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В статье описан случай орфанного заболевания детского возраста с мультисистемным поражением эластических 
тканей кожи, сосудов и сетчатки. Представлен обзор эпидемиологических данных, приведено описание патоморфо-
логической картины поражения эластических волокон, рассмотрены патогенез, различные варианты клинического 
течения и дифференциально-диагностического поиска. Предоставлен алгоритм диагностического обследования 
пациентов с эластической псевдоксантомой. Освещены современные подходы лечения данного заболевания.
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ВВЕДЕНИЕ 
Эластическая псевдоксантома (системный элас-

торексис, псевдоксантома Дарье, синдром Гренблад–
Страндберга) — редкое наследственное мультиси-
стемное заболевание, обусловленное абберантной 
минерализацией и дистрофией эластических волокон 
с преимущественным поражением кожи, глаз и сер-
дечно-сосудистой системы [1–3]. Первым заболе-
вание описал F. Balzer (1884), использовав термин 
«эластическая ксантома», но J. Darier (1896), изучив 
гистологическую картину пораженной кожи, предло-
жил название «эластическая псевдоксантома» [1, 2]. 
Офтальмологические изменения в виде ангиоид-
ных полос на сетчатке впервые выявили R. W. Doyne 
и O. Pflange (1889, 1892), а впоследствии шведский 
офтальмолог E. Groenblad и норвежский дерматолог 
J. Strandberg (1929) сообщили о сочетании изменений 
на коже с поражением глаз, после чего был выделен 
синдром Гренблад–Страндберга, в настоящее время 
используемый в офтальмологии как синоним эластиче-
ской псевдоксантомы [1, 2, 4].

Эпидемиология 

Согласно обзору эпидемиологических данных, часто-
та встречаемости болезни оценивается от 1:50 000 до 
1:160 000 человек с преобладанием у лиц женского 
пола (2:1) [1–3]. В настоящее время в мире около 
150 тыс. человек имеют проявления эластической псев-
доксантомы [1, 2, 5]. Нет точных данных относительно 
распространенности патологии среди детского населе-
ния, но известно, что дебют заболевания у детей при-
ходится на второе десятилетие жизни, в среднем в воз-
расте 10–13 лет [1, 6, 7].

Патогенез 

Заболевание наследуется по аутосомно-рецессив-
ному, реже по аутосомно-доминантному типу. Ген, ответ-
ственный за развитие эластической псевдоксантомы, 
локализован на хромосоме 16p13.1 и кодирует транс-
портер аденозинтрифосфат-зависимого блока (АВС) 
подсемейства С группы 6 (АВСС6). Ген АВСС6 состоит 
из 31 экзона, кодирует трансмембранный белок-транс-
портер множественной устойчивости к лекарственным 
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препаратам (MRP6), экспрессируемый клетками печени 
и почек. Выявлена сниженная экспрессия MRP6 при 
эластической псевдоксантоме, что предполагает наличие 
метаболических нарушений с вторичным вовлечением 
тканей [3]. В гене выделено более 60 мутаций, из них 
90% приводят к рецессивному типу наследования, менее 
10% — к доминантному типу [1–3, 7].

Патоморфология 

Патоморфологическая картина эластической псев-
доксантомы специфична и характеризуется кальцифика-
цией и фрагментацией эластических волокон на уровне 
средних и глубоких слоев дермы [1, 3, 5]. При гисто-
логическом исследовании определяются неравномерно 
расположенные отечные, закрученные в форме пучков 
и зернистых структур эластические волокна, содержащие 
соли кальция, выявляемые при окрашивании по фон 
Коссу. Дерматопатологические признаки также визу-
ализируются при окрашивании на эластическую ткань 
по Вергеффу и Ван Гизону. Определяется беспорядочное 
расположение и коллагеновых волокон, большое количе-
ство аргирофильных волокон [1–3].

Некоторые авторы считают, что на основании только 
гистологической картины кожных изменений можно диф-
ференцировать доминантный и рецессивный тип насле-
дования заболевания. Для доминантного типа харак-
терно формирование анастомозирующей сети между 
эластическими волокнами, разделенной плотными участ-
ками коллагеновых волокон [2], хотя G. Pierard (1984) 
не отметил различий в морфологической картине меж-
ду доминантной и рецессивной формами заболевания 
[2, 4]. Гистологическое исследование пораженных арте-
риальных сосудов выявляет дегенерацию эластических 
волокон и кальцификацию интимы, а также гипертрофию 
мышечной оболочки сосудов.

