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Обоснование. Одним из самых частых осложнений дистрофического врожденного буллезного эпидермолиза (ВБЭ) 
является железодефицитная анемия. Терапия анемии в таких случаях затруднена в связи c множеством патологичес-
ких факторов и состояний, усугубляющих течение заболевания, затрудняющих усвоение железа и способствующих 
формированию порочного патологического круга течения анемии. Описание клинических случаев. Описаны случаи 
анемии у детей с дистрофическим ВБЭ. Показаны диагностические алгоритмы и критерии определения терапевтиче-
ской тактики. Применяли препарат железа (III) гидроксид сахарозный комплекс, проведена гемотрансфузия лейкоре-
дуцированной эритроцитарной взвеси. На фоне терапии отмечены увеличение концентрации гемоглобина, стабили-
зация гемодинамики, заживление ран. Побочных эффектов при лечении не зарегистрировано. Заключение. У детей 
с ВБЭ и сопутствующей тяжелой анемией требуется комплексная терапия, включающая препарат железа и проведение 
гемотрансфузии. Вместе с тем, необходима оптимизация протоколов ведения таких пациентов.
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Background. Iron deficiency anemia is one of the most common complications of dystrophic epidermolysis bullosa (DEB). Anemia management 
in such cases is complicated due to many pathological factors and conditions aggravating disease course and iron absorption leading to 
development of anemia vicious pathological circle. Case description. Cases of anemia in children with DEB have been described. Diagnostic 
algorithms and therapeutic criteria have been presented. Iron (III) hydroxide sucrose was administrated, transfusion of leukoreduced red 
blood cell suspension was performed. Increase in hemoglobin concentration, hemodynamics stabilization, and wound healing were noted 
on therapy. No side effects were reported during treatment. Conclusion. Children with DEB and comorbid severe anemia require complex 
therapy including iron medications and transfusions. Moreover, it is crucial to update management protocols for such patients.
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ОБОСНОВАНИЕ
Врожденный буллезный эпидермолиз (ВБЭ) — группа 

генетических заболеваний, характеризующихся появле-
нием пузырей на коже и/или слизистых оболочках, воз-

никающих при минимальном физическом либо химиче-
ском воздействии, а иногда и спонтанно [1, 2]. ВБЭ входит 
в число орфанных заболеваний и отличается полимор-
физмом клинических проявлений и мультисистемностью 
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поражения с вовлечением в патологический процесс раз-
личных органов и систем [3]. Патогенез ВБЭ обусловлен 
дефектами генов, кодирующих синтез структурных бел-
ков кожи, отвечающих за соединение клеток эпидермиса 
с базальной мембраной и дермой [2, 4, 5]. В свою очередь, 
нарушение межклеточных связей приводит к образова-
нию пузырей на коже и слизистых оболочках даже при 
незначительном воздействии извне. Выявлено и описано 
более 1000 патогенных вариантов этих генов [4, 5]. 

В соответствии с локализацией дефектного гена, 
определяющей глубину и тяжесть патологического про-
цесса, выделяют 4 основные клинические формы ВБЭ [1]: 
простой, пограничный и дистрофический буллезный эпи-
дермолиз (ДБЭ), а также синдром Киндлер. Тяжесть ВБЭ 
обусловлена выраженностью поражений кожного покро-
ва и слизистых оболочек, а также количеством и степе-
нью осложнений. Дистрофическая форма заболевания 
является наиболее тяжелой по причине не только выра-
женных кожных проявлений, сопровождающихся болью 
и зудом, но и вовлечения в патологический процесс боль-
шинства органов и систем организма.

Одним из самых частых осложнений ДБЭ, трудно под-
дающимся коррекции, является железодефицитная ане-
мия (ЖДА) [6]. Причина ЖДА — дефицит железа в орга-
низме, возникающий вследствие нарушения поступления, 
усвоения или повышенных потерь железа, в результате 
чего нарушается образование гемоглобина и эритроци-
тов [7]. Развитие ЖДА при ВБЭ обусловлено нарушением 
процессов жевания, глотания и всасывания (по причине 
аномалий строения зубов, микростомии, рубцов на сли-
зистых оболочках, стриктур пищевода), что ограничивает 
поступление белков и железа с пищей. Сначала отмеча-
ется дисфагия при приеме твердой пищи, затем мягкой 
и жидкой — вплоть до затруднения глотания слюны [8]. 

Недостаток аминокислот из-за дефицита поступле-
ния с пищей белка негативно влияет на продукцию 
эрит ропоэтина [9]. Кроме того, постоянное повреждение 
кожи и слизистых оболочек ведет к естественной поте-
ре железа, белка и форменных элементов крови [10]. 
Хроническое воспаление и персистирующая инфекция 
ведут к нарушению транспорта и утилизации кислорода 
в тканях, что, в свою очередь, нарушает нормальный 
метаболизм железа [11]. Хроническое воспаление при-
водит также и к постоянному повышению продукции геп-
сидина, который ингибирует абсорбцию железа в кишеч-
нике, а кроме того, высвобождение рециркулирующего 
железа [12]. Сочетание указанных нарушений с хрони-
ческой кровопотерей, характерной для ВБЭ, приводит 
к выраженному дефициту железа и развитию тяжелой 
ЖДА [13]. Развивается тяжелая гипоксия тканей, не 
только проявляющаяся классическими симптомами ане-
мии, но и приводящая к замедленной эпителизации ран, 
прогрессирующему истощению, задержке физического 
и когнитивного развития у детей [14].

