®enepainbHoe rocy1apeTBeHHOE OI0/KeTHOE 06pa30BaTeIbHOE YUpekIeHHe
BbICIIEro 00pasoBanus «KpacHospCKuil rocyapeTBeHHbIH MeHIHHCKHN YHHBEPCHTET
um.npod. B.®. Boiino-flcenenxoro» M3 P®

HHeTHTYT nocaenunaomuaoro 06pasoBanus

Kadeapa [lepmarosenepoornu ¢ kypcom koemerosorau u [10
um.npod. B.A.IIpoxopeHKoBa

Pewensust 1.m.1., ipod. Kapauepoii FOui BUKTOpOBHBI Ha peepar OpuHaTOpa

Kadepbl CIEUATBHOCTH JlepMaToBEHepOIOrHH
CumGupckoit FOmun Anexcannposusr

Ha temy: /7 ity

OcHOBHBIe KpuTepHH pelieH3HH Ha pedepar

OueHouHEIA KpuTepHit [10J10KUTETHHBIA/OTPULIATEIBHBIHA

1. CTpyKTypHpOBaHHOCTS
noee. (1)

2. Hamume opdorpaduyecknx omubox

pet. [#)
3. CootsercTBHe TekcTa pedepara mo
€ro Teme y %8 / + /

4. Branenue TepMUHOIOTHEH
pet. (1)

S. TlonHoTa M riryOUHA pacCKpPBITUA

OCHOBHBIX TIOHSITHI T€M SO, Vs /

6. JIOrH4HOCTH JI0Ka3aTeILHOM 0a3hl

revt. [+
7. YMeHHe apryMEeHTUPOBAaTh OCHOBHEIE
TI0JIOYKEHHS X BBIBO/IBI 7204, /,,L /
8. Kpyr ucrosp30BaHus H3BECTHBIX
Hay4YHBIX HCTOYHUKOB Nl / + /

9. YmMeHwue cjenarh OOIHA BBIBOI

IONHCH OPAMHATOPA W
NONHUCH IPOBEPHIOMEr0 M

rodl.  [+/ |




®EJIEPAJIBHOE I'OCYJIAPCTBEHHOE BIOJ)KETHOE OBPA3OBATEJIbHOE
YYEPEX/IEHME BBICILIEI'O OFPA3OBAHUS «KPACHOSIPCKUI T'OCYJIAPCTBEHHbBIN
MEJUILIMHCKWN YHUBEPCUTET UM. B.®. BOMHOSICEHEIIKOI' O» MUHUCEPCTBA
3/IPABOOXPAHEHUS POCCUICKOMN ®EJEPALIMUA

Kadenpa nepmaroseneponioruu ¢ kypcom kocmeronioruu u [10 um.npod. B.H.
[IpoxopenkoBa 3aB.kadeapoi 1.M.H., noreHT Kapauéra FOnus BukropoBHa

PE®EPAT

NxTHos

Beimonaunna: opauHaTop 2-10 rojga o0ydeHus
Cumbupckas HOnus AnekcanapoBHa

2021 r.



COJIEPY)KAHUE

Beenenne 3
DTHONATOreHE3 4
Knuunyeckas kapTuHa 6

JInarHocTuKa 12
JIeueHnune 13
Cnucok nuTepaTypsl 14




BBEJIEHUE

WXTHO3 OTHOCUTCS K IPYIIIE T€HOAEPMATO30B U XapakTepusyeTcs TuPQy3HbIM
HapylUIEeHUEM OpOrOBEHHUs C OO0pa3oBaHMEM Ha KOXKE€ YEHIYyeK, HAIOMHUHAIOIIKX
genryro peio.’

Nxtrno3 (ot rped. «ichthys» — «pbiba»; cuHOHMMBI: nUdPy3Has Keparoma,
caypuas, UXTHO3U(OPMHBIE 1I€pPMATO3bl) OTHOCUTCS K pa3HOOOpPA3HOMU, KIMHUYECKU U
ATUOJIOTUYECKH TETePOreHHOM TIpyNne MEHJIEIEBCKUX Ooye3Hed OpOoroBeHus,
BOBJICKAIOIIUX B MAaTOJIOTMYECKUN MPOLECC BECh WM OOJBIIYIO YacTh KOXKHOTO
MOKpPOBA.

KauecTtBo M3HM Takux OOJIbHBIX MHTEHCHBHO CHIKAETCS HM3-3a Pa3BUTHS
CUCTEMHBIX TMAaTOJOTUH  KEITYJOYHO-KHMIIEYHOTO TpakTa. Tspkénpie  (opmbl
BPOXKIAEHHOTO HXTHO3a HEPEIKO SBISIOTCS MPUYMHOM JETCKOW WHBATUAHOCTH U
CMEPTHU B paHHEM BO3pacTe.

1 — Vuebnoe nocooue «I enooepmamoswvly, Amypcxas ' MA, Bracosewenck, 2014e.
2 — Capamosckuii HayuHo-meouyuHckull scypran, 2016e.



OTHUOITATOI'EHE3

['pyIa reHepani30BaHHOrO HXTHO3a HACYUTHIBAET 28 Pa3IMIHBIX THIIOB.

Hxmuo3z npocmou (ByIbrapHbld MXTHO3) XapaKTEpU3YETCsl ayTOCOMHO-
JOMHHAHTHBIM THUIIOM HacjieqoBaHusl. OCHOBHOM TI'€HETUYECKH OO0YCIOBICHHBIN
neeKT —  HapylIeHHe DHKCIpPecCuu  Oelika  KepaTOrMaJIMHOBBIX  TPaHyl
npodunarrpuna. [dedbuuur QunarrpuHa NOpUBOJUT K CHIDKEHHMIO BbIPAOOTKU
IPOAYKTOB €ro pacnajaa, 4yTo BEeIET K CYXOCTH U AE€30praHHU3allMd pOrOBOrO CIIOS C

yXy/IIeHHEM GapbepHBIX CBOKMCTB.>

HUxmuos, cesasannviii ¢ X-xpomocomotl (X-CUCIIICHHBIH PEIIECCUBHBIA UXTHO3,
YEPHEIONUA UWXTHO3) XapaKTepHU3yeTCs PEIECCUBHBIM, CIEIUICHHBIM C X-
XpOMOCOMOM THUIOM HaclienoBanus. ['eHernueckuit nepekr — MyTaluud B TeHE
cTepousiHOr cynbdarasbl. Jedhunur nanHoro GepMeHTa MPUBOIUT K OTIO0XKCHHUIO B
snUAepMHCe U30BITOYHOIO KOJMYECTBA XOJECTEpHHA CYyib(ara, WHTUOMPYIOUIETO
POTEOJIN3 KOPHEOJAECMOCOM, M TakKUM O0pa3oM K TMOBBIIIEHHOMY CIETUICHUIO
POTOBBIX YelllyeK U PeTeHIIMOHHOMY TuIepkeparosy.’

