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Введение. Синдром Аблефарона-макростомии (АМS) — редкое эктодермальное диспластическое врождённое заболева-
ние. АМS вызывает эктодермальные дисплазии — генетические нарушения, которые включают дефекты кожи, волос, ног-
тей, потовых желез и зубов. Типичные для АМS аномалии развиваются преимущественно в лицевой части черепа и редко 
в висцеральных органах. Характерными являются отсутствие или гипоплазия век, дефект рта (макростомия), аномалии 
ушей, сухая и грубая кожа или избыточные складки кожи, отсутствие или редкие тонкие волосы, задержка интеллекту-
ального и моторного развития, вариабельные аномалии сосков, гениталий, синдактилия пальцев рук и ног, низкий рост. 
Цель: рассмотреть на основании клинического случая АМS влияние мутаций на формирование наружных половых органов. 
Материалы и методы. Представлено описание клинического случая АМS у больной 10 лет, поступившей в гинекологи-
ческое отделение. Диагноз АМS ребёнку поставлен с рождения. Пациентка наблюдается у невропатолога, офтальмолога, 
отоларинголога, челюстно-лицевого хирурга.
Результаты. Несмотря на характерную клиническую картину при внешнем осмотре, могут возникать сложности в диффе-
ренциальной диагностике пола в связи с возможным влиянием мутаций на строение наружных половых органов.
Заключение. Диагностировать АМS достаточно сложно. Клиническая картина может быть различной, поэтому так важно 
в сомнительных случаях проводить генетическое тестирование. Данный метод позволяет выявить точечные мутации. 
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Introduction. Ablepharon-macrostomia syndrome (AMS) — rare ectodermal dysplastic congenital disease. This syndrome ectoder-
mal dysplasia due to genetic disorders includes malformations of skin, hair, nails, sweat glands, and teeth. AMS typical anomalies are 
mostly developed in the facial part of the skull and rarely in the internal organs. Characteristic lacks are or eyelid hypoplasia, oral de-
fect (macrostomia), ear abnormalities, dry and rough skin, or excessive folds of skin, absence or sparse pieces of hair, delay intellectual 
and motor development, variable anomalies of mamillaae, genitalia, dactylion of the fingers and toes, short stature. 
Aim: to consider, based on a clinical case, the effect of mutations in AMS on the formation of external genitalia.
Materials and methods. A description of a clinical case of AMS in a 10-year-old patient admitted to the gynecological department 
is presented. Since birth, the child has been diagnosed with AMS at the place of residence. The patient is observed by a neurologist, 
ophthalmologist, otolaryngologist, maxillofacial surgeon.
Results. Despite the characteristic clinical picture during external examination, difficulties may arise in the differential diagnosis 
for the gender due to the possible influence of mutations on the structure of the external genitalia.
Conclusion. It is quite difficult to diagnose this pathology. The clinical picture may be different, which is why it is so important to 
conduct genetic testing in doubtful cases. This method allows identifying point mutations. 
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Введение

С индром макростомии Аблефарона  (AMS) — до-
статочно редкое  аутосомно-доминантное  генети-
ческое заболевание, впервые описан G.T. McCar-

thy и C.M. West в 1977 г. [1]. В литературе нами найдены 
указания на менее чем 20 случаев AMS. Установлено, 
что AMS вызывается мутациями в гене TWIST2. Он тес-
но связан с синдромом Барбера–Сэя по фенотипическим 
аномалиям [2].

AMS характеризуется аномальными фенотипически-
ми проявлениями, которые в первую очередь поражают 
голову и лицо, череп, кожу, пальцы и гениталии.  При 
AMS аномальные структуры обычно происходят из эк-
тодермы [1]. Самой заметной аномалией является недо-
развитие (микроблефарон) или отсутствие век и широ-
кий, рыбоподобный рот (макростомия). У младенцев с 
AMS также могут наблюдаться пороки развития брюш-
ной стенки и сосков. У детей с AMS возникают пробле-
мы с развитием речи и обучением, интеллектуальные 
нарушения [3, 4], сухость кожи (в том числе наружных 
половых органов), потеря слуха, синдактилия и др. [4, 5].  
Основой лечения является пластическая и реконструк-
тивная хирургия век. Хирургическую коррекцию необ-
ходимо проводить поэтапно, учитывая рост лицевого 
скелета. Веки следует по возможности формировать в 
короткие сроки после рождения для предотвращения 
помутнения роговицы и устранения косметического де-
фекта [6, 7]. В некоторых случаях хирургическое вме-
шательство может быть выполнено для коррекции не 
только глазных аномалий, но и пороков развития паль-
цев, некоторых кожных аномалий, пороков развития на-
ружных половых органов и вентральных грыж [7].

Описание клинического случая

Пациентка Т., 10 лет, с АМS, дважды находилась на 
стационарном лечении в гинекологическом отделении 
РДКБ. Ребёнок от 2-й беременности, протекавшей на фо-
не токсикоза, носительства хронических инфекций (цито-
мегаловируса и краснухи), от 2-х срочных оперативных 
родов (по показаниям со стороны матери) в сроке 38 нед. 
Масса тела при рождении 3450 г, длина тела 54 см. Состо-
яние с рождения тяжёлое. Ребёнку по месту жительства 

поставлен диагноз АМS. У девочки наблюдаются множе-
ственные стигмы дизэмбриогенеза и аномалии развития: 
гидроцефальная форма черепа, отсутствие надбровных 
дуг, бровей, хрящей и кожи верхних и нижних век обоих 
глаз, уплощённый нос, широкая переносица, макросто-
мия, недоразвитие наружных и средних ушей, аплазия 
сосков, отсутствие лануго, сухая, складчатая кожа, амни-
отический пупок, пупочная грыжа, укороченные пальцы 
кистей и стоп, поперечная борозда ладоней. Определяется 
умственная отсталость недифференцированного сложно-
го генеза. Выявлены несформированность всех отделов 
языка, гипердинамический синдром, вторичная кардио-
патия. В 2013 г. больной была произведена реконструк-
тивная пластика орбиты свободным кожным лоскутом с 
формированием глазной щели. Пациентка наблюдается у 
невролога, офтальмолога, отоларинголога, челюстно-ли-
цевого хирурга. 

