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Тезисы XVIII Общероссийского семинара «Репродуктивный потенциал России: версии и контраверсии» и XV Общероссийской конференции «FLORES VITAE.  
Контраверсии в неонатальной медицине и педиатрии» (6–9 сентября 2024 года, г. Сочи)

Заключение. У пациенток с РМ и РСА выявлена неравно-
значная представленность факторов СПРП с преобладанием 
низкой контрацептивной активности и прерывания нежеланной 
беременности, что является грозным негативным фактом для 
репродуктивного здоровья. Актуально расширить образование 
среди акушеров-гинекологов по направлению превенции 
самоповреждающего поведения у подростков.
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Наследственные генодерматозы — заболевания, возникно-
вение которых связано с недостаточностью или отсутствием 
функции определённых генов или групп генов как результатом 
мутаций. Особое место в этой группе занимают Х-сцепленные 
формы с  манифестацией в  неонатальном периоде, так как 
клинически пересекаются с неонатальными инфекциями кожи. 
Распознавание специфических дерматологических признаков 
может стать подсказкой в постановке диагноза [1].

Ключевые слова: генодерматозы, Х-сцепленные формы, 
манифестация в неонатальном периоде.

Hereditary genodermatoses are diseases whose occurrence is 
associated with insufficiency or absence of functions of certain genes 
or groups of genes as a result of mutations. A special place in this 
group is occupied by X-linked forms with manifestation in the 
neonatal period, because clinical overlap with neonatal skin infec‑
tions. Recognizing special dermatological signs can provide clues to 
correct timely diagnosis.

Keywords: genodermatoses, X-linked forms, manifestation in the 
neonatal period.

Актуальность. Прогнозирование течения заболевания, отсро-
ченных клинических проявлений у пациента, а также репро-
дуктивное поведение семьи напрямую зависят от генетической 
формы заболевания. Наиболее ранняя диагностика позволяет 
планировать меры профилактики как для пациента, так и для 
будущего потомства в семье.

Цель исследования  —  представить клинический случай 
редкой формы генодерматоза у новорождённого З.

Материалы и методы. Объект исследования: клинические, 
генеалогические, инструментальные, лабораторные данные 
пациента с диагнозом «врождённая аномалия развития кожи 
неуточнённая» (МКБ-10 Q82.9). Молекулярно-генетическое 
и цитогенетическое исследования проведены на базе клинико-
диагностической генетической лаборатории ГУ «Республи-
канский научно-практический центр «Мать и дитя».

Результаты. Доношенная девочка родилась от пятой 
беременности, третьих срочных оперативных родов с весом 
2920 г, ростом 51 см, окружностью головы 34,5 см и оценкой 
по шкале Апгар 8/8 баллов. У  новорождённой имелись 
линейные дефекты кожи в виде аплазии и эритемы, локализо-
ванные в области передней поверхности шеи и подбородка, 
размером 8 и 10 см, а также небольшие дефекты размером 
1,5–2,5 см в области мочки левого уха, щеки и носа. У ребёнка 
отмечались особенности лица в виде глазного гипертелоризма, 
широкой спинки носа, блефарофимоза.

При эхокардиографии было выявлено межпредсердное 
сообщение диаметром 3,4  мм. При УЗИ головного мозга 
установлена частичная агенезия мозолистого тела. Офтальмо-
логически —  периферическая дистрофия сетчатки.

В родословной семьи установлено трое поражённых сибсов 
женского пола с аналогичными изменениями кожных покровов 
при рождении и последующим преобразованием их в участки 
атрофии. У  одного из сибсов дефекты кожи сочетались 
с пороками развития, врождённым пороком сердца и диафраг-
мальной грыжей. Генеалогические данные указывали на 
Х-сцепленный доминантный тип наследования.

Дифференциальный диагноз проводился с инфекционными 
поражениями кожи, другими неонатальными Х-сцепленными 
генодерматозами: комплексом MIDAS, синдромами Блоха–
Сульцбергера и Гольца [1].

При цитогенетическом исследовании установлен 
нормальный женский кариотип 46, ХХ. При проведении хромо-
сомного микроматричного анализа (Illumina CytoSNP-850K 
v1.1) выявлена delXq21.1, включающая гены MAGT1, COX7B, 
ATP7A, PGAM4. В литературе описано четыре случая дефектов 
кожи аналогичной локализации, характера поражения и типа 
наследования в  сочетании с  другими пороками, обуслов-
ленными гаплонедостаточностью гена COX7B. Сопоставление 
данных пациента с данными ранее описанных в литературе 
случаев показало совпадения. Выставлен диагноз «врождённая 
Х-сцепленная доминантная ретикуло-линейная аплазия кожи 
со множественными врождёнными аномалиями, тип 2» 
(LSDMCA2 OMIM 300887).
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Заключение. Верификация диагноза играет ключевую роль 
в прогнозировании характера течения заболевания, рисков 
повторения данной патологии в семье, а также в определении 
объёмов и методов пренатальной диагностики.
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В тезисе описан клинический случай гистиоцитарного некро-
тизирующего лимфаденита (болезнь Кикучи–Фуджимото) 
у  девочки 11  лет. Данное заболевание является редкой 
причиной доброкачественной лимфаденопатии у  детей 
и имеет самоограничивающийся характер. В  связи с отсут-
ствием специфической клинической картины патология трудна 
для диагностики.

