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Пигментная ксеродерма — редкое генетическое заболевание, характеризующееся повышенной чувствительностью 
кожи к повреждающему действию ультрафиолетового (УФ) излучения. У большинства заболевших (до 75%) первые 
симптомы возникают в раннем возрасте. Характерно хроническое солнечное поражение кожи со стадийностью 
изменений и риском развития злокачественных опухолей, величина которого зависит от участвующего гена. Помимо 
изолированных кожных проявлений, описаны неврологические нарушения, включающие прогрессирующие когни-
тивные дисфункции, нейросенсорную тугоухость, атаксию, пирамидные и экстрапирамидные расстройства, арефлек-
сию. Лечение больных с пигментной ксеродермой преимущественно симптоматическое и превентивное (защита от 
УФ-излучения). В настоящее время ведутся разработки таргетных лекарственных препаратов для репарации ДНК, 
повышения устойчивости клеток к воздействию УФ-излучения и профилактики таким образом возникновения онко-
логических заболеваний.
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Xeroderma pigmentosum is rare genetic disorder characterized by increased skin sensitivity to damaging ultraviolet (UV) light. First 
symptoms manifest at early age in most cases (up to 75%). Chronic damage due to sun exposure is common, it has different stages of 
changes and risk of further development of malignant tumors that depends on the gene involved. Additionally to skin manifestations 
there are various neurological disorders such as progressive cognitive dysfunctions, sensorineural hearing loss, ataxia, pyramid 
and extrapyramidal disorders, areflexia. Treatment of patients with xeroderma pigmentosum is mostly symptomatic and preventive 
(protection against UV). Nowadays targeted medications for DNA repair and increasing cells resistance to UV light, thus preventing the 
oncological diseases, are under development.
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Пигментная ксеродерма (хeroderma pigmentosum) — 
генетически опосредованное заболевание с аутосомно-
рецессивным типом наследования, характеризующееся 
повышенной чувствительностью кожи к повреждающему 
действию ультрафиолетового (УФ) излучения. Впервые 

описана в 1874 г. Морицем Капоши [1]. Наиболее часто 
пигментная ксеродерма встречается в Японии (заболева-
емость 1 случай на 22 тыс. населения), среди представи-
телей европеоидной расы болезнь диагностируют гораз-
до реже (заболеваемость, по некоторым оценкам, не 
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более 1 случая на 1 млн населения) [2]. Случаи пигментной 
ксеродермы характерны для географических, националь-
ных и религиозных изолятов и регионов, где практикуют 
кровнородственные браки [3]. Лица мужского и женского 
пола болеют одинаково часто [4]. В русскоязычной меди-
цинской литературе опубликованы описания единичных 
случаев пигментной ксеродермы [5–7], а статистические 
данные о заболеваемости в России отсутствуют.

 
ПАТОГЕНЕЗ
Патогенез заболевания впервые был описан Джейм-

сом Кливером в 1968 г. Он экспериментально дока-
зал способность культуры нормальных фибробластов 
кожи восстанавливать структуру дезоксирибонуклеино-
вой кислоты (ДНК) после повреждающего воздействия 
УФ-излучения, тогда как фибробласты пациентов с пиг-
ментной ксеродермой такой способностью не обладали 
либо она была значительно снижена [8]. Этот фено-
мен обусловлен недостаточностью ферментов ДНК-
эндонуклеазы и ДНК-полимеразы, отвечающих за репа-
рацию фотоповрежденной ДНК [4].

