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Обоснование. Фолликулярный ихтиоз с атрихией и фотофобией (ichthyosis follicularis, atrichia, and photophobia (IFAP) 
syndrome), тип 2 — редкое наследственное заболевание из группы синдромальных форм ихтиозов. Клинически 
характеризуется триадой: невоспалительный фолликулярный ихтиоз, тотальная или субтотальная алопеция при рож-
дении или вскоре после него и фотофобия разной степени тяжести. Этиотропная терапия IFAP-синдрома не разрабо-
тана, а симптоматическое лечение (смягчающие средства, кератолитики, ретиноиды) направлено на стабилизацию 
состояния и поддержание оптимального качества жизни пациентов. По данным на 2023 г., по всему миру описано 
около 60 случаев IFAP-синдрома, но ни одного в России. Описание клинического случая. У девочки, возраст 2 года 
3 мес, отмечены признаки ксеродермии, фолликулярного гиперкератоза, а также фотофобия со слезотечением и ало-
пеция. Диагноз «фолликулярный ихтиоз с атрихией и фотофобией (IFAP-синдром), тип 2, тип наследования — аутосом-
но-доминантный» выставлен на основании анамнестических данных, клинических проявлений и результатов секве-
нирования полного экзома с последующей валидацией выявленного нуклеотидного варианта chr17:17720597G>A, 
с.1669C>T (p.Arg557Cys NM_001005291.2) в экзоне 9 гена SREBF1 методом прямого автоматического секвени-
рования у пациентки и обоих родителей (у последних не выявлен). Заключение. Для установления IFAP-синдрома 
необходимо молекулярно-генетическое исследование, так как клинические проявления болезни схожи с таковыми 
при других дерматозах. Вместе с тем врачам необходимо сохранять настороженность при выявлении случаев фолли-
кулярного ихтиоза в сочетании с алопецией и фотофобией при или вскоре после рождения для своевременной диаг-
ностики IFAP-синдрома и, таким образом, предотвращения задержек в назначении терапии.
Ключевые слова: IFAP, врожденный ихтиоз, дети, фолликулярный ихтиоз, атрихия, фотофобия, клинический случай

Для цитирования: Амбарчян Э.Т., Кузьминова А.Д., Эльдарова Т.К., Иванчиков В.В., Журкова Н.В., Вашакмадзе Н.Д. 
Фолликулярный ихтиоз с атрихией и фотофобией (IFAP-синдром), тип 2: клинический случай. Вопросы современной 
педиатрии. 2024;23(3):181–187. doi: https://doi.org/10.15690/vsp.v23i3.2759

Контактная информация:

Амбарчян Эдуард Тигранович, кандидат медицинских наук, заведующий отделением дерматологии НИИ педиатрии и охраны здоровья детей 
НКЦ №2 ФГБНУ «РНЦХ им. акад. Б.В. Петровского» Минобрнауки России
Адрес: 117593, Москва, Литовский бульвар, д. 1а,  e-mail: edo_amb@mail.ru 
Статья поступила: 07.04.2024,  принята к печати: 16.06.2024

ОБОСНОВАНИЕ
Ихтиоз — это клинически гетерогенная группа гено-

дерматозов, характеризующаяся генерализованным 
нарушением процесса кератинизации. Развитие забо-
леваний этой группы связывают с патологическими 
изменениями в 67 генах [1], в результате которых воз-
никают нарушения дифференцировки эпителия и его 
барьерной функции, происходит увеличение трансэпи-
дермальной потери воды [2]. Согласно классификации, 
принятой в 2009 г. на 1-й Консенсусной конференции 
(Сорез, Франция), выделяют синдромальные и несинд-
ромальные формы ихтиоза. Синдромальный ихтиоз 
является одним из проявлений моногенного мультисис-
темного нарушения, тогда как несиндромальные формы 
болезни ограничены кожным процессом. Кроме того, 
по типу наследования выделяют Х-сцепленный доми-
нантный, X-сцепленный рецессивный, аутосомно-доми-
нантный и аутосомно-рецессивный ихтиоз [3]. Все фор-
мы ихтиоза характеризуются обширным шелушением, 
гиперкератозом и эритемой с возможным развитием 
эритродермии. В зависимости от основного генотипа 