Ключевые слова: болезнь Кикучи–Фуджимото, лимфа-
денит, дети.

The thesis describes a clinical case of histiocytic necrotizing 
lymphadenitis (Kikuchi–Fujimoto’s disease) in an 11-year-old girl. 
This disease is a rare cause of benign lymphadenopathy in children 
and has a self-healing character. Due to the lack of a specific clinical 
picture, the pathology is difficult to diagnose.

Keywords: Kikuchi–Fujimoto’s disease, lymphadenitis, children.

Актуальность. Болезнь Кикучи–Фуджимото, также известная 
как гистиоцитарный некротизирующий лимфаденит, является 
редкой причиной доброкачественной лимфаденопатии [1]. 
Обычно поражает молодых людей обоего пола [2]. Из-за 
низкой распространённости, неспецифической клинической 
картины в 40% случаев болезнь Кикучи–Фуджимото принимают 
за другие заболевания, сопровождающиеся лимфаденопатией 
(лимфома, туберкулёзный лимфаденит, аутоиммунные заболе-
вания, неспецифическое воспаление) [3]. Проблемы диагно-
стики возникают из-за редкости заболевания, что потенциально 
приводит к  тому, что пациенты получают неподходящее 
лечение [4].

Цель исследования  —  проанализировать клинический 
случай болезни Кикучи–Фуджимото у девочки 11 лет.

Материалы и методы. Проведён ретроспективный анализ 
истории болезни пациентки 11 лет, находившейся на лечении 
в ГБУЗ «ДККБ».

Результаты и  обсуждение. Девочка 11  лет обратилась 
с  жалобами на периодические боли в  животе в  течение 
7–10 дней. Во время объективного осмотра: состояние средней 
степени тяжести за счёт болевого абдоминального синдрома, 

температура тела 36,8  °C. Выявлена болезненность при 
пальпации живота, увеличение размеров печени +2 см от края 
рёберной дуги. В  биохимическом анализе крови выявлено 
повышение лактатдегидрогеназы до 490 ЕД/л. На УЗИ органов 
брюшной полости в  мезогастрии справа визуализируются 
разнокалиберные множественные увеличенные лимфати-
ческие узлы овальной формы с чёткими контурами однородной 
структуры, максимальным размером единичного узла 16×8 мм 
и умеренно инфильтрированной прядью сальника. В процессе 
наблюдения боли в животе сохранялись, из-за чего проведена 
диагностическая лапароскопия для исключения хирургической 
патологии. При осмотре в  зоне илеоцикального перехода 
определяется инфильтрат, представленный конгломератом 
увеличенных лимфоузлов с  подпаянной прядью большого 
сальника. Взята биопсия трёх мезентериальных лимфоузлов. 
Биопсия направлена на проведение гистологического и гисто-
химического исследования, по результатам которых сделано 
заключение о  наличии признаков лимфомы Ходжкина, 
нодулярного склероза. В связи с нетипичной для лимфомы 
клинической картиной гематологом рекомендован пересмотр 
биопсийного материала на базе ФГБУ «НМИЦ ДГОИ  
им. Д. Рогачева». Гистологическое заключение: гистоархитек-
тоника лимфоузлов частично стёрта за счёт очагов клеточных 
скоплений в  состоянии некробиотического кариорексиса, 
в  паренхиме наблюдаются немногочисленные первичные 
и  вторичные лимфоидные фолликулы, межфолликулярное 
пространство выполнено многочисленными лимфоцитами, 
гистиоцитами и крупными активированными лимфоидными 
клетками. По результатам иммуногистологического исследо-
вания выявлена экспрессия CD20/PAX5, CD3 на В- и Т- лимфо-
цитах. Отсутствует экспрессия CD30, EBV. Выставлен диагноз 
«болезнь Кикучи–Фуджимото, кариоректическая стадия».

Заключение. Клинический случай, представленный 
в  данном тезисе, демонстрирует трудности в  диагностике 
болезни Кикучи–Фуджимото. Это заболевание обычно имеет 
самоограничивающийся характер, поэтому специфическая 
терапия не требуется.
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