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Резюме
Генодерматозы – группа наследственных гете-
рогенных заболеваний, характерной чертой 
которых является преимущественное пора-
жение кожи и ее придатков. Генодерматозы 
отличительны своей вариабельностью, боль-
шим спектром осложнений и сопутствующей 
патологии со стороны других органов и си-
стем организма. Для своевременной поста-
новки диагноза и назначения симптоматиче-
ской терапии пациентам с генодерматозами 
необходимо наблюдение мультидисципли-
нарной команды специалистов.

Цель исследования: представить обосно-
вание комплексного подхода к диагностике, 
лечению и профилактическому наблюдению 
при генодерматозах на примере врожденного 
буллезного эпидермолиза и ихтиоза.

Материалы и методы: произведен ана-
лиз внекожных проявлений и осложнений 
при таких генодерматозах, как врожденный 
буллезный эпидермолиз и ихтиоз из зару-
бежных и отечественных научных источ-
ников. Описан спектр осложнений и про-
явлений со стороны внутренних органов 
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при генодерматозах, освещена тема симпто-
матического лечения и ведения пациентов 
с врожденным буллезным эпидермолизом 
и ихтиозом в неонатальный период. Описаны 
рекомендации по симптоматическому ле-
чению кожных проявлений и осложнений 
со стороны органов желудочно- кишечного 
тракта и опорно- двигательного аппарата.

Результаты: на основании проанали-
зированных литературных источников 
и собственного клинического опыта можно 
утверждать, что при генодерматозах в пато-
логический процесс вовлекается не только 
кожный покров, но и другие органы и си-
стемы организма. Своевременная диагно-
стика заболевания крайне важна для паци-
ентов с данными заболеваниями, так как 
симптоматическое лечение генодерматозов 

необходимо начинать как можно раньше. 
Врожденный буллезный эпидермолиз и их-
тиоз являются тяжелыми заболеваниями 
из группы генетических заболеваний кожи, 
отличаются большой вариабельностью кли-
нических проявлений и большим спектром 
внекожных осложнений.

Заключение: Профилактическое наблюде-
ние и лечение пациентов с генодерматозами 
является комплексной проблемой и для ее 
решения требуется привлечение мультидис-
циплинарной команды специалистов, в ко-
торую должны входить дерматолог, педиатр/
терапевт, генетик, гастроэнтеролог, хирург, 
офтальмолог, оториноларинголог, онколог, 
стоматолог, ортопед, реабилитолог, психолог, 
врач паллиативной медицинской помощи 
и квалифицированная медицинская сестра.

Ключевые слова: генодерматозы, врожденный буллезный эпидермолиз, ихтиоз, 
осложнения, деформации конечностей, стеноз пищевода, нутритивная поддержка, 
новорожденные
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Summary

Genodermatoses are a group of hereditary het-
erogeneous diseases, the distinctive feature of 
which is the predominant damage to the skin 
and its appendages. Genodermatoses are dis-
tinguished by their variability, a wide range of 
complications and concomitant pathology from 
other organs and systems of the body. For timely 
diagnosis and prescription of symptomatic ther-
apy, patients with genodermatoses require obser-
vation by a multidisciplinary team of specialists.

Purpose of the study: present the rationale for 
an integrated approach to diagnosis, treatment 
and preventive monitoring for genodermatoses 
using the example of congenital epidermolysis 
bullosa and ichthyosis.

Methods: An analysis of extracutaneous man-
ifestations and complications of such genoder-
matoses as congenital epidermolysis bullosa 
and ichthyosis was carried out from foreign 
and domestic scientifi c sources. Th e spectrum 
of complications and manifestations of internal 
organs in genodermatoses is described, the topic 
of symptomatic treatment and management of 
patients with congenital epidermolysis bullosa 
and ichthyosis in the neonatal period is high-
lighted. Recommendations for the symptomatic 

treatment of skin manifestations and complica-
tions of the gastrointestinal tract and musculo-
skeletal system are described.

Results: Based on the analyzed literary sources 
and our own clinical experience, it can be argued 
that with genodermatoses, not only the skin, but 
also other organs and systems of the body are 
involved in the pathological process. Timely di-
agnosis of the disease is extremely important for 
patients with these diseases, since symptomatic 
treatment of genodermatoses must begin as early 
as possible. Congenital epidermolysis bullosa and 
ichthyosis are serious diseases from the group 
of genetic skin diseases, characterized by great 
variability in clinical manifestations and a wide 
range of extracutaneous complications.

Conclusions: Preventive observation and 
treatment of patients with genodermatoses is 
a complex problem and its solution requires 
the involvement of a multidisciplinary team of 
specialists, which should include a dermatologist, 
pediatrician/therapist, geneticist, gastroenter-
ologist, surgeon, ophthalmologist, otorhino-
laryngologist, oncologist, dentist, orthopedist, 
rehabilitation specialist, psychologist, palliative 
care physician and qualifi ed nurse.

Keywords: genodermatoses, congenital epidermolysis bullosa, ichthyosis, complications, 
deformities, esophageal stenosis, nutritional support, newborns

Введение
Генодерматозы – группа наследственных гете-
рогенных заболеваний, характерной чертой 
которых является преимущественное по-
ражение кожи и ее придатков. Среди при-
мерно 8000 генетически опосредованных 
заболеваний более 1000 имеют кожные про-
явления. [1] Генодерматозы отличительны 
своей вариабельностью, большим спектром 
осложнений и сопутствующей патологии со 
стороны других органов и систем организма. 
Для своевременной постановки диагноза 
и назначения симптоматической терапии 
пациентам с генодерматозами необходимо 
наблюдение мультидисциплинарной коман-
ды специалистов. В нашей статье, на примере 

таких заболеваний, как врожденный буллез-
ный эпидермолиз и ихтиоз, представлено 
обоснование потребности в комплексном 
подходе к диагностике, профилактическому 
наблюдению и симптоматическому лечению 
при данных заболеваниях.

