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ВИПАДКИ з ПРАКТИКИ

Вступление
Редкие врожденные заболевания кожи для 

врачей ‒ неонатологов предствляют серьезную 
диагностическую задачу, решение которой 
определяет тактику ведения пациента, про-
грамму обследования, своевременное и адек-
ватное лечение, позволяет составить прогноз.

Врожденная аплазия кожи (aplasia cutis 
congenital (АСС) ‒ редкий порок разви-
тия, который проявляется дефектами кожи 
при рождении. Дефекты кожи могут быть 
множественными или одиночными, различных 
размеров и очертаний; в зависимости от ста-
дии развития и генеза покрыты пленкой, гра-
нуляционной тканью или представлять со-
бой язвенный дефект. Такой полиморфизм 
объясняется тем, что врожденный дефект кожи 
формируется у плода на разных сроках геста-
ции в виде буллезного поражения и к моменту 
рождения ребенка на месте пузыря образуется 
язва, которая постепенно закрываясь, остав-
ляет после себя рубцовую атрофию. Глубина 
поражения может распространяться только на 
эпидермис и верхние слои дермы, в результа-
те чего отмечаются минимальные рубцовые 
изменения, но дефект ожет захватывать и 
глубокие слои дермы, подкожной клетчатки, 
реже надкостницы, черепа и твердой мозговой 
оболочки. Локализация возможна на любом 
участке кожной поверхности, но наиболее час-
то встречается на волосистой части головы. В 
большинстве случаев заболевание имеет до-
брокачественное течение, однако около 15 % 
врожденной аплазии кожи сочетается с дру-
гими пороками развития или синдромами. 
Обширные поверхности дефекта кожи опред-
еляют риск осложнений – присоединение ин-
фекции, кровотечения. Наиболее опасная ло-

кализация – кожа головы, особенно с костным 
дефектом. При этом возникает высокий риск 
менингита, тромбоза, кровотечения из сагит-
тального синуса; летальность может состав-
лять до 20‒30% [7,11,14, 18,32,33].

Первое упоминание АСС с локализацией на 
конечностях новорожденного младенца дати-
ровано 1767 годом, с тех пор описаны сотни 
случаев заболевания. По предварительным 
оценкам, патология встречается с частотой 
2,5‒3 случая на 10000 новорожденных де-
тей. Гендерных или расовых особенностей не 
отмечено [10].

 Выдвинуто и обсуждается несколько те-
орий возникновения АСС – эктодермальная 
дисплазия, сосудистые аномалии, внутри-
утробно возникшие ишемические и/или тром-
ботические изменения в коже плода, инфаркты 
плаценты, сращение кожи плода с амнионом, 
воздействие тератогенных (медикаментозных 
и инфекционных факторов), внутриутробные 
травмы [19,25,29] . Однако частые семейные 
случаи, ассоциации с другими врожденными 
аномалиями, обнаружение врожденной апла-
зии кожи при хромосомных аберрациях, таких 
например, как трисомия по 13-й паре хромо-
сом , делеции короткого плеча 4-й хромосомы, 
свидетельствуют в пользу гипотезы о наличии 
генетического дефекта, проявляющегося на 
ранней стадии эмбриогенеза. Анализ семей-
ного анамнеза при заболевании подтверж-
дает, что в большинстве случаев возможен 
аутосомно-доминантный, реже аутосомно-
рецессивный тип наследования [5]. Многие 
авторы настаивают на мультифакториальном 
характере заболевания [1,5,11,14,30]. 

В 1986 году Frieden предложил классифи- 
кацию   врожденной   аплазии   кожи,   которая 
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используется и сегодня. Выделено 9 групп па-
циентов с различными формами АСС кожи [16]. 

● Группа 1: АСС без других аномалий. Око-
ло 86% одиночные поражения возникают на 
коже головы. Вокруг дефекта волосяной ва-
лик, вторичная алопеция. Такая форма носит 
спорадический характер или имеет аутосомно-
доминантный тип наследования. 

● Группа 2: АСС с поражением черепа в со-
четании с аномалиями конечностей (синдром 
Адамса-Оливера, оригинальное описание в 
1945 году). Поражения кожи головы, как прави-
ло, обширные, а наиболее распространенными 
пороками развития конечностей являет-
ся гипоплазия или отсутствие дистальных 
фаланг. Возможны и другие аномалии – 
врожденные телеангиоэктазии, гемангиомы, 
черепно- артериовенозные мальформации, 
дополнительные соски, шерстистые волосы. 
Это генетически детерминированное заболе-
вание с аутосомно-доминантным типом насле-
дования. 