тяжесть заболевания варьирует от легкой до тяжелой, 
в последнем случае заметно снижая качество жиз-
ни пациентов [3]. Лечение ихтиоза сосредоточено на 
облегчении симптомов болезни и включает в себя при-
менение смягчающих средств, кератолитиков и систем-
ных ретиноидов. Однако эффективность такого лечения 
умеренная, в связи с чем сохраняется актуальность раз-
работки новых вариантов терапии болезни [4].

Одной из наиболее редких клинических форм синд-
ромального ихтиоза является фолликулярный ихтиоз 
с атрихией и фотофобией (англ. ichthyosis follicularis, 
atrichia, and photophobia syndrome; IFAP-syndrome). 
IFAP-синдром характеризуется клинической триадой: 
невоспалительный фолликулярный ихтиоз, тотальная 
или субтотальная алопеция при рождении или вско-
ре после него и фотофобия разной степени тяжести. 
Впервые связь между фолликулярным ихтиозом, ало-
пецией и фотофобией была описана И.М. Маклаудом 
в 1909 г. [5]. Различают синдром IFAP, тип 1 с синдро-
мом BRESHECK (brain anomalies, retardation, ectodermal 
dysplasia, skeletal malformations, Hirschsprung disease, 
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ear/eye anomalies, cleft palate/cryptorchidism, and kidney 
dysplasia/hypoplasia) или без него и синдром IFAP, тип 2. 
Первый тип синдрома развивается в результате патоло-
гических изменений гена MBTPS2 (ген фактора транс-
крипции, связанного с мембраной), локализованного 
на коротком плече хромосомы Х (Xp22). Второй тип 
синдрома отличается аутосомно-доминантным типом 
наследования, развивается в результате изменений 
гена SREBF1 (англ. sterol regulatory element-binding 
transcription factor 1) [6]. Ген картирован на коротком пле-
че 17-й хромосомы (17p11) и играет важную роль в диф-
ференцировке эпидермального барьера кожи, а также 
в поддержании нормальной структуры клеточных мемб-
ран всех клеток организма [6].

В 2020 г. было опубликовано исследование, вклю-
чавшее две китайские семьи, где в одной семье были 
поражены бабушка, брат мамы, мама и дочь, а в дру-
гой — мама и дочь, а также 9 изолированных случаев 
IFAP-синдрома у пациентов различных национальностей, 
вызванного патологическими изменениями гена SREBF1 
в гетерозиготном состоянии. Анализ выявленных вари-
антов гена in vitro показал, что происходит наруше-
ние транслокации транскрипционно активной формы 
SREBP1. Кроме того, при секвенировании матричной 
РНК из клеток кожи головы у пациентов с синдромом 
IFAP были выявлены значительное снижение количества 
транскриптов рецептора липопротеинов низкой плот-
ности и генов кератина, увеличение скорости апоптоза 
кератиноцитов in situ, что может приводить к гипер-
кератозу и гипотрихозу [7]. Изменения в гене SREBF1 
приводят также к развитию наследственной мукоэпите-
лиальной дисплазии [8], одним из проявлений которой 
могут быть фотофобия и алопеция. Вместе с этим может 
развиваться тяжелое поражение слизистой оболочки 
рта, носа, конъюнктивы, влагалища, шейки матки, про-
межности, уретры и мочевого пузыря [8]. По данным 
на 2023 г., по всему миру описано около 60 случаев 
IFAP-синдрома [9], но ни одного в России.

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР
О пациенте

Девочка, возраст 2 года 3 мес, госпитализирована 
в отделение дерматологии Научно-исследовательского 
института (НИИ) педиатрии и охраны здоровья детей 
Российского научного центра хирургии (РНЦХ) им акад. 
Б.В. Петровского (Москва) в связи с жалобами на выпа-
дение волос, повышенную светочувствительность, высы-
пания в перианальной области, явления ксероза, сопро-
вождающиеся субъективным интенсивным зудом.