Врожденный буллезный эпидермолиз 
(ВБЭ) – это редкая клинически и генетиче-
ски гетерогенная группа заболеваний, общей 
чертой которых является поражение кожи 
и/или слизистых оболочек в виде образова-
ния пузырей и эрозий в результате малей-
шей травматизации [2]. ВБЭ возникает из-за 
нарушения синтеза белков кожи вследствие 
генетических мутаций более чем в 20 генах. 
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Заболевание может наследоваться как по 
аутосомно- доминантному, так и аутосомно- 
рецессивному типам наследования. Выделяют 
четыре основных типа ВБЭ: простой, погра-
ничный, дистрофический и синдром Киндлер 
[3]. Тяжесть течения ВБЭ может варьировать 
от легкой до крайне тяжелой. Кожу пациентов 
с буллезным эпидермолизом метафорически 
сравнивают с крылом бабочки из-за повышен-
ной травматизации. По данным различных 
источников, буллезный эпидермолиз встреча-
ется в среднем у 1 из 100000 человек [4].

Ихтиоз – генетическое заболевание из груп-
пы генодерматозов, при котором нарушает-
ся процесс ороговения кожи, изменяются 
функциональные способности клеток эпи-
дермиса. Это вызывает нарушение барьерной 
функции кожи и снижает ее способность 
всасывать воду. Заболевание характеризуется 
утолщением, сухостью кожи и ее обильным 

шелушением. Распространенность ихтио-
за зависит от типа заболевания и в среднем 
составляет 1 случай на 30000 человек [5]. 
Врожденный ихтиоз делится на синдромаль-
ные и несиндромальные формы и может на-
следоваться как аутосомно- доминантно, так 
и аутосомно- рецессивно, также для ихтиоза 
характерно Х-сцепленное с полом наследо-
вание [6]. Врожденный ихтиоз может харак-
теризоваться как легким течением с едва за-
метными клиническими проявлениями, так 
и крайне тяжелым с критическим снижением 
качества жизни из-за изменения внешнего 
вида, постоянного зуда и наличия функци-
ональных нарушений.

При тяжелых формах генодерматозов мо-
жет отмечаться большой спектр внекожных 
проявлений, приводящих к снижению воз-
можности самообслуживания, социальной 
дезадаптации и ранней инвалидизации.

Осложнения при врожденном буллезном эпидермолизе
Для ВБЭ характерны такие осложнения, как 
поражение органов ЖКТ, зубочелюстной 
системы, опорно- двигательного аппарата, 
сердечно- сосудистой, мочеполовой системы 
и органов зрения. Из-за возникновения пузы-
рей и эрозий на слизистой оболочки полости 
рта развивается микростомия и анкилоглос-
сия, что, совместно с кариозным поражением 
зубов и истончением эмали, затрудняет при-
ем и обработку пищи [7–9]. В случаях, когда 
пациент не может полноценно пережевывать 
еду, крупные куски пищи при прохождении 
через пищевод травмируют его слизистую 
оболочку, вследствие чего в просвете пищево-
да образуются пузыри, которые регрессируют 
с образованием рубцовой ткани, сужая та-
ким образом просвет пищевода. Диагностика 
стриктур пищевода проводится посредством 
рентгеновского исследования пищевода с ис-
пользованием разных контрастных веществ: 
бариевой взвеси или водорастворимых рент-
геноконтрастных препаратов на основе йода 
в случае отсутствия аллергических реакций. 
У детей с ВБЭ целесообразно применение 
водорастворимого контрастного вещества, 
так как из-за нарушения акта глотания воз-
можно попадание контрастного вещества ды-
хательные пути [10]. У некоторых пациентов 

с рецессивным дистрофическим буллезным 
эпидермолизом просвет пищевода не пре-
вышает 2 мм, при нормальном диаметре 
1,5–2 см. В таких случаях пациентам про-
водят баллонную дилатацию пищевода [11]. 
Противопоказаниями к проведению данно-
го хирургического вмешательства являет-
ся декомпенсированный стеноз пищевода 
(отсутствие просвета в суженном участке). 
При выявленных противопоказаниях или 
отсутствии эффекта от данного оперативного 
вмешательства, а также часто повторяющихся 
стенозах пищевода, пациентам рекомендо-
вана установка гастростомы, через которую 
осуществляют нутритивную поддержку [12]. 
Гастростомия и баллонная дилатация явля-
ются взаимодополняющими процедурами, 
которые оптимизируют лечение пациентов 
с ВБЭ [13].

Помимо поражений верхнего отдела желу-
дочно- кишечного тракта для ВБЭ характерны 
такие осложнения заболевания, как запо-
ры, приводящие к трещинам прямой киш-
ки, ректальным кровотечениям, каловым 
завалам и энкопрезу [11]. У данной катего-
рии пациентов повышен риск развития за-
поров из-за ограниченного перорального 
приема пищи, недостаточного потребления 
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клетчатки, потери макро- и микроэлементов 
через раневые поверхности, а также пораже-
ний перианальной области в виде пузырей 
и эрозий. Страх болезненного акта дефекации 
дополнительно усугубляет течение запоров 
и формирование каловых завалов, а также по-
вышает риск развития перфорации толстого 
кишечника [14].

Осложнения со стороны сердечно- сосу-
дистой системы при ВБЭ представлены таким 
жизнеугрожающим состоянием, как дилата-
ционная кардиомиопатия. Потенциальными 
факторами риска являются нутритивная не-
достаточность, низкий уровень карнитина, 
дефицит селена, длительный прием желе-
зосодержащих препаратов и хроническая 
инфекция [15].

Осложнения со стороны опорно- дви га-
тель ного аппарата характерны практически 
для всех форм ВБЭ, однако имеют разные 
клинические проявления. У 90% пациентов 
с различными формами ВБЭ наблюдаются 
поражения стоп различной выраженности, 
зачастую влияющие на положение стопы [16]. 
При ПБЭ из-за возникновения пузырей и эро-
зий, участков гиперкератоза на коже стоп 
пациенты испытывают выраженную болез-

ненность при ходьбе, затруднения с подбором 
обуви, что приводит к снижению двигатель-
ной активности [17]. При ДБЭ, вследствие 
обширного поражения кожи в области стоп 
и кистей, при регрессе эрозивных элементов 
развиваются деформации пальцев стоп и ки-
стей в виде контрактур и сращения пальцев, 
в тяжелых случаях пальцы стоп и кистей пол-
ностью срастаются между собой образуя де-
формацию по типу «варежки», что неизбежно 
сопровождается потерей мелкой моторики 
и снижением возможности самообслужи-
вания. Деформация кистей корректируется 
оперативным путем, при этом необходима 
тщательная предоперационная подготовка 
и пристальное послеоперационное ведение, 
включая реабилитационную терапию [18, 19]. 
Стоит отметить, что улучшение функцио-
нальных способностей кисти носит времен-
ный характер, по данным проведенных ис-
следований в 50–53% случаев уже через 1 год 
отмечается повторное развитие деформаций 
[20–22]. При этом отмечается, что оператив-
ная коррекция контрактур и псевдосиндак-
тилий пальцев кистей наиболее эффективна 
у пациентов до 11 лет, вследствие отсутствия 
тяжелых деформаций суставов [23, 24].

