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Понятие «эктодермальные дисплазии» охватывает группу редких наследственных аномалий развития, имеющих 
многообразие фенотипических вариантов, но характеризующихся общими признаками недоразвития или анома-
лийного формирования органов и тканей, производных эктодермального листка (кожа и её дериваты ― ногти, 
волосы, зубы, нервная система и органы чувств). Примерно 25% известных до настоящего времени эктодермальных 
дисплазий наследуются по аутосомно-доминантному или аутосомно-рецессивному типу, в остальных случаях тип 
наследования невыяснен. Синдром характеризуется широким спектром клинических проявлений и может вклю-
чать дополнительные симптомы поражения других эктодермальных, мезодермальных и эндодермальных структур. 
Эктодермальные аномалии ― проявление нарушений в пространственно-временной координации в ходе разви-
тия эпидермиса. В них участвуют такие гены, как EGF (эпидермальный фактор роста), ЕD1 (эктодисплазин), EDAR 
(ангидротический рецептор эктодисплазина 1) и другие, активирующие или подавляющие факторы транскрипции 
(в частности рбЗ; Koster). Выявлено пока лишь около 20% генов, отвечающих примерно за 200 эктодермальных дис-
плазий различной симптоматики и степени выраженности. 

В статье описывается клиническое наблюдение пациента с редким заболеванием ― эктодермальной ангидро-
тической дисплазией. Представленны данные литературы о клинических особенностях течения дерматоза, в том 
числе у описываемого нами пациента. 

Ключевые слова: эктодисплазин-А; эктодермальная дисплазия; синдром Криста–Сименса–Турена; ген EDA; 
синдром Клаустона. 

Для цитирования:
Старцева Е.Ю., Боброва О.В., Летяева О.И., Зиганшин О.Р., Закомолдина К.К. Клинический опыт наблюдения и тактика ведения пациента 
с эктодермальной ангидротической дисплазией // Российский журнал кожных и венерических болезней. 2021. Т. 24, № 2. С. 179–185.  
DOI: https://doi.org/10.17816/dv64274

Рукопись получена: 28.03.2021  Рукопись одобрена: 19.04.2021  Опубликована: 12.07.2021

https://doi.org/10.17816/DV64103
https://doi.org/10.17816/DV64103
https://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.17816/dv64274&domain=PDF&date_stamp=2021-09-03


180
Case Report 

All rights reserved.
© Eco-Vector, 2021

Russian journal of skin and venereal diseasesVol. 24 (2) 2021

DOI: https://doi.org/10.17816/dv64274

Clinical experience of observation and tactics  
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The concept of “ectodermal dysplasias” covers a group of rare hereditary developmental anomalies that have a variety 
of phenotypic variants, but are characterized by common signs of underdevelopment or abnormal formation of organs and 
tissues derived from the ectodermal layer (skin and its derivatives - nails, hair, teeth, nervous system and sensory organs) ... 
Approximately 25% of ectodermal dysplasias known to date are inherited in an autosomal dominant or autosomal recessive 
manner; in other cases, the mode of inheritance is unclear. The syndrome is characterized by a wide range of clinical mani-
festations and may include additional symptoms of damage to other ectodermal, mesodermal, and endodermal structures. 
Ectodermal anomalies are a manifestation of disturbances in spatial-temporal coordination during the development of the 
epidermis. They involve genes such as EGF (epidermal growth factor), ED1 (ectodisplasin), EDAR (anhydrotic receptor ecto-
dysplasin 1) and others that regulate the activity of genes involved in epidermal morphogenesis by activating or suppressing 
transcription factors (in particular, pb3; Koster). So far, only about 20% of genes have been identified that are responsible 
for about 200 ectodermal dysplasias of various symptoms and severity. This article describes the clinical observation of a 
patient with a rare disease - ectodermal anhydrotic dysplasia. The literature data on the clinical features of the course of this 
dermatosis, as well as the features of the course in this patient are presented.
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ВВЕДЕНИЕ
Понятие «эктодермальные дисплазии» охватыва-

ет группу редких наследственных аномалий развития, 
имеющих многообразие фенотипических вариантов, 
но характеризующихся общими признаками недоразви-
тия или аномалийного формирования органов и тканей, 
производных эктодермального листка (кожа и её дери-
ваты ― ногти, волосы, зубы, нервная система и орга-
ны чувств) [1, 2]. Выявлено пока лишь около 20% генов, 
отвечающих примерно за 200 эктодермальных диспла-
зий различной симптоматики и степени выраженно-
сти. Примерно 25% известных до настоящего времени 
эктодермальных дисплазий наследуются по аутосом-
но-доминантному или аутосомно-рецессивному типу, 
в остальных случаях тип наследования невыяснен [3]. 