Анамнез заболевания

Ребенок от 2-й беременности (1-я беременность 
завершилась рождением здорового мальчика), проте-
кавшей на фоне гестационного диабета, анемии, масса 
тела при рождении — 2640 г, длина — 49 см. Оценка по 
шкале APGAR — 8/9 баллов. На 7-е сут — дакриоцистит, 
терапия без эффекта. Раннее моторное и психоречевое 
развитие — по возрасту.

В возрасте 4 мес у ребенка были отмечены частые 
эпизоды диареи, в связи с чем неоднократно консуль-
тирован врачом-гастроэнтерологом. В связи с сохране-
нием симптомов был госпитализирован с диагнозом: 
«Задержка физического развития, транзиторная лактаз-
ная недостаточность. Дистрофия роговицы обоих глаз. 
Кишечная инфекция. Гастроэнтерит, средней степени 
тяжести. Токсикоз с эксикозом 1-й степени».

По направлению педиатра и офтальмолога обследован 
генетиком по месту жительства. Рекомендованы исследо-
вание концентрации галактозы в сыворотке крови (зафик-
сирован уровень 0,76 мг/дл; норма — до 8,1 мг/дл), тандем-
ная масс-спектрометрия аминокислот и ацилкарнитинов 
органических кислот (признаки аминоацидопатии, орга-
нической ацидурии и нарушений митохондриального бета-
окисления жирных кислот не выявлены) и энзимодиаг-
ностика (исключены болезнь Краббе, болезнь Помпе, 
болезнь Фабри, болезнь Гоше, болезнь Ниманна – Пика 
(тип А/Б), мукополисахаридоз (тип I), мукополисахаридоз 
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(тип IIIB), мукополисахаридоз (тип IVB), мукополисаха-
ридоз (тип VI), GM1-ганглиозидоз, мукополисахаридоз 
(тип VII), мукополисахаридоз (тип II), нейрональный церо-
идный липофусциноз (тип II)).

Впервые признаки светобоязни и слезотечения, 
а также изменения кожного покрова в виде сухости 
и покраснения щек отмечены на первом месяце жизни. 
В возрасте 1 года появились высыпания на коже в пери-
анальной области. В связи с появлением новых клиниче-
ских признаков консультирована дерматологом, педиат-
ром и генетиком. Предварительно установлен диаг ноз 
«KID-синдром». Топическая терапия кремом бетаметазон 
0,05% к положительным изменениям не привела. Более 
того, кожный патологический процесс прогрессировал. 
По рекомендации генетика было проведено секвени-
рование клинического генома вариантов: релевантных 
вариантов не обнаружено; вариантов, имеющих один или 
несколько признаков патогенности, не обнаружено; вари-
антов с неизвестным клиническим значением не обна-
ружено. Носительство вариантов в генах рецессивных 
заболеваний: в гене TEX15 (testis expressed protein 15) 
выявлен нуклеотидный вариант с.6848_6849delGA 
(p.Arg2283fs) в гетерозиготном состоянии, приводящий 
к сдвигу рамки считывания. Ген TEX15 принадлежит 
к семейству генов Testis Expressed (TEX), экспрессируе-
мых преимущественно в зародышевых клетках, и коди-
рует мейотический белок. Патологические изменения 
этого гена ассоциированы с недостаточностью сперма-
тогенеза [10]. Для рецессивного заболевания вариант не 
может рассматриваться в качестве причины без наличия 
другого варианта. В гене GJB2 (gap junction protein, beta-2) 
выявлена делеция с.35delG (p.12Fs) в гетерозиготном 
состоянии, которая также приводит к сдвигу рамки счи-
тывания. Изменения в этом гене ассоциированы с раз-
витием тугоухости с аутосомно-рецессивным типом насле-
дования, тип 1А, тугоухости с аутосомно-доминантным 
типом наследования, тип 3А, синдрома Барта – Памфри, 
тип наследования — аутосомно-доминантный, синдро-
ма кератита-ихтиоза-глухоты, тип наследования — ауто-
сомно-доминантный, пальмоплантарной кератодермии 
с глухотой, тип наследования — аутосомно-доминантный, 
синдрома Фовинкеля, тип наследования — аутосомно-
доминантный [11]. Проведена валидация выявленной 
делеции секвенированием по Сенгеру у ребенка и обоих 
родителей. Делеция с.35delG (p.12Fs) в гене GJB2 выяв-
лена у девочки и ее отца. Для исключения сурдологи-
ческой патологии ребенок консультирован сурдологом 
с последующим проведением исследования слуха мето-
дом коротколатентных слуховых вызванных потенциа-
лов — патологии не выявлено.