На сегодняшний день известно о восьми комплемен-
тарных группах пигментной ксеродермы, выделяемых на 
основе генетических поломок [4, 9, 10]. Первые 7 комп-
лементарных групп, обозначаемые как XPA–XPG, свя-
заны с нарушением процесса эксцизионной репарации 
нуклеотидов (исправления ошибочных сшивок нуклео-
тидов, возникающих при воздействии УФ-излучения). 
Различные комплементарные группы отвечают за отдель-
ные этапы процесса репарации: распознавание повреж-
дений — группы XPE (ген DDB2) и XPC (ген XPC); рас-
плетание нитей ДНК — группы XPB (ген ERCC3) и XPD 
(ген ERCC2); верификация повреждений — группа XPA 
(ген XPA); расщепление поврежденного участка с раз-
личных концов поврежденных оснований — с 5'-кон-
ца — группа XPF (ген ERCC4) и с 3'-конца — группа XPG 
(ген ERCC5) [2, 10]. Нарушения эффективности процес-
са репарации приводят к накоплению изменений ДНК 
в клетках, что обусловливает высокий риск возникнове-
ния онкологических заболеваний — базальноклеточного 
и плоскоклеточного рака, меланомы [9].

Восьмая комплементарная группа, обозначаемая 
XPV, ассоциирована с изменениями в гене POLH, коди-
рующем ДНК-полимеразу, в этих случаях происходит 
нарушение пострепликационной репарации ДНК [11]. 
Наиболее часто изменения возникают в генах XPA и XPC, 
а наибольшая чувствительность к УФ-излучению наблю-
дается при дефекте гена XPA [11, 12]. В 2020 г. груп-
па китайских исследователей описала изменения еще 
в одном гене — DDB1, который кодирует большую субъ-
единицу белка DDB (DNA damage-binding protein, или 
UV-DDB), ответственном за выявление повреждений ДНК 
в процессе эксцизионной репарации нуклеотидов [13]. 
Повреждение этого гена приводит к развитию формы 
пигментной ксеродермы, описанной для подгруппы XPE, 
для которой в классическом варианте течения характер-
ны изменения в гене DDB2. Данная форма пигментной 
ксеродермы — одна из наиболее редких [2]. Как прави-
ло, она выявляется у взрослых пациентов и отличается 
высоким риском развития онкологических заболеваний, 
упомянутых выше [13].

Выделяют два механизма эксцизионной репарации 
нуклеотидов: репарация всего генома (комплементарные 
группы A, B, D, F, G) и репарация, связанная с транскрип-
цией (группы C, E, и V) [3]. Эти механизмы определяют 
клиническую картину заболевания [1]. В комплементар-
ных группах, патогенетически связанных с нарушением 

нуклеотидной репарации всего генома, чаще отмечаются 
островыраженные кожные реакции, наблюдаемые с ран-
него возраста [2]. Соответственно, в этих группах пиг-
ментная ксеродерма диагностируется раньше, пациентам 
раньше начинают проводить фотопротективную терапию, 
и, как следствие, реже развиваются пигментные изме-
нения кожи и злокачественные новообразования кожи 
[14]. Напротив, в комплементарных группах, для которых 
характерно нарушение репарации, связанной с транс-
крипцией, клинические проявления возникают позже 
[2, 10]. Так, для группы XPC характерны лентигинозные 
изменения кожи, возникающие ближе к двухлетнему 
возрасту [15]. Накопление фотоповреждений вследствие 
установления диагноза в относительно позднем возрас-
те ассоциировано с высоким риском онкологических 
заболеваний кожи [4]. В группах XPE и XPV клинические 
проявления болезни могут возникать ближе ко второму 
десятку лет жизни, что также приводит к большему накоп-
лению изменений в генах. Таким образом, несмотря на 
более благоприятное течение заболевания в комплемен-
тарных группах XPC, XPE, XPV, у таких больных опухоли 
кожи в последующем развиваются чаще.

КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ
Выделяют следующие клинические варианты пигмент-

ной ксеродермы: классический с кожными проявлениями, 
пигментная ксеродерма с неврологическими симптомами 
(нейросенсорная глухота, психические нарушения, атак-
сия), пигментная ксеродерма с симптомами трихотиоди-
строфии, пигментная ксеродерма с синдромом Кокейна 
и цереброокулофациоскелетный синдром [16, 17]. 
У 75% пациентов заболевание манифестирует в возрасте 
от 6 мес до 3 лет, у 5% — в возрасте старше 14 лет [18].