I pynna aymocomHno-peyeccusnvix uxmuo3zoe 00yclOBIeHa MyTalusiMu OoJiee
yeM B 10 pasIMYHBIX reHax.’

IThacmunyamorti  uxmuoz (TaMEJUIAPHBIA  MXTHO3, KOJUIOJAMHUHBIA  IUTIOM)
HacJeyeTcsl  ayTOCOMHO-pEelecCuBHO. ['eHeTnueckuii nedexT — dyaie BCero
MyTallMi Te€Ha, KOAUPYHoImero (epMeHT TpaHCTIIyTaMHUHA3y KEpaTUHOIIMTOB, YTO
OPUBOIUT K Je(eKTy CTPyKTypbl poroBoro ciuos. Takxke HapylaeTcsi CHUHTE3
1epaMuoB.°

Hebynnesnas eépooicoennas uxmuosugopmuas spumpooepmus (KOJTOAUINHBINA
IIOJ, CyXas UXTHUO3U(POpPMHAS DJPUTPOJIEPMUS) HACIEAYETCSs  ayTOCOMHO-
peneccusHO. ['eHeTHYeckuii 1edeKT Takoi ke, KaK M IIPU MIIACTUHYATOM MXTHO3E.

Bpoowcoennas Oyanesnas uxmuosugopmuas s3pumpooepmus (SPUTPOISPMUSI
Bpoka, snuaepMOIUTHYECKH THUIIEPKEPATO3) — ayTOCOMHO-JAOMHHAHTHBIA THUII
HACJIEIOBAaHUsSI NPUMEPHO B TMOJIOBUHE CliydaeB. B oOCTanpHBIX claydasix B
POJIOCIIOBHBIX HMMEIOTCS TOJBKO MO OJHOMY TpoOanay. [eHermdyeckuit medext —
MyTalldd B TE€HaX, KOAUPYIOIIMX KEPATHUH, CTPYKTYpPHBIE OEIKH MPOMEKYTOUHBIX
(pUIaMeHTOB, PKCIIPECCUPYIOMUXCA B IIMIOBATOM CJIOE SIHAEpPMHUCA.’

3 — Knunuyeckue pexomenoayuu 2020 « Uxmuoz»



HUxmuosz niooa (mnon AplieKuH, UXTHO3 BHYTPUYTPOOHBII) XapaKTepU3yeTCs
ayTOCOMHO-PELECCUBHBIM TUIIOM HACJIEIOBAHUSA C MOJHON NEHETPAaHTHOCTHIO T'E€HA,
SKCIIPECCHBHOCTB — OT CPEAHEN TSKECTH JI0 TSKENBIX KJIMHUYECKMX TIPOSBICHMIA. >

pyeoti epoowxcoennviti uxmuo3 — Tpynna, KyAa OTHOCUTCS PsJ CUHIPOMOB,
BKJIIOYAIOIINX MXTHO3 KaK OJHMH M3 CUMIITOMOB: cuHIpoMm HeteproHa, cunapom
Pyna, cungpom Ilerpena-Jlapccona, cunapom FOnra-®@orens, JIUHEAPHBIN
orumbaronuii uxtno3z Komenss, uxtuo3 wurnucteiii Kypra-Maknuna, Oyiie3Hbli
nxtro3 Cumenca.’

Hebynnesnas  epoowcoennas  uxmuosugopmuas spumpooepmus —  ITO
3a0osieBaHne C  TPEHMYIICCTBEHHBIM  ayTOCOMHO-PCIICCCHBHBIM  THIIOM
HaclieT0BaHMs.

Byane3nblie (QnuaepMoJIUTHYECKUE; KEPATHHONATHYECKHNE) UXTHO3bI

K Oyniae3HpIM UXTHO3aM OTHOCSAT BPOXKJICHHYIO OYIIIE3HYI0 HMXTHUO3U(OPMHYIO
IPUTPOJEPMHUIO, UTIIUCTBHIA uxTHO3 KypTa-MaxnnHa u OyJIe3HbId HMXTHO3 THIA
CumMmeHca.

O6I_III/IM JJIs1 BCCX 6YJIJ'I€3HBIX HNXTHUO30B ABJIACTCA MyTallUM T'CHOB KCpaTHUHA,
YTO BbBI3BIBACT BAKYOJIBHYIO ACTCHCPALUIO 3CPHUCTOIO H BCPXHCTO IMIUIIOBATOI'O
CJIOCB 3IMUACpMHCA, YTO IIPUBOAUT K 06pa3013aHmo IMOBCPXHOCTHBIX Hy3BIp€fI.

XapaKTepHo TO, 9TO INIACTUHYATBIC TCJIbIA IIPH 3TOM HC MOTYT BBIACIUTL CBOU
JIUIIXIBI B MCIKKIICTOYHOC IIPOCTPAHCTBO. C YBCIIMUYCHUCM TOJIIWHBI 3IUACPMHUCA

CKJIOHHOCTb K 00Pa30BaHUIO Iy3bIpeil yMeHbIaercs.