В настоящее время в терапии ЖДА применяют пер-
оральные препараты двухвалентного и трехвалентного 
железа, а также парентеральные препараты трехвалент-
ного железа при лечении пациентов с легкой и среднетя-
желой формами анемии [7]. При тяжелой форме анемии 
(снижении концентрации гемоглобина менее 70 г/л) пока-
зана гемотрансфузия эритроцитарной взвеси [15–17]. 
После гемотрансфузии пациентам с тяжелой ЖДА, про-
должающейся кровопотерей, расстройствами всасы-
вания и воспалительными заболеваниями кишечника 
показаны парентеральные препараты железа [18, 19]. 
Описан положительный опыт применения эритропоэтина 
у детей с ВБЭ с целью стимуляции эритропоэза [20].

Ниже представлено описание развития и течения 
ЖДА у трех пациентов с ВБЭ, в том числе на фоне коррек-
ции анемии путем введения препаратов железа и гемо-
трансфузий.

КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИМЕРЫ
Клинический пример № 1

О пациенте

Пациентка А., возраст 11 лет 10 мес. Госпита ли-
зирована в отделение дерматологии и аллергологии 
НМИЦ здоровья детей (Москва) с диагнозом: «Врожден-
ный буллезный эпидермолиз, дистрофическая форма, 
рецессивный тип наследования (патологический нук-
леотидный вариант chr3:48604152C>T в гомозиготном 
состоянии в гене COL7A1)».

Из анамнеза известно, что ребенок родился в тяже-
лом состоянии, отмечены пузыри на верхних и нижних 
конечностях. После рождения ребенок находился в отде-
лении реанимации, затем в отделении патологии ново-
рожденных. Во время госпитализации установлен клини-
ческий диагноз: «Врожденный буллезный эпидермолиз».

Семейный анамнез отягощен: брак родственный 
(бабушки супругов троюродные сестры), у братьев матери 
пробанда были дети с ВБЭ, у отца пробанда были дети от 
другого брака с диагностированным ВБЭ, которые умер-
ли после родов.

Ребенок впервые поступил в отделение дерматологии 
и аллергологии НМИЦ здоровья детей в возрасте 5 лет 
2 мес в тяжелом состоянии с эрозивно-язвенными пора-
жениями кожи и слизистых оболочек и тяжелой анемией 
(гемоглобин — 45 г/л). Проведена гемотрансфузия лей-
коредуцированной эритроцитарной взвеси согласно кли-
ническим рекомендациям по ЖДА от 2024 г. [7] и Приказу 
Минздрава России от 25.11.2002 № 363 [21]. После прове-
дения гемотрансфузии концентрация гемоглобина увели-
чилась до 82 г/л. Однако в дальнейшем на фоне обширного 
поражения кожного покрова по данным биохимического 
анализа крови отмечали снижение концентрации железа 
и белков. В связи с чем дополнительно назначен курс пре-
парата железа (III) гидроксид сахарозный комплекс внутри-
венно согласно клиническим рекомендация по ЖДА [7]. 

Для нутритивной поддержки пациентки проведена 
серия баллонных дилатаций стеноза пищевода в 6, 9 
и 10 лет. Стоит отметить, что в последнее время баллонная 
дилатация заменила инвазивные методы лечения вви-
ду таких преимуществ, как малоинвазивность, простота 
исполнения, безопасность, эффективность и низкий риск 
возникновения осложнений [22]. Однако в связи с распро-
страненностью эрозивных поражений и частыми повторя-
ющимися стриктурами пищевода и, как следствие, недо-
статочностью поступления питательных веществ и железа 
в возрасте 11 лет была установлена гастростома.

Физикальная диагностика

При последней госпитализации состояние ребен-
ка тяжелое за счет поражения кожи. Кожный пато-
логический процесс имел распространенный харак-
тер и был представлен множеством эрозивных очагов 
с ярко-красным дном, единичными пузырями с вялой 
покрышкой, большим скоплением милиумов, очагами 
рубцовой алопеции на волосистой части головы, атро-
фией и такими осложнениями, как отсутствие ногтевых 
пластин, псевдосиндактилия и контрактуры лучезапяст-
ных суставов. Кожные проявления сопровождались 
зудом и болезненностью. Аппетит понижен. Стул 1 раз 
в 2–3 сут на фоне постоянного приема осмотического 
слабительного вещества.
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Динамика и исходы

Клинико-диагностические данные при последней 
госпитализации:
• масса тела — 19 кг, рост — 127 см, HAZ (height-for-

age z-score — z-score роста для возраста): –3,48, BAZ 
(body mass index-for-age z-score — z-score индекса 
массы тела для возраста): –4,08;