Первичное обращение пациентки Т. в гинекологи-
ческое отделения РДКБ было связано с проведением 
цитогенетического исследования (кариотипирования) 
по месту жительства (при рождении), при котором был 
выявлен 46XY кариотип и выставлен диагноз: наруше-
ние формирования пола. При поступлении в РДКБ ос-
мотрена гинекологом: наружные половые органы сфор-
мированы правильно (выявлен вход во влагалище), по 
женскому типу. Отмечается выраженное истощение 
слизистой с множественными сосудистыми звездочка-
ми. По данным УЗИ органов малого таза патологии не 
выявлено: матка 32 × 14 × 16 мм, структура миометрия 
однородная, маточный угол не выражен. М-ЭХО 3 мм, 
шейка матки размером 22 × 15 мм, однородной структу-
ры, цервикальный канал закрыт, левый яичник размером 
31 × 13 × 14 мм, фолликулярной структуры, правый яич-
ник размером 23 × 14 × 15 мм со скудным фолликуляр-
ным аппаратом. Исследование женского гормонального 
профиля по уровням фолликулостимулирующего и лю-
теинизирующего гормонов, прогестерона, дегидроэпи-
андростерона-сульфата, эстрадиола, тестостерона — в 
пределах референсных значений. 

Учитывая собственные данные осмотра, нормаль-
ный женский гормональный профиль и результаты 
ультразвукового обследования больной, было решено 
считать сомнительным ранее проведённый кариотипи-
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ческий анализ по месту жительства с результатом кари-
отипа 46XY. В связи с этим было проведено повторное 
исследование кариотипа (15 метафаз). Установлен 46ХХ 
(нормальный женский кариотип), нарушений формиро-
вания пола не выявлено. На основании клинико-лабора-
торных данных, повторного кариотипического анализа 
был установлен женский пол, развитие ребёнка соглас-
но возрасту. Рекомендовано динамическое наблюдение.

Обсуждение
Вопросы определения нарушений полового развития 

достаточно актуальны при AMS. Определённые трудно-
сти в ведении пациентов данной нозологической группы 
представляет выбор алгоритма обследования, т.к. единого 
лечебно-диагностического протокола нет. Диагностиче-
ская лапароскопия и генетическое тестирование, вклю-
чающее хромосомный анализ, сравнительную геномную 
гибридизацию, флуоресцентную гибридизацию in situ для 
определения гена SRY (Sex-determining Region Y), являют-
ся достаточно информативными методами диагностики, 
позволяющими верифицировать патологию [8]. Необхо-
димо также помнить, что пациенты с нарушением форми-
рования пола имеют высокий риск малигнизации гонад, 
что особенно значимо в связи с возросшей за последнее 
время частотой заболеваемости онкологическими болез-
нями, в том числе среди детского населения. Описано не-
сколько пациентов AMS с нарушениями формирования 
пола, при этом предполагают аутосомно-доминантное 
сцепление признаков [9, 10]. Обнаружена доминантная 
мутация TWIST2, которая регулирует развитие мезен-
химальных тканей и вызывает нарушение эктодермаль-
но-мезенхимальной индукции, а также дефекты в разви-
тии проэнцефалического нервного гребня [11]. Представ-
лены случаи аутосомно-доминантного наследования AMS 
от отца к дочери, у которой в 9 мес был диагностирован 
AMS с нормальным мужским кариотипом, с аномалиями 
в виде двусторонней гипоплазии век, неоднозначными ге-
ниталиями (птоз яичек), избыточной складчатостью кожи 
и омфалоцеле [9, 11]. Описанные случаи АМS со схожими 
аномалиями (отсутствие век, бровей, ресниц, алопеция, 
дефекты сращения рта, рудиментарные уши, нечёткие ге-
ниталии, рудиментарные соски, грубая сухая кожа с избы-
точными кожными складками и задержка развития речи) 
характеризуются частым выявлением нарушений поло-
вого развития, гермофродитизма и различных вариантов 
формирования кариотипа [11, 12]. AMS изучен недоста-
точно и редко встречается в клинической практике. Не-
смотря на характерную клиническую картину при внеш-
нем осмотре, могут возникать сложности в дифференци-
альной диагностике пола в связи с возможным влиянием 
мутаций на формирование наружных половых органов.

Заключение
Диагностировать AMS достаточно сложно ввиду за-

труднительной дифференциальной диагностики. Кли-
ническая картина может быть различной, как в описан-
ном клиническом случае, поэтому так важно в сомни-
тельных случаях проводить генетическое тестирование, 
которое в данном случае является самым информатив-
ным диагностическим методом. Комплексное лечение 
AMS должно быть направлено на постепенное устране-
ние выраженных дефектов, в частности, пластическое 

хирургическое лечение [13, 14]. При клиническом на-
блюдении за больными с AMS необходима коллегиаль-
ная работа специалистов разных профилей, в том числе 
гинекологов. 
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