В возрасте 1 года 8 мес ребенок консультирован вра-
чом-генетиком в НКЦ №2 РНЦХ им акад. Б.В. Петровского 
(Москва). Проведено повторное биоинформатическое 
исследование результатов секвенирования полного гено-
ма — выявлен нуклеотидный вариант chr17:17720597G>A, 
с.1669C>T (p.Arg557Cys NM_001005291.2) в экзоне 
9 гена SREBF1 в гетерозиготном состоянии. Проведена 
валидация выявленного варианта методом прямого авто-
матического секвенирования; указанный нуклеотидный 
вариант выявлен у пробанда и не выявлен у обоих роди-
телей пациентки. На основании данных клинической кар-
тины и молекулярно-генетического обследования был 
установлен диагноз: «Фолликулярный ихтиоз с атрихией 
и фотофобией (IFAP-синдром), тип 2, тип наследования — 
аутосомно-доминантный».

В возрасте 2 лет 3 мес пациентка проходила стацио-
нарное обследовании и лечение в НМИЦ глазных болез-
ней им. Гельмгольца (Москва) с диагнозом: «Болезнь 
роговицы неуточненная (частичное васкуляризирован-
ное помутнение роговицы). OU хронический кератоконъ-
юнктивит токсико-аллергической этиологии, лимбально-
клеточная недостаточность».

Физикальная диагностика

При поступлении в НИИ педиатрии и охраны здоровья 
детей РНЦХ им акад. Б.В. Петровского в возрасте 2 лет 
3 мес обращают на себя внимание высокий выступа-
ющий лоб, глубоко посаженные глаза, монголоидный 
разрез глаз, эпикант, диспластичные ушные раковины, 
относительная макростомия, диастема (рис. 1).

Status localis. На коже волосистой части головы диф-
фузное поредение волос с редкими темными волосами 
(местами волосы отсутствовали), признаки прогрессии 
(тракционная проба положительная), брови и ресницы не 
изменены. На коже туловища и конечностей множествен-
ные фолликулярные плотные папулы 3–4 мм в диаметре, 
покрытые роговыми чешуйками и местами корочками 
светло-коричневого и коричневого цвета. На коже спины 
обнаружены экскориации линейного характера, покры-
тые геморрагическими корками. В области дистальной 
фаланги первого пальца на левой кисти наблюдались 
дистрофическое изменение ногтевой пластины, частич-
ный онихолизис (на месте предшествующей травмы) 
(рис. 2). В перианальной области выявлены две эри-
тематозные бляшки от 3 до 6 см в диаметре, с четки-
ми границами, розового цвета, со скудным шелушени-
ем преимущественно у периферического края (рис. 3). 
Субъективно пациентку беспокоил интенсивный зуд 
в области высыпаний, преимущественно в перианальной 
области. Слизистые оболочки интактны.