• снижение количества эритроцитов — 3,98 � 1012/л 
(норма 4,0–5,2 � 1012/л), концентрации железа — 
2,71 мкмоль/л (норма 9,3–23,6 мкмоль/л), гемоглоби-
на (Hb) — 61 г/л (норма 120–145 г/л), гематокрита — 
23,9% (норма 35–45%), MCV — 60,2 фл (норма 77–94 фл), 
MCH — 15,4 пг (норма 25–33 пг), MCHC — 256 г/л 
(320–353 г/л), альбумина — 23,3 г/л (норма 38–54 г/л), 
витамина D — 11,1 нг/мл (норма 30–100 нг/мл);

• увеличение количества тромбоцитов — 530 � 109/л 
(норма 150–450 � 109/л), RDW-CV — 20% (норма 
12–15%), СОЭ — 70 мм/ч (норма 2–20 мм/ч), кон-
центрации С-реактивного белка (СРБ) — 120,5 мг/л 
(норма < 5 мг/л), общего белка — 105 г/л (норма 
60–80 г/л), IgG — 42,85 г/л (норма 6,98–15,6 г/л);

• в клиническом анализе мочи: гематурия, лейкоцит-
урия, бактериурия (связанные с поражением наруж-
ных половых органов);

• микробиологическое исследование (посев на фло-
ру) — кожа: Staphylococcus aureus — сплошной рост, 
Moraxella (Branhamella) catarrhalis — обильный рост; 
нос: S. aureus — обильный рост; кровь: патогенная 
флора не найдена;

• рентгеноскопия пищевода с контрастированием: состоя-
ние после оперативного вмешательства, небольшое уве-
личение диаметра престенотического расширения, рент-
генологическая картина двух зон сужения пищевода;

• денситометрия поясничного отдела позвоночника: 
минеральная плотность костной ткани (МПКТ) ниже 
возрастных значений (BMD (bone mineral density) = 
0,543 г/см2, z-score: –3,1 (норма от –2 до 2)).
Проведена консультация диетолога, установлен диаг-

ноз: «Белково-энергетическая недостаточность тяжелой 
степени». По жизненным показаниям назначена специа-
лизированная диета с содержанием гиперкалорийных 
продуктов на основе цельного белка для энтерального 
питания в объеме 300–400 мл/сут.

Клинический диагноз

Основной диагноз: «Врожденный буллезный эпидермо-
лиз, дистрофическая форма, рецессивный тип наследова-
ния (выявлен нуклеотидный вариант chr3:48604152C>T 
в гомозиготном состоянии в гене COL7A1)».

Осложнения: Железодефицитная анемия тяжелой сте-
пени. Белково-энергетическая недостаточность тяжелой 

степени. Стриктура пищевода. Вторичный остеопороз 
со снижением МПКТ в поясничном отделе позвоночника 
по z-критерию. Носитель гастростомы с 2022 г.

Медицинские вмешательства

В связи с тяжелой анемией (Hb — 61 г/л) проведена 
гемотрансфузия лейкоредуцированной эритроцитарной 
взвеси объемом 150 мл дважды через день. В результате 
терапии отмечена положительная динамика показателей 
клинического анализа крови (табл. 1).

В связи с недостаточным эффектом от гемотрансфузий 
(Hb — 82 г/л) было принято решение назначить препарат 
железа (III) гидроксид сахарозный комплекс 20 мг/мл по 
схеме согласно инструкции. Расчет дозы препарата проведен 
по общему дефициту железа, определенному по формуле:

Общий дефицит железа (мг) = 
масса тела (кг) � (Hb в норме – Hb больного (г/л)) � 0,24 + 

депонированное железо (мг),

где депонированное железо соответствовало 504 мг.
В связи со сниженным уровнем альбумина (снижение до 

23,33 г/л) в заместительных целях был назначен препарат 
альбумина человеческого 20% — 100 мл внутривенно № 1.

Для лечения инфекционного процесса и профилак-
тики присоединения вторичной инфекции проведена 
антибактериальная (цефтриаксон внутривенно в свя-
зи с чувствительностью S. aureus к цефалоспоринам 
I–IV поколения) и противогрибковая терапия (флукона-
зол внутрь).

Симптоматическая терапия: антигистаминные препа-
раты второго поколения внутрь.

Для предотвращения повторной травматизации 
кожи и стимулирования эпителизации эрозивно-язвен-
ных дефектов кожи при перевязках использовали 
атравматические материалы и наружные средства, 
дополнительно — поляризованный свет на поражен-
ные участки кожи.

В результате проведенного лечения и нутритивной 
поддержки на момент выписки пациентки концентрация 
гемоглобина составила 108 г/л.

Временная шкала

Хронология госпитализаций пациента № 1 и прове-
денных манипуляций представлена на рис. 1.

