генов-кандидатов заболевания 
могут иметь различный фенотип и прогноз. Ран-
нее удаление предраковых и злокачественных по-
ражений имеет важное значение для долгосрочного 
выживания пациентов.
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