Рисунок 1.
Стеноз пищевода 
у пациента с дистро-
фическим типом ВБЭ 
(фото подопечного БФ 
«БЭЛА.Дети-бабочки»)

Figure 1.
Esophageal stenosis in 
a patient with dystro-
phic type of СЕВ (photo 
of the ward of the 
Charitable Foundation 
«BELA. Butterfl y Chil-
dren»)
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Осложнения со стороны мочеполовой си-
стемы при ВБЭ возникают из-за появления 
пузырей в мочеиспускательном канале, что 
в дальнейшем может приводить к развитию 
стриктур уретры и затруднению мочеиспу-
скания [25], и, при отсутствии своевременного 
лечения, к хроническому повреждению почек. 
В зарубежных исследованиях описаны случаи 
хирургического лечения обструктивной уро-
патии, в одном из которых из-за неэффектив-
ности проведенной операции и отсутствия 
возможности катетеризации уретры пришлось 
прибегнуть к созданию урологической стомы 
по Монти [26, 27]. У пациентов с ВБЭ описаны 

случаи гипертрофии мочевого пузыря, гидро-
нефроза, хронического постинъекционного 
гломерулонефрита (вследствие рецидивиру-
ющих суперинфекций со стороны кожи), ме-
зангиопролиферативного гломерулонефрита, 
IgA-нефропатии, амилоидоза почек, а также 
нефротического синдрома и хронической 
почечной недостаточности, вторичными по 
отношению к вышеперечисленным заболева-
ниям [28–30]. Одно из зарубежных исследо-
ваний позволяет предполагать, что характер 
распределения редукционных белков в почках 
и мочевыводящих путях соответствует харак-
теру осложнений при ВБЭ [31].

Осложнения при врожденном ихтиозе
Ихтиоз также может протекать с развити-
ем осложнений со стороны органов зрения 
и слуха, со стороны иммунной системы, 
опорно- двигательного аппарата, сопрово-
ждаться эндокринной или неврологической 
патологией. Ихтиоз делится на две большие 
группы: синдромальный и несиндромальный 
ихтиоз.

При несиндромальных типах осложнения 
заболевания возникают преимущественно 
из-за нарушения процесса ороговения. Так, 
например, рецидивирующие отиты в дан-
ной категории пациентов возникают из-за 
скопления в наружном ушном проходе оро-
говевшего эпителия и серы, что часто со-
провождается присоединением вторичной 
инфекции с формированием гнойного от-
ита. Однако, ввиду того, что кожа и органы 
слуха имеют эктодермальное происхожде-
ние, осложнения со стороны слуха часто 
встречаются при синдромальных ихтиозах 
[32]. Согласно проведенным исследовани-
ям по структуре патологии органов слуха 

у пациентов с несиндромальным ихтиозом 
наиболее частыми проблемами являются 
снижение слуха, боль и зуд в области наруж-
ного слухового прохода [33]. Нейросенсорная 
тугоухость характерна для синдромальных 
ихтиозов и возникает вследствие генетиче-
ской мутации гена коннексина 26, который 
экспрессируется в эпителиальных клетках 
улитки, что приводит к необратимой потере 
слуха в раннем детском возрасте [34].

Из-за сильной сухости кожи и снижения ее 
эластичности при врожденном ихтиозе часто 
наблюдаются такие осложнения со стороны 
органов зрения, как эктропион, синдром су-
хого глаза, кератит, дакриоцистит и катаракта 
[35,36]. Предрасполагающими факторами 
этих состояний являются гипопродукция 
слезы, сокращение частоты мигательных 
движений и рецидивирующие повреждения 
роговицы, приводящие к высокому риску 
присоединения вторичной инфекции [37]. 
Профилактика и лечение сопутствующей оф-
тальмологической патологии требует особого 

Рисунок 2.
Поражение стоп при 
дистрофическом типе 
ВБЭ (фото подопечно-
го БФ «БЭЛА.Дети-ба-
бочки»)
Figure 2.
Manifestations on 
the skin of the feet in 
dystrophic type of СЕВ 
(photo of the ward of 
the Charitable Foun-
dation «BELA. Butterfl y 
Children»)

Рисунок 3 и 4.
Деформации кистей 
при дистрофическом 
типе ВБЭ (фото подо-
печного БФ «БЭЛА.
Дети-бабочки»)
Figures 3&4.
Deformations of the 
hands in the dystrophic 
type of СЕВ (photo of 
the ward of the Charita-
ble Foundation «BELA. 
Butterfl y Children»)

2 3 4
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внимания в случаях лечения системными 
ретиноидами [38].

Осложнения со стороны опорно- дви га тель-
ного аппарата при несиндромальных ихтио-
зах часто связана с наличием участков гипер-
кератоза, или утолщения кожи, в области стоп 
и кистей. Гиперкератоз часто сопровождает-
ся возникновением глубоких трещин, кото-
рые вызывают выраженную болезненность 
при ходьбе или при движении кистями [39]. 
Некоторые формы синдромальных ихтиозов 
сопровождаются деформациями скелета, на-
пример синдром Конради- Хюнермана может 
сопровождаться укорочением конечностей, 
дефектами или врожденным отсутствием по-
звонков, деформациями стоп, сгибательными 
контрактурами суставов [40]. При CHILD-
син дро ме, который характеризуется врож-
денной гемидисплазией, ихтиозиформной 
эритродермией и дефектами конечностей, 
отмечаются односторонние дефекты конеч-
ностей различного характера, от гипоплазии 
до агенезии [41, 42].

