
Синдром Адамса–Оливера — редкое наслед-
ственное заболевание, основными признаками 

которого служат аплазия кожи и дефекты конеч-
ностей [1, 2]. Согласно Международной класси-
фикации болезней десятого пересмотра относится 
к подблоку Р87 (код Р87.2 «Синдромы врожденных 

пороков развития с преимущественным пораже-
нием конечностей»). Первое описание заболевания 
в научной литературе представлено в 1945 г. амери-
канским детским кардиологом F.H. Adams и клини-
ческим генетиком C.P. Oliver, которые наблюдали 
семью из 8 больных [3]. Заболеваемость составляет 
0,44 случая на 100 тыс. живорожденных детей [4]. 

Синдром Адамса–Оливера представляет собой 
генетически гетерогенное заболевание, которое 
в большинстве случаев имеет аутосомно-доми-
нантный тип наследования с различной степенью 
пенетрантности (мутации в генах ARHGAP31, RBPJ, 
NOTCH1, DLL4 — синдром Адамса–Оливера, 1, 3, 5 
и 6-й типы соответственно). Однако также имеются 
сообщения о типах синдрома с аутосомно-рецес-
сивным наследованием (мутации в генах DOCK6, 
EOGT — 2 и 4-й типы соответственно). Каждый 
из указанных генов играет ключевую роль в эмбрио-
нальном развитии [5, 6]. Вариабельность фенотипи-
ческих признаков синдрома Адамса–Оливера может 
создавать трудности при проведении клинической 
диагностики. Основным компонентом патогенеза 
синдрома многие авторы считают врожденную 
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Представлен случай редкого наследственного заболевания — синдрома Адамса–Оливера. У новорожденной девочки при кли-
ническом осмотре отмечено поражение дистальных отделов конечностей в виде синдактилии проксимальных фаланг IV–V 
и II–III пальцев, гипоплазии ногтевых фаланг II–V пальцев левой стопы, сращения проксимальных фаланг и отсутствия 
средних и ногтевых фаланг II–III пальцев правой стопы, гипоплазии концевой фаланги и отсутствия ногтевой пластинки 
II пальца левой кисти. Кроме пороков развития конечностей, выявлены аномалии развития кожи волосистой части головы 
в виде участка аплазии и выростов, представленных гиперплазией потовых желез с фиброэпителиальным выростом. Карди-
альная патология сопровождалась нарушением ритма сердца по типу синусовой брадиаритмии. Синдром Адамса–Оливера 
представляет собой сложное заболевание с фенотипической изменчивостью, что вызывает трудности клинической диагностики. 
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The article presents the observation of a rare hereditary disease: Adams–Oliver syndrome. In a newborn girl in the postnatal period, 
a lesion of the distal extremities was revealed in the form of syndactyly of the proximal phalanges of 4–5 and 2–3 fingers, hypoplasia 
of the nail phalanges of 2–5 fingers of the left foot, fusion of the proximal phalanges and the absence of middle and nail phalanges 
of 2–3 fingers of the right foot, hypoplasia of the terminal phalanx and the absence of the nail plate of the 2nd finger of the left hand. In 
addition to malformations of the extremities, anomalies in the development of the skin on the scalp in the form of an area of aplasia and 
outgrowths, represented by sweat gland hyperplasia with a fibroepithelial outgrowth, were noted. Cardiac pathology was manifested 
by a heart rhythm disturbance of the type of sinus bradyarrhythmia. Adams–Oliver syndrome is a complex disease with phenotypic 
variability, which causes difficulties in clinical diagnosis.
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васкулопатию, приводящую к поражению конеч-
ностей, сердечно-сосудистой системы, головного 
мозга, печени, почек, легких, глаз и кожи [7–10]. 
Васкулопатия может привести к мраморности кожи 
(cutis marmorata telangiectatica congenita) [11]. У 20 % 
детей наблюдаются врожденные пороки сердца — 
дефекты межжелудочковой и межпредсердной 
перегородок, тетрада Фалло, коарктация аорты 
и двустворчатый аортальный клапан [12]. Имеются 
сообщения о редких симптомах заболевания в виде 
эпилепсии и эпилептической энцефалопатии, свя-
занных с мутацией в гене DOCK6; у этих пациентов 
выявляют пороки развития головного мозга, ано-
малии органа зрения и умственную отсталость [13]. 
При типах синдрома с аутосомно-рецессивным 
наследованием в клинической симптоматике могут 
превалировать неврологические нарушения в виде 
микроцефалии, судорог, лейкопатии больших 
полушарий с заместительной внутренней гидроце-
фалией, спастического тетрапареза, выраженной 
задержки психомоторного и речевого развития [14]. 
Лечение при синдроме Адамса–Оливера, как пра-
вило, симптоматическое, но при грубых дефектах 
конечностей рассматривается реконструктивное 
хирургическое вмешательство [15]. 