Острые кожные реакции возникают не у всех пациен-
тов и чаще — у младенцев в виде стойкой эритемы, отеч-
ности с формированием везикул — признаков солнечных 
ожогов кожи. Часто в раннем детском возрасте обна-
руживается светобоязнь. Родители больного ребенка 
отмечают повышенную восприимчивость к свету, слезо-
течение, непроизвольные почесывания век, отек и гипе-
ремию конъюнктивы глазных яблок, раздражительность 
и плаксивость. Дети предпочитают затемненное место 
в комнате, избегают яркого солнечного света. В даль-
нейшем в процесс вовлекается роговица глаза, форми-
руются очаги хронического воспаления на конъюнктиве, 
веках, развиваются злокачественные новообразования. 
Многократные эпизоды хирургического лечения по пово-
ду прогрессирования опухолевого процесса приводят 
к развитию рубцовых изменений. Может происходить 
сращение конъюнктивального мешка и укорочение конъ-
юнктивальных сводов, часто наблюдается сращение кра-
ев век, в дальнейшем может развиться офтальмоскле-
роз. Все эти изменения приводят к снижению и даже 
потере зрения.

Хроническое солнечное поражение кожи развива-
ется у всех больных с пигментной ксеродермой и имеет 
характерную стадийность. Обычно у детей в возрасте 
двух и более лет уже можно наблюдать пигментные 
высыпания по типу эфелидов (веснушек) или лентиго 
темно- и светло-коричневого цвета, пятна диаметром до 
3–5 мм на открытых участках кожи. В дальнейшем в этих 
зонах формируется картина атрофических изменений — 
истончение, сухость кожи, множественные телеангиэкта-
зии, очаги гипо- и гиперпигментации (пойкилодермия), 
кожа становится более грубой, приобретает пестрый 
вид, теряет способность собираться в складку. В области 
головы отмечается изменение подлежащей хрящевой 
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ткани — деформация и истончение носа, ушных раковин, 
уменьшаются размеры носовых отверстий. Развивается 
микростомия (уменьшение размеров рта), актинический 
хейлит — стойкое воспаление красной каймы губ, ее 
истончение. Позже формируются гиперкератотические 
и веррукозные (бородавчатые) разрастания, которые 
расцениваются как предраковые. Финализирует про-
цесс стадия злокачественных опухолей. Отмечено, что 
у пациентов с остро протекающими кожными реакциями 
и наличием неврологической симптоматики реже раз-
вивается рак кожи в связи с ранней диагностикой и ини-
циацией профилактических мероприятий [15].

Останавливаясь на возможных сочетаниях пигмент-
ной ксеродермы и нейродегенеративных изменений, 
можно отметить наиболее частые виды поражений нерв-
ной системы: прогрессирующие когнитивные нарушения, 
нейросенсорную тугоухость, атаксию, пирамидные и экс-
трапирамидные расстройства, арефлексию. Известно, 
что в Японии сочетание кожных проявлений и невроло-
гической симптоматики имеется у 55% больных, тогда 
как у пациентов из западных стран — в 25% случаев [19]. 
Чаще всего неврологическая симптоматика присутствует 
в комплементарных группах XPA и XPD [9–11].

Описано также сочетание пигментной ксеродер-
мы и синдрома Кокейна [20, 21]. Как самостоятель-
ная нозологическая единица синдром Кокейна — это 
редкое мультисистемное дегенеративное заболевание. 
Спектр клинических проявлений синдрома обширен 
и включает светочувствительность, нейродегенератив-
ные изменения, контрактуры суставов, нарушения слуха. 
Патогенетическая основа синдрома Кокейна — измене-
ния структуры генов ERCC6 и ERCC8, приводящие к нару-
шению репарации ДНК [19]. При этом, в отличие от пиг-
ментной ксеродермы, у пациентов с синдромом Кокейна 
гораздо реже развиваются злокачественные опухоли 
[22]. Сочетание пигментной ксеродермы и синдрома 
Кокейна (XP/CS-комплекс) имеет ряд особенностей: раз-
витие прогерии, наличие неврологических нарушений 
в связи с течением тигроидной демиелинизации — одной 
из форм лейкодистрофии. Важно отметить, что в слу-
чае XP/CS-комплекса отсутствуют изменения в структуре 
гена, приводящего к развитию синдрома Кокейна, т.е. 
XP/CS-комплекс — это сочетание фенотипических про-
явлений двух заболеваний с генотипом, характерным для 
пигментной ксеродермы (описаны изменения в компле-
ментарных группах XPB, XPD, XPF и XPG) [20]. XP/CS-ком-
п лекс развивается крайне редко. В период с 1965 по 
2021 г. описано 44 таких клинических случая [20–22].