Клинический пример № 2

О пациенте

Пациентка А., возраст 15 лет. Ежегодно наблюдает-
ся в отделении дерматологии и аллергологии НМИЦ 
здоровья детей (Москва) с 10 лет 10 мес с диагнозом: 

Таблица 1. Динамика показателей клинического анализа крови у ребенка с дистрофической формой врожденного буллезного 
эпидермолиза и железодефицитной анемией (клиническое наблюдение № 1)

Table 1. Dynamics of complete blood count parameters in a child with DEB and iron deficiency anemia (case study No. 1) 

Период Эритроциты, 1012/л Гемоглобин, г/л Гематокрит, % MCH, пг MCHC, г/л MCV, фл

При поступлении 3,98 61 23,9 15,4 256 60,2

После 1-го вливания
(на следующий день)

4,48 76 28,3 17,1 270 63,3

После 2-го вливания
(на следующий день)

4,51 82 29,7 18,2 276 65,8

Примечание. MCH (Mean Corpuscular Hemoglobin) — среднее содержание гемоглобина в эритроците; MCHC (Mean Corpuscular 
Hemoglobin Concentration) — средняя концентрация гемоглобина в эритроците; MCV (Mean Corpuscular Volume) — средний объем 
эритроцита.

Note. MCH — mean corpuscular hemoglobin; MCHC — mean corpuscular hemoglobin concentration; MCV — mean corpuscular volume.
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«Врожденный буллезный эпидермолиз, дистрофическая фор-
ма, рецессивный тип наследования (патогенный вариант 
chr3:48623653del в гомозиготном состоянии в гене COL7A1)».

Из анамнеза известно, что ребенок родился в тяже-
лом состоянии с множественными дефектами кожи по 
всему телу. Роды четвертые. После рождения пребывала 
в кувезе, во время госпитализации установлен клини-
ческий диагноз: «Врожденный буллезный эпидермолиз».

Семейный анамнез отягощен: мать и отец троюродные 
сестра и брат, у родителей пробанда рождались дети с ВБЭ: вто-
рой ребенок (прожил 11 сут) и третий ребенок (прожил 13 лет), 
у прабабушек пробанда с обеих сторон были дети с ВБЭ.

Регулярно получала амбулаторное лечение по месту 
жительства — без эффекта. Клиническая картина была 
представлена эрозивно-язвенными поражениями кожи 
и слизистых оболочек, пузырями, милиумами, рубцами 
и такими осложнениями, как отсутствие ногтевых пластин 
на верхних и нижних конечностях, контрактуры лучеза-
пястных суставов и частичная псевдосиндактилия. Кожные 
проявления сопровождались зудом и болезненностью.

В возрасте 13 лет в отделении неотложной и плано-
вой хирургии НМИЦ здоровья детей проведена баллон-
ная дилатация стеноза пищевода в связи с недостаточ-
ным поступлением питательных веществ.

Физикальная диагностика

При последней госпитализации состояние ребенка 
тяжелое за счет поражения кожи. Кожный патологический 
процесс имел распространенный характер и был пред-
ставлен множеством эрозивных очагов с ярко-красным 
дном, единичными мелкими пузырями на сгибательных 
поверхностях нижних конечностей, большим скоплением 
милиумов, мягкими рубцовыми изменениями на местах 
эрозивных поражений, афтами на слизистых оболочках 
и такими осложнениями, как отсутствие ногтевых плас-
тин, псевдосиндактилия и контрактуры лучезапястных 
суставов. Кожные проявления сопровождались болезнен-
ностью и интенсивным зудом. Отмечены нарушение гло-
тания, невозможность приема твердой пищи, периодиче-
ские срыгивания и рвота. Стул со склонностью к запорам.

Динамика и исходы

Клинико-диагностические данные при последней 
госпитализации:
• масса тела — 23 кг, рост — 145,5 см, HAZ: –2,37, 

BAZ: –5,32;
• снижение концентрации железа до 1,87 мкмоль/л 

(норма 9,0–30,4), гемоглобина — 79 г/л 
(норма 120–155 г/л), гематокрита — 27,8% 
(норма 36–46%), MCV — 61,8 фл (норма 78–96 фл), 
MCH — 17,6 пг (норма 25–35 пг), MCHC — 284 г/л 
(норма 320–353 г/л), альбумина — 30,8 г/л 
(норма 32–45 г/л), витамина D — 22,2 нг/мл 
(норма 30–100 нг/мл);

• увеличение RDW-CV до 18,6% (норма 12–15), 
СОЭ — 78 мм/ч (норма 2–20 мм/ч), концентрации 
СРБ — 22,3 мг/л (норма < 5), IgA — 4,01 г/л (норма 
0,47–2,49 г/л), IgE — 442 Ед/мл (норма < 200 Ед/мл), 
IgG — 22,13 г/л (норма 7,16–17,11 г/л), IgM — 
2,55 г/л (норма 0,15–1,88 г/л);

• микробиологическое исследование (посев на фло-
ру) — кожа: S. aureus — сливной рост; зев: Candida 
albicans — умеренный рост; кровь: патогенная флора 
не найдена;