Приводим собственное клиническое наблюдение 
синдрома Адамса–Оливера у девочки, рожденной 
в одном из родовспомогательных учреждений Архан-
гельской области.

Клинический случай. Девочка Г. от женщины 22 лет 
родилась в сроке гестации 40 1/7 нед со средним физи-
ческим развитием — масса тела 3400 г, длина 52 см, 
окружность головы 35 см, окружность грудной клетки 
35 см. Из анамнеза известно, что данная беременность 
первая у женщины с умеренным снижением уровня 
когнитивных функций, в том числе памяти, внимания, 
исполнительных навыков, замедлением темпа мышле-
ния, затруднением усвоения многозадачных инструк-
ций. Женщина окончила 9 классов коррекционной 
школы. В медицинской документации отсутствовали 
сведения о возможном психическом диагнозе, ано-
малий развития у женщины не отмечено. Постановка 
на учет в женскую консультацию поздняя — в 23 нед 
беременности. При ультразвуковом исследовании 
в левом желудочке сердца плода обнаружены два гипе-
рэхогенных фокуса до 2,5 мм. Беременность ослож-
нилась гепатозом, анемией легкой степени. Иммуно-
ферментный анализ выявил высокоавидные (78,9%) 
иммуноглобулины G к краснухе. Роды оперативные 
(кесарево сечение) вследствие тазового предлежа-
ния плода. Околоплодные воды светлые. Дыхание 
у ребенка самостоятельное при рождении. Оценка 
по шкале Апгар 8/9 баллов. При клиническом осмотре 
новорожденной девочки выявлены множественные 
пороки развития:

–  в лобной области справа два кожных выроста — 
1,3 и 0,5 см (рис. 1); 

–  участок аплазии кожи над проекцией стрело-
видного шва диаметром 1×1 см с дефектом подлежа-
щей костной ткани (рис. 2);

–  синдактилия проксимальных фаланг IV и V, 
II и III пальцев, а также гипоплазия ногтей и кон-
цевых фаланг II–V пальцев левой стопы; сращение 
проксимальных фаланг и отсутствие средних и ногте-
вых фаланг II и III пальцев правой стопы (рис. 3);

–  выраженная гипоплазия концевой фаланги 
и отсутствие ногтевой пластинки II пальца левой 
кисти (рис.4).

К груди приложена в операционной. Вакцини-
рована от гепатита В. Находилась в палате совместно 
с матерью. В начале 4 суток жизни отмечено ухудше-
ние состояния вследствие угнетения витальных функ-
ций — брадикардия до 80 уд/мин, брадипноэ, серый 
тон кожи, снижение спонтанной двигательной актив-
ности. Для обследования и лечения переведена в отде-
ление патологии новорожденных и недоношенных 

Рис. 1. Кожные выросты в области волосистой 
части головы.
Fig. 1. Skin outgrowths in the scalp.

Рис. 2. Очаг аплазии кожи в области стреловид-
ного шва.
Fig. 2. A focus of skin aplasia in the region of the sag-
ittal suture.
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детей Перинатального центра Архангельска с диагно-
зом: «множественные врожденные пороки развития. 
Нарушение ритма сердца по типу брадиаритмии».