Лимфоузлы не увеличены. Опорно-двигательный 
аппарат: нарушение осанки, тонус мышц умеренно сни-
жен. Органы дыхания: частота дыхательных движений — 
28/мин. Носовое дыхание умеренно затруднено, отмеча-
ется скудное прозрачное слизистое отделяемое. В легких 
дыхание пуэрильное, проводится во все отделы, хрипы 
не выслушиваются. Форма грудной клетки — цилиндри-
ческая. Сердечно-сосудистая система: частота сердеч-
ных сокращений — 110 уд./мин, пульс ритмичный, мяг-
кий, границы сердца не изменены, тоны сердца ясные. 
Органы пищеварения: язык подсушен, живот правильной 
конфигурации, активно участвует в акте дыхания, мягкий, 
безболезненный, печень у края реберной дуги, селезен-
ка не пальпируется. Стул регулярный, без патологических 
примесей, эпизоды неустойчивого стула. Мочеполовая 
система: мочеиспускание свободное, безболезненное. 
Нервно-психическое развитие: контактна, ориентирова-
на правильно, в сознании. Обращенную речь понимает, 
играет, игрушками интересуется.

Предварительный диагноз

На основании клинической картины, анамнеза за -
болевания и результатов молекулярно-генетическо-
го исследования установлен диагноз: «Фолликулярный 
их тиоз с атрихией и фотофобией (IFAP-синдром), тип 2, 
тип наследования — аутосомно-доминантный».

Динамика и исходы

В отделении дерматологии на 2-е сут госпитализа-
ции было проведено лабораторное и инструментальное 
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обследование пациентки. В клиническом анализе мочи 
и биохимическом анализе крови клинически значимых 
отклонений не обнаружено. В общем анализе крови 
отмечено незначительное повышение количества тром-
боцитов (412 � 109/л, норма 189–394), относитель-
ного количества моноцитов (13,3%, норма 3,0–9,0), 
остальные показатели — без клинически значимых 
отклонений.

При ультразвуковом исследовании эхо-призна-
ков структурных изменений органов брюшной полости 

и забрюшинного пространства не выявлено, без при-
знаков нарушения ренальной гемодинамики на момент 
исследования.

Пациентка консультирована диетологом, выявлен 
дефицит массы тела легкой степени, рекомендовано 
введение в рацион кисломолочных продуктов. Рас-
ши  рение рациона питания рекомендовано проводить 
с последующей оценкой кожного процесса и коррекцией 
при возобновлении высыпаний, а также с учетом воз-
можного развития гастроинтестинальных симптомов.

Рис. 1. Девочка, возраст 2 года 3 мес, с проявлениями фолликулярного ихтиоза, атрихии и фотофобии* 
Fig. 1. The girl, 2 years 3 months old, with manifestations of ichthyosis follicularis, atrichia and photophobia*

Примечание. <*> — проявления фотофобии на фотографиях скрыты в связи с согласием родителей на их публикацию только 
при сокрытии области глаз.
Источник: Амбарчян Э.Т., 2023. 

Note. <*> — manifestations of photophobia are hidden on the photographs due to the parents’ consent on publication of any images only 
with the eyes covered.

Source: Ambarchyan E.T., 2023.

Рис. 2. Девочка, возраст 2 года 3 мес. Дистрофия ногтя 
с частичным онихолизисом большого пальца левой кисти 
(на месте предшествующей травмы) 
Fig. 2. The girl, 2 years 3 months old. Nail dystrophy with partial 
onycholysis of the left thumb (after previous injury)

Рис. 3. Девочка, возраст 2 года 3 мес. Эритематозные бляшки 
в перианальной области 
Fig. 3. The girl, 2 years 3 months old. Perianal erythematous 
plaques

Источник: Амбарчян Э.Т., 2023. 

Source: Ambarchyan E.T., 2023.

Источник: Амбарчян Э.Т., 2023. 

Source: Ambarchyan E.T., 2023.
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На основании результатов дополнительного обследо-
вания был подтвержден диагноз «Фолликулярный ихтиоз 
с атрихией и фотофобией, тип 2 (IFAP-syndrome 2), тип 
наследования — аутосомно-доминантный».

