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АННОТАЦИЯ
Синдром Брука–Шпиглера (Brooke–Spiegler syndrome; OMIM #605041) является редким, наследуемым по ауто-

сомно-доминантному типу моногенным заболеванием, вызванным мутациями в гене CYLD с его различной пене-
трантностью, клинически проявляющимся развитием множественных новообразований придатков кожи: спираде-
ном, цилиндром, спираденоцилиндром и трихоэпителиом. 

В научной литературе описаны несколько фенотипических вариантов с мутациями в гене CYLD: классический 
синдром Брука–Шпиглера; синдром множественных семейных трихоэпителиом (множественные трихоэпители-
омы без цилиндром, спираденом и др.); семейный цилиндроматоз (множественные цилиндромы на волосистой 
части головы ― «тюрбанная опухоль»); синдром множественных спираденом или спираденоцилиндром без других 
новообразований придатков кожи. Для четырёх заболеваний, ассоциированных с мутациями в гене CYLD, распро-
странённость равна <1/1 000 000. 

В научной литературе описано более 200 случаев синдрома Брука–Шпиглера, чаще ассоциируемого с женским 
полом. Фенотипические проявления мутации в гене CYLD вариабельны, поэтому достоверная статистика частоты 
встречаемости клинических вариантов синдрома Брука–Шпиглера отсутствует. Многообразие новообразований 
придатков кожи, общность их гистиогенеза, схожесть клинической и гистологической картин значительно затруд-
няют постановку диагноза. Верификация диагноза синдрома Брука–Шпиглера основана на гистологическом иссле-
довании и секвенировании гена CYLD.

Ключевые слова: синдром Брука–Шпиглера; множественные семейные трихоэпителиомы; c.2501dupC; секвени-
рование гена CYLD; СО2-лазер; лечение.
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Case report

Differential diagnosis of Brooke–Spiegler syndrome 
in a young woman with multiple trichoepitheliomas
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ABSTRACT
Brooke–Spiegler syndrome (Brooke-Spiegler syndrome; OMIM #605041) is a rare, autosomal dominant inherited 

monogenic disease caused by mutations in gene CYLD with its different penetrance. 
It is clinically manifested by the development of multiple neoplasms of skin appendages such as spiradenoma, cylindroma, 

spiradenocylindroma and trichoepithelioma. Several phenotypic variants with mutations in gene CYLD have been described in 
the scientific literature. They are classic Brooke–Spiegler syndrome; multiple familial trichoepithelioma syndrome (multiple 
trichoepitheliomas without cylindromas, spiradenomas, etc.); familial cylindromatosis (multiple cylindromas on the scalp 
i.e., "turban tumor"); syndrome of multiple spiradenomas or spiradenocylindromas without other neoplasms of the skin 
appendages. For four diseases associated with CYLD mutations, the prevalence is <1/1 000 000. 

The scientific literature describes more than 200 cases of Brooke–Spiegler syndrome, which is more common in women. 
Phenotypic manifestations of the CYLD mutation are variable, so there is no reliable statistics on the frequency of occurrence 
of clinical variants of Brooke–Spiegler syndrome. The variety of neoplasms of the skin appendages, the commonality of 
their histogenesis, the similarity of clinical and histological patterns significantly complicate the diagnosis. Verification of the 
diagnosis of Brooke–Spiegler syndrome is based on histological examination and sequencing of the CYLD gene.

Keywords: Brooke–Spiegler syndrome; multiple family trichoepitheliomas; c.2501dupC; CYLD gene sequencing; CO2-laser; 
treatment.
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АКТУАЛЬНОСТЬ
Клиническое многообразие новообразований при-

датков кожи и схожесть их гистологической картины, 
обусловленная общим гистогенезом, значительно ус-
ложняют своевременную диагностику, особенно в случае 
редких фенотипических проявлений вариантов или му-
таций различных генов. 

