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Актуальность. Синдром Конради–Хюнермана — редкое ге-
нетическое заболевание с X-сцепленным доминантным типом на-

следования, характеризующееся хондродисплазией, алопецией, 
аномалиями развития скелета, катарактой, дизморфией лица, 
ихтиозоформной эритродермией. Встречается с частотой около 
1 : 400 000 новорождённых, при этом в 95% случаев — у девочек.

Описание клинического случая. Пациентка О., 11 лет, от вто-
рой осложнённой беременности (гестоз). С рождения наблюдает-
ся у дерматолога по поводу врождённого ихтиоза, диффузной ало-
пеции. Состоит на диспансерном учёте у окулиста с диагнозом: 
катаракта правого глаза и у травматолога-ортопеда с врождён-
ным кифосколиозом II степени. Данные объективного осмотра: 
девочка адекватно реагирует на осмотр, наблюдается дислалия. 
Обучается в специализированном интернате для слабовидящих 
детей, учится хорошо. При осмотре обращают на себя внимание 
множественные стигмы дизэмбриогенеза: голова гидроцефальной 
формы, высокий лоб с выступающими лобными буграми, нерав-
номерный рост волос, ихтиоз, диффузная алопеция, широкая пе-
реносица, глазной и сосковый гипотелоризм, микрофтальм спра-
ва, сходящееся косоглазие, полидактилия правой кисти, трезубец 
стоп, низкорослость. При дополнительном обследовании выявле-
ны структурные аномалии развития сердца (дополнительная хор-
да левого желудочка), врождённые пороки развития почек (вто-
рично сморщенная правая почка, гипоплазия правой почки). Ка-
риотип 46,ХХ. При проведении полногеномного секвенирования 
ДНК выявлен патогенный вариант в гене EBP, приводящий к раз-
витию синдрома Конради–Хюнермана.

Заключение. В данном клиническом случае у девочки диагно-
стированы симптомы, характерные для синдрома Конради–Хю-
нермана: точечная хондродисплазия, алопеция, аномалии разви-
тия скелета, катаракта, дизморфия лица, ихтиозоформная эритро-
дермия, а также не описанные ранее в литературе, но клинически 
значимые признаки: дислалия, дополнительная хорда левого же-
лудочка, врождённые пороки развития почек: вторично сморщен-
ная правая почка, гипоплазия правой почки. Описание данного 
клинического случая дополняет имеющиеся сведения о редких 
генетических синдромах.
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