В качестве наружной терапии использовали топиче-
ские глюкокортикостероиды — комбинированный пре-
парат (неомицин + натамицин + гидрокортизон) в форме 
мази на высыпания в перианальной области, топические 
ретиноиды на очаги на туловище и конечностях, кера-
толитические средства с содержанием 10% мочевины 
на туловище и конечности. Системно ребенок получал 
лечение антигистаминным препаратом — цетиризин 
в форме раствора в дозе 10 капель в сутки. 

Выписана через 10 сут с умеренной положительной 
динамикой кожного патологического процесса, регрес-
сом высыпаний в перианальной области, уменьшением 
эритематозного компонента сыпи, менее выраженными 
признаками ксеродермии и субъективным снижением 
интенсивности зуда.

Прогноз

Прогноз заболевания — благоприятный.

Временная шкала

Хронология развития заболевания, его ключевые 
события и прогноз для пациентки представлены на рис. 4.

ОБСУЖДЕНИЕ
В нашей работе описывается клинический слу-

чай пациентки с выявленным нуклеотидным вариан-
том chr17:17720597G>A, с.1669C>T (p.Arg557Cys 
NM_001005291.2) в экзоне 9 гена SREBF1 в гетеро-
зиготном состоянии. Ранее этот вариант был описан 
в гетерозиготном состоянии у пациентов с фолликуляр-
ным ихтиозом с синдромом атрихии, фотофобии, тип 2 
и наследственной мукоэпителиальной дисплазией [12].

Основными проявлениями IFAP-синдрома являются 
признаки дерматоза (фолликулярный, реже — ламелляр-
ный ихтиоз с псориазиформными бляшками или без них 
и врожденная алопеция, в некоторых случаях с редкими 
и тонкими волосами) в сочетании с фотофобией разной 
степени тяжести [13]. Аналогичные клинические особен-
ности наблюдались у нашей пациентки. Фолликулярный 
ихтиоз характеризуется распространенными невоспа-

лительными шиповидными фолликулярными папулами. 
Фолликулярные или дискератотические папулы чаще рас-
положены симметрично и более всего выражены на 
разгибательных поверхностях конечностей и волосистой 
части головы [14]. Поражение кожи головы практически 
всегда характеризуется нерубцующейся алопецией [14]. 
У некоторых больных описаны ангулярный хейлит, воспа-
ление околоногтевого ложа, дистрофия ногтей, гипогид-
роз и экзематозные высыпания [14].

Офтальмологические находки при IFAP описаны в еди-
ничных случаях [15–17]. При этом фотофобия может быть 
обнаружена уже при рождении, но чаще — позднее [14]. 
По некоторым данным, фотофобия вызвана конъюнкти-
вализацией (замещение нормального эпителия рого-
вицы эпителием конъюнктивы) и истончением стромы 
роговицы [18]. Точные механизмы развития светобоязни 
при IFAP-синдроме еще не установлены, однако наиболее 
вероятной причиной может быть дисфункция лимбальных 
стволовых клеток [18].

Следует отметить, что клинические проявления 
синд рома IFAP отмечаются и при других заболеваниях, 
протекающих с фолликулярным гиперкератозом, ало-
пецией или гипотрихозом. В их числе фолликулярный 
декальвирующий шиповидный кератоз (англ. keratosis 
follicularis spinulosa decalvans; KFSD), синдром кера-
тита-ихтиоза-глухоты (англ. keratitis-ichthyosis-deafness 
syndrome; KID), наследственная мукоэпителиальная дис-
плазия (англ. hereditary mucoepithelial dysplasia; HMD). 
Последняя исключается при отсутствии патологии сли-
зистой оболочки ротовой полости, рецидивирующих сли-
зисто-кожных инфекций в анамнезе и катаракты [13]. 
Отличить IFAP-синдром от KID-синдрома можно по отсут-
ствию врожденной потери слуха и выраженного гиперке-
ратоза. Кроме того, при KID-синдроме тип наследования 
является аутосомно-доминантным [19]. Фолликулярный 
декальвирующий шиповидный кератоз имеет схожие 
с IFAP-синдромом клинические проявления. Однако при 
KFSD алопеция не является врожденной, проявляется 
в первые несколько лет жизни и возникает в результате 
очагового и прогрессивно распространяющегося воспа-
лительного процесса в аномальных фолликулах с после-
дующей атрофией кожи и рубцеванием [14]. Эти особен-
ности не описаны при IFAP-синдроме и не наблюдались 
у описанного нами ребенка.