Эктодермальные аномалии ― проявление нарушений 
в пространственно-временной координации в ходе раз-
вития эпидермиса. В них участвуют такие гены, как EGF 
(эпидермальный фактор роста), ЕD1 (эктодисплазин), 
EDAR (ангидротический рецептор эктодисплазина 1) 
и другие, регулирующие активность факторов транскрип-
ции (в частности рбЗ; Koster). Выявлено пока лишь около 
20% генов, отвечающих примерно за 200 эктодермальных 
дисплазий различной симптоматики и степени выражен-
ности. До проведения генетического исследования раз-
личные формы эктодермальных дисплазий подразделяют 
согласно предложенной Pinheiro и Freiere-Maia класси-
фикации, где каждая разновидность эктодермальной 
дисплазии включает в себя различные комбинации сим-
птомов ― от лёгких до тяжёлых. 

КЛАССИФИКАЦИЯ PINHEIRO  

И FREIERE-MAIA
Группа А: аномалии развития минимум в двух клас-

сических эктодермальных структурах (частично в сочета-
нии с другими дефектами):

1 ― волосы;
2 ― зубы;
3 ― ногти;
4 ― потовые железы;
5―другие дефекты нейроэктодермальных тканей 

(кератиноцитов, меланоцитов, эндокринных органов, 
нервной системы, глаза, уха, молочных желёз, тимуса).

Эктродермальная дисплазия с участием всех четырёх 
структур обозначается формулой 1–2–3–4; если дефекты 
отмечаются лишь в отдельных структурах, то применяет-
ся обозначение 1–4; 2–3–4; 1–2 и т.д.

Группа В: дефекты развития минимум в одной из вы-
шеназванных классических эктодермальных структур (с 1-й 
по 4-ю), а также ещё один эпидермальный дефект.

Примерно 25% известных до настоящего вре-
мени эктодермальных дисплазий наследуются 

по аутосомно-доминантному или аутосомно-рецес-
сивному типу, в остальных случаях тип наследования 
невыяснен [3]. 

ФОРМЫ ЭКТОДЕРМАЛЬНОЙ 

ДИСПЛАЗИИ
В настоящее время принято выделять две основные 

формы эктодермальной дисплазии ― гипогидротиче-
скую (ангидротическую) и гидротическую. 

Х-сцепленная гипогидротическая эктодермальная 
дисплазия, или синдром Криста–Сименса–Турена, ― 
самая частая форма эктодермальных дисплазий, рас-
пространённость которой составляет 1:100 000. Впервые 
заболевание было описано J. Thuraine в 1848 г., а более 
подробно ― J. Christ и H. Siemens в начале ХХ века [4]. 
В классификации Freiere-Maia типизируется как «А 1–2–
3–4», что означает поражение всех придаточных органов 
эпидермиса. 

Развитие аномалий связывают с мутациями гена 
EDA, детерминирующего формирование эктодермы, 
вследствие чего нарушается дальнейшее развитие ор-
ганов и тканей эктодермального происхождения [5]. Ло-
кализация гена EDA была выявлена китайскими и аме-
риканскими исследователями Р. Тао, Ш. Гуо, Фенгом, 
Д.Дж. Бруксом, занимавшимися изучением особенно-
стей наследования X-сцепленной формы ангидротиче-
ской эктодермальной дисплазии среди представителей 
монгольской семьи с врождённой гиподонтией с при-
менением метода секвенирования. Заболевание вызвано 
мутациями в гене EDA, кодирующем эктодисплазин-А, 
обусловливающий гипоплазию органов и тканей экто-
дермального происхождения [6, 7]. Эктодисплазин-А ― 
трансмембранный белок II типа семейства факторов 
некроза опухоли, кодируемый геном EDA, играет ве-
дущую роль в формировании и развитии производных 
эктодермы. Распознаётся эктодисплазин-А-рецептором, 
и по мере комплементарного связывания активного цен-
тра белка с лигандом (рецептором) осуществляется про-
цесс сигнальной трансдукции от клетки к клетке, а также 
активация факторов транскрипции. В результате роста, 
мобилизации и дифференцировки клеток, регулируемых 
цитокинами [8], на определённых участках эктодермы 
образуются плакоды (утолщения), выросты, впячива-
ния и другие подобные образования, которые в течение 
дальнейшего эмбрионального развития дифференциру-
ются в головной и спинной мозг, периферические нервы, 
зубную эмаль, кожный эпителий, потовые и сальные же-
лезы, волосяные фолликулы, ногти и т.д.