• ультразвуковое исследование (УЗИ) органов брюш-
ной полости: признаки вторичных изменений подже-
лудочной железы, гепатоспленомегалии, диффузных 
паренхиматозных изменений печени;

• рентгенография кистей (оценка костного возраста): 
костный возраст отстает от календарного на 4–6 мес;

• рентгеноскопия пищевода с контрастированием: рент-
генологическая картина двух зон сужения пищевода;

• денситометрия поясничного отдела позвоночника: 
МПКТ ниже возрастных значений (BMD = 0,606 г/см2, 
z-score: –4,5 (норма от –2,0 до 2,0)).
Проведена консультация диетолога, установлен диаг-

ноз: «Белково-энергетическая недостаточность тяжелой 
степени». По жизненным показаниям назначена специа-
лизированная диета с содержанием гиперкалорийных 
продуктов на основе цельного белка для энтерального 
питания в объеме 300–400 мл/сут.

Рис. 1. Пациент № 1: хронология госпитализаций и проведенных манипуляций 
Fig. 1. Patient No. 1: hospitalizations and manipulations chronology

5 лет 2 мес 9 лет 10 мес6 лет 2 мес 10 лет 5 мес7 лет 2 мес 11 лет 2 мес 11 лет 10 мес

Впервые поступила в отделение дерматологии 
и аллергологии ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» 

в тяжелом состоянии. Проведена гемотрансфузия 
лейкоредуцированной эритроцитарной взвеси. 

Дополнительно назначены курс препарата железа (III) 
гидроксид сахарозный комплекс внутривенно, курс 

препарата железа (III) гидроксид полимальтозат внутрь.
Hb при поступлении — 45 г/л � при выписке — 82 г/л

Гемотрансфузия 
лейкоредуцированной

эритроцитарной взвеси.
Курс препарата железа (III) 

гидроксид полимальтозат внутрь.
Hb 59 � 88 г/л

Гемотрансфузия 
лейкоредуцированной 

эритроцитарной взвеси дважды.
Курс препарата железа (III) 

гидроксид полимальтозат внутрь.
Hb 67 г/л � 118 г/л

Курс препарата железа (III) гидроксид 
сахарозный комплекс внутривенно.

Курс препарата железа (III) гидроксид 
полимальтозат внутрь.

Hb 70 г/л � 91 г/л

Гемотрансфузия 
лейкоредуцированной

эритроцитарной взвеси дважды.
Курс препарата железа (III) 

гидроксид полимальтозат внутрь.
Hb 61 г/л � 107 г/л

Гемотрансфузия 
лейкоредуцированной

эритроцитарной взвеси дважды.
Курс препарата железа (III) 

гидроксид сахарозный 
комплекс внутривенно. 

Курс препарата железа (III) 
гидроксид полимальтозат внутрь.

Hb 61 г/л � 108 г/л

Баллонная 
дилатация

Баллонная 
дилатация

Баллонная 
дилатация

Установлена 
гастростома
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Клинический диагноз

Основной диагноз: «Врожденный буллезный эпидер-
молиз, дистрофическая форма, рецессивный тип наследо-
вания (выявлен патогенный вариант chr3:48623653del 
в гомозиготном состоянии в гене COL7A1)».

Осложнения: Железодефицитная анемия средней 
степени тяжести. Белково-энергетическая недостаточ-
ность тяжелой степени. Стриктура пищевода. Вторичная 
задержка роста и пубертата. Вторичный остеопороз 
со снижением МПКТ в поясничном отделе позвоночника 
по z-критерию.

Медицинские вмешательства

По решению врачебной комиссии в связи с нали-
чием обширных эрозивно-язвенных поражений кожи 
и слизис тых оболочек, высоким риском потери бел-
ка и электролитов, сниженным поступлением железа 
и низкой концентрацией гемоглобина (79 г/л) было при-
нято решение о проведении гемотрансфузии лейкоре-
дуцированной эрит роцитарной взвеси объемом 290 мл 
однократно согласно Приказу Минздрава России от 
25.11.2002 № 363 [21]. В результате терапии отмече-
на положительная динамика показателей клинического 
анализа крови (табл. 2).

После гемотрансфузии назначен курс препарата 
железа (III) гидроксид сахарозный комплекс внутривен-
но. Расчет дозы выполнен с учетом общего дефицита 
железа, определенного по формуле:

Общий дефицит железа (мг) = 
масса тела (кг) � (Hb в норме – Hb больного (г/л)) � 0,24 + 

депонированное железо (мг),

где депонированное железо соответствовало 478 мг.
Для лечения инфекционного процесса и профилактики 

присоединения вторичной инфекции проведена антибак-
териальная (цефтриаксон внутривенно в связи с чувстви-
тельностью S. aureus к цефалоспоринам I–IV поколения) 
и противогрибковая терапия (флуконазол внутрь).

По жизненным показаниям назначена специализиро-
ванная диета с содержанием изокалорийных продуктов 
на основе цельного белка для энтерального питания 
в объеме до 600 мл/сут.

Симптоматическая терапия: антигистаминные препа-
раты второго поколения внутрь.