Дакриоцистит
Сухость кожи, 

покраснение щек

Обследование в стационаре 
по месту жительства, диагноз: 

«Задержка физического развития, 
транзиторная лактазная недостаточность. 

Дистрофия роговицы обоих глаз. 
Кишечная инфекция. 

Гастроэнтерит средней степени тяжести. 
Токсикоз с эксикозом 1-й степени»

Повторное биоинформатическое исследование 
результатов секвенирования полного экзома, 

выявлен ранее описанный нуклеотидный 
вариант chr17:17720597G>A, с.1669C>T 

(p.Arg557Cys NM_001005291.2) 
в экзоне 9 гена SREBF1 в гетерозиготном 

состоянии. Установлен диагноз: 
«Фолликулярный ихтиоз с атрихией 

и фотофобией (IFAP-синдром), тип 2, 
тип наследования — аутосомно-доминантный»

Установлен диагноз: 
«Болезнь роговицы 

неуточненная (частичное 
васкуляризированное 
помутнение роговицы). 

OU хронический 
кератоконъюнктивит токсико-

аллергической этиологии, 
лимбальноклеточная 

недостаточность»

Установлен диагноз 
«KID-синдром»

Появление высыпаний на коже 
в перианальной области

Прогноз заболевания 
благоприятный

Рис. 4. Девочка, возраст 2 года 3 мес: хронология развития заболевания, ключевые события и прогноз 
Fig. 4. The girl, 2 years 3 months old: disease development, key events, and prognosis

7 сут 1 мес 4 мес 1 год 1 год 5 мес 1 год 8 мес 2 года 3 мес
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Этиотропная терапия IFAP-синдрома не разработана. 
Наблюдается умеренная положительная динамика тече-
ния кожного патологического процесса на фоне терапии 
ацитретином в дозе от 0,3 до 1 мг/кг/сут, однако у неко-
торых пациентов не было отмечено никаких положитель-
ных изменений алопеции и фотофобии [20]. Указанный 
препарат в период наблюдения описанного нами ребен-
ка в России был недоступен (препарат «Неотигазон» 
не поставляется в настоящее время). Основными целями 
симптоматической терапии является коррекция дисфунк-
ции эпидермального барьера [4]. С учетом сухости кожи 
необходимо постоянное ее увлажнение, а при наличии 
признаков гиперкератоза обоснованно использование 
кератолитических смягчающих средств с содержани-
ем мочевины или салициловой кислоты [4]. Фотофобия 
может исчезать спонтанно [17], при этом увлажнение 
глаз является неотъемлемой частью лечения каждого 
пациента [19]. Существует потребность в более совер-
шенной терапии, которая улучшит состояние придатков 
кожи и органа зрения у пациентов с данным диагнозом.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Фолликулярный ихтиоз с атрихией и фотофобией 

является редким вариантом синдромальных ихтиозов. 
Необходимость описания случая IFAP-синдрома, тип 2 про-
диктована важностью информирования российских врачей 
о данном наследственном заболевании, которое описано 
нами впервые в России. Своевременная диагностика IFAP-
синдрома необходима для раннего назначения эффектив-
ной симптоматической терапии, а также для проведения 
медико-генетического консультирования пациентов и их 
семьи с целью планирования последующих деторождений.

ИНФОРМИРОВАННОЕ СОГЛАСИЕ
От родителей пациента получено письменное инфор-

мированное добровольное согласие на публикацию 
результатов обследования, лечения и медицинских фото-
графий ребенка, а также на публикацию его изображе-
ний в медицинском журнале, включая его электронную 
версию (дата подписания согласия 18.03.2024).
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