Ранее уже указывалось, что при пигментной ксе-
родерме значительно возрастает риск возникновения 
злокачественных новообразований, в том числе базаль-
ноклеточной карциномы, меланомы и плоскоклеточного 
рака кожи. Описано несколько случаев пигментной ксе-
родермы, ассоциированной с ангиосаркомой [23–25]. 
Учитывая, что воздействие УФ-излучения не является 
фактором риска возникновения ангиосаркомы [24], 
связь между этими двумя заболеваниями остается неяс-
ной. Приводятся случаи возникновения ангиосаркомы 
на поврежденных участках кожи, а также был описан 
один случай этого заболевания с поражением языка 
[11, 25]. В качестве примера развития злокачественных 
новообразований кожи рассмотрим клинический случай 
пигментной ксеродермы у ребенка 8 лет.

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
Пациент Б., 8 лет, гражданин Кыргызстана, обратил-

ся в федеральный клинический центр в августе 2014 г. 

с диагнозом «пигментная ксеродерма». При осмотре 
на коже лица, шеи, волосистой части головы, плечах, 
верхних и нижних конечностях определяются множе-
ственные темно- и светло-коричневые пятна размером 
3–5 мм. В области лица и шеи на коже участки атрофии 
и гиперкератоза. На голове волосы выраженно раз-
режены, местами полностью отсутствуют. Лицо отечно, 
глаза не открываются из-за синехий. На правой щеке 
глубокая язва размером 3 � 2 � 2 см с небольшим коли-
чеством гнойного отделяемого, переходящая на правую 
височную область. В правой периорбитальной области 
опухолевое образование багрового цвета с эрозиро-
ванной поверхностью размером 3 � 1 � 1 см. На коже 
лба справа и в левой височной области опухолевые раз-
растания с неровной поверхностью, диаметром около 
2 см. В области красной каймы нижней губы справа 
визуализируется папилломатозное опухолевое образо-
вание, диаметром 1 см, покрытое желтоватой корочкой, 
слева — язва с некротическими очагами. Правая ушная 
раковина выраженно деформирована, на внутренней 
поверхности определяются язвенные дефекты. Нос так-
же значительно деформирован, на коже визуализирует-
ся язва, покрытая плотной коркой. Пациент предъявляет 
жалобы на болевой синдром, частичную потерю слуха, 
наличие опухолей в области лица. Из анамнеза: ребе-
нок от второй беременности, вторых самостоятельных 
родов. Масса тела при рождении — 2900 г, рост — 50 см. 
Раннее развитие без особенностей. Семейный анам-
нез не отягощен. В возрасте 6 мес родители заметили 
у ребенка светобоязнь, с полутора лет начали появляться 
участки гиперпигментации по типу веснушек на откры-
тых участках кожи. В возрасте 4 лет родители пациен-
та впервые обратились в медицинское учреждение по 
месту жительства по поводу опухолевого образования на 
коже века в области правого глаза ребенка. Проведено 
хирургическое лечение, по результатам гистологическо-
го исследования — плоскоклеточный рак кожи. Вскоре 
после первого эпизода на коже лица начали появлять-
ся новые опухолевые образования. Клинический диаг-
ноз: «пигментная ксеродерма». В 2011–2013 гг. ребе-