Клиническая картина 

Поражение кожи 

Эластическая псевдоксантома характеризуется про-
грессирующим поражением эластических волокон раз-
личных тканей, но прежде всего в патологический про-
цесс вовлекаются эластические структуры кожи, сетчатки 
(мембрана Бруха) [1–3, 5] и сосудов [7–10]. По этой при-
чине первыми и наиболее частыми симптомами забо-
левания являются изменения на коже в виде округлых 
и продолговатых папул желтоватого цвета диаметром 
1–5 мм, склонных к слиянию и формированию бляшек. 
Процесс на коже имеет симметричный характер с харак-
терной локализацией на боковых поверхностях шеи, 
подмышечных, околопупочной и паховой областях, воз-
можно поражение слизистых оболочек ротовой полости, 
влагалища, прямой кишки [3]. В патологический процесс 
может вовлекаться весь кожный покров, но такое про-
грессирующее тяжелое течение встречается крайне ред-
ко. Кожа в зонах поражения со временем имеет вид мор-
щинистой, дряблой, может провисать, особенно на шее: 
в сочетании с желтоватым цветом папул такие явления 
называют «цыплячья шея» (chicken neck). Изменения 
на коже носят бессимптомный характер, являясь косме-
тическим недостатком, часто могут быть причиной перво-
го обращения к дерматологу и требовать дальнейшего 
комплексного обследования пациента [1, 3, 8].

Поражения глаз 

Поражения глаз при эластической псевдоксантоме 
встречаются у 80% больных, иногда предшествуя измене-
ниям на коже, и характеризуются наличием ангиоидных 

полос на сетчатке, расходящихся от диска зрительного 
нерва. Ангиоидные полосы являются результатом кальци-
фикации эластических волокон мембраны Бруха сетчатки 
и, как следствие, трещин ее внешней части (lamina elasticа). 
Ангиоидные полосы неспецифичны для эластической псев-
доксантомы, они также могут встречаться при синдромах 
Элерса–Данлоса, Марфана, серповидно-клеточной ане-
мии, болезни Педжета. Также распространенным призна-
ком поражения сетчатки является так называемый симптом 
апельсиновой кожуры, когда дно приобретает испещрен-
ный вид, что может предшествовать появлению ангиоид-
ных полос. Эти дегенеративные изменения соответствуют 
начальной стадии глазных изменений. При прогрессиро-
вании патологического процесса наблюдаются инвазив-
ный фиброваскулярный рост на заднем полюсе сетчатки, 
что может привести к ее отслойке, а также пигментации 
после фокального кровоизлияния и другие геморрагиче-
ские осложнения, рано или поздно приводящие к частич-
ной потере зрения [1–3]. Тяжелые глазные осложнения 
редко встречаются в детском возрасте, но в зарубежной 
практике описан случай, когда незначительная травма 
глаза у ребенка привела к тяжелой односторонней потере 
зрения, а дальнейшее полное офтальмологическое, дерма-
тологическое и гистологическое обследование позволило 
выставить диагноз эластической псевдоксантомы [6, 10].

Вовлечение сердечно-сосудистой системы 

Результатом кальцификации эластического слоя кро-
веносных сосудов и последующей пролиферации инти-
мы являются осложнения со стороны сердечно-сосуди-
стой системы, которые встречаются преимущественно 
во взрослом возрасте, но иногда могут наблюдаться 
у детей. Описан случай тяжелого поражения сердечно-
сосудистой системы с развитием инфаркта миокарда из-за 
диффузной коронарной кальцификации у 4-летнего ребен-
ка [11]. Наиболее ранними симптомами заболевания 
могут быть снижение пульса на периферических артериях 
и перемежающаяся хромота. Ате ро склероз, изменения 
на электрокардиограмме (ЭКГ), ранний инфаркт мио-
карда, артериальная гипертензия являются следствием 
поражений коронарных и почечных сосудов. Пролапс 
митрального клапана чаще встречается у пациентов 
с эластической псевдоксантомой, чем в общей популяции 
[3]. Есть сообщения о вовлечении в патологический про-
цесс церебральных артерий с развитием внутричерепно-
го кровоизлияния и/или очаговой симптоматики [8].