Для предотвращения повторной травматизации кожи 
и стимулирования эпителизации эрозивно-язвенных 
дефектов кожи при перевязках использовали атравма-
тические материалы и наружные средства, дополнитель-
но — поляризованный свет на пораженные участки кожи.

В результате проведенного лечения и нутритивной 
поддержки на момент выписки пациентки концентрация 
гемоглобина составила 106 г/л.

Временная шкала

Хронология госпитализаций пациента № 2 и прове-
денных манипуляций представлена на рис. 2.

Таблица 2. Динамика показателей клинического анализа крови у ребенка с дистрофической формой врожденного буллезного 
эпидермолиза и железодефицитной анемией (клиническое наблюдение № 2)

Table 2. Dynamics of complete blood count parameters in a child with DEB and iron deficiency anemia (case study No. 2) 

Время Эритроциты, 1012/л Гемоглобин, г/л Гематокрит, % MCH, пг MCHC, г/л MCV, фл

При поступлении 4,5 79 27,8 17,6 284 61,8

После вливания
(на следующий день)

5,42 106 37,1 19,6 286 68,5

Примечание. MCH (Mean Corpuscular Hemoglobin) — среднее содержание гемоглобина в эритроците; MCHC (Mean Corpuscular 
Hemoglobin Concentration) — средняя концентрация гемоглобина в эритроците; MCV (Mean Corpuscular Volume) — средний объем 
эритроцита.

Note. MCH — mean corpuscular hemoglobin; MCHC — mean corpuscular hemoglobin concentration; MCV — mean corpuscular volume.

Рис. 2. Пациент № 2: хронология госпитализаций и проведенных манипуляций 
Fig. 2. Patient No. 2: hospitalizations and manipulations chronology

10 лет 10 мес 12 лет 13 лет 15 лет 

Первая госпитализация в отделение дерматологии 
и аллергологии ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» 

в тяжелом состоянии. Назначен курс препарата 
железа (III) гидроксид полимальтозат внутрь. 

Hb при поступлении — 83 г/л � при выписке — 97 г/л 
на фоне регресса язвенных высыпаний

Hb 102 г/л при поступлении.
Курс препарата железа (III) 
гидроксид полимальтозат 

внутрь 

Hb 105 г/л при поступлении.
Курс препарата железа (III) 

гидроксид полимальтозат внутрь 

Гемотрансфузия лейкоредуцированной 
эритроцитарной взвеси. 

Курс препарата железа (III) гидроксид 
сахарозный комплекс внутривенно. 

Курс препарата железа (III) гидроксид 
полимальтозат внутрь.
Hb 79 г/л � 106 г/л

Баллонная 
дилатация
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Клинический пример № 3

О пациенте

Пациентка А., возраст 9 лет 3 мес. Состояние при 
поступлении тяжелое за счет кожного патологического 
процесса. Госпитализирована с диагнозом: «Врожденный 
буллезный эпидермолиз, дистрофическая форма, рецес-
сивный тип наследования (делеция g.48623653del 
в гомозиготном состоянии в гене COL7A1)».

Наблюдается в отделении дерматологии и аллерголо-
гии НМИЦ здоровья детей с 1 года 9 мес. Из анамнеза 
известно, что ребенок родился в тяжелом состоянии, 
первые высыпания на теле возникли при рождении. 
После рождения пребывала в кувезе. Выписана с диагно-
зом: «Врожденный буллезный эпидермолиз». Семейный 
анамнез не отягощен. Наблюдалась дерматологом амбу-
латорно по месту жительства. Клиническая картина была 
представлена эрозивно-язвенными поражениями кожи 
и слизистых оболочек, отсутствием ногтей на верхних 
и нижних конечностях, микростомией.

Физикальная диагностика

При поступлении состояние ребенка тяжелое за счет 
поражения кожи. Кожный патологический процесс носил 
распространенный характер. На коже туловища и конеч-
ностей отмечались различного размера пузыри на эрите-
матозном фоне с серозно-геморрагическим содержимым, 
эрозии с ярко-красным дном, мягкие рубцовые измене-
ния на местах бывших эрозий, милиумы. Множественные 
эрозии в полости рта, микростомия. Отсутствие ногтей на 
верхних и нижних конечностях. Кожные проявления сопро-
вождались зудом и болезненностью.

Динамика и исходы

Клинико-диагностические данные при последней 
госпитализации:
• масса тела — 18,4 кг, рост — 118 см, WAZ (weight-for-

age z-score — z-score массы тела для возраста): –3,11, 
HAZ: –2,61, BAZ: –2,01;

• снижение количества эритроцитов до 3,31 � 1012/л 
(норма 4,0–5,2 � 1012/л), концентрации железа — до 
1,8 мкмоль/л (норма 9–21,5 мкмоль/л), гемоглобина — 
66 г/л (норма 120–145 г/л), гематокрита — 23,9% (нор-
ма 35–45%), MCV — 72,4 фл (норма 77–94 фл), MCH — 
20,1 пг (норма 25–33 пг), MCHC — 277 г/л (норма 
320–353 г/л), альбумина — 33 г/л (норма 38–54 г/л);