Рисунок. Пациент Б., 8 лет, с пигментной ксеродермой 
Figure. Patient B., 8 years old, with xeroderma pigmentosum

Примечание. Визуализируются множественные 
злокачественные опухоли кожи лица, пигментные пятна — 
лентиго, телеангиэктазии, очаги гиперкератоза 
и атрофических изменений.
Источник. Белышева Т.С., 2014.  
Note. Multiple malignant skin tumors on the face, pigment 
spots — lentigo, telangiectasia, hyperkeratosis foci, 
and atrophic changes are visualized.
Source: Belysheva T.S., 2014.
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нок находился под наблюдением по месту жительства, 
получал местное и системное лечение (циклофосфан, 
ретиноиды, местные антисептические и подсушивающие 
средства) — без эффекта. В июне 2013 г. проведена 
биопсия образования кожи лица слева. По результа-
там гистологического исследования — плоскоклеточный 
ороговевающий рак кожи. В период с 22.12.2013 по 
03.03.2014 ребенку было проведено два курса близко-
фокусной рентгенотерапии в суммарной очаговой дозе 
65 Гр. Подробное описание данного клинического случая 
представлено также в статье В.И. Альбановой [5]. В НИИ 
ДОиГ пациент получил консультацию генетика, от молеку-
лярно-генетического тестирования родители отказались. 
Даны рекомендации по местному лечению язв на коже 
лица и дальнейшему наблюдению по месту жительства. 
К настоящему моменту известно, что ребенок погиб 
в результате прогрессирования заболевания.

ГИСТОЛОГИЧЕСКАЯ КАРТИНА
При гистологическом исследовании образцов кожи 

у больных пигментной ксеродермой на ранних стадиях 
болезни выявляются гиперкератоз, истончение базаль-
ного слоя эпидермиса с атрофией одних эпителиоцитов 
и увеличением других. В клетках базального слоя отме-
чается неравномерное накопление меланина, увели-
чивается число меланоцитов [18]. В дерме — незначи-
тельная лимфоцитарная инфильтрация. Выраженность 
гиперкератоза и пигментации усиливается в стадии 
гиперпигментации и атрофии кожи. По мере прогрес-
сирования заболевания отмечается атрофия эпидер-
миса в одних участках и утолщение в других, нарушение 
стратификации кератиноцитов, гиперхромазия ядер, 
появление элементов с признаками цитологической 
атипии — гистологическая картина напоминает акти-
нический кератоз [26]. В дерме визуализируются дис-
трофические изменения, сходные с таковыми при акти-
ническом дерматите, характеризующиеся базофилией 
коллагеновых волокон и солярным эластозом. На позд-
них стадиях заболевания отмечаются гиперпластиче-
ские изменения эпидермиса, признаки злокачествен-
ных новообразований кожи (базальноклеточный рак, 
меланома, плоскоклеточный рак) [18].

ДИФФЕРЕНЦИАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА
Пигментную ксеродерму необходимо дифференциро-

вать от других дисхроматозов — группы заболеваний, 
характеризующихся наличием гипо- и гиперпигменти-
рованных пятен на коже. Основными диагностическими 
признаками последних являются локализация пораже-
ния кожи при наследственном симметричном дисхрома-
тозе, аутосомно-доминантный, в редких случаях аутосом-
но-рецессивный тип наследования заболевания, а также 
данные гистологического исследования биоптатов кожи 
[27]. Пигментную ксеродерму дифференцируют также 
с ретикулярной акропигментацией Китамура, для которой 
характерны локализация очагов на дорсальной поверх-
ности конечностей, аутосомно-доминантный тип наследо-
вания и отсутствие участков гиперпигментации, типичных 
для пигментной ксеродермы [28]. Проводится дифферен-
циальная диагностика с эфелидами — поражением кожи, 
возникающим на лице, с семейным характером насле-
дования. При гистологическом исследовании биоптатов 
кожи обнаруживают отложения меланина в базальных 
слоях эпидермиса [29]. Кроме того, пигментную ксеро-
дерму следует отличать от радиоиндуцированных пора-
жений кожи, для которых, так же как и для пигментной 
ксеродермы, характерно возникновение злокачествен-