Иммунологические осложнения доста-
точно часто встречаются при врожденном 
ихтиозе и проявляются рецидивирующими 
инфекциями, поливалентной пищевой аллер-
гией и другими нарушениями иммунитета. 

В зарубежных исследованиях оценивалась 
роль иммунной дисрегуляции у пациентов 
с ихтиозом, по результатам которых были вы-
явлены гиперплазия эпидермиса, преждевре-
менная экспрессия продуктов терминальной 
дифференцировки и дефекты липидов. Было 
обнаружено, что уровень некоторых полярных 
цитокинов (например, ФНОα, ИЛ-17, ИЛ-8, 
ИЛ-23, ИЛ-9, ИЛ-4, ИЛ-5) увеличивается в ке-
ратиноцитах и/или периферической крови 
пациентов с ихтиозом [43, 44], а также была 
определена активация цитокинового пути 
при ихтиозе посредством ИЛ-23, Тх-17, ИЛ-17 
и ФНОα, что схоже с патогенезом при псориазе, 
несмотря на клиническое сходство многих ти-
пов ихтиоза с атопическим дерматитом [45, 46].

Долгое время один из типов синдромального 
ихтиоза – синдром Нетертона – рассматривал-
ся как синдром первичного иммунодефицита 
[47]. Последняя классификация врожденных 
нарушений иммунитета Международного 
союза иммунологических обществ (IUIS) 
включает синдром Нетертона в группу им-
мунодефицитов ассоциированных с синдро-
мальными проявлениями [48].

Помимо вышеперечисленных осложнений, 
частыми сопутствующими проявлениями 
синдромального ихтиоза являются пораже-

Рисунок 5.
Эктропион при ла-
меллярном ихтиозе 
(фото подопечного БФ 
«БЭЛА.Дети-бабочки»)
Figure 5.
Ectropion in lamellar 
ichthyosis (photo of the 
ward of the Charitable 
Foundation «BELA. But-
terfl y Children»)

Рисунок 6.
Дефект левой верх-
ней конечности при 
CHILD-синдроме 
(фото подопечного БФ 
«БЭЛА.Дети-бабочки»)
Figure 6.
Defect of the left upper 
limb in CHILD-syn-
drome (photo of the 
ward of the Charitable 
Foundation «BELA. But-
terfl y Children»)
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ния нервной системы в виде явлений атаксии 
и парезов, со стороны мочеполовой систе-

мы- крипторхизм или гипогонадизм [49, 50] 
(таблица 1).

Онкологические риски при генодерматозах
Наиболее частым осложнением генодерма-
тозов является развитие онкологического 
процесса и в виде, преимущественно, пло-
скоклеточной карциномы кожи и мелано-
мы. Наличие хронического эрозивного про-
цесса, повышенная фоточувствительность 

являются факторами риска возникновения 
опухолей кожи, что свидетельствует о необ-
ходимом регулярном динамическом наблю-
дении за пациентом для выявления патологи-
ческого процесса на ранних стадиях [20–23]. 
В настоящее время известно, что частота 

Подтип синдромального ихтиоза Основные клинические проявления

IFAP синдром (фолликулярный 
ихтиоз с атрихией и фотофобией)

врожденная атрехия, фолликулярный гиперкератоз, мелко- 
и среднепластинчатое шелушение, фотофобия, отставание 
умственного развития

синдром Конради- Хюнермана 
(точечная хондродисплазия)

эритродермия, среднепластинчатое шелушение по линиям 
Блашко, атрофодермия, алопеция, ассиметричный рост костей из-
за точечных кальцификатов эпифизов трубчатых костей, кифоз, 
сколиоз и ассиметрия лица, картаракта

синдром Нетертона
эритродермия при рождении, бамбуковые волосы, атопия, высокий 
уровень IgE в сыворотке крови, задержка физического развития, 
рецидивирующие инфекции

IHSC синдром мелкопластинчатое генерализованное шелушение, 
склерозирующий холангит

Трихотиодистрофия 
с фотосенсибилизацией

ломкие волосы, мелкопластинчатое шелушение, 
фоточувствительность, низкорослость, умственная отсталость, 
микроцефалия, аномально низкое содержание серы в волосах

синдром Рефсума (болезнь 
накопления фитановой кислоты)

генерализованное мелкопластинчатое шелушение, 
прогрессирующая мышечная слабость, периферическая 
невропатия, атаксия, пигментный ретинит, эпифизарная дисплазия, 
кардиомиопатия, аносмия, глухота

синдром Шегрена- Ларссона
генерализованный ксероз кожи, спастическая диплегия, 
умственная отсталость, характерные изменения сетчатки по типу 
белых точек, низкорослость, эпилепсия

MEDNIK-синдром эритрокератодермия на фоне мраморности кожного покрова, 
умственная отсталость, энтеропатия, глухота

CEDNIK-синдром кератодермия, задержка психомоторного развития, аномалии 
развития коры головного мозга, глухота, микроцефалия

ARC-синдром
мелкопластинчатое шелушение, артрогрипоз, поражение почечных 
канальцев, холестаз, врожденные сердечно- сосудистые аномалии, 
агенезия мозолистого тела, глухота, гипотиреоз

множественный дефицит 
сульфатаз поражение ЦНС (атаксия), аномалии скелета

болезнь Гоше 2 типа
гепатоспленомегалия, ригидность конечностей, прогрессирующее 
поражение головного мозга, рецидивирующие судороги, 
нарушение моторики глаз

KID-синдром лабиринтная глухота, кератиты, карликовость, крипторхизм, 
дистрофия эмали зубов, периферическая нейропатия

синдром Чанарина- Дорфмана 
(болезнь накопления нейтральных 
липидов)

катаракта, снижение слуха, замедление психомоторного развития, 
поражение ЦНС (атаксия), миопатия