Осложнениями эластической псевдоксантомы могут 
явиться желудочно-кишечные, маточные кровотечения, 
возникающие вследствие хрупкости кальцифицирован-
ных сосудов. Развитие данных осложнений возможно 
уже на ранних стадиях заболевания в возрасте до 20 лет, 
хотя, по данным других источников, вовлечение органов и 
систем редко встречаются в педиатрической практике [6]. 
Зарубежными авторами описаны два редких случая разви-
тия желудочно-кишечных кровотечений у детей в возрасте 
11 и 12 лет в сочетании с поражениями кожи и глаз; ультра-
звуковое исследование (УЗИ) органов брюшной полости 
подтвердило линейное обызвествление сосудов органов 
пищеварительной системы в обоих случаях [12].

В литературе описаны немногочисленные случаи эла-
стической псевдоксантомы с поражением других органов 
и систем, в том числе мочевыводящих путей и легочной 
ткани [3].

Дифференциальная диагностика 

Для установления диагноза эластической псевдоксан-
томы требуется гистологическое подтверждение с обна-
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ружением характерных патоморфологических изменений 
эластических волокон. При проведении дифференциаль-
ной диагностики кожных изменений, сопровождающихся 
появлением морфологических элементов желтоватого 
цвета, а также истончением, дряблостью кожи, следует 
помнить о таких часто встречающихся в детском возрасте 
заболеваниях, как ксантоматоз, коллагеномы и эласти-
ческие невусы, анетодермия, ювенильная ксантогрануле-
ма, эластоз среднего слоя дермы [4, 9, 13].

При ксантоматозе клиническая картина характеризу-
ется наличием красновато-желтых папул, бляшек и узлов 
с преимущественной локализацией на коже разгибатель-
ных поверхностей конечностей, суставов пальцев, ягодиц; 
плоские ксантомы обнаруживаются на коже век, ладоней, 
интертригинозных областей, при этом не отмечается дря-
блости, истончения и провисания кожи в местах поражения. 
Характерным гистологическим признаком ксантоматоза 
является обнаружение пенистых клеток в препарате. У паци-
ентов с ксантоматозом в большинстве случаев при биохими-
ческом исследовании крови выявляются нарушения обмена 
липопротеинов. В детском возрасте ксантоматоз может 
быть симптомом сахарного диабета.

Коллагенома и эластический невус характеризуются 
появлением на коже живота, спины, ягодиц, бедер папул 
и бляшек телесного и желтоватого цвета. Эти доброкаче-
ственные невусы соединительной ткани в детском воз-
расте могут быть ассоциированы с другими аномалиями 
в составе синдрома Бушке–Оллендорфф. При гистологи-
ческом исследовании наблюдается разрастание коллаге-
новых или эластических волокон.

Изменения при анетодермии представлены очагами 
истончения, морщинистости кожи телесного, бледно-розо-
вого цвета округлой формы с явлениями западения. Пато-
морфологическая картина характеризуется отсутствием 
или уменьшением количества эластических волокон.

При ювенильной ксантогранулеме, которая относится 
к группе нелангергансоклеточных гистиоцитозов, на коже 
появляются одиночные или множественные папулы жел-
того цвета округлой формы, плотные при пальпации. 
Гистологически определяются скопления гистиоцитов, 
не являющихся клетками Лангерганса [4, 9, 13].

Прогноз 

Смертность при эластической псевдоксантоме зави-
сит от тяжести поражения сосудов [1, 3]. Беременность 
не противопоказана женщинам, имеющим эластическую 
псевдоксантому, но отмечается повышенный риск невы-
нашивания в I триместре, а многоплодная беременность 
может усугублять течение заболевания [3].

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР 
Пациент Н., возраст 11 лет 9 мес. Родители обра-

тились к дерматологу Научного центра здоровья детей 
(НЦЗД, Москва, Россия) с жалобами на наличие бляшек 
желтоватого цвета на коже передней и боковой поверх-
ности шеи, подмышечных областей и нижней трети живо-
та с переходом на кожу паховой области 

Из семейного анамнеза: ребенок от близкородствен-
ного брака, родители — троюродные брат и сестра. 
Старший брат имеет порок сердца (тетрада Фалло).