• повышение количества тромбоцитов до 936 � 109/л 
(норма 150–450 � 109/л), RDW-CV — 17,2% (норма 
12–15%), концентрации СРБ — 146 мг/л (норма 
< 5 мг/л), СОЭ — 54 мм/ч (норма 2–20 мм/ч), общего 
белка — 82,9 г/л (норма 60–80 г/л), количества лей-
коцитов — 18,8 � 109/л (норма 4,5–11,5 � 109/л), 
лимфоцитов — 12,1 � 109/л (норма 1,5–6,5 � 109/л) / 
64,4% (норма 31–53%);

• микробиологическое исследование (посев на флору) — 
кожа: S. aureus — сплошной рост; нос: Streptococcus 
pneumoniae — сливной рост, Moraxella (Branhamella) 
catarrhalis — сливной рост; кровь: патогенная флора 
не найдена;

• УЗИ органов брюшной полости: признаки вторичных 
изменений поджелудочной железы, колостаз;

• рентгенография кистей (оценка костного возраста): 
костный возраст отстает от календарного примерно 
на 5 лет;

• денситометрия: МПКТ ниже возрастных значений 
(BMD = 0,450 г/см2; z-score: –2,7 (норма от –2,0 до 2,0));

• рентгеноскопия пищевода с контрастированием: кар-
тина протяженной зоны сужения в верхней трети 
и средней трети пищевода.
Проведена консультация диетолога, установлен диаг-

ноз: «Белково-энергетическая недостаточность средней 
степени тяжести». Согласно заключению стоматолога: 
кариес дентина, проявления буллезного эпидермолиза 
в полости рта. Консультация офтальмолога: фоновая 
ретинопатия и ретинальные сосудистые изменения.

Клинический диагноз

Основной диагноз: «Врожденный буллезный эпидер-
молиз, дистрофическая форма, рецессивный тип насле-
дования (выявлена делеция g.48623653del в гомозигот-
ном состоянии в гене COL7A1).

Осложнения: Железодефицитная анемия тяжелой 
степени. Умеренная белково-энергетическая недоста-
точность. Стриктура пищевода. Дискинезия толстой киш-
ки. Кариес дентина. Фоновая ретинопатия и ретиналь-
ные сосудистые изменения. Вторичный остеопороз со 
снижением МПКТ в поясничном отделе позвоночника 
по z-критерию.

Медицинские вмешательства

В связи с тяжелой анемией (Hb 66 г/л) согласно кли-
ническим рекомендациям по ЖДА от 2024 г. [7] и Приказу 
Минздрава России от 25.11.2002 № 363 [21] была про-
ведена гемотрансфузия лейкоредуцированной эритроци-
тарной взвеси объемом 160 мл однократно. В результате 
терапии отмечается положительная динамика показате-
лей клинического анализа крови (табл. 3).

В связи с недостаточным эффектом от гемотрансфу-
зии (Hb — 82 г/л) было принято решение назначить курс 
препарата железа (III) гидроксид сахарозный комплекс. 
Расчет дозы выполнен с учетом общего дефицита железа, 
определенного по формуле:

Общий дефицит железа (мг) = 
масса тела (кг) � (Hb в норме – Hb больного (г/л)) � 0,24 + 

депонированное железо (мг),

где депонированное железо соответствовало 488 мг.

Таблица 3. Динамика показателей клинического анализа крови у ребенка с дистрофической формой врожденного буллезного 
эпидермолиза и железодефицитной анемией (клиническое наблюдение № 3)

Table 3. Dynamics of complete blood count parameters in a child with DEB and iron deficiency anemia (case study No. 3) 

Время Эритроциты, 1012/л Гемоглобин, г/л Гематокрит, % MCH, пг MCHC, г/л MCV, фл

При поступлении 3,31 66 23,9 20,1 277 72,4

После вливания
(на следующий день)

3,73 82 28,4 21,7 287 76,2

Примечание. MCH (Mean Corpuscular Hemoglobin) — среднее содержание гемоглобина в эритроците; MCHC (Mean Corpuscular 
Hemoglobin Concentration) — средняя концентрация гемоглобина в эритроците; MCV (Mean Corpuscular Volume) — средний объем 
эритроцита.

Note. MCH — mean corpuscular hemoglobin; MCHC — mean corpuscular hemoglobin concentration; MCV — mean corpuscular volume.
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Для лечения инфекционного процесса и профилактики 
присоединения вторичной инфекции проведена антибак-
териальная (цефтриаксон внутривенно в связи с чувстви-
тельностью S. aureus к цефалоспоринам I–IV поколения) 
и противогрибковая терапия (флуконазол внутрь).

По жизненным показаниям назначена специализиро-
ванная диета с содержанием изокалорийных продуктов 
на основе цельного белка для энтерального питания 
в объеме до 400 мл/сут.

Симптоматическая терапия: антигистаминные препа-
раты второго поколения внутрь.