ных опухолей. Радиоиндуцированные поражения кожи 
не являются генетически опосредованными заболева-
ниями, соответственно, невозможна передача патоло-
гического гена потомкам. Также диагностическим при-
знаком служит локализация радиодерматита — в области 
лучевого воздействия [30]. Еще одним заболеванием, 
клинически схожим с течением пигментной ксеродермы, 
является синдром Ротмунда–Томсона. Как и пигментная 
ксеродерма, это генетически опосредованное аутосом-
но-рецессивное заболевание. Дебют клинических про-
явлений синдрома происходит в течение первого года 
жизни с появления красно-коричневых пигментирован-
ных участков кожи, чередующихся с участками гипопиг-
ментации. Характерная для синдрома Ротмунда–Томсона 
локализация пигментированных участков кожи — лицо, 
шея, конечности. У многих пациентов отмечаются нару-
шение роста волос, умственная отсталость, раннее раз-
витие катаракты [18, 27].

ЛЕЧЕНИЕ
В отсутствие специфической таргетной терапии веде-

ние пациентов с пигментной ксеродермой основывается 
на профилактике онкологических заболеваний и вклю-
чает защиту кожи с использованием солнцезащитного 
крема, ношением максимально закрывающей кожные 
покровы одежды, очков, головных уборов, установку 
УФ-фильтров на окна в жилых помещениях.

Разработка потенциально эффективных методов 
ле чения больных с пигментной ксеродермой проводится 
по следующим направлениям [31]:
• непосредственное воздействие на процесс репарации 

ДНК при помощи местных неспецифических фермен-
тов (например, бактериальной T4 эндонуклеазы V); 
исследователи наносили эндонуклеазу в виде липосо-
мальной эмульсии (liposome lotion) на поврежденные 
участки кожи, что снижало риск возникновения новых 
участков актинического кератоза и базальноклеточной 
карциномы (результаты рандомизированного исследо-
вания) в исследуемой группе [32];

• использование аминогликозидных антибиотиков 
(генетицин, гентамицин) для обеспечения считывания 
последовательности ДНК через преждевременный 
стоп-кодон, возникший в результате мутации; считы-
вание через преждевременный стоп-кодон и полу-
чение функционально активного белка было показа-
но в клинических исследованиях при миодистрофии 
Дюшена и муковисцидозе, также этот эффект был 
получен на фибробластах кожи пациентов с нонсенс-
мутациями в гене XPC [33]; 

• пероральный прием ацетогексамида — экспери-
ментально было доказано повышение устойчивости 
клеток с изменением в гене XPA к воздействию 
УФ-излучения: исследование проводилось путем 
испытания различных одобренных FDA соединений на 
клеточной линии фибробластов с индуцированными 
повреждениями гена XPA, концентрация ацетогекса-
мида в среде для культивирования клеток составляла 
160 мг/л [34, 35];

• пероральный прием антиоксидантов, таких как коэнзим 
Q10, для защиты клеток от окислительного стресса [36]; 

• пероральный прием изотретиноина (изотретино-
ин в организме превращается в третиноин (транс-
ретиноевую кислоту), который способен оказывать 
цитостатическое действие, связываясь с RXR-ядерным 
рецептором и влияя на экспрессию генов) [37]; 

• применение фотодинамической терапии в комбина-
ции с пероральным приемом ретиноидов [38];
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• инъекции пегилированного интерферона  альфа-2b 
в комбинации с топическим использованием митоми-
цина С для лечения сквамозной неоплазии глазной 
поверхности (СНГП) у больных пигментной ксеродер-
мой (механизм действия интерферона альфа-2b при 
СНГП неизвестен) [39]; 

• применение пембролизумаба (анти-PD-1 антитело) 
для лечения рака кожи и меланомы [40, 41].
Тем не менее, приходится констатировать, что воз-