Таблица 1.
Клинические проявле-
ния синдромального 
ихтиоза
Table 1.
Clinical manifestations 
of syndromic ichthyosis
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встречаемости опухоли кожи напрямую за-
висит от тяжести течения генодерматоза: так 
наибольшие риски развития ПКРК характер-
ны для пациентов с дистрофической фор-
мой БЭ с рецессивным типом наследования, 
достигающие 80%, реже ПКРК встречается 
при пограничной форме БЭ, примерно в 15% 
случаях, тогда как при синдроме Киндлера 
и доминантной форме дистрофического БЭ 
риск не превышает 6%. Если более подробно 
остановится на эпидемиологии рака кожи 
у пациентов с РДЭБ, то мы увидим, что риск 
развить ПКРК значительно повышается с воз-
растом, составляя в 30 лет 67,8%, в 45 и 55 лет – 
80,2 и 90,1% соответственно. Таким образом 
рак кожи становится ведущей причиной 
смерти у пациентов с РДЭБ и составляет 78,7% 
к 55 годам. Высокие цифры смертности явля-
ется результатом не только частоты встреча-
емости ПКРК у данной группы пациентов, но 
и особенностью биологического поведения 
опухоли на фоне БЭ: в данном случае ПКРК 
характеризуется более ранним возникнове-
нием. В литературе описаны случаи развития 
первой опухоли у пациента 6 лет, кроме того, 
для опухоли характерен первично множе-
ственный характер распространения, а также 
раннее метастазирование [51–53].

И если в эпидемиологии рака кожи у па-
циентов с буллезным эпидермолизом есть 
определенная ясность, то вопрос частоты 
встречаемости данной патологии при таком 
генодерматозе как ихтиоз, остается открытым. 
В настоящее время имеются лишь единичные 
сообщения о случаях злокачественных ново-
образований кожи у пациентов с различными 
видами врожденных ихтиозов. Однако, эпи-
демиология среди этих пациентов остается 
неизвестной из-за ограниченного количества 
случаев и отсутствия исследований в данной 
области. В 2012 году был опубликован обзор, 
посвященной данной тематике. Была рас-
смотрена серия случаев злокачественного 
поражения кожи у пациентов с ихтиозом. 
Среди 28 случаев злокачественных опухолей 
кожи на фоне ихтиоза, 85% опухоль была 
представлена ПКРК, реже была диагности-
рована базальноклеточная карцинома (БКК) 
в 25%, примечательно что практически во 
всех случаях БКК дублировала ПКРК, в 10% 
случаев была обнаружена злокачественная 
трихолеммальная опухоль. Злокачественные 
опухоли были диагностированы у пациентов 
с различными типами ихтиоза, однако в 45% 
случаев эти пациенты страдали от KID син-
дрома. Средний возраст пациентов составил 

Рисунок 7.
Плоскоклеточная 
карцинома кожи у па-
циента с дистрофи-
ческим ВБЭ (фото по-
допечного БФ «БЭЛА.
Дети-бабочки»)
Figure 7.
Squamous cell carcino-
ma of the skin in a pa-
tient with dystrophic 
СЕВ (photo of the ward 
of the Charitable Foun-
dation «BELA. Butterfl y 
Children»)
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всего 33  года, а  самому младшему было 
15 лет. Таким образом, создается впечатле-
ние, что у пациентов с соматически тяжелы-
ми формами ихтиоза, характеризующимися 

поражением кожного покрова и его придат-
ков, есть ассоциация с повышенным риском 
развития злокачественных опухолей кожного 
покрова в более раннем возрасте [54].

Симптоматическое лечение генодерматозов
Вследствие образования на коже пузырей 
и  раневых поверхностей использование 
атравматичного перевязочного материала 
является наиболее важным принципом ухода 
за кожей у пациентов с ВБЭ [55–57].

Перевязочный материал, который ис-
пользуют пациенты с ВБЭ защищает кожу 
от механических воздействий, от попадания 
инфекционных агентов в раневую поверх-
ность, способствуют лучшему заживлению, 
препятствуют обильной экссудации эрозив-
ных поверхностей, тем самым предотвращая 
потерю белка и электролитов [58].

Перевязочные средства, которые использу-
ются у пациентов с ВБЭ можно разделить на 
2 группы: первичные, которые контактируют 
непосредственно с кожей и вторичные, кото-
рые фиксируют первичный перевязочный 
материал.

В зависимости от принципа использования 
перевязочные средства делятся на 4 группы:
1. контактные сетчатые накладки, которые 

располагаются непосредственно на ране-
вую поверхность. Сетчатые накладки могут 
иметь силиконовую основу, гидро- или 
липидоколлоидную основу, а также со-
стоять из хлопчатобумажного материала. 
Все сетчатые покрытия, кроме силикон-
содержащих, могут быть дополнительно 
пропитаны мазями, антисептиками или 
содержать ионы серебра.

2. контактные губчатые накладки, которые мо-
гут использоваться самостоятельно и распо-
лагаться на раневой поверхности, или в ка-
честве дополнительной повязки с сетчатым 
покрытием. Существуют губчатые накладки 
на основе силикона и на основе полиуретана 
различной плотности. Губчатые накладки 
обладают высокой абсорбцинной способно-
стью при использовании на экссудирующие 
раны, а также могут использоваться как 
средство защиты поверх другого материала.

3. стерильные нетканые салфетки, которые 
служат для защиты раневой поверхности, 

располагаются поверх сетчатых накладок 
во избежание прилипания бинтов к сетке 
или к экссудату.

4. фиксирующие бинты, необходимые для 
фиксации первичных повязок. Фи кси-
рующие бинты накладываются поверх 
стерильных нетканых салфеток, во избежа-
ние их прилипания к сетчатым накладкам. 
На фиксирующие бинты накладывается 
либо трубчатый бинт, либо самофикси-
рующийся (когезивный) бинт для лучшей 
фиксации.
Уход за полостью рта является важным 

аспектом в лечении ВБЭ. Слизистая оболочка 
полости рта может поражаться при всех ти-
пах ВБЭ, наиболее тяжелые поражения в виде 
микростомии и анкилоглоссии отмечаются 
при пограничном и дистрофическом типах. 
Данные осложнения достаточно сильно за-
трудняют проведение стоматологического 
лечения. Недостаточная гигиена и уход за 
полостью рта из-за боли, наличия пузырей 
и рубцовых изменений способствуют разви-
тию патологических процессов в полости рта, 
включая вторичный кариес и скученность 
зубов. К основным рекомендациям по уходу 
за полостью рта относятся регулярная чистка 
зубов мягкой или электрической щеткой не-
большого размера, использование зубной па-
сты с фтором, ежедневное очищение зубных 
промежутков зубной нитью и использование 
антисептических ополаскивателей для по-
лости рта [59].

