
Врожденный буллезный эпидермолиз  — тяже-
лое наследственное заболевание, основным 

проявлением которого служат пузыри, возникаю-
щие после незначительного механического воздей-
ствия на  коже и  слизистых оболочках вследствие 
врожденного нарушения кодирования протеинов 
дермо-эпидермaльного соединения. В  Россий-
ской Федерации заболеваемость врожденным 
буллезным эпидермолизом находится в  пределах 
от  0 до  19,73  случая на  1 млн населения, в  сред-
нем  — 3,64 случая на  1 млн населения [1]. В  детс- 
кой популяции Российской Федерации частота 
врожденного буллезного эпидермолиза составляет 
1:50 000–1:300 000, а прогнозируемое число пациен- 
тов с  врожденным буллезным эпидермолизом 

на каждый год составляет 14–34 случаев на 1,7 млн 
новорожденных [2].

В настоящее время описано около 30 клинических 
вариантов врожденного буллезного эпидермолиза, 
которые объединены в  4 основных типа и  6 подти-
пов [1, 3–5]. Заболевание обусловлено мутациями 
генов LAMB3 и LAMA3, приводящими к нарушению 
синтеза коллагена, что ведет к образованию фибрилл 
в  зоне базальной мембраны и  нарушению адге-
зии между эпидермисом и  дермой с  образованием 
пузырей.

В неонатальный период все типы врожденного бул-
лезного эпидермолиза имеют схожую клиническую 
картину, что затрудняет определение типа заболевания 
у  новорожденного. Только в  течение жизни проявля-
ются дополнительные клинические признаки, харак-
терные для каждого типа и подтипа врожденного бул-
лезного эпидермолиза [4–9]. Подтипы имеют общий 
признак  — механическую слабость или  хрупкость 
покровного эпителия. Неустойчивость этой ткани 
к  любым воздействиям, даже к  минимальной травме 
приводит к  развитию пузырей и/или эрозий. В  зави-
симости от локализации пузыри могут быть как напря-
женными, так и дряблыми, и иметь серозное или гемор-
рагическое содержимое, появляться при  рождении 
или  в  первые сутки жизни. После отслойки эпидер-
миса обнажаются эрозивные поверхности, эпителиза-
ция которых происходит через 5–7 дней с формирова-
нием рубцовой атрофии [7].
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Врожденный буллезный эпидермолиз  — тяжелое наследственное заболевание, основным проявлением которого служат 
пузыри, возникающие после незначительного механического воздействия на коже и слизистых оболочках вследствие врож-
денного нарушения кодирования протеинов дермо-эпидермaльного соединения. Сложность в постановке диагноза врожден-
ного буллезного эпидермолиза связана с редкостью патологии и малым числом научных публикаций.
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Congenital bullous epidermolysis is a severe hereditary disease, the main manifestation of which is bubbles that occur after minor 
mechanical action on the skin and mucous membranes due to congenital violation of the coding of dermo-epidermal proteins. The dif-
ficulty in making a diagnosis of congenital bullous epidermolysis is associated with the rarity of pathology and a small number of sci-
entific publications.
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 При  дистрофическом типе врожденного бул-
лезного эпидермолиза пузыри могут появляться 
на  слизистых оболочках полости рта, гортани, 
пищевода, прямой кишки. Инфицирование эрозий 
может привести к  септическому состоянию с  раз-
витием полиорганной недостаточности и  синдрома 
диссеминированного внутрисосудистого свертыва-
ния [7]. В  последующем в  местах поражений обра-
зуются рубцы. Рубцевание эрозий на  конечностях 
приводит к  формированию псевдосиндактилий, 
а  в  пищеводе  — к  стриктурам. При  появлении оча-
гов поражения на  слизистой оболочке желудочно-
кишечного тракта нарушается поступление питатель-
ных веществ с  пищей, а  длительное существование 
на коже обширных эрозий с мокнущей поверхностью 
способствует потере жидкости и белка. В связи с этим 
у больных наблюдается значительная задержка роста, 
может развиваться анемия [8].

 Верификация клинического диагноза базируется 
на  изучении анамнеза (близкородственный брак, 
наличие в семье указанной патологии), характерной 
клинической картине, данных дополнительных лабо-
раторных исследований биоптатов кожи: методом 
световой микроскопии, непрямой реакции имму-
нофлюоресценции и  трансмиссионной электронной 
микроскопии [9]. Возможно использование амни-
отической жидкости с  11-й недели беременности 
для  генетической диагностики, что  позволяет наи-
более точно определить подтип врожденного бул-
лезного эпидермолиза. Пренатальная диагностика 
в  ряде случаев возможна на  основании определения 
высоких уровней α-фетопротеина во  II  триместре 
беременности у матери [10].