Синдром Брука–Шпиглера (СБШ; Brooke–Spiegler 
syndrome; OMIM #605041) является редким, наследуемым 
по аутосомно-доминантному типу моногенным заболе-
ванием, вызванным мутациями в гене CYLD с его раз-
личной пенетрантностью, клинически проявляющимся 
развитием множественных новообразований придатков 
кожи: спираденом, цилиндром, спираденоцилиндром 
и трихоэпителиом [1–3]. Кроме классического вариан-
та СБШ, описаны следующие фенотипические вариан-
ты с мутациями в гене CYLD: синдром множественных 
семейных трихоэпителиом (множественные трихоэпи-
телиомы без цилиндром, спираденом и др.); семейный 
цилиндроматоз (множественные цилиндромы на воло-
систой части головы ― «тюрбанная опухоль»); синдром 
множественных спираденом или спираденоцилиндром 
без других новообразований придатков кожи [2–4]. 
В подавляющем большинстве случаев данные синдро-
мы возникают из-за патогенных вариантов зародыше-
вой линии в гене CYLD ― гене-супрессоре опухолей [5]. 
Кодируемый им фермент удаляет полиубиквитиновые 
цепочки, связанные с остатком лизина 63, и блокирует 
активацию пути NF-κB (Nuclear factor kappa-light-chain-
enhancer of activated B cells). Клетки с неактивным му-
тантным белком начинают активно пролиферировать 
и реже вступают в апоптоз [6].

Вариант нуклеотидной последовательности гена мо-
жет быть отнесён к патогенным, если, например, приво-
дит к прекращению синтеза белка или отсутствует в по-
пуляционных базах данных [7]. Для четырёх заболеваний, 
ассоциированных с мутациями в гене CYLD, распростра-
нённость не превышает <1/1 000 000. В научной литерату-
ре описано более 200 случаев СБШ, чаще наблюдаемого 
у женщин1. Фенотипические проявления мутации в гене 
CYLD вариабельны, поэтому достоверная статистика ча-
стоты встречаемости клинических вариантов СБШ отсут-
ствует. Генетический анализ способствует накоплению 
доказательств клинической значимости генетических 
факторов, модифицирующих фенотип, потенциально важ-
ных для диагностики и прогноза заболевания.

Ранняя диагностика наследственных синдромов, ас-
социированных со множественными новообразованиями 
придатков кожи, позволяет удалять опухоли на началь-
ном этапе, не допуская разрастания новообразований, 
обезображивающих внешний вид пациента, или их зло-
качественную трансформацию.

ОПИСАНИЕ КЛИНИЧЕСКОГО СЛУЧАЯ 

О пациенте 
Пациентка Н. 2001 года рождения обратилась к вра-

чу-дерматовенерологу 08.09.2019 с жалобами на высы-
пания на коже лица.

Анамнез жизни. Родилась в срок от физиологиче-
ски протекающей беременности. Росла и развивалась 
по возрасту. В настоящее время учится в вузе. Наличие 
у родственников кожных заболеваний отрицает. Нали-
чие в анамнезе туберкулёза, вирусных гепатитов, вене-
рических заболеваний отрицает. Прививки по возрасту. 
Травмы, операции, гемотрансфузии отрицает. Перене-
сённые заболевания: острые респираторные вирусные 
заболевания, ветряная оспа. Аллергологический анам-
нез не отягощён.

Анамнез болезни. Первые высыпания на коже лица 
появились приблизительно в одиннадцатилетнем воз-
расте. Обращалась к дерматологу по месту жительства, 
где был поставлен диагноз акне. На фоне назначенного 
лечения (азелаиновая кислота, крем 20%, 2 раза/сут, 
утром и вечером) высыпания не регрессировали. Обра-
щалась к косметологу, который провёл курс срединных 
химических пилингов, после чего отметила прогрес-
сирование роста и увеличение количества высыпаний. 
В последующем обращалась к другому дерматологу, 
который принял решение о проведении биопсии. Би-
опсия по месту жительства от 05.03.2018: образование 
располагается в дерме, имеет солидное строение, со-
стоит из округлых мономорфных клеток, местами об-
разующих палисадообразное расположение. В центре 
некоторых комплексов определяются концентрические 
массы кератогиалина. Заключение: «Сирингоэпители-
ома». Дальнейших исследований по месту жительства 
не проводили, новообразование расценили как единич-
ное, стёкла не сохранились, блоки пациенткой не за-
прашивались.