Наследуется сцепленно с Х-хромосомой; известны 
также аутосомно-рецессивная и аутосомно-доминантная 
формы, которые клинически неразличимы. У лиц муж-
ского пола заболевание проявляется тяжелее, чем у жен-
щин, и синдром полностью проявляет себя клинически. 
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Заболевание встречается у представителей всех рас, од-
нако чаще описаны случаи среди европеоидов. 

Фациальные признаки имеют свои особенности 
(facies anhidrotica): большой лоб с выступающими над-
бровными дугами и лобными буграми («олимпийский 
лоб»), широкие скуловые кости, запавшая переносица, 
маленький седловидный нос с гипоплазией крыльев, 
запавшие щёки, полные вывернутые губы с потре-
скавшейся красной каймой, массивный подбородок, 
большие деформированные уши (уши сатира), тёмная 
пигментация вокруг глаз, редкие брови, отсутствие рес-
ниц. У таких пациентов очень мало зубов, и они пато-
логически изменены. Кожа аномально тонкая, гладкая 
и очень сухая из-за сниженной функции потовых же-
лёз. Для всех форм характерен выраженный гипотрихоз 
с очень тонкими, редкими, медленно растущими свет-
лыми волосами. Скудное оволосение в подмышечных 
областях и на лобке. Пушковые волосы обычно сохра-
няются. Возможны тотальная алопеция, ониходиспла-
зия. Достаточно часто наблюдается ихтизиоформное 
шелушение, фолликулярный гиперкератоз, ладонно-
подошвенные кератодермии. Потоотделение сниже-
но или, реже, отсутствует по всему кожному покрову, 
за исключением мест локализации апокриновых желёз, 
где оно в большей или меньшей степени может сохра-
няться. Нарушение функций потовых желёз приводит 
к периодической гипертермии, а сальных желёз и же-
лёз слизистых оболочек ― к атрофическому риниту, 
хроническому ларингиту, конъюнктивиту и стоматиту. 
Наблюдаются атрофичные слёзные, бронхиальные же-
лезы и железы пищеварительного тракта. У больных 
ангидротической эктодермальной дисплазией имеется 
склонность к атопическим заболеваниям (атопический 
дерматит, бронхиальная астма, аллергический ринит) 
[3, 5, 9–13]. Пациенты имеют старческий вид, обуслов-
ленный снижением нижней трети лица, при полном 
отсутствии зубов и наличии резкой супраментальной 
складки [14]. Таким образом, картина Х-сцепленной 
гипогидротической эктодермальной дисплазии скла-
дывается из основной триады симптомов: гипоплазия 
потовых и сальных желёз; гипоплазия волосяных фол-
ликулов; дисморфогенез мягких тканей полости рта 
и аплазия зубных зачатков.

Гидротическая эктодермальная дисплазия, или син-
дром Клаустона, характеризуется генерализованным 
гипотрихозом, дистрофией ногтей (рифлёные, имеют 
вид стиральной доски) и лёгким ладонно-подошвен-
ным гиперкератозом (по классификации Freiere-Maia 
типизируется как «А 1–2–3»). Заболевание наследуется 
по аутосомно-доминантному типу. Волосы очень тонкие 
и ломкие, часто развивается прогрессирующая утрата 
волос. Количество и функция потовых желёз в норме. 
Дополнительно часто наблюдаются грязно-серая гипер-
пигментация, раздражение конъюнктивы глаз, птериги-
ум и ранее образование катаракты [3].

КЛИНИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ
В 2017 г. в поликлинику ГБУЗ «Челябинский област-

ной клинический кожно-венерологический диспансер» 
обратилась семья из г. Троицка Челябинской области 
с жалобами на сухость кожного покрова у их ребёнка 
2016 года рождения; эпизодическое повышение темпе-
ратуры; высыпания на коже лица, туловища и конечно-
стей; периодический зуд.

Из анамнеза известно, что ребёнок родился от вто-
рой беременности. Настоящая беременность протекала 
на фоне вегетососудистой дистонии по гипотоническо-
му типу. Роды на 40-й нед беременности путём кесаре-
ва сечения (из-за рубца на матке от предыдущей бере-
менности). При рождении масса тела ребёнка 3058 г, 
длина 53 см, 7/8 баллов по Апгар. Переведён в реани-
мационно- анестезиологическое отделение, на 2-е сут 
жизни отмечено подъём температуры тела до 39,5ºС; 
к груди приложен на 2-е сут; переведён в отделение 
патологии новорожденных; домой выписан на 16-е сут 
с диагнозом ангидротической эктодермальной диспла-
зии. Находился на грудном вскармливании до 13 мес 
жизни. 