можности терапии больных с пигментной ксеродермой 
ограниченны и представлены в настоящее время симпто-
матическим лечением, а также превентивными мерами, 
направленными на ограничение воздействия на ребенка 
УФ-излучения. В описанном нами клиническом случае 
первые симптомы заболевания проявились достаточно 
рано: светобоязнь — в 6 мес, гиперпигментация по 
типу веснушек — в возрасте 1,5 лет. Первая опухоль 
(плоскоклеточный рак) на веке правого глаза возникла 
в возрасте 4 лет. Тем не менее, никаких мер по защите 
ребенка от УФ-излучения принято не было. Дальнейшее 
прогрессирование заболевания привело к развитию 
множественных опухолей (плоскоклеточный рак) на лице 
как наиболее открытой для инсоляции области. Лечение 
опухолей с использованием лучевой терапии, химиотера-
пии (циклофосфан, ретиноиды) не принесло результата, 
были отмечены метастазы в прилежащие лимфоузлы. 
С учетом объема поражения, присоединившихся ослож-
нений, ранее проведенной терапии лечебные возмож-
ности у больного Б. оказались исчерпаны.

ПРОГНОЗ
Пигментная ксеродерма является тяжелым жизнеугро-

жающим заболеванием, для которого в настоящее время 
не существует эффективного лечения. Своевременно 
(в первые месяцы жизни) поставленный диагноз и соблю-
дение превентивных мер могут предотвратить быстрое 
развитие опухолей. Однако смертность при пигментной 
ксеродерме остается высокой — около 1/3 больных 
не доживают до возраста 15–20 лет [9, 12]. Основной 
причиной смертности являются злокачественные ново-
образования. Для злокачественных опухолей характерны 
быстрый рост и раннее образование метастазов. По 
сравнению с частотой в общей популяции вероятность 
возникновения рака кожи (базальноклеточного и плос-
коклеточного) в возрасте до 20 лет у больных пигментной 
ксеродермой повышается в 10 000 раз, а частота раз-
вития меланомы — в 2000 раз [9, 42], при этом средний 
возраст развития опухолей составляет 8 лет [9, 12]. 
Помимо базальноклеточного и плоскоклеточного рака, 
меланомы, у больных с пигментной ксеродермой описа-
ны случаи ангиосаркомы [43–45].

Основной профилактикой, направленной на сниже-
ние риска развития злокачественных опухолей кожи, 
являются защитные меры, обеспечивающие тотальную 
изоляцию пациента от ультрафиолета. В доме, где про-
живает больной ребенок, необходимо закрывать все 
окна в помещении не пропускающими ультрафиолет 
пленками. Для освещения можно использовать люми-
несцентные лампы только с определенными спектраль-
ными характеристиками, исключающими УФ-излучение, 
или светодиодные лампы. Желательно выходить на 
улицу в вечернее или ночное время, а днем тщательно 
закрывать все кожные поверхности одеждой из плот-
ной ткани, носить головной убор, перчатки, на откры-
тые участки наносить косметические средства с наи-
большим фактором защиты от инсоляции — SPF (sun 
protection factor), надевать солнцезащитные очки с SPF 

и с боковыми щитками. Обязательным является динами-
ческое наблюдение у онколога-дерматолога с выполне-
нием дерматоскопического исследования всех участков 
кожи, подвергавшихся солнечному воздействию, не 
реже 1 раза в 3 мес. При выявлении подозрительных 
новообразований кожи и слизистых выполнять цитоло-
гические и гистологические исследования. Для ранней 
диагностики поражения глаз рекомендуются регуляр-
ные осмотры офтальмологом, для выявления невро-
логических проблем — консультации невролога. Для 
детей школьного возраста рекомендуется домашнее 
обучение. В связи с замкнутым образом жизни и огра-
ниченными возможностями общения со сверстниками 
ребенку крайне важна помощь детского психолога. 
В настоящее время ведется активная разработка пато-
генетических методов лечения.