Status praesens. Общее состояние пациентки удов-
летворительное. Масса тела 60 кг, рост 170 см. Видимые 
слизистые оболочки нормальной окраски. Кожный по-
кров чистый. 

Status localis. Патологический кожный процесс но-
сит распространённый характер. Новообразования ло-
кализованы на коже лица, располагаются относитель-
но симметрично. Максимальное количество элементов 
сгруппировано в области носогубного треугольника 
с продолжением до внутренней части бровей (Х-образное 
расположение). Всего на коже лица пациентки более 
80 полушаровидных плотных дермальных папул цвета 
от телесного и светло-розового до бурого, размером 
от 1 до 10 мм в диаметре. Поверхность элементов глад-
кая, в более крупных элементах видны расширенные 

1 База данных Orphanet. Режим доступа: https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php. Дата обращения: 25.10.2022. 
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сосуды, в отдельных просматриваются дольчатое стро-
ение и милиумоподобные включения (рис. 1, 2).

Результаты физикального, лабораторного  
и инструментального исследования

Ультразвуковое исследование (УЗИ) органов брюшной 
полости, почек: реактивные изменения паренхимы под-
желудочной железы. УЗИ органов малого таза: без пато-
логии. УЗИ лимфатических сосудов: без патологии. УЗИ 
щитовидной железы, слюнных желёз: без патологии. 

Эхокардиография: органической патологии не вы-
явлено. 

Электрокардиография: нарушения ритма не зареги-
стрировано. 

Копрологическое исследование: без патологии. 
Глистные и паразитарные инфекции не выявлены. 

Общий (клинический) анализ крови, биохимический 
анализ крови, общий анализ мочи: без патологии. 

Рентгенограмма лёгких: без патологии.
Для верификации диагноза было принято решение 

провести гистологическое исследование двух наиболее 
крупных элементов со спинки (биоптат 1) и левого крыла 
(биоптат 2) носа (рис. 3, 4). Предварительно проводилось 
дерматоскопическое исследование новообразований.

Дерматоскопическое исследование новообразования 
на спинке носа показало дольчатое строение с сероваты-
ми округлыми включениями, тонкие извитые сосуды (см. 
рис. 3), на левом крыле носа ― тонкие извитые сосуды, 
милиумоподобные кисты (см. рис. 4).

Гистологическое исследование. Биоптат 1 (окра-
ска гематоксилином и эозином, ×100): фрагмент кожи 
спинки носа с субэпителиальным ростом образования, 
построенного из мономорфных базалоидных клеток, 
формирующих обособленные эпителиальные комплексы 
в плотной фиброзной строме (красный круг), с наличи-
ем микрокист, содержащих кератиновые массы (чёрный 
круг), с очаговой выстилкой эпителиальными клетками 
с инфундибулярной дифференцировкой (зелёный круг). 
Заключение: «Трихоэпителиома» (рис. 5). Биоптат 2 
(окраска гематоксилином и эозином, ×400): фрагмент 
кожи крыла носа с субэпителиальным ростом образова-
ния, построенного из мономорфных базалоидных клеток, 
формирующих обособленные комплексы в плотной фи-
брозной строме (красный круг). Заключение: «Трихоэпи-
телиома» (рис. 6).

Учитывая характерную клиническую картину, ги-
стологическое заключение, множественное количество 
трихоэпителиом (>80), было выдвинуто предположе-
ние о наличие у пациентки наследственного синдрома. 

Рис. 1. Пациентка Н. 2001 года рождения: патологический 
кожный процесс на лице носит распространённый характер 
(высыпания относительно симметричны).
Fig. 1. Patient N. born in 2001: the pathological skin process of the 
face is widespread, the rashes are relatively symmetrical.

Рис. 2. Тот же пациент: максимальное количество элементов 
сгруппировано в области носогубного треугольника.
Fig. 2. The same patient: the maximum number of elements is 
grouped in the area of the nasolabial triangle.
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После анализа большинства наследственных синдромов 
для верификации диагноза и выявления модифициру-
ющих фенотип генетических факторов пациентке про-
ведено секвенирование части гена CYLD. 