Анамнез заболевания: у мальчика в возрасте 7 лет 
отмечалось появление желтоватых очагов на коже 
передней поверхности шеи, в подмышечных областях и 
нижней трети живота. В течение 4 лет очаги оставались 
без изменений. В возрасте 11 лет отмечалось выражен-
ное увеличение площади поражений. При обследовании 
по месту жительства были обнаружены множественные 

кальцинаты в тканях щитовидной железы, селезенке, 
почках, легочной ткани. Наблюдался с несколькими пред-
положительными диагнозами — ксантоматозом, оксалу-
рией, нефрокальцинозом. Проконсультирован фтизиа-
тром, туберкулез исключен.

При поступлении: субъективных жалоб не предъявля-
ет. Занимался спортом (хоккей, борьба). Для верифика-
ции диагноза был направлен в НЦЗД. При осмотре дер-
матологом кожный статус представлен симметричными 
очагами в виде папул лимонно-желтого цвета, овальной 
формы, склонных к слиянию в бляшки, с локализацией 
на коже передней и боковой поверхности шеи, в под-
мышечных областях, нижней трети живота с переходом 
в паховую область. Кожа в местах поражения имела мор-
щинистый вид, незначительно провисала в подмышеч-
ных областях (рис. 1). Был заподозрен диагноз эластиче-
ской псевдоксантомы, взят биоптат из очагов поражения 
в области кожи живота (рис. 2).

Обследование. Про ведено гистологическое иссле-
дование, которое под-
твердило предполагае-
мый диаг ноз. Изменений 
в клинических анализах 
крови, мочи не наблюда-
лось. В биохимическом 
анализе крови отмеча-
лись повышение концен-
трации паратгормона, 
сниже ние содержания 
витамина D без наруше-
ния уровня сывороточных 
уровней кальция и фос-
фора. При офтальмоло-
гическом обследовании 
обнаружены ангиоидные 
полосы сетчатки, кальци-

Рис. 1. Папулы и бляшки лимонно-желтого цвета на коже шеи, 
подмышечных областей, живота
Fig. 1. Papules and lemon yellow plaques on the skin of the neck, 
axillae, abdomen

Рис. 2. Биоптат из очага поражения на коже живота: 
дегенерация эластических волокон
Fig. 2. Biopsy sample from a lesion on the skin of the abdomen: 
degeneration of elastic fibers

Рис. 3. Офтальмоскопия: 
ангиоидные полосы сетчатки, 
кальцинаты хориоидеи
Fig. 3. Ophthalmoscopy: angioid 
streaks of retina, choroid 
calcification
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наты хориоидеи (рис. 3). При УЗ-исследовании в щитовид-
ной и поджелудочной железе, селезенке, почках выявле-
ны множественные точечные гиперэхогенные включения 
(кальцинаты) (рис. 4). Полное инструментальное обсле-
дование сердечно-сосудистой системы [ЭКГ с нагрузкой, 
эхокардиография (ЭхоКГ), суточное мониторирование 
артериального давления (СМАД), ультразвуковая доппле-
рография сосудов головы и шеи] отклонений не выявило. 
Азотовыделительная функция почек сохранена (скорость 
клубочковой фильтрации по формуле Шварца).

Лечение и прогноз: с целью предотвращения про-
грессирования нефрокальциноза назначена цитратная 
смесь под контролем уровня рН мочи. Исход заболевания 
и функциональные нарушения внутренних органов будут 
зависеть от степени прогрессирования кальцинации эла-
стических тканей сетчатки и сосудов (рис. 5).

ОБСУЖДЕНИЕ 
Согласно мнению ряда авторов [3, 6, 8], а также 

на основании собственных наблюдений, пациенты с эла-
стической псевдоксантомой должны получать необ-
ходимое регулярное обследование, включающее раз-
вернутый анализ крови, анализ мочи, анализ крови 
на содержание микроэлементов (с целью выявления 
гиперкальциемии и гиперфосфатемии), липидов, анализ 
кала для исключения латентной потери крови, офталь-
мологическое обследование 1 раз в 6 мес, ЭКГ, ЭхоКГ, 
СМАД, допплерографию сосудов головы и шеи, рентге-
нографическое исследование органов грудной клетки и 
УЗИ внутренних органов, при наличии неврологической 
симптоматики — компьютерную томографию головного 
мозга, а также пройти медико-генетическое консульти-
рование. Должно проводиться тщательное наблюдение 
за женщинами с эластической псевдоксантомой во вре-
мя беременности.