Hxmuoz uenucmoii Kypma-Maknuna - 3TO «UCTUHHBIA WUTJUCTBIA UXTHO3)
CBA3aH C MyTallMell TreHa KeparuHa. Takke, Kak U BpOXAEHHas Oysuie3Has
uXTHO3U(pOpMHAsI dputpoepmusi, nxtuo3 Kypra-MaknuHa HaclieqyeTcss ayTOCOMHO-
OOoMUHAaHTHO. OAHAKO €ro OTJIWYKME B KIMHUYECKOM OTCYTCTBUM 3pO3Hid,
TUCTOJIOMMYECKU — SIHUAEPMOJIN3 He BHIABISETCS. >

Uxmuoz oOynnesnviti muna Cumerca (MXTHO3 53KC(HONMATHBHBIA) W3 BCEX
HUXTHO30B, HACJIEAyEeMbIX 10 AayTOCOMHO-JOMHUHAaHTHOMY THIY, HWXTHO3 THIIA
Cumenca, sBisetrcst HanOonee serkuM. OH CBsI3aH ¢ MyTanuel kepatuna. [Ipu aToi
dbopMe  OTCYTCTBYIOT JIQJIOHHO-TIOJIOIIBEHHBIC  KEpaTo3bl, CJIa00  BBIPAXKEH

TUNepKepaTos3 Ha APYruX ydacTKax Koxu.>

Cunopom  omcnausawowetica Koy  (MWIMHT-CUHIPOM).  3abosieBaHue
HaclleJyeTcs 10 ayTOCOMHO-PELIECCUBHOMY TUITY. B 0cHOBE akpalibHBIX (DOPM JICIKUT
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MyTalus Te€Ha TPAaHCTIyTaMUHAa3bI-5, B OCHOBE T'€HEPaTU30BaHHON (POPMBI — MyTaIIHs

reHa KOpHEOeCMO31Ha. >

Cunopom Hemepmona. B ocHoBe cunapoma HetepToHa JexuT HacIeyeMblil
M0 ayTOCOMHO-PEIECCUBHOMY TUIMY AeHEKT HHTHOUTOpa CEPUHOBOM MPOTEa3bl,
MPUBOSIIMNA K TOBBIIICHUIO THUIPOJIUTHYECKON AaKTUBHOCTH B POTOBOM  CIIOE,
pacnagy JecMOCOMaJbHBIX KaJAr€pUHOB U YCUJIEHHOM JecCKBamalliu, YTO BENIET K
HApYIIEHHIO OapbepHOl QyHKIMY.>

Kpome dopM nxTHO3a, KOTOpBIE OTHOCATCS K HACIEACTBEHHBIM 3a00JIeBaHUSM
KOXKH BBIJICISIIOT TPUOOPETEHHBI MXTHO3. JTa ¢dopMa HXTHO3a HE SBISCTCS
TCHETUYECKH JIETEPMHUHUPOBAHHON, BCTPEYAETCS, KaK OCJOXKHEHHE pa3IMUHBIX
3a0oneBaHuil y B3pocibix Joaei. Yamie BHezanHo, Betpevaercs B 20-50% ciyuaes
MIpU 3JI0KAYECTBEHHBIX 00pa3oBaHuUsAX (Haubojee yacto mpu JuMdorpanyioMarose,
muMQpoMe, MUETOME, KAPIIMHOMAX JIETKUX, SUYHUKOB M IEHKH MaTKH ).

KIIMHNUYECKAA KAPTHUHA

Bynveapuwiit uxmuos
XapakrepHo auddy3zHoe wmienynieHue, (QOJUMKYISPHBIM  TUNEpKEpaTos,
MOBBIIIEHHAS CKJIATYaTOCTh JaJ0HEH U TIOJIOIIIB.

lenymenne Hauboyiee BBIPAXKEHO Ha pa3ruOATENbHBIX TMMOBEPXHOCTIX
KOHEYHOCTEW, MEHBIIE IMOPAKEHbl KOXKa CHUHBI W JKUBOTA, BOJOCHCTOW YacTU
rOJIOBBI, OTCYTCTBYET B CKJIAJIKaX.

Yemryiiku B OCHOBHOM MeEJIKHE, TOHKHE, UX I[BET BapbUpYyeT OT Oenoro o
ceporo. Ha koxe rosieHEH 4YellyHKU camble KPYIHBIE U TOJICTBIE, MOJUTOHAIBHOMN
(hOpMBI, TUTOTHO MPUKPETLIICHHBIE.

QOoMMMKYIAPHBI ~ TUNEPKEpaTo3  HaOMIoAaeTcss Ha  pa3rudareiabHOU
MOBEPXHOCTH Oezep, mied, mpeamiednii u sroaut. [lpu manpmanuu mopaxeHHBIX
YY4aCTKOB OMpPEAENsACTCS CHHAPOM «TEepKW». JIaJqoHM W TIOMOMIBBI UMEIOT
MOTYEPKHYTHIA PUCYHOK KOXKHBIX JTMHHUH, MOBBIMICHHYIO CKIAA9aTOCTh, YTO TIPHUIAET
UM cTapyeckuii Bua.’




Hxmuo3, ceazannwtii ¢ X-xpomocomoii

XapakTepuszyercss  CyXOCTbIO M IIEJNYyIIEHHEM  KOXHOro  IOKpOBa,
OTMEUAIOLMMHUCA Cpa3y IOCJE POXKICHUS WM B IepBble Heaenu xku3HW. [lozxe
MOSIBJISIIOTCA  CBETJIO- M TEMHO-KOPUYHEBBIE YEIIYHKHM Ha pa3ruOareiabHbIX
ITIOBEPXHOCTSAX KOHEUHOCTEH.

3anHss TOBEPXHOCTh IIE€U H3-3a CKOIJIEHUS TEMHBIX YElIyeK NpHoOpeTaeT
«rpsi3HbIN» BUA. IloaMbliieuHble BOAAUHBI, JTOKTEBbIE SIMKH M O0JACTh T'€HUTAIUN
CBOOOJIHBI OT OPAXKEHUS.

OTnMYUTENEHOM OCOOEHHOCTBIO SIBISIETCS OTCYTCTBHE MOPAXEHUSI KOXKHU JIMLA
U KUCTEH MO THUILY «IEePYaTOK», CTOM MO TUIY «HOCKOB». Y MallMEHTOB MOBBIIIECH
PUCK HapylIEHUs pa3BUTHS M ICHUXONATOJIOTMH. Y IKEHIIMH-HOCHUTENEH TIeHa
TIOBBIILEH PUCK IICHXOMATOJIOTHH B IO3HUE CPOKH OEPEMEHHOCTH M TIOCIIE POIOB.>

Inacmunuamotii (namennapHulit) UXmuo3

OTMeuaeTcss TEHEpaJM30BAaHHOE IIJJACTUHYATOE IIENYIICHHE, JIAJOHHO-
MTOJOIIBEHHBIN TUIIEPKEPATO3, SABJISIIONTANCS TMOCTOSHHBIM KJIMHUYECKHUM MPU3HAKOM
3a00JICBaHHS.