Заключение врача-генетика. Методом экзомного 
секвенирования проведён поиск мутаций в кодирую-
щей последовательности гена CYLD. Выявлена ранее 
не описанная мутация c.2501dupC (p.Val835SerfsTer52) 
в гетерозиготном состоянии (инсерция со сдвигом рамки 

считывания в 17-м экзоне из 23), которая в генетиче-
ской базе данных VarSome аннотирована как вероятно 
патогенная. Средняя частота встречаемости в различных 
популяциях не установлена. В гетерозиготном состоянии 
патогенные варианты в гене CYLD ассоциированы с раз-
витием нескольких заболеваний: синдромом Брука–
Шпиглера, семейным цилиндроматозом, множественной 
семейной трихоэпителиомой. Тип наследования данных 
заболеваний ― аутосомно-доминантный.

Рис. 3. Тот же пациент: а ― фото лица пациентки: в красном круге крупное новообразование кожи на спинке носа, взятое 
в дальнейшем для гистологического исследования (биоптат 1); b ― дерматоскопия новообразования кожи на спинке носа: 
дольчатое строение с сероватыми округлыми включениями, тонкие извитые сосуды.
Fig. 3. The same patient: а ― photo of the patient’s face, in a red circle, a large skin neoplasm on the back of the nose, taken later 
for histological examination (biopsy 1); b ― dermatoscopy of skin neoplasms on the back of the nose: lobular structure with grayish 
rounded inclusions, thin convoluted vessels.

Рис. 4. Тот же пациент: а ― фото лица пациентки с крупным новообразованием на левом крыле носа, взятое в дальнейшем 
для гистологического исследования (биоптат 2); b ― дерматоскопия новообразования на крыле носа: тонкие извитые сосуды, 
милиумоподобные кисты.
Fig. 4. The same patient: а ― photo of the patient’s face with a large neoplasm on the left wing of the nose, taken later for histological 
examination (biopsy 2); b ― dermatoscopy of neoplasms on the wing of the nose: thin convoluted vessels, milium-like cysts.

a

a

b

b
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Дифференциальный диагноз
Дифференциальная диагностика проводилась с дру-

гими наследственными синдромами, ассоциированны-
ми со множественными новоообразованиями придатков 
кожи: синдромом Каудена, синдромом Гарднера, син-
дромом Мюира–Торре, синдромом Базекса–Дюпре–Кри-
столя, синдромом Бёрта–Хогга–Дьюба, синдромом Кар-
нея, синдромом Клустона, синдромом Горлина–Гольца, 
синдромом Шёпфа–Шульца–Пассарджа, туберозным 
склерозом и TSC2/PKD1 синдромом.

На основании жалоб, анамнеза, осмотра, дермато-
скопии, гистологического исследования и экзомного 
секвенирования в кодирующей последовательности гена 
CYLD был поставлен заключительный диагноз: «Синдром 
Брука–Шпиглера, фенотипический вариант множествен-
ных семейных трихоэпителиом».

Лечение и прогноз
Учитывая жалобы пациентки Н. на эстетический 

дискомфорт, было принято решение выполнить в три 
этапа хирургическое удаление отдельных, наиболее 
крупных новообразований кожи. Удаления проводили 
под местной инфильтрационной анестезией с обяза-
тельным предварительным взятием материала для ги-
стологического исследования. Раневую поверхность 
тщательно обрабатывали СО2-лазером в импульсно-
периодическом режиме. Мощность излучения, опре-
деляемая отдельно для каждого новообразования, 
варьировала в диапазоне от 1,5 до 3 Вт. Первым эта-
пом были удалены несколько небольших новообразо-
ваний на коже щеки, после чего пациентка в течение 
6 мес находилась под динамическим наблюдением 
для определения соотношения риск/польза. Был полу-
чен положительный косметический результат, новооб-
разования не рецидивировали, их удаление не стиму-
лировало рост близлежащих опухолей, что позволило 
продолжить удаление новообразований по выбранной 
методике. Вторым этапом, через 6 мес после перво-
го хирургического вмешательства, были удалены все 
крупные новообразования, находящиеся в области но-
согубного треугольника лица. Заключительный, третий 
этап удаления новообразований, выполненный с пере-
рывом 6 мес после второго этапа, включал удаление 
наиболее эстетически дискомфортных для пациентки 
новообразований. Оценка качества удаления новооб-
разований проводилась через 1 и 6 мес после проце-
дуры с помощью визуального осмотра и контрольного 
дерматоскопического исследования (рис. 7).

