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терапии в отделении «Стационар кратковременного лечения» (CКЛ). Динамика в отделении 
СКЛ с 07.06.2023 по 21.10.2023: состояние тяжелое за счет течения поздних посттранспланта-
ционных осложнений. Выписаны из отделения СКЛ 21.10.2023 в стабильном состоянии для 
продолжения терапии в амбулаторно-поликлинических условиях по месту жительства. 

С учётом вышеизложенной клинической картины и лабораторных данных пациенткам вы-
ставлен диагноз семейной тяжелой врожденной нейтропении у двух монохориальных близ-
нецов в отделении онкологии-гематологии ДККБ г. Краснодара. В связи с отсутствием эффек-
та от консервативной терапии проведена аллогенная ТГСК от родственного донора в ФГБУ 
«НМИЦ ДГОИ им. Д. Рогачева». 

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ ЭКТОДЕРМАЛЬНОЙ ДИСПЛАЗИИ 
У РЕБЕНКА

Авторы:
Гурина Наталья Борисовна (молодой ученый)
Корбан Татьяна Дмитриевна
БГМУ

Научный руководитель:
Почкайло Алексей Сергеевич — к.м.н., доцент
БГМУ

Эктодермальные дисплазии — редкая группа врожденных пороков развития эктодермы, ас-
социированных с мутацией гена EDA (расположен на Х-хромосоме), вследствие которой на-
рушается структура белка эктодисплазина-а и нормальное развитие производных эктодермы. 
Проявляются нарушением развития кожи, волос, зубов, потовых желез; частота — 1 случай на 
5000-10000 новорожденных.

На приеме мальчик К., 14 лет. Из анамнеза: ребенок от 1 беременности, 1 родов; беремен-
ность протекала без особенностей; привит по возрасту; имеет место позднее прорезывание 
зубов (после 1 года), поздняя смена зубов (сохраняется на момент осмотра 4 молочных зуба). 
Диагноз эктодермальной дисплазии установлен на основании фенотипических данных в воз-
расте 3 лет. В анамнезе — перенес 3 перелома (плечевой кости), острый бронхит (5 эпизодов 
в раннем возрасте). Осмотрен дерматологом: гипотрихоз, ангигидроз, ладонно-подошвенная 
кератодермия; осмотрен отоларингологом: хронический ринит, слабость сосудов носовой пе-
регородки. Выполнены УЗИ брюшной полости и щитовидной железы (норма). При осмотре 
определяются следующие фенотипические особенности: «старческий» вид лица, большой лоб 
с выступающими лобными буграми («олимпийский»), четко подчёркнутые надбровные дуги; 
глаза — запавшие, морщинки кожи век и кожи под глазами; нос имеет седловидную форму 
с гипоплазией крыльев; запавшие щеки за счет широких скуловых костей; губы — увеличены 
в объеме, несколько вывернуты кнаружи; массивный подбородок, выдвинутый вперед — за 
счет недоразвития нижней челюсти; большие деформированные ушные раковины («уши сати-
ра»). Определяются характерные для заболевания особенности кожи: кожный покров истон-
ченный, сухой, шершавый — по всей поверхности тела, потоотделение снижено, определяется 
фолликулярный гиперкератоз, ладонно-подошвенная кератодермия. Частой проблемой при 
данном заболевании является развитие конъюнктивитов (из-за уменьшения слезоотделения, 
недоразвития секреторных желез), а  также частое возникновение ларингитов, фарингитов, 
ринитов, стоматитов. За счет недоразвития желез в слизистой трахеобронхиального дерева, 
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пищевода и двенадцатиперстной кишки возникают воспалительные процессы дыхательных 
путей, охриплость голоса, дисфагия. Из указанного выше пациента беспокоит недостаточное 
слюноотделение, длительное сохранение симптомов ринита. Волосы на голове — редкие, тон-
кие, сухие, отмечается неравномерное распределение волос по всей поверхности волосистой 
части головы (рост волос со слов пациента — крайне медленный); редкие, ломкие ресницы; 
скудные единичные волоски в области бровей. При осмотре полости рта определяется дефор-
мация коронок зубов, зубы расположены на большом расстоянии друг от друга, определяется 
сохранение в полости рта 4 молочных зубов.

При выполнении рентгеновской денситометрии показатели минеральной плотности кост-
ной ткани в поясничном отделе позвоночника и всем скелете — соответствуют нижним значе-
ниям нормы для данного пола и возраста. Показатели биохимического анализа крови (общий 
белок, мочевина, креатинин, трансаминазы, билирубин, глюкоза, щелочная фосфатаза, общий 
кальций, неорганический фосфор, магний, ферритин), уровень паратиреоидного гормона, 
остеокальцина, 25-гидроксивитамина D — соответствуют норме.

Пациенту рекомендовано: обеспечивать постоянный гигиенический уход за кожей, дли-
тельное использование эмоллиентов, динамическое наблюдение ортодонта, стоматолога, дер-
матолога.

ТЕЧЕНИЕ СИНДРОМА ПФАЙФФЕРА ВТОРОГО ТИПА 
В ПРАКТИКЕ ВРАЧА-НЕОНАТОЛОГА

Авторы:
Слока Валерия Яновна
Дерюгина Полина Романовна
РНИМУ им. Н.И. Пирогова

Научные руководители:
Саркисян Егине Альбертовна — к.м.н., доцент
РНИМУ им. Н.И. Пирогова, ДГКБ № 9 им. Г.Н. Сперанского
Ворона Любовь Дмитриевна — к.м.н., доцент
РНИМУ им. Н.И. Пирогова, НПЦ спец. мед. помощи детям 
им. В.Ф. Войно-Ясенецкого

Актуальность: Синдром Пфайффера (СП)  — редкое наследственное заболевание из груп-
пы акроцефалосиндактилий. Характеризуется преждевременным сращением швов черепа 
и  аномалиями конечностей. Частота 1:100 000  новорожденных, вне зависимости от пола 
и национальности. Выделяют 3 типа заболевания. СП I типа характеризуется брахицефали-
ей, гипоплазией средней трети лица и синдактилией. Патогномоничным симптомом II типа 
является форма черепа в виде “листа клевера”, приводящая к развитию гидроцефалии и по-
вышению внутричерепного давления, также диагностируются атрезия хоан и слуховых про-
ходов, расширение больших пальцев конечностей. СП III типа имеет аналогичное течение, 
за исключением “клеверной” формы черепа. Из  всех типов реже всего встречается Син-
дром Пфайффера 2 типа и сопровождается наиболее тяжелым течением. В отличие от СП I 
и III типов, которые связаны с мутацией в гене FGFR1, при СП II типа выявляется мутация 
в гене FGFR2. 

Цель: оценка характерных возможных врожденных краниальных и  экстракраниальных 
аномалий развития, диагностических и лечебных мероприятий при СП II типа.
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