Yemyliku Ha OOJIBIICH YacTH KOXH KpymHHBIE, OroarnieoOpa3Hbie (IJIOTHO
MIPUKPEIICHHBIC K KOXKE B CEPEIMHE U OTICSISIONINECS OT HEE TI0 KPasiM).

[TokpacHeHHe KOXH (PPUTPOJASCPMHUS) 3aMETHO TOJBKO B MIIAJICHUCCKOM
BO3pacTe.

v OOJIBIIIMHCTBA OOJIBHBIX HaO0JIIOJaeTCs JIAIOHHO-IIO O BEHHBI N
TUIEepKepaTos3, AedopManus YIIHBIX PakoBUH, nuddys3Has anomnernus, HOTTH THIIA
«YACOBBIX CTEKOJI», SKTPOIHOH, IKCIA0MOH, aHTHPO3.°




Heoynne3znas 6poixcoennas uxmuo3uopmuan spumpooepmus

['eHepanu30BaHHOE MEJKOIUIACTMHYATOE IIETYUIEHUE U CYXOCTh KOXHM Ha
(oHE PPUTPOAECPMUU OTMEUAETCSA y BCEX JETEH, Y B3POCHBIX — IPUTEMA OTKPBITHIX
YYaCTKOB KOXH, YCUJIMBAIOLIASICS [IPU BETPE, XOJIOIE U Kape.

Xapaktepasl AuGQy3HBIN TUMIEpKEpaTo3 JaJoHEH M TMOIOIIB, IKTPOMHOH,
9KCIAa0MOH, aegopMalvs YIIHBIX PAaKOBUH, nU(dy3Has amonenusi, ObICTPbId pocT
HOITEH, aHruapo3.>

Bpoostcoennan oyanesnan uxmuozugpopmuan spumpooepmus

B o6mactu KpymHBIX €CTECTBEHHBIX CKJIAJAOK (KOJICHHBIX, JIOKTEBBIX,
Jy4Ye3arsiCTHBIX M TOJICHOCTOIHBIX CYCTaBOB, Ha IIEWHBIX CKJIAJKaX, B 00JacTH
MOJAMBIIICYHBIX BMAJWH) HAOMIOAETCS THUIMEPKEpaTo3 C KPYMHOIIACTUHYATHIMU
POTOBBIMH KPOIIKOMOA0OHBIMH 00Pa30BaHUSAMH.

Ouaru runepkeparosa 0yporo, 6ypo-uepHOTO WIH IPsI3HO-CEPOro IBETA.

VY HOBOPOXJACHHBIX HAOIIOAAIOTCS MHOKECTBEHHBIE ITY3bIPH, MO3XKe Ha (OHE
TUMepKepaTo3a MOSBIAIOTCS €IUHUYHBIC BSUJIbIC IMYy3BIPH C CEPO3HBIM COJEPKHUMBIM,
OBICTPO  BCKpBIBaromipecss ¢  oOpa3oBaHMEM  3pO3ui, B  MOCJIEAYIOIIEM
MIPUCOEINHACTCA BTOPUYHAS MH(EKIIHS.

[Ipy  MexaHWYecKOM  OTTOP)KCHHHM  POTOBBIX  HACIOCHHI  OCTaloTCS
APO3UPOBAHHBIE OYATH C 3aMETHBIMH COCOYKOBBIMH Pa3pacTaHUSIMH.

XapakTepHbl CHI)XEHHOE TMOTOOT/EJICHUE, HEMPUSATHBIM 3amax W 3yA Hu3-3a
94acTOTr0 MPUCOCTUHEHUS] BTOPUYHOM UH(EKIINU.

Ha nanonsx u momomBax auddy3HbIi Tunepkeparo3 (y HEKOTOPBIX OOJIBHBIX
OTCYTCTBYET), TIO Kpaio OOJEe3HEHHBIC TPEIIUHBI. DKTPOIMUOH, U3MEHEHUS HOTTEH H
BOJIOC OOBIYHO OTCYTCTBYIOT.

Puc. 5. BynneaHsiit nxtnoa




Ilogepxnocmubwlii InUOEPMOITUMUYECKUT UXIMUO3

C poxneHus MOBEPXHOCTHBIE ITY3BIPH IPU HE3HAYMTEIBHOM MEXaHUYECKOU
TpaBMe, TUu(pPy3HbIA TUIEPKEPATO3 CEPOBATO-KOPUYHEBOrO I[BETa 0€3 3aMETHOro
LIEJTYIICHUsS] MPEUMYILECTBEHHO Ha CrUOaTeNbHBIX MMOBEPXHOCTAX, MOBEPXHOCTHOE
menymenue ("Mauserung" phenomenon - CUMOTOM JIMHBKH ) YMEPEHHOE HIETyIICHUE

BCEU KOXKH, BKJIIOYasa KOXHBIC CKJIaAKH, JIAJOHU U l'IOI[OIJ_IBBI.3

Hxmuo3z Kypma-Maxknuna

HaGmonaroTcst runepkepaToTHUecKre OJSIIKK B BUJE TPeOHEH W MIUIIOB HIIH
«OyIBDKHOW MOCTOBOM» HaJ KPYIHBIMH CyCTaBaMH W/WJW TUIEPKEPATOTHUCCKUE
namnyJyibl U OJIAIIKK Ha TYJOBUIIE M KOHEUHOCTSX. BISIIKM 4acTO CUMMETPUYHBI U
MOTYT BOBJEKaTh OOJBIIYI0O YacThb KOXH. JpuTemMa 0e3 oOpa3oBaHUs IMy3bIpei

MMPpECUMYIICCTBCHHO Hal paSFI/I6aT€JIBHBIMPI IMOBCPXHOCTAMHU PYK H HOT'. 3

Konnoouitnwtit nnoo
CocrosiHue, HaOMIOgaeMOe TPH POXKICHHH. PeOCHOK poXkmaeTcs B IUIOTHO
MPUWIETAOMIEN K KOXKE MPO3PavyHOM TJICHKE, HATOMUHAIOIIECH BAKYYMHYIO YIIAKOBKY.