 Основными принципами лечения врожден-
ного буллезного эпидермолиза являются замещение 
потери тканевой жидкости и  использование препа-
ратов, обладающих ранозаживляющим свойством. 
С  этой целью используются атравматичные, асеп-
тические, неприлипающие материалы в  несколько 
слоев для  обеспечения достаточных дренирующих 
свойств и  ускорения эпителизации. Помимо сим-
птоматического лечения, которое практикуется 
в  России, в  различных странах активно изучается 
и внедряется протеиновая, генная и клеточная тера-
пия. Сообщается об  успешно проведенной в  2017  г. 
в  Германии трансплантации кожи. Ребенку, боль-
ному врожденным буллезным эпидермолизом в тече-
ние 2  лет, удалось заменить 80% пораженной кожи 
на  здоровую трансгенную кожу, выращенную из  его 
же клеток, в  которые была вставлена работающая 
версия гена LAMB3 [11].

 Пациенты с  врожденным буллезным эпидер-
молизом нуждаются в  активном динамическом 
наблюдении и  лечении не  только у  дерматологов, 
но  и  у  других специалистов, таких как  хирурги, 
иммунологи, гастроэнтерологи, педиатры, офталь-
мологи. Учитывая актуальность обсуждаемой 

проблемы, приводим собственное клиническое 
наблюдение.

Клинический случай. Девочка родилась от  пер-
вой беременности, первых срочных родов в  39  нед 
гестации. Беременность протекала на  фоне угрозы 
прерывания и  раннего токсикоза в  I триместре, 
острого респираторного заболевания с  эпизодом 
гипертермии до  38 °С, анемии 1-й степени. Около-
плодные воды были светлыми. Масса тела при рож-
дении составила 2640 г, окружность головы — 33 см, 
длина тела — 49 см. Оценка по шкале Апгар: 8 баллов 
в  конце 1-й минуты. При  рождении состояние оце-
нивалось как  тяжелое за  счет признаков поражения 
кожных покровов. Отмечались эрозивные дефекты 
на  кистях, язвенно-некротические участки с  отсут-
ствием эпидермиса на  обеих голенях, с  переходом 
на  стопы. Имелась дистрофия мышц голени и  стоп. 
На  слизистой оболочке языка отмечен единичный 
пузырь. По  другим органам и  системам отклонений 
при первичном осмотре не выявлено.

 Ребенок был переведен для обследования и лече-
ния в  отделение реанимации и  интенсивной тера-
пии новорожденных, где консультирован в  первый 
день жизни хирургом, инфекционистом, дермато-
венерологом. Был установлен диагноз «врожденный 
буллезный эпидермолиз», что  впоследствии было 
подтверждено результатами молекулярно-генетиче-
ской диагностики (выявлена мутация гена LAMB3). 
В  общем анализе крови, проведенном в  первые дни 
жизни, отмечался нейтрофилез. В  биохимическом 
анализе крови уровни аланинаминотрансферазы 
составляли 23,7 ед/л, аспартатаминотрансферазы  — 
60,9 ед/л, общий билирубин  – 45,6 мкмоль/л, пря-
мой билирубин  – 12,5 мкмоль/л, креатинин  – 70 
мкмоль/л, глюкоза  – 3,38 ммоль/л, общий белок  – 
46,2  г/л, мочевина  – 3,08  ммоль/л, С-реактивный 
белок  – 1,28мг/л, прокальцитонин  – 0,5 нг/л. 
При ультразвуковом исследовании внутренних орга-
нов выявлены признаки гипоксической нефропатии. 
При  нейросонографии выявлены гипоксически-
ишемическое поражение 1-й степени, субэпинде-
мальные кисты с  обеих сторон, умеренная тканевая 
гипертензия. По данным эхокардиографии, имелись 
открытое овальное окно — 2,3 мм, открытый артери-
альный проток — 2,4 мм.

 В  отделении реанимации и  интенсивной тера-
пии новорожденному ребенку проведено следующее 
лечение: дезинтоксикационная и антибактериальная 
терапии, введение внутривенного иммуноглобулина. 
Местная терапия включала перевязки с  использо-
ванием атравматического перевязочного материала 
(неадгезивных силиконовых и  липидно-коллоидных 
повязок), пантенол (спрей). За  время лечения появ-
ления новых участков отслойки эпидермиса не было 
допущено. Кожные проявления постепенно регрес-
сировали, отмечалось длительное заживление меха-
нических повреждений на  коже. В  возрасте 3  сут 
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ребенок был переведен на  следующий этап лечения 
и  обследования в  отделение патологии новорож-
денных детской больницы, где было успешно про-
должено выполнение схемы лечения. Выбранная 
тактика привела к благополучному результату, ново-
рожденная в 21-й день жизни была выписана домой 
под  наблюдение участкового педиатра и  дерматове-
неролога. На  момент выписки отмечалась положи-
тельная динамика кожного процесса: заживление 
повреждений и  отсутствие появления новых высы-
паний. С  родителями ребенка перед  выпиской про-
ведено обучение по особенностям ухода за новорож-
денным.

Заключение

Сложность в  постановке диагноза врожденного 
буллезного эпидермолиза связана с редкостью пато-
логии и малым числом научных публикаций.

Основными целями лечения признаны умень-
шение зуда, профилактика и  сведение к  минимуму 
образования рубцов, улучшение качества жизни 
пациентов. 

Прогноз дистрофического буллезного эпидермо-
лиза имеет в  большинстве случаев благоприятный 
характер с  тенденцией к  уменьшению образования 
пузырей по мере взросления пациента.
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