Другой вид профилактики осуществляется путем меди-
ко-генетического консультирования, что особенно важ-
но в изолятах, для предотвращения кровнородственных 
браков между гетерозиготами по патологическим вари-
антам в гене наследственного заболевания. Основной 
задачей таких консультаций является генетическое про-
гнозирование — определение вероятности рождения 
ребенка с пигментной ксеродермой в семье, в которой 
уже имеется один больной ребенок или есть больные 
среди близких родственников. К сожалению, чаще обра-
щаются семьи, в которых уже родился больной ребенок, 
хотя с позиции профилактики важнее добрачная кон-
сультация. Заболевание проявляется при гомозиготном 
состоянии мутантного гена. Гетерозиготы фенотипически 
здоровы, но в популяции являются носителями патоло-
гического гена (XPA–XPG; XPV). Ребенок, страдающий 
пигментной ксеродермой, рождается чаще всего в браке 
двух гетерозиготных родителей, которые являются фено-
типически здоровыми. Одна часть фенотипически здоро-
вых детей от таких родителей является гетерозиготными 
носителями заболевания, которое они будут передавать 
своему потомству. Редко может происходить сочетание 
гомозиготного носителя (больного человека) с гетерози-
готным носителем, при котором 50% детей будут больны, 
а 50% окажутся гетерозиготными носителями. Таким 
образом, кровнородственные браки повышают рождае-
мость больных с пигментной ксеродермой из-за большой 
частоты появления гетерозигот [3, 42, 46].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Пигментная ксеродерма представляет собой гене-

тически детерминированное заболевание, при котором 
отсутствует или резко снижена активность ферментов, 
основная функция которых состоит в репарации повреж-
дений в ДНК, возникающих под действием ультрафиоле-
та. Неэффективность процессов репарации и накопление 
патологических изменений в последовательности ДНК 
в дальнейшем приводит к развитию злокачественных 
новообразований. При этом количество таких измене-
ний, возникающих вследствие неэффективной репара-
ции ДНК, возрастает прямо пропорционально активности 
ультрафиолетового излучения. Эффективного лечения 
этого заболевания на сегодняшний день не существу-
ет. Прогноз заболевания во многом зависит от сроков 
постановки диагноза и тщательности выполнения реко-
мендаций по защите ребенка от УФ-излучения. Все дети 
с подозрением на пигментную ксеродерму (светобоязнь, 
появление веснушек на открытых участках тела) должны 
в максимально ранние сроки проходить молекулярно-
генетическое обследование для верификации диагноза. 
Пациентам с подтвержденным диагнозом необходимо 
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находиться под наблюдением дерматоонколога для свое-
временного выявления и лечения злокачественных ново-
образований.

ИНФОРМИРОВАННОЕ СОГЛАСИЕ
На момент планирования описания настоящего кли-

нического случая стало известно, что пациент скончался 
от прогрессирования заболевания. Родители проживают 
в отдаленном селе в Кыргызстане, установить связь 
с ними не представляется возможным. По этой при-
чине фотографии ребенка публикуются без получения 
информированного добровольного согласия от родите-
лей в минимально информативном объеме.

INFORMED CONSENT
We discovered (on the planning stage of the present 

article) that the patient had died due to disease progression. 
Patient’s parents live in a remote village in Kyrgyzstan, it 
is not possible to contact them. Thus, child’s photographs 
are published without informed voluntary consent from his 
parents with minimal amount of information.
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Руководство для врачей посвящено проблеме рота-
вирусной инфекции, являющейся основной причи-

ной гастроэнтеритов у детей в возрасте младше 5 лет. 
Отечественными экспертами представлены актуальные 
данные по эпидемиологии ротавирусной инфекции как 
в Российской Федерации, так и во всем мире, освещены 
вопросы этиологии и патогенеза. С позиций доказа-
тельной медицины рассматриваются методы лечения 
и профилактики. Подробно изложена организация про-
ведения вакцинации против ротавирусной инфекции — 
единственного эффективного метода контроля уровня 
заболеваемости.
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