[Ipn moachIXaHWM TJIEHKAa HAYMHAET PACTPECKUBATHCS, CTATMBAHUE IUIEHKOW KOXH
BOKPYT TJIa3 ¥ Ty0O BBI3BIBAET WX BHIBOPOT (IKTPONHMOH M SKCIIA0MOH).

B penkux ciy4asx NOpOUCXOAUT CHABICHHUE IUICHKOM KOHEYHOCTH, YTO
HYXJAaeTCsi B XUPYpPruueckoil Koppekuuu. llocTeneHHOE OTTOp)KEHHE IUICHKU
MPOUCXOIUT B TeueHue 1-1,5 mec, mpu 3TOM MOryT BO3HUKATh TPEUIMHBI HA KOXKeE. Y
MalKueHTa ¢ OTCIIOMBIIEWCS IUIGHKOM TOBBIIEH PUCK OOE3BOXKUBAHUS U

uHunuposanus.’



Hxmuo3 nnooa (n100 Aparexkuna)

[Ipu poxaenun HaOMOIAETCS TOTAJIbHOE IMOPAKEHHE KOXKHM B BHIE Oelo-
CEpPOro pPOroBOro MaHIUPS, MPOHU3AHHOIO TIYOOKMMH TpelMHaMU. POT OTKpBIT
(«ppIOUt  pOT»), KHUCTH M CTONbI Je()OPMHUPOBAHBI, HEJOPA3BUTHI, HAPYIIECHO
OTBEJICHHE U pas3rubaHue B pPyKax M HOrax, HKTPOMHMOH. YIIHBIE PAKOBUHBI
ne(pOpMUPOBAHbl U IJIOTHO MPUXKAThl K IOJIOBE. B HO3IpsAX U CIyXOBBIX MPOXOAAX
BBISIBJIAIOTCSL POTOBBIE HACIOEHHS B BUJIE MPOOOK. >

Cunopom Hemepmona — W3MEHEHHS KOXHU IO THUIIY SPUTEMATO3HO-
CKBaMO3HOW (HhOpPMBI aTOMUYECKOTO JAEpMaTHTa, HO 0€3 TUIMUYHOW JIOKAJIW3AIlHH,
MOBBIIIEHHAS (OTOUYBCTBUTEIBHOCTh, HM3MEHEHUS CTEPXKHS BOJOC IO THILY
trichorrexis invaginata (6aMOyKOBUIHBIC BOJIOCHI).

B mepBwlii TOA JKU3HM HAOIIOAACTCS TEHEPATIM30BAHHBIA 3KCHOTHMATHBHBIHN
JIEPMATHUT, CHOCOOHBIM YCHJIMBATBCS JIO DJPUTPOJAEPMHUH, a TaKKe TKEIoe
HapyIIeHUE Pa3BUTHUS C PEUUIUBUPYIONIMMHU MMOHOCaMH W HWHpeKusIMu. COCTOsTHHAE
KOKM HAIIOMHUHAET aTONWYECKUU JEPMATHUT TSIKEIOTO TEUCHUS. Y JETEH OTMEYAETCS
703WHOGWIHS ¥ TIOBBIICHHBIA ypoBeHb IJE B cwiBopoTke. IlogBepkeHHOCTH
WHOEKIUSIM CBS3aHA C YMEHBIIICHUEM CHHTE3a aHTUIIOIUCAXAPUTHBIX AaHTHTEI.

B Teuenue mepBoro um BTOPOro roja >KU3HU HAONIOAAETCS MOBBIIICHHAS
JIOMKOCTH BOJIOC, IIO 3TOM NPHUYMHE OCTAIOINXCA KOPOTKHMHU. [IpnumHON sBnsercs
CTPYKTYpHAsi aHOMaJIHsI BOJIOC, KOTOpasi 0003HadaeTcsl Kak «0aMOYKOBBIC BOJIOCHIY.

10



[ToznHee pa3BuBaeTCs TMHEUHBIA OTUOAIOIIUNA UXTHO3, TO €CTh IJIOCKUE, BHITSIHYTHIC

B IJIMHY 3PHUTCMATO3HO-CKBAMO3HELIC OJAIKU C HarpaBJICHUEM K LCHTPY OJIsIIeK
3

HBOﬁHBIM «BOPOTHHYKOM)>» YCIIYCK.

Tpuxomuooucmpogua — TOpaKEHUE KOXKU 1O TUINY HXTHO3U(DOPMHOU
SPUTPOJIEPMUH, aHOMAJIMU BOJIOC THUIA TPUXOIIM3UCA M Y3JOBATOTO TPUXOpEKCHcCa,
cnaboyMmue, HU3KUii pocT, JUCTPOo(Us HOTTel, MOKET ObITh (OTOCEHCHOUTH3ALUS. >

Cunopom Illezpena-Jlapccona — i3MEHEHUS KOXKHU TI0 TUITY UXTHO3U(DOPMHOM
SPUTPOAEPMUN B COYETAHHMM C YMCTBEHHOM OTCTAJIOCTBIO, CHACTUYECKOU
TeTpaIierueii, MMrMeHTHOM JiereHepanueil ceTyaTky rias, snuencueii.