Симптоматическое лечение при ихтио-
зе заключается в постоянном использова-
нии увлажняющих средств. Увлажняющие 
средства регулируют функционирование 
кожного барьера и нормализуют трансэпи-
дермальную потерю жидкости, при тяжелых 
формах ихтиоза и выраженной сухости кожи 
увлажняющие средства для достижения 
видимого эффекта необходимо наносить 
от 6 до 8 раз в день. При этом, в связи с осо-
бенностями строения кожного покрова, на 
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разные участки кожи необходимо нанесе-
ние разных по текстуре и по действующим 
веществам увлажняющих средств [60–62]. 
Личный опыт пациента и его предпочтения 
играют большую роль в выборе увлажня-
ющих средств, эти факторы необходимо 
принять во внимание при рекомендации 
тех или иных эмолентов. Лучшее увлажня-
ющее средство – это то средство, которое 
предпочитает пациент и, следовательно, его 
он будет использовать с наибольшей долей 
вероятности регулярно.

Средства для ухода за кожей при ихтиозе:
• увлажняющие средства (эмоленты)
• кератолитические средства (на основе 

салициловой кислоты, мочевины, AHA 
кислот)

• производные витамина А (ретиноевая мазь, 
тазаротен)

• ранозаживляющие средства (используются 
при возникновении трещин и эрозий на 
коже)

• антибактериальные и противогрибковые 
мази и крема (при присоединении вторич-
ной инфекции)

При некоторых типах ихтиоза возможно 
использование влажного обертывания, ко-
торое оказывает охлаждающее действие, тем 
самым уменьшает зуд и снижает дискомфорт-
ные ощущения. Принцип перевязки заключа-
ется в том, что на тело ребенка накладывается 
два слоя мягкого трубчатого бинта, который 
состоит из эластичного впитывающего влагу 
материала. Также можно использовать обыч-
ные эластичные бинты.

Перевязка состоит из следующих этапов:
1 этап: нанесение на кожу эмолента;
2 этап: наложение влажного бинта на кожу;
3 этап: наложение сухого бинта поверх 

влажного в качестве фиксирующей повязки.

Время экспозиции составляет от 2 до 4 ча-
сов. Для исключения риска переохлаждения 
ребенка влажное обертывание необходимо 
проводить в помещении с комфортной тем-
пературой воздуха. В отдельных случаях, при 
выраженной эритродермии вместо увлажня-
ющего крема можно использовать топические 
глюкокортикостероиды. Влажное оберты-
вание нельзя осуществлять при наличии на 
коже очагов вторичной инфекции [63, 64].

Потребность в нутритивной поддержке при генодерматозах
Нутритивная недостаточность возникает 
из-за дисбаланса между потребностями 
в питательных веществах и их поступлени-
ем в организм. Выраженность нарушений 
питания и недостатка основных питатель-
ных веществах и энергии напрямую зависит 
от степени тяжести течения, как ВБЭ, так 
и ихтиоза. К причинам возникновения ну-
тритивной недостаточности относят потерю 
белка, электролитов и других компонентов 
крови вследствие эрозивного поражения 
кожи, повышенную трансэпидермальную 
потерю жидкости, а также нарушения термо-
регуляции, усиление процессов метаболизма, 
направленных на заживление кожного про-
цесса и борьбу с хронической инфекцией 
[65]. Поливалентная пищевая аллергия, ха-
рактерная в большей степени для ихтиоза, 
избирательность в еде, страх приема пищи 
из-за затруднений глотания и последующего 
болезненного акта дефекации при хрониче-
ских запорах также являются причинами 

белково- энергетической недостаточности 
[11, 14, 66].

Для коррекции состояния питания у паци-
ентов с генодерматозами используются смеси 
для энтерального питания. Большинство 
этих специализированных продуктов пита-
ния являются «изокалорийными», т. е. содер-
жат 100 ккал в 100 мл. При тяжелой степени 
белково- энергетической недостаточности 
следует отдавать предпочтение продуктам 
с повышенным калоражем, которые позво-
ляют дать большее количество нутриентов 
и энергии в меньшем объеме. При наличии 
признаков мальабсорбции, энтеропатии, 
а также при плохой переносимости поли-
мерных питательных смесей назначаются 
олигомерные изокалорические и гиперкало-
рические питательные смеси для энтерально-
го питания. У пациентов с генодерматозами 
в случае аллергии к белкам коровьего молока 
используются смеси на основе высокоги-
дролизованного белка или смеси на основе 
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аминокислот. При тяжелой недостаточно-
сти питания, выраженном нарушении пере-
варивающей и всасывающей способности 
органов ЖКТ формулами выбора являют-
ся аминокислотные смеси и организация 
энтерального зондового питания, которое 
заключается в непрерывном медленном по-
ступлении макро- и микронутриентов в ЖКТ. 
У детей с ВБЭ применение зондового питания 

ограничено из-за риска повреждения слизи-
стой оболочки ЖКТ. В случаях тяжелого ну-
тритивного дефицита и тяжелого состояния 
ребенка при необходимости в организации 
зондового питания используются специ-
альные атравматичные зонды. В тяжелых 
случаях прибегают к постановке гастросто-
мы, а также налаживается дополнительное 
парентеральное питание [67–70].