Изменения в тканях при эластической псевдоксан-
томе являются необратимыми, поэтому существующие 
в настоящее время профилактические и лечебные 

мероприятия направлены на снижение риска развития 
осложнений и степени тяжести заболевания. Согласно 
рекомендациям отечественных специалистов, следует 
использовать курсовой прием витаминов А, Е, рутина, 
аскорбиновой кислоты [2, 13].

Наибольшие успехи достигнуты в лечении офтальмо-
логических нарушений. При раннем выявлении глазных 
изменений возможно проведение лазерной фотокоа-
гуляции, фотодинамической терапии. В литературе при-
водится сообщение о местном введении биологических 
препаратов в стекловидное тело с последующим стабиль-
ным улучшением зрения в течение 11 мес наблюдения 
у пациентки с эластической псевдоксантомой [14]. Для 
минимизации травматизации сосудов сетчатки больным 
следует избегать поднятия тяжестей, исключить занятия 
спортом, связанных с высоким риском травматизации, 
особенно головы.

Имеются сообщения о хирургической коррекции из-
менений кожи у пациентов с эластической псевдоксан-
томой с целью ликвидации косметических дефектов [1].

Для профилактики осложнений со стороны сердеч-
но-сосудистой и мочевыводящей системы пациентам 
с эластической псевдоксантомой следует соблюдать 
диету с ограниченным содержанием кальция и жиров, 
выполнять режим физических упражнений, избегать 
курения [1, 3, 8].

Согласно многочисленным данным, проводятся иссле-
дования по изучению влияния связывающих фосфаты 
препаратов без алюминия (phosphate binders), терапев-
тическое действие которых направлено на подавление 
процесса аккумуляции кальция в сосудах [15–17]. Кроме 
того, на сегодняшний день представляет интерес гли-
копротеин фетуин-А — белок, синтезируемый в печени, 
который способен оказывать ингибирующее влияние 
на патологическую минерализацию тканей [1, 18].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
Представленное описание клинического случая де-

монстрирует орфанное заболевание детского возраста, 
характеризующееся поражением эластических тканей 
кожи, сетчатки и сосудов внутренних органов. В рамках 
нашего наблюдения мы встретились с редкими ранни-
ми изменениями сосудистой системы внутренних орга-
нов (щитовидной и поджелудочной железы, селезенки, 
почек), которые подтвердили возможность мультиси-
стемности патологического процесса при данном забо-
левании. Для своевременного выявления изменений 
со стороны органа зрения и функциональных нарушений 
внутренних органов пациентам с эластической псевдок-
сантомой требуются регулярное диспансерное наблюде-
ние и комплексное обследование с целью возможной 
коррекции выявленных отклонений. Курирующим спе-

Рис. 4. Ультразвуковое исследование: множественные 
кальцинаты в паренхиматозных органах
Fig. 4. Ultrasound examination: multiple calcifications in 
parenchymal organs

Рис. 5. Пациент Н., хронология течения заболевания
Fig. 5. Patient N., a chronology of the disease

Кальцинаты  
в паренхиматозных органах 

Нефрокальциноз.   
Хроническая болезнь почек I стадии

Прогрессирующая  кальцификация 
эластических волокон сосудов  

и сетчатки, приводящая к функциональной 
недостаточности органов

Ангиоидные полосы 
сетчатки. Кальцинаты 

хориоидеи

Изменения на коже шеи, 
подмышечных областей, 

живота

12 лет 2 мес11 лет 5 мес7 лет 10 лет 4 мес Прогноз
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циалистам следует помнить, что пациентам, имеющим 
данное заболевание, категорически противопоказаны 
высокотравматичные виды спорта для исключения риска 
ранней потери зрения и/или развития кровотечений 
в связи повышенной ломкостью кальцинированных сосу-
дов внутренних органов.

СПРАВОЧНАЯ ИНФОРМАЦИЯ 
Пациенты с эластической псевдоксантомой могут 

быть обеспечены информацией по данному заболеванию 
на Интернет-ресурсах:
• http://www.pxe.org (PXE International, Inc.);

• http://www.napxe.org (National Association for 
Pseudoxanthoma Elasticum-NAPE).
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