Cunopom Pegcyma - W3MEHEHUS KOXH IO THIY OOBIYHOTO WXTHO3a B
COUYETAaHUU C MO3KEUKOBOU aTakcHuei, meprudepuaecKoil HeBpOmaTue, MUTMEHTHBIM
PETHHHTOM, TIIyX0Toit.3
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bonesnv I'owe (2 mun) - W3MEHEHUS KOXH MO TUIY HUXTUO3U(OPMHOM
DPUTPOACPMHUH, TEMATOCIUICHOMETANINSA, OMUCTOTOHYC, THUIOTOHHS, AaHOMAJIHU
JUIIEBOTO  CKeJeTa, KOHTPAaKTypbl CYCTaBOB, pECHUPATOPHBIE HAPYIICHHS,
IIPOrpeccUpyIoIas HEBPOIOTHIECKas CHMITOMATHKA. >

Cunopom Koupaou-Xwnepmana (moueunas 6posicoennas XoHopooOucniasus)
C POXIEHHUS SPUTPOAECPMHUS C IIETYIIEHUEM, perpeccupyromas ¢ o0pazoBaHUEM
dommukynsipHoit  atpodoaepMUM, AUCTPOYUUECKHE HW3MEHEHUS HOITEH, BOJIOC
(mopenenue, NEPEeKpPYUYEHHBbIE BOJIOCHI WM Y3JIOBAaThId TPUXOPEKCUC), 3YyO0OB
(rumornasusi MOJSIPOB), TJIA3HAS TATOJOTHs, KOCTHBIE AHOMAIHWH, MEIKHE OYaru

OOBI3BECTBJICHHUS B BHI/I(i)I/I?,aX.3

KID (Keratitis, Ichthyosis, Deafness)-curnopom — coueranne uaMeHEeHUH KOXKH
B BHJC TCHEPAJIM30BAHHOW WM JIOKAJM30BAaHHOW OSPUTPOKEPATOIECPMHUH  C
(GOUTUKYIAPHBIM THIIEPKEPATO30M, THIIEPKEPATO3a JIAJOHEH M IOIOIIB, KEpaTHTa H

HEHPOCEHCOPHOM rITyXOoThL.3

Cunopom Yanapun-/lopgpmana (cunopom naxonjienuss HEUMpPAiIbHbIX HCUPOB)
MOPAXKECHUE KOXHW TUIMA HXTHO3U(DOPMHOU 3PUTPOJECPMHH, TeHNaTOCTUICHOMETIHS,
MUOTATHsI, KaTrapakTa, TIyXoTa, HU3KUH pocT, mnopaxenue [IHC, xupoBas
muctpodus TmiedeHM. B KpoBM  HAXOAAT  BAaKyOJU3ALMIO  HEUTPODUIBHBIX

rpaHya0onuToB.

Cunopom omcnausarowenica Koxcu (RUIUHS-CUHOPOM)

Bo3moxHnbl nBe kiMHHYeckHe GOpMBI — aKpalibHasg, Korja TMpoIece
3aTparuBacT, B OCHOBHOM, TBUIbHBIE TMOBEPXHOCTH KHUCTEH U CTON, U
reHepaau30BaHHas, KOTJa OXBAa4eH BECh KOXKHBIN MMOKPOB.

AyTOCOMHO-pELIECCUBHBIA MWJIMHT-CUHIAPOM BO3MOXEH JIBYyX THUIOB A u B.
Tun A xapakrepusyercss BapuaOEIbHOCTHIO Hadayia, 3a00JEBaHHE MOXKET OBIThH
BPOXKIEHHBIM WJIH J1€0I0THpOBaTh B Bo3pacte 3-6 ner. Tun B HaumnHaeTtcs ¢
pOXKIIEeHUS, KJIIMHUYECKHU NpeACTaBICH BPOXKJICHHOM UXTHO3U(DOPMHOM
sputpoepmueii.

JUAT'HOCTHUKA

[Ipexne Bcero oOpamjaloT BHMMaHUE Ha JKaloObl HA TE€HEPATM30BaAHHYIO
CYXOCTb KOKH U IIENyIIeHUEe ¢ (POPMHUPOBAHUEM YEITYEK U YTOJIICHUS.
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Ha stane nmnanupoBanus 0€peMEHHOCTH PEKOMEHJYyEeTCsl KOHCYJbTallusl Bpada
MEIUIUHCKOIO TEHETHKA C LENbI0 MEUKO-TEHETUYECKOTO0 KOHCYJIbTUPOBAHMUS.

Ha panHux cpokax OEpeMEHHOCTH WJIM Ha OJTane e IUIaHUuPOBaHUS
pekomenayercs  nposenenne  JHK ~ aumarHoctukm ~ meromoM  mpsMoro
aBTOMAaTHUYECKOT0 CEKBEHUPOBAHUS JIsl BBISBIEHUS CHEUU(PUUYHOIO T€HETUYECKOTO
nedeKTa MaTOorHOMOHUYHOTO (POpME UXTHO3A.

Bo3moxHo mnpoBeneHue (eroduoncusii Wik OUONCUM BOPCHUH XOpUOHA C
nocienymwolulei narojgoroanaroMmuueckoil win JIHK auarHoCcTMKOW MOIYyYEHHOIO
MaTepHaa, HO3BOJISIONIEH BIBUTH CieU()UIECKUii TeHeTHIECKui nedekT.’

\

JIEHEHUE

Hapyoicnaa mepanus

[Tpy 3HAYNTETLHOM THIIEPKEPATO3¢ HAPY)KHO HAa3HAYAOT KEPATOJUTHYCCKHE
cpeactBa ¢ conuepxanueMm 10-30% mMouyeBHHBI, CAJTUIUIOBOI KHCJIOTHI HE MEHEe
2%, aab(a-ruaApoOKCHIbLHBIX KHCAOT (TJIIMKOJIEBOH, MoslouHOM) 5-12% 1-2 pasa B
CYTKH.

PekoMeHiyeTcsi Ha3HAUEHHE HAPYKHBIX CPEJICTB C PETHHOJA MAJbMHUTATOM
0,5%, aab(pa-Toxodeposa alneTraTom u KoJeKaabIu(epoom,
KAJIbIHUNOTPHOJOM 1-2 pa3a B JIeHb C 1EJIbIO YIYUIICHUS KEpaTUHU3AIUMU U
OTIIETYITUBAHMUS.

PexkomeHnayeTcss Tmpu  yMEpPEHHOM IIENYIIEHUM HA3HAYEHHE HapyKHO
CMATYarwmuXx (KpeMbl ¢ Ba3eJMHOM, NapaguHOM, CWIMKOHOM, MUHEPAIbHBIMU U
pPaCTUTENbHBIMUA MacjiaMHu) U YBIQKHSIONIMX CPEICTB (KpEMbl U Ma3u C HATpHs
XJIOPHI0OM, MOUYEBHHOI, TTHIIEPUHOM) 2-5 pa3 B CYTKH, a TAK)KE MOCIIE MBITHSI.

