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Диагностика заболеваний кожи у новорожденных нередко является сложной междисциплинарной проблемой. В статье при-
ведены данные литературы и собственное клиническое наблюдение новорожденного ребенка с редким генным дерматозом 
— синдромом Блоха—Сульцбергера. Особенностью наблюдения явилось развитие заболевания сразу после рождения ребен-
ка, сложная дифференциальная диагностика. Вовлечение в процесс центральной нервной системы в виде эпилептического 
синдрома обусловливает тяжесть состояния пациента и серьезно влияет на прогноз течения заболевания. Обсуждаются во-
просы углубленных исследований с использованием молекулярно-генетических технологий, повышающих ценность медико-
генетического консультирования семьи.

Ключевые слова: новорожденные, дерматозы, эпидермис, синдром Блоха—Сульцбергера, синдром недержания пигмента, эпи-
лептический синдром.

The diagnosis of neonatal skin diseases is often a complicated interdisciplinary problem. The authors present the data available in the 
literature data and their clinical observation of a newborn baby with Bloch—Sulzberger syndrome, a rare genetic dermatosis. The 
specific feature of the observation is the development of the disease immediately after birth and its complex differential diagnosis. 
Central nervous system involvement as epilepsy syndrome determines the severity of the patient’s condition and seriously affects the 
prognosis of the disease. The issues of in-depth studies using molecular genetic technologies that enhance the value of medical genetic 
counseling to the family are discussed.

Key words: newborn infants, dermatoses, epidermis, Bloch—Sulzberger syndrome, incontinentia pigmenti, epilepsy syndrome.

могут сопровождаться поражением различных орга-
нов и систем. Диагностика этих заболеваний нередко 
является сложным процессом с участием врачей раз-
личных специальностей — педиатров, неонатологов, 
дерматологов, генетиков, неврологов, окулистов и др.

В ряду наследственной патологии особый ин-
терес представляет синдром Блоха—Сульцберге-
ра, или синдром недержания пигмента. Описанное 
более века назад (Garrod A., 1906; Bloch B., 1926; 
Sulzberger M., 1927) заболевание является редким ге-
нодерматозом, встречается преимущественно у дево-
чек (генная мутация летальна для плодов мужского 
пола). Частота синдрома составляет 1 на 10 000 де-
вочек или 1 на 97 000 новорожденных. В литературе 
описано более 650 случаев синдрома [2]. Тип наследо-
вания Х-сцепленный доминантный. В основе болезни 
лежит мутация гена NEMO в участке Хq28, который 
кодирует фактор транскрипции NF-κ-В. В результате 
мутации базальные клетки эпидермиса не способны 
удерживать пигмент меланин, который скапливает-
ся в меланофорах дермы и межклеточных простран-
ствах [3]. Высказывались предположения о влиянии 
на плод вирусной инфекции, внутриутробной инток-
сикации и аллергизации [4].

Для синдрома Блоха—Сульцбергера характерно 
сочетание кожных и внекожных признаков [5]. Кож-

Кожные болезни новорожденных и детей раннего 
возраста отличаются значительным многообра-

зием в связи с особенностями морфологии и функ-
ции кожи. По мнению П. Г. Хегера [1], эти заболева-
ния могут быть разделены на группы: транзиторные 
кожные заболевания, везикулопустулезные и пятни-
сто-папулезные экзантемы, фигурные эритемы, кож-
ные заболевания при дефиците цинка, неонатальная 
эритродермия, заболевания подкожной жировой 
клетчатки, врожденная аплазия кожи, фокально-дер-
мальная гипоплазия, пеленочный дерматит. Среди 
них несомненное внимание привлекают наследст-
венные болезни, которые кроме кожных симптомов 
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ные изменения появляются у детей при рождении 
или в первые недели жизни и имеют фазность пато-
логического процесса (см. таблицу).

При инфекционных заболеваниях в раннем воз-
расте разрешившиеся кожные очаги у пациентов мо-
гут появляться вновь. В І стадии заболевания эозино-
фильные инфильтраты в коже могут сопровождаться 
лейкоцитозом и эозинофилией (до 80 %) в крови. 
У матерей пациенток нередко также обнаруживаются 
подобные слабовыраженные изменения кожи [1].

Ассоциированные поражения развиваются у 80 % 
пациентов, что ведет к тяжелому течению заболева-
ния, особенно в случаях вовлечения в процесс нерв-
ной системы. При поражении ЦНС у больных отме-
чаются приступы судорог (часто уже в неонатальном 
периоде), спастический парез, задержка статомотор-
ного и психического развития, атаксия. Поражения 
органа зрения представлены кератитом, атрофией 
радужки, катарактой. У больных могут отмечаться 
голубые склеры; гипопигментация, атрофия и ги-
поплазия центральной ямки глазного дна; ишемия, 
неоваскуляризация с кровоизлияниями сетчатки. 
У большинства пациентов с возрастом появляются 
аномальная форма зубов (конические зубы), их за-
медленное прорезывание и даже отсутствие. Име-
ется поражение ногтей: дистрофия, анихотрихоз. 
Могут формироваться микроцефалия, синдактилия, 
гипотрофия конечностей. Иногда диагностируются 
фиброз миокарда, тетрада Фалло. Отмечаются ано-
малии почек, расщелина губы и неба [6]. Характер-
ной особенностью заболевания у новорожденных 
и младенцев является недостаточность иммунитета, 
что сопровождается множественными инфекциями 
различных органов и систем, приводящих к сепсису 
и летальному исходу [3].