Уход за новорожденными
Пациенты с ВБЭ и ихтиозом в большинстве 
случаев имеют клинические проявления за-
болевания при рождении. При ВБЭ могут 
наблюдаться локализованные или генерали-
зованные пузыри и эрозии на коже и слизи-
стых оболочках полости рта, участки аплазии 
кожи, преимущественно в области конеч-
ностей [71, 72]. Новорожденным с ВБЭ тре-
буется особый подход, исключающий риски 
травматизации кожи, поэтому следует сохра-
нять первородную смазку и, по возможности, 
избегать интенсивного очищения кожи но-
ворожденного ребенка. При необходимо-
сти проведения лечебно- диагностических 
мероприятий с использованием катетеров 
и/или зондов, данные медицинские изделия 
должны быть зафиксированы специализи-
рованными атравматичными пластырями 
на основе силикона. В целях скорейшей эпи-
телизации эрозий, защиты кожного покро-
ва и профилактики вторичной инфекции 
необходимо использовать атравматичный 
перевязочный материал [71]. Забор крови 
для лабораторной диагностики рекоменду-
ется осуществлять из пупочного катерера, 
центрального венозного катетера или пери-
ферической вены, расположенной в областях 
неповрежденных кожных покровов. Забор 
капиллярной крови из пальцев кистей или 
пяточной области не рекомендован из-за ри-
ска повреждения кожи. Новорожденному 
ребенку с ВБЭ, при отсутствии показаний, 
не рекомендовано находиться в кувезе, пред-
почтительнее нахождение ребенка в откры-
той кроватке с мягкой поверхностью. При 
организации питания предпочтение стоит 
отдавать, в первую очередь, грудному вскарм-
ливанию или сцеженным грудным молоком. 
Для повышения калорийности и белковой 

ценности рациона предпочтительным явля-
ется обогащение сцеженного грудного молока 
специальными фортификаторами грудного 
молока. Организация грудного вскармли-
вания может быть затруднительна в случае, 
если имеют место поражения слизистых обо-
лочек полости рта. В таких случаях реко-
мендовано использовать поильники по типу 
Хабермана. Постановка назогастрального 
зонда не рекомендована по причине возмож-
ной травматизации слизистых оболочек, что 
может привести к формированию ранних 
стриктур пищевода [73,74]. При отсутствии 
возможности организации грудного вскарм-
ливания, адаптированной формулой выбора 
являются аминокислотные смеси, которые 
дают возможность потребления необходи-
мого количества макро и микронутриентов, 
а также профилактировать сенсибилизацию 
к белку коровьего молока [75].

При ихтиозе кожный патологический про-
цесс при рождении может характеризовать-
ся наличием коллодийной пленки, генера-
лизованной эритродермией, шелушением 
и поверхностными эрозиями, при ихтиозе 
Арлекин может наблюдаться наличие плот-
ного «панциря» на коже. Данные проявления 
могут сопровождаться жизнеугрожающими 
состояниями в виде нарушений электролит-
ного баланса и теплообмена, а также раз-
витием дыхательной недостаточности [76]. 
Нарушения электролитного баланса возни-
кают вследствие трансэпидермальной потери 
жидкости, которая содержит в себе ионы 
натрия, хлора, магния, а также другие элек-
тролиты. Нарушения водно- электролитного 
баланса могут приводить к отеку мозга, к на-
рушениям сердечного ритма, судорогам 
и шоку. Необходимо контролировать уровень 
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электролитов, использовать увлажняющие 
средства для предотвращения трансэпидер-
мальной потери жидкости. Новорожденному 
ребенку с врожденным ихтиозом рекомендо-
вано находится в кувезе с оптимальным тем-
пературным режимом и влажностью не менее 
60%, но не более 80% из-за риска присоедине-
ния грибковой инфекции [77]. Дыхательная 
недостаточность при ихтиозе возникает из-за 
нарушения продукции сурфактанта и аспи-
рации новорожденным околоплодных вод, 
в которых может содержаться ороговевший 
эпителий, что может приводить к закупорке 
альвеол и присоединению вторичной инфек-
ции. При ихтиозе Арлекина, когда на коже 
имеется выраженный гиперкератотический 
«панцирь», возникает ограничение движения 
грудной клетки. Нередки случаи закупорки 
носовых ходов ороговевшим эпителием [78]. 
При организации питания предпочтение, 
также, стоит отдавать грудному вскарм-
ливанию. При наличии у новорожденного 

эклабиума питание осуществляется через 
оро- или назогастральный зонд, который 
перед постановкой необходимо смазать ва-
зелиновым маслом [79].

Учитывая особенности наблюдения за ново-
рожденными детьми с генодерматозами, необ-
ходима поддержка пациента и семьи пациента 
и после выписки из родильного дома. Семье 
тяжело адаптироваться к домашним условиям, 
учитывая необходимость в ежедневных пере-
вязках или многократное нанесение увлажня-
ющих средств в течение дня. Дополнительного 
внимания заслуживает организация комфорт-
ного микроклимата дома, который напрямую 
влияет на состояние кожи [80]. В такие случаях 
в первые дни после выписки из лечебного уч-
реждения необходимо осуществить первый 
патронажный визит медицинской сестры или 
дерматолога для помощи родителям в органи-
зации комфортных условий для новорожден-
ного, обучению тонкостям перевязки и под-
бору средств для ухода за кожей [81].

Медико- генетическое консультирование
Медико- генетическое консультирование не-
обходимо каждому пациенту с генетическим 
заболеванием кожи для верификации диагноза, 

типа наследования заболевания, необходи-
мости и объема молекулярно- генетического 
исследования, а затем его интерпретации. 

Рисунок 8.
Проявления ВБЭ при 
рождении (фото по-
допечного БФ «БЭЛА.
Дети-бабочки»)
Figure 8.
Clinical manifestations 
of СЕВ in a newborn 
(photo of the ward of 
the Charitable Foun-
dation «BELA. Butterfl y 
Children»)

Рисунок 9.
Проявления врож-
денного ихтиоза (кол-
лодийный плод) при 
рождении (фото по-
допечного БФ «БЭЛА.
Дети-бабочки»)
Figure 9.
Manifestations of 
congenital ichthyosis 
(collodion baby) in 
a newborn (photo of 
the ward of the Charita-
ble Foundation «BELA. 
Butterfl y Children»)
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Консультация генетика требуется при планиро-
вании последующих беременностей родителя-
ми ребенка с генодерматозом и актуальна для 
самих пациентов при планировании семьи [82].