● Группа 3: АСС с врожденными 
эпидермальными и сальными невусами, как 
правило, прилегающими к дефекту кожи. 
Некоторые пациенты имеют офтальмоло-
гические и неврологические проблемы – 
эпидермальный невус-синдром, помутнение 
роговицы, колобомы, эпилептические припад-
ки, задержку умственного развития. Оценива-
ется как спорадическое заболевание.

●  Группа 4: АСС волосистой части головы 
с грубыми эмбриональными пороками раз-
вития - менингомиелоцеле, порэнцефалия, 
лептоменингеальный ангиоматоз, микро-
цефалия, spina bifida, гастрошизис, пупоч-
ная грыжа. Тип наследования обусловлен 
основным заболеванием.

● Группа 5: АСС ассоциирует с «папирус- 
ным» плодом. Обширные симметричные 
дефекты звездчатой формы, располагающиеся 
на туловище, но могут затрагивать и конечнос-
ти в виде полос. Возможно развитие рубцовых 
контрактур конечностей. До 95% детей от 
двуплодной монохориальной беременности, с 
гибелью одного из плодов в течение первого 
триместра. Этот вариант чрезвычайно редко 
встречается при одноплодной беременности. 
Заболевание носит спорадический характер. 

● Группа 6: АСС ассоциированное с 
буллезным эпидермолизом. В 1966 году Барт 
описал синдром как наследственное заболева-
ние, характеризующееся врожденной аплазией 
кожи, врожденным буллезным эпидермолизом 
( дистрофический вариант) и деформацией 

ногтей. Дефекты располагаются, преимуще-
ственно, на нижних конечностях. Возможны 
ассоциированные пороки развития – стеноз 
или атрезия привратника, двенадцатипер-
стной кишки, стеноз мочеточников, черепно-
лицевые аномалии, дистрофия ногтей. В на-
стоящее время известно, что это не отдельный 
синдром, а клинические проявления врожден-
ного буллезного эпидермолиза. Наследование 
в этой группе зависит от конкретного подтипа. 

● Группа 7: АСС, локализованной на ко-
нечностях, без буллезного эпидермолиза. 
Общирные участки дефекта кожи, преиму-
щественно на нижних конечностях, хотя воз-
можна локализация на спине и руках. Отмечен 
семейный характер и вероятность наследова-
ния как по аутосомно-доминантному, так и ау-
тосомно-рецессивному типу. 

● Группа 8: АСС, обусловленная 
тератогенным воздействием внутриутробной 
(вирусы герпеса и ветряной оспы) инфекции 
и препаратов (метимазол, пропилтиоурацил, 
гепарины с низким молекулярным весом) .

● Группа 9: АСС, связанная с синдрома-
ми. Трисомия 13 (синдром Патау) с больши-
ми мембранными дефектами кожи головы; 
4р-(Вольфа-Хиршхорна) синдром средней 
линии с дефектами кожи головы, Setleis син-
дром с битемпоральной аплазией кожи и 
аномальными ресницами, Johanson-Blizzard 
синдром со звездчатыми дефектами кожи 
головы, синдром oculocerebrocutaneous 
(Delleman) с аплазией волосистой части 
головы, ушей, синдром Финлей-Maрка , син-
дром Кабуки и других. Наследование зависит 
от основного синдрома.

Описание клинического случая
Ребенок С., мальчик, от I многоплодной 

беременности. Угроза прерывания с 5 недель, 
в 12 недель диагностирована резорбция вто-
рого плода. Семейный анамнез не отягощен. 
Роды в сроке 41 неделя, путем операции ке-
сарева сечения. Масса тела при рождении 
3600, длина ‒ 54 см, окружность головы ‒  
36 см, окружность груди – 34 см. При первич-
ном осмотре отмечены дефекты кожи непра-
вильной формы, которые локализовались на 
боковых поверхностях туловища и на спине 
(рис. 1). 