В настоящий момент пациентка находится под на-
шим динамическим наблюдением.

ОБСУЖДЕНИЕ
До обращения в клинику пациентка наблюда-

лась с различными диагнозами (вульгарное акне, 

Рис. 5. Тот же пациент: гистологическое исследование (био-
птат 1). Фрагмент кожи спинки носа с субэпителиальным 
ростом образования, построенного из мономорфных базало-
идных клеток, формирующих обособленные эпителиальные 
комплексы в плотной фиброзной строме (красный круг), с на-
личием микрокист, содержащих кератиновые массы (чёрный 
круг), очаговой выстилкой эпителиальными клетками с ин-
фундибулярной дифференцировкой (зелёный круг). Окраска 
гематоксилином и эозином, ×100.
Fig. 5. The same patient: a fragment of the skin of the nasal dor-
sum with subepithelial growth of a formation constructed from 
monomorphic basaloid cells forming isolated epithelial complexes 
in a dense fibrous stroma (red circle), with the presence of micro-
cysts containing keratin masses (black circle), with focal lining 
of epithelial cells with infundibular differentiation (green circle). 
Staining with hematoxylin and eosin, ×100.

Рис. 6. Тот же пациент: гистологическое исследование (био-
птат 2). Фрагмент кожи крыла носа с субэпителиальным ро-
стом образования, построенного из мономорфных базалоид-
ных клеток, формирующих обособленные комплексы в плотной 
фиброзной строме (красный круг). Окраска гематоксилином 
и эозином, ×400.
Fig. 6. The same patient: a fragment of the skin of the nasal 
wing with a subepithelial growth of the formation, constructed 
from monomorphic basaloid cells forming isolated complexes in 
a dense fibrous stroma (red circle). Staining with hematoxylin and 
eosin, ×400.
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сирин го эпителиома), что говорит о недостаточной ин-
формированности врачей-дерматовенерологов и вра-
чей-косметологов о наследственных синдромах, ассо-
циированных со множественными новообразованиями 
придатков кожи, в том числе множественными трихо-
эпителиомами, локализованными на коже лица. Много-
образие новообразований придатков кожи, общность их 
гистиогенеза, схожесть клинической и гистологической 
картин, действительно, значительно усложняют поста-
новку правильного диагноза. Визуальная оценка объём-
ных новообразований придатков кожи невооружённым 
глазом, а также с помощью дерматоскопического ис-
следования, не имеет чётких критериев для постановки 
диагноза. Золотым стандартом диагностики новообра-
зований кожи и её придатков остаётся гистологическое 
исследование [8, 9]. Все удалённые у пациентки и иссле-
дованные нами новообразования гистологически были 
идентифицированы как трихоэпителиомы.

Учитывая множественный характер трихоэпителиом, 
мы продолжили диагностический поиск на предмет на-
личия генетических вариантов или мутаций [4, 10–12]. 
Большинство наследственных синдромов были исклю-
чены из дифференциальной диагностики на основании 
данных инструментальных исследований, клинических 
и гистологических данных.

Синдром Бёрта–Хогга–Дьюбе (Birt–Hogg–Dubé syn-
drome) является генетическим заболеванием, обусловлен-
ным мутацией в гене FLCN и клинически проявляющимся 
развитием доброкачественных опухолей волосяного фол-
ликула, кист в лёгких, риском возникновения рака почки 
и рака толстого кишечника [13]. На рентгенограмме лёг-
ких у пациентки Н. кист не выявлено.