Дифференциальная диагностика зависит от ста-
дии болезни и особенно сложна у новорожденных. 
В І стадии необходимо исключать пиодермии, вро-

жденный буллезный эпидермолиз, болезнь Дарье, 
герпетиформный дерматит, токсидермию, мастоци-
тоз, линейный IgA-зависимый дерматоз.

Специфической терапии заболевания не суще-
ствует. Проводится симптоматическое, антисепти-
ческое лечение; в последующем — мягкая керато-
литическая терапия. Прогноз при легких формах 
благоприятный с нередким спонтанным разрешени-
ем высыпаний. В тяжелых случаях опасность пред-
ставляют инфекционные осложнения. Важным яв-
ляется наличие или отсутствие ранних признаков 
эпилепсии, которая с трудом поддается лечению [1].

Приводим собственное первое клиническое на-
блюдение за новорожденным пациентом с синдро-
мом Блоха—Сульцберегера. Девочка была переведена 
из родильного дома в отделение патологии новоро-
жденных Детской областной клинической больницы 
(ДОКБ) им. З. И. Круглой в возрасте 3 сут с направи-
тельным диагнозом: врожденный эпидермолиз.

Матери девочки 20 лет, считает себя и отца ре-
бенка здоровыми. Наследственность не отягощена. 
Настоящая беременность первая, протекала с ослож-
нениями. В І триместре — неоднократные ОРВИ, 
уреаплазмоз, угроза прерывания беременности; во ІІ 
триместре — ОРВИ, атопический дерматит бере-
менных; при ультразвуковом исследовании отмечена 
гиперплазия плаценты; в ІІІ триместре — признаки 
хронической маточно-плацентарной недостаточно-
сти (стационарное лечение). Роды в сроке 39 нед са-
мостоятельные, безводный промежуток — 10 ч, око-
лоплодные воды зеленые, мутные. Оценка состояния 
ребенка при рождении по шкале Апгар 7 / 8 баллов, 
масса 3320 г, длина 52 см, окружность головы 34 см, 
окружность груди 33 см.

Состояние ребенка при рождении было оцене-
но тяжелым в связи с поражением кожи. На верхних 
и нижних конечностях определялись множественные 
везикулы и пузыри диаметром от 5 до 20 мм, запол-

Таблица. Клинические и гистологические характеристики течения синдрома Блоха—Сульцбергера

Стадия Симптомы, локализация Гистология

І — эритематозно-везику-
лезная (с рождения до 4 мес 
жизни) 

Линейно расположенные (по линиям Блаш-
ко) пузыри и пустулы на эритематозном осно-

вании: конечности, боковые поверхности 
туловища

В эпидермисе — спонгиоз, наличие 
эозинофилов; в дерме — инфильтрат 
с эозинофилами и мононуклеарами

ІІ — гипертрофическая 
(2—6 мес жизни)

Продольные гиперкератотические бляшки 
с акральным началом; симметричные и бес-

порядочные

Акантоз, папилломатоз, гиперке-
ратоз, дискератотические клетки; 

в дерме — воспалительный инфиль-
трат (меланофаги)

ІІІ — пигментная (с 7 мес 
жизни до 12 лет)

Коричневатая пятнистая гиперпигментация 
вдоль линий Блашко на туловище и конечно-

стях

Уменьшение пигмента в клетках 
базального слоя эпидермиса, их 

дистрофия, вакуолизация. В дерме 
— массивное отложение меланина 

в макрофагах

ІV — (с 6 лет до начала по-
лового созревания)

Гипопигментированные ареолы атрофии 
вдоль линий Блашко (особенно — нижние 

конечности)

Участки линейной атрофии, очаго-
вый гипогидроз
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ненные серозным содержимым, а также эрозивные 
элементы с остатками эпидермиса по периферии 
(рис. 1). Изменений внутренних органов и симпто-
мов поражения ЦНС не выявлено. Начато антибакте-
риальное лечение, в том числе инфузионная терапия.