При поступлении состояние расценивалось 
как средней степени тяжести с учетом эмбрио- и кар-
диопатии. На осмотр реагировала адекватно, крик 
эмоциональный, рефлексы орального и спинального 
автоматизма вызывались. Мышечный тонус уме-
ренно диффузно снижен. Кожа желтушная, признаки 
билирубиновой интоксикации отсутствовали. Дыха-
ние везикулярное. Тоны сердца ясные, но до 9-х суток 
жизни выслушивались экстрасистолы максимально 

до 4 в минуту, брадикардия до 90 уд/мин. По левому 
краю грудины определялся негрубый систоличе-
ский шум без проведения за пределы относительной 
сердечной тупости, границы сердца не расширены, 
пульсация на периферических артериях симметрич-
ная, насыщение (сатурация) крови кислородом более 
95%. Живот мягкий, печень и селезенка не увели-
чены, стул самостоятельный переходный. Мочеиспу-
скание свободное, моча светло-желтая.

Период ранней адаптации осложнился слезотече-
нием с последующим слизисто-гнойным компонен-
том, воспалительными изменениями в моче, неона-
тальной желтухой, потребовавшей фототерапии. 
Неонатальный и аудиологический скрининг прошла 
без патологии. В рамках диагностического поиска 
проведен комплекс лабораторных и инструменталь-
ных исследований.

Общий анализ крови без воспалительных изме-
нений, в биохимическом анализе крови отмечена 
гипербилирубинемия за счет непрямой фракции. 
В общем анализе мочи выявлены воспалительные 
изменения — плоский эпителий сплошь, лейкоци-
тов 7–10 в поле зрения. При микробиологическом 
исследовании мочи отмечен рост Escherichia coli
106 КОЕ/мл; на фоне лечения фурагином в возраст-
ной дозировке бактериурия в контрольном анализе 
отсутствовала.

По данным рентгенографии органов грудной 
клетки легочные поля не имели явных инфильтра-
тивных изменений, определялось небольшое усиле-
ние легочного рисунка в прикорневых отделах; корни 
легких располагались за тенью сердца; диафрагма 
расположена обычно, купол четкий; сердце не рас-
ширено, аорта без особенностей; средостение не рас-
ширено. На электрокардиограмме (ЭКГ) отмечались 
признаки повышения электрической активности 
правого желудочка. При эхокардиографии выяв-
лено функционирующее овальное окно. При холте-
ровском мониторировании ЭКГ регистрировались 
эпизоды синусовой брадиаритмии. По данным ней-
росонографии имелось незначительное повышение 
эхогенности перивентрикулярных тканей теменно-
затылочной области, врожденные пороки разви-
тия не выявлены. При ультразвуковом исследова-
нии органов брюшной полости (печени, селезенки, 
почек, надпочечников) патология не обнаружена.

Результаты цитогенетического анализа: нормаль-
ный женский кариотип — 46, ХХ. Молекулярно-гене-
тическое исследование не проводилось ввиду отсут-
ствия диагностических возможностей лаборатории. 

Ребенок осмотрен специалистами Перина-
тального центра, тактика обследования и лечения 
согласована. Заключение дерматолога: аплазия 
кожи в области волосистой части головы; папил-
ломы в области волосистой части головы (?). Реко-
мендована обработка кожного дефекта водным 
антисептиком для профилактики инфицирования 

Рис. 3. Синдактилия проксимальных фаланг II–
III, IV–V пальцев и гипоплазия концевых фаланг 
II–V пальцев левой стопы. Синдактилия прокси-
мальных фаланг и аплазия концевых фаланг II–III 
пальцев правой стопы.
Fig. 3 Syndactyly of the proximal phalanges of 2–3, 
4–5 fingers and hypoplasia of the terminal phalanges 
of 2–5 fingers of the left foot. Syndactyly of the proxi-
mal phalanges and aplasia of the terminal phalanges 
of 2–3 fingers of the right foot.