Синдром Каудена (Cowden syndrome) является гене-
тическим заболеванием, обусловленным мутацией в гене 
PTEN и клинически проявляющимся множественными 
трихолеммомами, карциномой лёгких, щитовидной же-
лезы [14, 15]. УЗИ щитовидной железы у пациентки Н., 
как и рентгенограмма лёгких патологии не выявили.

Синдром Гарднера (Gardner syndrome) является ге-
нетическим заболеванием, обусловленным мутацией 
в гене APC и клинически проявляющийся множествен-
ными эпидермоидными кистами, остеомами, полипозом 
кишечника, что не соответствовало клинической картине 
пациентки Н. [16].

Синдром Мюира–Торре (Muir–Torre syndrome) обу-
словлен мутациями в генах MLH1 и MSH2. Клинически 
проявляется аденомами, эпителиомами и карциномами 
сальных желёз или множественными кератоакантомами, 
а также висцеральными карциномами [17, 18]. У паци-
ентки Н. не выявлены висцеральные злокачественные 
новообразования, гистологически опухоли представляли 
собой трихоэпителиомы.

Синдром Базекса–Дюпре–Кристоля (Bazex–Dupré–
Christol syndrome) клинически проявляется фоллику-
лярной атрофодермией, множественными базалиома-
ми, гипотрихозом и гипогидрозом. Ген, ответственный 
за этот синдром, ещё не определён, однако известно, 
что он локализован на длинном плече хромосомы X [19]. 
Пациентка Н. не страдает фолликулярной атрофодерми-
ей, гипотрихозом, гипогидрозом, а гистологическое ис-
следование исключило наличие базалиом.

Синдром Карнея (Carney Complex) ― редкий ауто-
сомно-доминантный синдром, включающий эндокрин-
ные неоплазии и лентигиноз, вызванные у большинства 
пациентов дефектами в гене PRKAR1A, который кодиру-
ет регуляторную субъединицу типа 1α протеинкиназы A. 
У пациентов развиваются множественные кожные ано-
малии и различные неоплазии, в том числе эндокрин-
ные [20]. Пациентка Н. не имела никаких новообразова-
ний, кроме кожных.

Cиндром Клустона (Clouston syndrome) ассоциирован 
с мутациями в гене GJB6. Среди его фенотипических 
проявлений ― ладонно-подошвенная кератодермия, 
дистрофия ногтей, гипотрихоз, которые не были обна-
ружены у пациентки Н. [21, 22].

Cиндром Горлина–Гольца (Gorlin–Goltz syndrome) 
вызывается мутациями в генах PTCH1, PTCH2 или SUFU. 
У пациентов описаны одонтогенные кератокисты, ба-
зальноклеточный рак, стоматологические, костные, оф-
тальмологические, неврологические аномалии органов 

Рис. 7. Тот же пациент через 6 мес после третьего этапа уда-
лений новообразований.
Fig. 7. The same patient face 6 months after the third stage of 
neoplasm removal.
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[23, 24]. Обследование пациентки Н. не подтвердило на-
личие стоматологических, костных, офтальмологических 
и неврологических аномалий органов.

Cиндром Шёпфа–Шульца–Пассарджа (Schöpf-Schulz-
Passarge syndrome) связан с мутациями в гене WNT10A. 
В числе его проявлений точечная симметричная ла-
донно-подошвенная кератодермия, ломкость ногтей, 
гиподонтия, гипотрихоз, апокриновые гидроцистомы 
на веках [25–27]. У пациентки Н. отсутствовало всё пере-
численное.

Туберозный склероз обусловлен мутациями в генах 
TSC1 и TSC2, которые кодируют белки, участвующие в ин-
гибировании пути mTOR. Заболевание начинается с гипо-
пигментированных пятен, затем появляются ангиофибро-
мы лица, околоногтевые фибромы Кенена, шагреневые 
бляшки, а также опухоли глаз, сердца, почек [28]. У паци-
ентки Н. похожие клинические проявления отсутствовали.