Анамнез заболевания. Болен с рождения: кожа име-
ла вид целлофановой плёнки; на 2-е сут ― повышение 
температуры до 39,5ºС; проводилась инфузионная тера-
пия. Генетиком по месту жительства на основании фено-
типа пациента и семейного анамнеза выставлен диагноз 
«Синдром Криста–Сименса–Турена (ангидротическая 
дисплазия). Лечение по месту жительства топическими 
глюкокортикоидами, антигистаминными препаратами, 
цинка пиритионом, эмолиентами имело временный по-
ложительный эффект.

Генеалогический анамнез. Детальное изучение ге-
неалогического анамнеза позволило выявить типичную 
родословную, подтверждающую Х-сцепленный рецес-
сивный характер наследования патологии. Наличие эк-
тодермальной дисплазии отмечалось у деда; минималь-
ные признаки проявления заболевания имели родной 
брат деда и его сын, двоюродный брат, мать и сестра 
матери; у родного брата ― атопический дерматит; 
у двоюродного брата ― эктодермальная дисплазия 
и атопический дерматит.

Объективно: внешний вид пациента типичен и вклю-
чает все проявления заболевания: лицо с выступающим 
лбом, надбровными и скуловыми дугами; периорбиталь-
ная дистрофия и пигментация; оттопыренные большие 
ушные раковины (уши сатира); седловидный нос; полные 
вывернутые губы (рис. 1). Отмечаются сухость и блед-
ность кожи туловища и конечностей; слизистая обо-
лочка рта сухая, сосочки языка сглажены. Волосы тон-
кие, редкие вплоть до алопеции, тусклые, бесцветные 
или малопигментированные (рис. 2); ресницы и брови 
редкие; гиподонтия с редкими деформированными зу-
бами в форме штырей (коническая форма). На ладонях 
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Рис. 3. Усиление кожного рисунка, выраженная сухость кожи 
ладоней.
Fig. 3. On the palms, foci of lichenification were determined, an 
increase in the skin pattern against a background of pronounced 
dryness.

Рис. 1. Типичный внешний вид пациента: лицо с выступающим 
лбом, надбровными и скуловыми дугами; периорбитальная 
дистрофия и пигментация; оттопыренные большие ушные рако-
вины (уши сатира); седловидный нос; полные вывернутые губы.
Fig. 1. Typical patient appearance: a face with a prominent 
forehead, superciliary and zygomatic arches, periorbital dystrophy 
and pigmentation, protruding large auricles (Satyr's ears), a saddle 
nose, full inverted lips.

Рис. 2. Волосяной покров пациента.
Fig. 2. Sparse, thin, dull, discolored or slightly pigmented hair.

Рис. 4. Симптомы атопического дерматита с типичной лока-
лизацией.
Fig. 4. Symptoms of atopic dermatitis with typical localization, 
itching, lichenification, scratching, dyschromia.
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определяются очаги лихенификации, усиление кожного 
рисунка на фоне выраженной сухости (рис. 3). Отме-
чаются симптомы атопического дерматита с типичной 
локализацией в области складок, зудом, лихенизацией, 
расчёсами, дисхромией (рис. 4).

В ходе обследования проведён дифференциальный 
диагноз с атопическим дерматитом, ихтиозом, экземой, 
эктодермальной ангидротической дисплазией.

Ребёнок направлен на медико-генетическое обсле-
дование в Медико-генетический научный центр (Москва) 
с диагнозом эктодермальной ангидротической диспла-
зии, где диагноз был подтверждён.

Пациенту были даны следующие рекомендации: 
профилактика гипертермии (регулярный контроль тем-
пературы; ношение лёгкой и негерметичной одежды; 
исключение физических нагрузок при высокой тем-
пературе окружающей среды; активное охлаждение 
влажными компрессами, холодными напитками и кон-
диционером); наблюдение у стоматолога и челюстного 
ортопеда (интенсивный уход за зубами для уменьше-
ния кариозного повреждения имеющихся зубов; при-
менение мостов и по показаниям зубных имплантатов 
для улучшения прикуса и произношения); диспансер-
ное наблюдение у врача-педиатра с целью профилак-
тики и лечения инфекционных и сопутствующих за-
болеваний. Дерматологи осуществляют диспансерное 
наблюдение, профилактику и лечение дерматологиче-
ских заболеваний. 

В случае планирования последующей беременности 
в данной семье в профилактических целях необходимо 
поведение медико-генетического консультирования 
с целью определения степени риска рождения ребёнка 
с такой же патологией. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Таким образом, лечение детей с эктодермальной 

ангидротической дисплазией является паллиативным.
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