Рис. 4. Выраженная гипоплазия концевой фаланги и от-
сутствие ногтевой пластинки II пальца левой кисти.
Fig. 4. Severe hypoplasia of the terminal phalanx and absence 
of the nail plate of the 2nd finger of the left hand.
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и препаратом, улучшающим трофику и регене-
рацию тканей. Кардиологом установлен диагноз: 
«нарушение ритма сердца по типу синусовой бра-
диаритмии. Открытое овальное окно. Недостаточ-
ность кровообращения 0 степени». Рекомендован 
контроль частоты сердечных сокращений, диу-
реза, прибавок массы тела, средство для коррек-
ции метаболических процессов сердечной мышцы. 
Ортопедом констатировано наличие врожденных 
аномалий развития обеих стоп в виде синдакти-
лии. Рекомендован плановый осмотр ортопедом 
в 6 мес для решения вопроса о дальнейшей тактике. 
Офтальмологом диагностирован острый конъюн-
ктивит на фоне непроходимости слезных путей 
обоих глаз. Рекомендована местная антибактери-
альная терапия на фоне массажа области слезного 
мешка; эффект положительный.

В возрасте 3,5 нед жизни ребенку в плановом 
порядке хирургом выполнено оперативное вмеша-
тельство по удалению образования в лобной области 
волосистой части головы, восстановительный период 
протекал без осложнений. Результаты гистологи-
ческого исследования образования показали нали-
чие кожи с придатками, среди которых преобладали 
потовые железы с выступающим фиброэпителиаль-
ным выростом. Заключение: порок развития кожи 
с гиперплазией потовых желез.

Ребенок получал смешанное вскармливание 
из-за гипогалактии у родильницы. С помощью 
медицинского персонала женщина освоила базо-
вые элементы ухода, получен положительный ответ 
из отдела опеки и попечительства о возможности 
выписки девочки домой. За первый месяц жизни 
ребенок прибавил в массе 1034 г, рост увеличился 
на 3 см, окружность головы на 2 см. В 1 мес невроло-
гический статус соответствовал хронологическому 
возрасту. На осмотр реагировала адекватно, ком-
муникабельность сохранена. Крик громкий, реф-
лексы новорожденного вызывались, нормальной 
длительности. Мышечный тонус физиологический. 
Кожа розовая, послеоперационная рана на голове 
под корочкой, без признаков воспаления. Участок 
аплазии кожи сухой с эпителизацией по краям. 
Дыхание везикулярное. Тоны сердца ясные,

ритмичные до 140 уд/мин. По левому краю грудины 
выслушивался мягкий систолический шум без про-
ведения за пределы относительной сердечной тупо-
сти, границы сердца не расширены. Живот мягкий, 
печень и селезенка не увеличены, стул самостоя-
тельный желтый. Мочеиспускание свободное, моча 
от бесцветной до светло-желтой.

На 39-е сутки жизни в удовлетворительном 
состоянии девочка выписана домой из отделения 
патологии новорожденных и недоношенных детей 
под наблюдение участкового педиатра, врачей отделе-
ния катамнеза Перинатального центра и врача-гене-
тика Областной детской поликлиники Архангельска 
с решением вопроса о возможности молекулярно-
генетического исследования. Дифференциальный 
диагноз проводился с эмбриофетопатией, вызванной 
вирусом краснухи, но иммуноферментный анализ 
крови ребенка выявил высокоавидные иммуноглобу-
лины G (78,9%). 

Основной диагноз при выписке: синдром 
Адамса–Оливера (фенотипически) — тотальная син-
дактилия обеих стоп, аплазия кожи волосистой части 
головы, порок развития кожи с гиперплазией пото-
вых желез в лобной области волосистой части головы 
(оперативное удаление кожных образований). Сопут-
ствующие диагнозы: инфекция мочевой системы, 
вызванная Escherichia coli, первый эпизод, реконва-
лесцент. Нарушение ритма сердца по типу синусовой 
брадиаритмии. Открытое овальное окно. Недоста-
точность кровообращения 0 степени. Неонатальная 
желтуха неуточненная. Непроходимость слезных 
путей обоих глаз, осложненная конъюнктивитом, 
реконвалесцент. 

После выписки из стационара рекомендовано 
молекулярно-генетическое исследование для уточ-
нения варианта синдрома и в последующем правиль-
ного медико-генетического консультирования.

Заключение
Диагностика синдрома Адамса–Оливера затруд-

нена в связи с низкой распространенностью в попу-
ляции и недостатком сведений об этом заболевании 
у неонатологов. Представленный случай позволяет 
обратить внимание врачей на клинические признаки 
редкой наследственной патологии.
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