Дифференциальная диагностика проводилась также 
с TSC2/PKD1-синдромом, при котором в клинической кар-
тине сочетаются симптомы туберозного склероза и поли-
кистоза почек. У пациентов присутствуют множественные 
гамартомы головного мозга, глаз, кожи, внутренних орга-
нов [29]. УЗИ почек у пациентки Н. без патологии.

Соматической патологии, характерной для большин-
ства наследственных синдромов, у пациентки Н. выявить 
не удалось. Клиническая и гистологическая картина наи-
более соответствовала СБШ, однако у пациентки отсутство-
вал отягощённый наследственный анамнез. Для верифи-
кации диагноза и выявления модифицирующих фенотип 
генетических факторов проведено секвенирование части 
гена CYLD, в котором была выявлена мутация c.2501dupC 
(p.Val835SerfsTer52) в гетерозиготном состоянии (инсер-
ция со сдвигом рамки считывания в 17-м экзоне из 23). 
Таким образом, анамнез (дебют первых высыпаний в на-
чале периода полового созревания), клиническая картина 
(характерное сгруппированное Х-образное расположение 
новообразований на коже лица от носогубных складок 
до внутренней части бровей), гистологически подтверж-
дённые множественные трихоэпителиомы наиболее со-
ответствовали СБШ, фенотипическому варианту множе-
ственных семейных трихоэпителиом [30]. 

Генетический анализ способствует накоплению до-
казательств клинической значимости генетических фак-
торов, модифицирующих фенотип, потенциально важных 
для диагностики и прогноза заболевания.

Фенотипические проявления мутации в гене CYLD ва-
риабельны и требуют тщательного исследования врача-
ми-дерматовенерологами, медицинскими генетиками, 
врачами общего профиля.

Поиск этиотропного и патогенетического лечения СБШ 
в настоящий момент продолжается [31]. V. Baur и соавт. 
[32] применили ингибирование пути Hedgehog висмоде-
гибом, что привело к значительному регрессу высокодиф-
ференцированных трихоэпителиом. Однако в большинстве 
случаев лечение СБШ заключается в симптоматической 

терапии и рутинном удалении новообразований различ-
ными хирургическими методами [33, 34].

Удаление множественных трихоэпителиом у паци-
ентки Н. включало определённые трудности. Сгруппи-
рованные, сливающиеся между собой новообразования 
представляли единый конгломерат, в котором трудно 
было отделить один элемент от другого. Опухоли залега-
ли глубоко в дерме, что увеличивало риск образования 
на месте удаления гипертрофических рубцов. В отече-
ственной [35, 36] и зарубежной [37] литературе описан 
положительный опыт удаления новообразований при-
датков кожи различными видами лазеров, в том числе 
при СБШ [38]. Наиболее часто для лазерных удалений 
используется высокоэнергетический СО2-лазер, кото-
рый излучает в инфракрасном диапазоне волны длиной 
10,6 мкм [39]. У пациентки Н. при оценке качества уда-
ления трихоэпителиом с помощью визуального осмотра 
и дерматоскопического исследования через 1 и 6 мес 
после процедуры был зафиксирован хороший космети-
ческий результат (отсутствие рецидивов, гипертрофиче-
ских рубцов). В настоящий момент пациентка находит-
ся под нашим динамическим наблюдением не только 
с целью своевременной коррекции эстетических недо-
статков, но и для дальнейшего медико-генетического 
консультирования при планировании семьи.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Ранняя диагностика наследственных синдромов, ас-

социированных со множественными новообразованиями 
придатков кожи, позволяет удалять опухоли на ранней 
стадии, не допуская разрастания новообразований, обе-
зображивающих внешний вид пациента, или их злока-
чественной трансформации. Пациенты с редкими на-
следственными синдромами подлежат динамическому 
наблюдению в рамках мультидисциплинарного подхода 
для своевременной диагностики возможных соматиче-
ских патологий. Большинство пациентов с СБШ насле-
дуют мутантный ген от родителей, риск передачи забо-
левания ими составляет 50%. В связи с этим пациентам 
имеет смысл проводить медико-генетическое консуль-
тирование для планирования семьи.
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