JIiss  BOCCTaHOBIIGHHS ~ JMHJEPMATIBHOTO  Oaphepa  MPEANOYTUTEITHHBI
KOCMETUYECKHE KpPEMbl W OMYJIbCHUU C IlepamMuaaMud u  (U3HOJIOTUISCKUMU
JTUTIAIAMH.

[Ipn HapyluieHUM 3aXUBJICHUS NPUMEHEHHE KPEMOB C AEKCANAHTEHOJIOM,
reMoepuBaTAMHU TEIITIYbEH KPOBU, PETHHOJIOM 2-3 pa3a B CyTKH.

Pexomennyercss mpueM BaHH ¢ coibto (3-10%), macnmamMu 17 BaHH,
pacTUTENbHBIMU MacllaMH, MUThEBOM comoi (3-6 1/11), OTpyOsIMU €XKETHEBHO WU
yepes JeHb 1o 15-20 mMuH.
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[lpuy wuHPUIEpPOBaHMM BO3MOXHO J00aBICHHE B BaHHY aHTHUCENTHUKOB
(xnoprexcuauna 0,05%, oxrenmamua 0,1%, kanusi mepmanranara 0,01%) 2-3
pa3a B HeAemo. [Ipy Hanmu4uuu 3po3uil U TPEUIMH BaHHBI IPUHUMAIOTCA 0€3 100aBOK
WIM C U30TOHUYECKUM PACTBOPOM Harpus xjopuaa (9 r Harpus xmopuaa Ha 10 i
BOJIBI.

Cucmemnas mepanus

PekoMeHyeTCs 17151 ICUSHHSI TTPOCTOTO MXTHO3a U X-CIETUICHHOTO: PETHHOJIA
naabmMuTat 50 000-100 000 ME B cyTku nepopaibHo (aeTsm u3 pacuera 1000-2000
ME/kr/cyT), nuxtuosudopmusix sputpoaepmuii - 100000-300000 ME/cytku (netsm
u3 pacyera 5000-10000 ME/kr/cyt, Ho He Gosnee 300 000 ME/cyt) B TeueHue 8
HE/IeTb.

Pexomenmyercs Ha3HaueHue anuTpeTnHa B 03¢ 0,5 mr/ xr/cyT 1 pa3 B cyTku
NepopaIbHO BO BPEMs €bl, JUIS JICUCHHs TSHKEIBIX WXTHO30B JIOMycTHMa Jo3a |
Mr/kr/cyt (HO He Oojee 75 Mr/cyT), MPOJOJDKUTENBHOCTh Tepanuu HE MeHee 6-8
HEJIeTb, C MOCTETIEHHBIM CHUKEHHUEM J[03bI BIJIOTH O MUHUMAIBHO 3P (GEKTUBHOM.

Pexomennyercsi OONBHBIM C ayTOCOMHO-PELIECCUBHBIM MXTHO30M Ha3zHAYCHUE
npernapatoB ¢ BUTaMHHOM D B BbicOkuX n03ax, ocobenno c¢ IV-V dorortunamu
KOKH U JKUBYIIUM B reorpauiyeckux 30HaX cO cliaboil HHCOMSAIUEH.

PexomenyeTcst 11 HOBOPOKAECHHBIX (KOJUTOJAUMHBIN TUIOM, IO ApPJEKUH,
SPUTPOJIEPMHUSA) C IIEJIbI0 MUHUMHU3AIMU TPAHCOMHUIECPMAIbHOM TIOTEPU BOJIBI,
HOJIIEP>KaHUSI DHEPTETHUECKUX MOTPEOHOCTEN M JICUECHUS OCIIOKHEHHI:

- ICYCHHE B OTACICHUH PEaHUMAIlMU U UHTEHCUBHOMN Tepamuu
HOBOPOJK/ICHHBIX;

- MyJIBTHIUCIMIUTMHAPHBINA MOAX0 (Bpau-HEOHATOJIOT, Bpay-
JI€PMaTOBEHEPOJIOT, Bpad-0(TaIbMOJIOT, BPa4-OTOPUHOIAPHUHTOJIOT);

- Teparus B yCIOBHUIX HHKY0OATOpa ¢ BBICOKOM BiIaXHOCTBIO (60-80%) u
TemrepaTrypoit 32-34rp. Al CHIKEHUS TPAHCATHAEPMAIIbHOM MOTEPH BOJIBI C
MIOCTENEHHBIM YMEHBIIIEHUEM BIIa)KHOCTHU 10 HOpMaJIbHOU. TpedyeTcs
MMOCTOSTHHBIN KOHTPOJIb TEMIIEPATYPHI TeIa 9TOOBI N30€KaTh TUTIOTEPMUN WUITU
neperpeBaHus;

- €)KEJIHEBHBIN KOHTPOJIb BECa, KaK MOKa3aTeNsl JOCTATOYHOIO MUTAHUS;

- IepemenieHne pedeHka u3 HKy0aTopa B OOBIYHBIE YCIOBUS BO3MOXHO MPHU
aJIeKBaTHOM MUTaHUH, HAOOpE Beca U OTCYTCTBUM OCIIOKHEHUH;