На участках дефекта визуально отсутствует 
дерма и подкожная клетчатка, поверхность  - 
полупрозрачная мембрана розового цвета с со-
судистой сетью, без признаков воспаления и 
плазморреи, размерами до 18‒10‒12 см (рис. 2). 
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На теменной части головы отмечались участ-
ки со сниженным ростом волос и негрубыми 
светло-розовыми рубцами, такие же рубцы 

были и на задневнутренней поверхности плеч.
В первые 2 часа после рождения ребе-

нок  был переведен в отделение патологии 

новорожденных. При поступлении состояние  
средней тяжести,  обусловленное изменениями 
кожи . Интоксикационный синдром отсутству-
ет. Температура в пределах возрастной нормы. 
Мальчик был активным, хорошо сосал, кормил-
ся грудью. Участки аплазии эпителизировались 
с образованием желтых, местами геморраги-
ческих корок (рис 3).

Дифференциальный диагноз проводили с 
травмой в родах, врожденным эпидермолизом, 
пиогенными процесами. 

Результаты  параклинических исследова-
ний ‒ клинический анализ крови, печеночные 
и почечные пробы в пределах физиологической 
нормы, в моче и копроцитограмме возрастные 
изменения. Маркеры острой TORCH-инфекции 
и  бактериемия не выявлены. При проведении 
НСГ и УЗИ внутренних органов – пороки раз-
вития не обнаружены, при ЭхоКГ выявлена 
аномальная хорда в полости левого желудочка. 

Проводилось симптоматическое лечение, 
направленное  на предупреждение  вторичной 
инфекции и заживление дефекта. В качестве 
наружной терапия использовали йодсодержа-

щие растворы (Йодобак) и антибактериальные 
мази (Левомиколь). Ребенок получал  антибак-
териальную (Тиментин) и противогрибковую 
(Низорал) терапию.

Выписан домой в возрасте 16-ти суток в 
удовлетворительном состоянии. Дефекты кожи 
в стадии рубцевания, без признаков мокнутия 
и воспаления.

Диагноз при выписке: врожденная апла-
зия кожи туловища (код по МКБ-10-Р83 ‒ другие 
изменения наружных покровов, специфичные 
для плода и новорождённого).

Рекомендована  консультация в медико-ге-
нетическом центре.

Катамнестически ребенок осмотрен в воз-
расте 6 месяцев. Состояние удовлетворитель-
ное.  Вскармливание смешанное, с введени-
ем прикорма. Физическое и психомоторное 
развитие соответствует возрастным нормам. 
Клинико-лабораторные проявления анемии 
легкой степени. Дефекты кожи покрыты руб-
цами с элементами келлоида разной степени 
выраженности, подкожная жировая клетчатка 
в месте рубцов отсутствует, в других местах 
выражена недостаточно (рис. 4). 

Рис. 1. Локализация участка врожденной 
аплазии кожи. Возраст 6 часов

Рис. 3. Участки аплазии кожи обработанных йодоба-
ком, стадия эпителизации. Возраст 5 суток

Рис. 4. Рубцовые изменения дефекта кожи. 
Возраст 6 мес.

Рис. 2. Поверхность дефекта кожи. 
Возраст 6 часов 
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Обсуждение
Клинические проявления врожденной апла-

зии кожи у нашего пациента имели  особеннос-
ти – дефекты кожи носили полиморфный ха-
рактер: обширные, покрытые полупрозрачной 
мембраной с сосудистой сетью эрозированные 
участки, которые локализовались на спине 
и туловище, а также негрубые рубцы на те-
менной поверхности головы и плечах. Тече-
ние заболевания носило доброкачественный, 
неосложненный характер, отмечалась быстрая 
эпителизация дефектов кожи, отсутствовали 
инфекционные осложнения. 

Вероятной причиной  врожденной аплазии 
кожи у ребенка была  резорбция 2-го плода в 
первом триместре при многоплодной бере-
менности. Обследование не выявило сопут-
ствующих пороков развития и синдромов. В 
ближайшем катамнезе физическое и психомо-

торное развитие младенца в пределах возраст-
ной нормы. Данный случай, вероятнее всего, 
является спорадическим, однако показано об-
язательное консультирование в медико-генети-
ческом центре. Эту форму заболевания можно 
отнести к 5 группе.

Выводы
Редкий порок развития -  врожденная апла-

зия кожи является, в первую очередь,  клини-
ческим диагнозом.  Особенности клинических 
проявлений АСС, ассоциация с другими поро-
ками развития  и синдромами, оценка  анамне-
за  позволяют  уточнить  причину заболевания,  
определить прогноз, выбрать оптимальную так-
тику обследования и наблюдения. Лечение, в 
большинстве случаев, консервативное и только 
при обширных дефектах, особенно кожи головы,  
рекомендуется хирургическая коррекция.
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