При переводе в стационар состояние оставалось 
тяжелым, отмечались неврологические признаки 
умеренно выраженного синдрома угнетения. На коже 
преимущественно верхних и нижних конечностей, 
в меньшей степени — на туловище, в паховых облас-
тях определялись множественные везикулы и пузыри 
на эритематозном фоне (рис. 2). Покрышка плотная, 
вскрывается с трудом. Слизистые чистые. При обсле-
довании внутренних органов патологии не выявле-
но.Физиологические отправления в норме. В общих 
анализах крови — с рождения лейкоцитоз до 30•109 / л 
с эозинофилией от 12 до 57 %. С-реактивный белок, 
прокальцитониновый тест — отрицательные. Имму-
ноферментный анализ на токсоплазмоз, цитомегало-
вирусную инфекцию, уреаплазмоз, хламидиоз — от-
рицательный. Реакция Вассермана — отрицательная. 
Посев содержимого везикул дал рост кишечной па-
лочки, чувствительной к пенициллинам, цефало-
споринам, амикацину, меронему. Из крови выделен 
эпидермальный стафилококк. При ультразвуковом 
исследовании патологии внутренних органов брюш-
ной полости, почек не выявлено; в сердце — откры-
тое овальное окно; в головном мозге — умеренное 
повышение эхогенности в перивентрикулярных об-
ластях, уплотнение сосудистого сплетения слева. 
На электроэнцефалограмме (ЭЭГ) в возрасте ребен-
ка 10 дней отмечена латерализованная эпилепти-
формная активность по левой гемисфере. Окулист 
патологии не выявил. На основании клинико-анам-
нестических данных и проведенного обследования 
был поставлен предварительный диагноз синдрома 
Блоха—Сульцбергера, который в последующем был 
подтвержден генетиком и дерматологом. Проводился 

дифференциальный диагноз с внутриутробными ин-
фекциями, сепсисом, врожденным буллезным эпи-
дермолизом, врожденным сифилисом.

В стационаре было начато лечение антибиотика-
ми, инфузионная и местная терапия (эмульсия стреп-
тоцида, фукарцин). На этом фоне отмечена волно-
образность кожных проявлений: «свежие» элементы 
за 3—5 сут регрессировали, затем появлялись вновь 
в прежней локализации. Полного очищения и эпи-
телизации кожи не происходило (рис. 3). Девочка 
активно сосала из груди, прибавляла в массе и через 
3 нед по просьбе матери была выписана из стациона-
ра с рекомендациями обследования в институте дер-
матовенерологии и в Центре молекулярной генетики 
Москвы. Однако после выписки из стационара ребе-
нок заболел респираторным заболеванием, на фоне 
которого в 27 дней жизни появились клонические 
судороги.

При повторной госпитализации в ДОКБ на коже 

Рис. 1. Множественные пузыри и пустулы на эритематоз-
ном основании на конечностях и туловище (І стадия). Ребе-
нок Н., 2 сут жизни.

Рис. 2. Линейно расположенные везикулезно-пустулезные 
элементы на коже конечностей (І стадия). Ребенок Н., 4 сут 
жизни.

Рис. 3. Формирование линейно расположенных гиперке-
ратотических папул и бляшек на коже конечностей (ІІ ста-
дия). Ребенок Н., 20 дней жизни.
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верхних и нижних конечностей и туловища ребенка 
определялась сливная, группирующаяся линейно ве-
зикулезно-уртикарная сыпь. В области правого колен-
ного сустава — участки псевдоатрофии кожи. Внутрен-
ние органы без патологических изменений. В общих 
анализах крови сохранялся лейкоцитоз до 26•109 / л 
с эозинофилией до 32 %; других патологических изме-
нений не было. На ЭЭГ зарегистрирована независи-
мая региональная эпилептиформная активность в ле-
вой височно-теменной и левой лобной областях.

Таким образом, даже при отсутствии возмож-
ностей проведения гистологического и молекуляр-
но-генетических исследований по месту жительства 
анализ данных клинического наблюдения, функци-
ональных и лабораторных исследований позволил 
установить у ребенка клинический диагноз: синдром 
Блоха—Сульцбергера, тяжелое течение с системным 
поражением ЦНС (эпилептический синдром). Со-
путствующий диагноз: умеренная вентрикуломега-
лия. Открытое овальное окно.

Приведенное клиническое наблюдение имеет це-
лью привлечение внимания широкого круга специ-
алистов, прежде всего неонатологов, дерматологов, 
невропатологов к проблеме врожденных и наслед-
ственных заболеваний, сопровождающихся пораже-
нием кожи. Своевременная диагностика синдрома 
недержания пигмента позволяет оптимизировать ле-
чение пациентов, ограничивая применение активной 
антибактериальной терапии при ошибочной трак-
товке кожных симптомов как признаков исключи-
тельно инфекционно-воспалительных заболеваний. 
Кроме того, установление генной природы болезни 
имеет существенное значение с позиций медико-ге-
нетического консультирования семьи по прогнозу 
здорового потомства. В данном случае трактовка су-
дорожного синдрома у ребенка как проявление сис-
темности поражения при наследственном синдроме 
Блоха—Сульцбергера серьезно влияет на прогноз те-
чения заболевания и повышает ценность медико-ге-
нетического консультирования семьи.
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