Для предотвращения повторной травматизации кожи 
и стимулирования эпителизации эрозивно-язвенных 
дефектов кожи при перевязках использовали атравма-
тические материалы и наружные средства, дополнитель-
но — поляризованный свет на пораженные участки кожи.

В результате проведенного лечения и нутритивной 
поддержки на момент выписки пациентки концентрация 
гемоглобина составила 101 г/л.

Временная шкала

Хронология госпитализаций пациента № 3 и прове-
денных манипуляций представлена на рис. 3.

Прогноз

При соблюдении рекомендаций по нутритивной под-
держке и своевременном лечении анемии прогноз по 
качеству жизни у всех пациентов благоприятный.

ОБСУЖДЕНИЕ

Проведенный анализ демонстрирует полное соот-
ветствие клинических случаев общепринятым представ-
лениям о патогенезе ЖДА при ВБЭ, включая ключевые 
механизмы развития анемии (хронические кровопотери, 
нарушение абсорбции железа, гепсидин-опосредован-
ное воспаление и дефицит эритропоэтина). Применяемая 
терапевтическая тактика (внутривенное введение пре-
парата железа и гемотрансфузии при тяжелой анемии) 
также соответствует современным рекомендациям по 
лечению [7, 21]. Вместе с тем, отсутствие побочных 
эффектов такой терапии требует дальнейшего изучения, 
так как противоречит данным о частой гипофосфатемии 
при использовании препаратов трехвалентного желе-
за [23]. Важным представляется наблюдение зажив-
ления ран после коррекции анемии, что также требует 
изучения. Кроме того, заметим, что у описанных нами 
пациентов не применяли эритропоэтин, что ограничивает 
возможность оценки эффективности такой тактики тера-
пии ЖДА у пациентов с ВБЭ. Тем не менее, полученные 

нами данные свидетельствуют о необходимости своевре-
менных (с раннего возраста) диагностики и лечения ЖДА 
у детей с ВБЭ для предотвращения развития торпидных 
форм анемии. Подчеркнем также, что многофакторность 
и тяжесть ЖДА при ВБЭ у детей, редкость дерматоза 
и малое количество научных работ по теме указывают 
на необходимость повышения осведомленности специа-
листов и разработки протоколов лечения ЖДА при ВБЭ, 
а также междисциплинарного подхода к ведению таких 
пациентов.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Представлены наблюдения пациентов с ВБЭ и ЖДА, 
а также описаны подходы к диагностике и коррекции 
анемии. Во всех проанализированных случаях тера-
певтические мероприятия в условиях стационара были 
направлены на устранение анемического синдрома, сти-
муляцию эпителизации эрозивно-язвенных поражений 
кожи, предотвращение формирования новых высыпа-
ний, а также на предупреждение инфекционных ослож-
нений. Установлено, что при своевременной диагностике 
ЖДА, адекватной нутритивной поддержке и коррекции 
дефицита железа прогноз у таких пациентов остается 
благоприятным. Представленные наблюдения подтверж-
дают необходимость включения оценки и коррекции ане-
мического синдрома в стандартный алгоритм ведения 
пациентов с ВБЭ.

ИНФОРМИРОВАННОЕ СОГЛАСИЕ

От законных представителей (матерей) всех паци-
ентов получено письменное информированное добро-
вольное согласие на использование медицинских данных 
детей при публикации их описания в научном журна-
ле, включая его электронную версию (дата подписания 
согласия для пациента № 1 — 06.02.2023, № 2 — 
02.12.2022, № 3 — 16.05.2024).

INFORMED CONSENT

Patients’ legal representatives (mothers) have signed 
written informed voluntary consent on using the children’s 
medical data when publishing case descriptions in the scientific 
journal (electronic version included) (signed on for No. 1 — 
06.02.2023, No. 2 — 02.12.2022, No. 3 — 16.05.2024).

ИСТОЧНИК ФИНАНСИРОВАНИЯ

Отсутствует.

FINANCING SOURCE 

Not specified.

Рис. 3. Пациент № 3: хронология госпитализаций и проведенных манипуляций 
Fig. 3. Patient No. 3: hospitalizations and manipulations chronology

Первая госпитализация 
в отделение дерматологии 

и аллергологии ФГАУ
«НМИЦ здоровья детей»

в тяжелом состоянии.
Назначен курс препарата железа (III) 

гидроксид полимальтозат внутрь.
Hb при поступлении — 103 г/л

Терапия направлена на регресс 
высыпаний. 

Hb при поступлении:
• 2 года 10 мес — 97 г/л 
• З года 8 мес — 100 г/л 

• 4 года 3 мес — 95 г/л 

• 6 лет 1 мес — 90 г/л 

Курс препарата железа (III) 
гидроксид полимальтозат внутрь 

Гемотрансфузия
лейкоредуцированной

эритроцитарной взвеси.
Курс препарата железа (III) 

гидроксид сахарозный 
комплекс внутривенно. 

Курс препарата железа (III) 
гидроксид полимальтозат внутрь.

Hb 66 г/л � 101 г/л

1 год 9 мес 9 лет 3 мес
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