- B ClIy4asix 3KcJIa0MoHa MUTaHKUE Yepe3 Ha30racTPaIbHBIN W
OporacTpalibHbIM 30H] apeHTepaIbHasi KOPPEKIIUS BOJHO-IJIEKTPOJIUTHOTO
Oananca;
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- HCII0JIb30BAaHUE AMOJICHTOB TUIIA AIMYJBbCUH «BOJA B Maclie» HEUTPaJIbHOTO
cocTaBa 3-8 pa3 B JicHb, 30€rasi B UX COCTaBe aKTUBHBIX BEIIECTB (MOUYEBUHBI,
MOJIOYHOM U CaJTUIIUIOBOM KHUCIOT, cynb(aana3zuna cepedpa;
- ©KEJHEBHOE KyNaHHUe, MPEJIOUYTUTENBHO B ciiabocoseHoi Boje (5 r conu Ha 1
JIUTP BOJIBI);
- IPUMEHEHUE BOJAHBIX PACTBOPOM AHTHCENTUKOB (XJIOPreKCHUJIMH) Ha 3pO3UHU U
TPELLUHBI;
- IPUMEHEHNE MPOTUBOIPUOKOBBIX KPEMOB Ha YYACTKU Mallepaluu st
MpeI0TBPAIICHHS] MUKO3a;
- IPUMEHEHUE HAPYKHBIX aHTUOAKTEPUATbHBIX MPETapaToOB MPHU HEOOIIBIIOMN
Ionaau UHPUIUPOBAHMS, CUCTEMHBIX aHTHOUOTHUKOB — IIPH OOIIMPHOM
UHOUITUIPOBAHUY;
- Ha3HAYEHUSI CUCTEMHOMN TEpauy MpHU TAKEIbIX GOpMaxX BPOKIEHHOTO
uxtuo3a. [{ns noctmwxenus agpdexra He0OX0MMO HAUUHATD JICYCHHUE B IEPBHIE
JTHU >KM3HU peOeHKa. B KoMIuIeKc TepaneBTHYeCKuX MEPONPUSATUN BXOIUT
Ha3HAYEHUE CUCTEMHBIX PETUHOUIOB — #auutpeTrHa B go3e 0,5- 0,75Mr/kr/cyT
WIH #U30TPETUHOUHA 2 MI/KT/CYT 10 CTaOMJIM3AIlMU COCTOSHHUS;

- YXOJ 3a KOXeH, 3aK/II0YaloIuics B YBIQKHEHHH, 3QKUBICHUH TPEUIUH U
npoduiakTuKe HHPUITUPOBAHUS.

CIIMCOK JIMTEPATYPEI

Knunnueckne pexkomennanuu 2020 «xTro3»
https://agapovmd.ru/dis/skin/ichthyosis.htm

VYuebnoe mnocobue «I'enomepmaro3bl», Amypckas ['MA, bnarosemeHck,
2014r.
CapaToBCcKuid HAyYHO-MEIULIMHCKUN )KypHaJI, 2016r.
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	Группа генерализованного ихтиоза насчитывает 28 различных типов.3
	Ихтиоз простой (вульгарный ихтиоз) характеризуется аутосомно-доминантным типом наследования. Основной генетически обусловленный дефект – нарушение экспрессии белка кератогиалиновых гранул профилаггрина. Дефицит филаггрина приводит к снижению выработки...
	Ихтиоз, связанный с Х-хромосомой (X-сцепленный рецессивный ихтиоз,   чернеющий ихтиоз) характеризуется рецессивным, сцепленным с Х-хромосомой типом наследования. Генетический дефект – мутации в гене стероидной сульфатазы. Дефицит данного фермента прив...
	Группа аутосомно-рецессивных ихтиозов обусловлена мутациями более чем в 10 различных генах.3
	Пластинчатый ихтиоз (ламеллярный ихтиоз, коллодийный плод) наследуется  аутосомно-рецессивно. Генетический дефект – чаще всего мутации гена, кодирующего фермент трансглутаминазу кератиноцитов, что приводит к дефекту структуры рогового слоя. Также нару...
	Небуллезная врожденная ихтиозиформная эритродермия (коллодийный плод, сухая ихтиозиформная эритродермия) наследуется аутосомно-рецессивно. Генетический дефект такой же, как и при пластинчатом ихтиозе.3
	Врожденная буллезная ихтиозиформная эритродермия (эритродермия Брока, эпидермолитический  гиперкератоз) – аутосомно-доминантный тип наследования примерно в половине случаев. В остальных случаях в родословных имеются только по одному пробанду. Генетиче...
	3 – Клинические рекомендации 2020 «Ихтиоз»
	Ихтиоз плода (плод Арлекин, ихтиоз внутриутробный) характеризуется аутосомно-рецессивным типом наследования с полной пенетрантностью гена, экспрессивность – от средней тяжести до тяжелых клинических проявлений.3
	Другой врожденный ихтиоз  – группа, куда относится ряд синдромов, включающих ихтиоз как один из симптомов: синдром Нетертона, синдром Руда, синдром Шегрена-Ларссона, синдром Юнга-Фогеля, линеарный огибающий ихтиоз Комеля, ихтиоз иглистый Курта-Маклина...
	Небуллезная врожденная ихтиозиформная эритродермия – это заболевание  с преимущественным аутосомно-рецессивным типом наследования.3
	Буллезные (эпидермолитические; кератинопатические) ихтиозы
	К буллезным ихтиозам относят врожденную буллезную ихтиозиформную эритродермию, иглистый ихтиоз Курта-Маклина и буллезный ихтиоз типа Сименса.
	Общим для всех буллезных ихтиозов является мутации генов кератина, что вызывает вакуольную дегенерацию зернистого и верхнего шиповатого слоев эпидермиса, что приводит к образованию поверхностных пузырей.
	Характерно то, что пластинчатые тельца при этом не могут выделить свои липиды в межклеточное пространство. С увеличением толщины эпидермиса склонность к образованию пузырей уменьшается.3
	Ихтиоз иглистый Курта-Маклина - это «истинный иглистый ихтиоз» связан с мутацией гена кератина.  Также, как и врожденная буллезная ихтиозиформная эритродермия, ихтиоз Курта-Маклина наследуется аутосомно-доминантно. Однако его отличие в клиническом отс...
	Ихтиоз буллезный типа Сименса (ихтиоз эксфолиативный) из всех ихтиозов, наследуемых по аутосомно-доминантному типу, ихтиоз типа Сименса, является наиболее легким. Он связан с мутацией кератина. При этой форме отсутствуют ладонно-подошвенные кератозы, ...
	Синдром отслаивающейся кожи (пилинг-синдром). Заболевание наследуется по аутосомно-рецессивному типу. В основе акральных форм лежит мутация гена трансглутаминазы-5, в основе генерализованной формы – мутация гена корнеодесмозина.3
	Синдром Нетертона. В основе синдрома Нетертона лежит наследуемый по аутосомно-рецессивному типу дефект ингибитора сериновой протеазы, приводящий к повышению гидролитической активности в роговом слое, распаду десмосомальных кадгеринов и усиленной дескв...
	Кроме форм ихтиоза, которые относятся к наследственным заболеваниям кожи выделяют приобретённый ихтиоз. Эта форма ихтиоза не является генетически детерминированной, встречается, как осложнение различных заболеваний у взрослых людей. Чаще внезапно, вст...