Проведение молекулярно- генетического 
исследования имеет значение для всех паци-
ентов с генодерматозами не только для под-
тверждения диагноза, но и для получения 
патогенетической таргетной терапии в пер-

спективе [83, 84]. Так, препарат для лечения 
дистрофического буллезного эпидермолиза 
[85] в 2023 году был одобрен в США, в начале 
2024 года планируется регистрация препарата 
в Европе. Кроме этого, проводятся клиниче-
ские исследования генно- терапевтических 
препаратов для лечения тяжелых форм их-
тиоза (синдрома Нетертона и ламеллярного 
ихтиоза) [86].

Физическая и психологическая реабилитация
Организация реабилитационной программы 
для пациентов с генодерматозами является 
непростой задачей и нуждается в индивиду-
альном подходе и тщательном подборе мето-
дов реабилитации для каждого пациента [87]. 
Значительно ограничивают использование 
физиобальнеотерапии такие осложнения забо-
левания, как патология со стороны внутренних 
органов с выраженным нарушением их функ-
ций, высокий риск развития злокачественных 
новообразований, нутритивная недостаточ-
ность, присоединение бактериальной инфек-
ции, общее тяжелое состояние пациента, со-
провождающееся интоксикацией. Ограничение 
методов аппаратной физиотерапии, допусти-
мых к применению при генодерматозах, связано 
с непосредственным воздействием на кожный 
покров при проведении большинства процедур, 
что невозможно у данной категории пациентов 
вследствие высокого риска повреждения эпи-
дермиса и возможного развития контактных 
аллергических реакций со стороны кожи.

Как показал опыт работы с пациентами 
с ВБЭ и ихтиозом, наиболее успешно в лечении 
используются методы гидробальнеотерапии, 
так как эти методы являются наиболее физио-
логичными для детского организма, а также 
физиотерапия поляризованным светом. Ванны 
с прохладной или слегка теплой водой являются 
не только лечебной процедурой, но и обяза-
тельным элементом ухода за пораженной кожей. 
При выраженной сухости кожи, наличии корок 
и шелушения в воду добавляются эмоленты, 
возможно осуществление легкого пилинга 
специализированными губками для заверше-
ния физиологического процесса десквамации 
эпидермиса. Для повышения эффективности 
гидротерапии за счет присоединения хими-
ческого компонента к пресной воде, рекомен-

довано добавление различных лекарственных 
и ароматических веществ, что оказывает допол-
нительное воздействие на кожу и обонятельные 
рецепторы за счет эфирных масел и других 
компонентов лекарственных растений, при 
условии отсутствия аллергических реакций. 
Реализация комплексного подхода в восстано-
вительном лечении пациентов с генодерматоза-
ми способствует активизации компенсаторного 
потенциала организма и улучшению качества 
жизни пациента и его близких [88–90].

Вне зависимости от формы и тяжести те-
чения заболевания, у пациентов с генодерма-
тозами изменяется привычный образ жизни, 
осложняются взаимоотношения с внешним 
миром, что негативно сказывается на процессе 
психического развития. Заболевание по мере 
роста и развития ребенка становится при-
чиной появления сложной структуры психо-
логических нарушений, влияющих на работу 
центральной нервной системы. Основные 
психологические нарушения включают в себя 
негативное восприятие себя и своего тела, сни-
жение самооценки, снижение или отсутствие 
мотивации, познавательной активности, в купе 
с фокусом на проблемах здоровья в ущерб нор-
мальным возрастным интересам и увлечени-
ям, а также пессимистические представления 
о будущем. Большими проблемами являются 
низкая социальная компетентность, сужение 
кругозора и мотивов деятельности, что вызвано 
отсутствием социальных условий среды, соот-
ветствующих психологическим потребностям 
ребенка. Нередко родные больного ребенка 
демонстрируют неверные родительские уста-
новки, тем самым усугубляя тяжесть психоло-
гического состояния ребенка. Психологическая 
поддержка необходима как самим пациентам 
с генодерматозами, так и их родителям [91, 92].
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Паллиативная медицинская помощь
Пациенты с ВБЭ и с тяжелыми формами 
ихтиоза отвечают всем критериям нужда-
емости в паллиативной медицинской по-
мощи. Тяжелый хронический характер их 
полиорганной патологии и отсутствие этио-
патогенетического лечения определяют для 
них паллиативную медицинскую помощь, 
как «комплекс мероприятий, включающих 
медицинские вмешательства, мероприятия 
психологического характера и уход, осущест-
вляемые в целях улучшения качества жизни 
неизлечимо больных граждан и направлен-
ные на облегчение боли, других тяжелых про-
явлений заболевания» (ст. 36 Федерального 
закона № 323 «Об основах охраны здоровья 
граждан в РФ»). Персистирующая боль и зуд, 
незаживающие раны и участки гиперкератоза 

со специфическим запахом, жесткие двига-
тельные ограничения, высокий онкологиче-
ский риск, социальная изоляция и стигмати-
зация при сохранном интеллекте – типичные 
проблемы детей с ВБЭ и ихтиозе [93]. При 
этом стоит отметить, что управление болью 
и зудом являются наиболее актуальными про-
блемами, как для пациентов с генодерматоза-
ми, так и для медицинских специалистов [94].

Паллиативная медицинская помощь дан-
ной категории пациентов начинается с мо-
мента постановки диагноза и продолжается 
в течение всей жизни и должна быть направ-
лена на уменьшение страданий при одновре-
менном улучшении физического и мораль-
ного состояния пациента и общего качества 
жизни [95].

Заключение
ВБЭ и ихтиоз являются тяжелыми заболе-
ваниями из группы генодерматозов, отли-
чаются большой вариабельностью клини-
ческих проявлений и большим спектром 
внекожных осложнений. Своевременная 
диагностика заболевания крайне важна для 
пациентов с ВБЭ и ихтиозом, так как сим-
птоматическое лечение данных заболеваний 
необходимо начинать как можно раньше. 
Профилактическое наблюдение и лечение 

пациентов с генодерматозами является ком-
плексной проблемой и для ее решения тре-
буется привлечение мультидисциплинарной 
команды специалистов, в которую должны 
входить дерматолог, педиатр/терапевт, гене-
тик, гастроэнтеролог, хирург, офтальмолог, 
оториноларинголог, онколог, стоматолог, ор-
топед, реабилитолог, психолог, врач паллиа-
тивной медицинской помощи и квалифици-
рованная медицинская сестра.
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