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Статья посвящена редкому наследственному заболеванию из группы факоматозов с аутосомно- 
доминантным типом наследования — туберозному склерозу. Рассмотрены вопросы распростра-
ненности заболевания, вариабельности клинической картины, своевременности постановки кли-
нического диагноза. Особое внимание уделяется кожным проявлениям и их дифференциальной 
диагностике. Описан клинический случай данного заболевания.
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The article is devoted to a rare hereditary disease from the group of phakomatoses with an autosomal 
dominant type of inheritance — Pringle — Burnevill disease. The questions of the prevalence of the dis-
ease, the variability of the clinical picture, the timeliness of the clinical diagnosis are considered. Particular 
attention is paid to skin manifestations and their differential diagnosis. A clinical case of this disease is 
described.

Keywords: Pringle — Burneville disease, tuberous sclerosis, treatment

Conflict of interest: the authors state that there is no potential conflict of interest requiring disclosure in this article.

For citation: Okhlopkov V. A. , Zykova E. A., Pravdina O. V. Tuberous sclerosis syndrome: a typical case of a rare dis-
ease. Vestnik Dermatologii i Venerologii. 2018;94(4):49–54. https://doi.org/10.25208/0042-4609-2018-94-4-49-54



51 № 4, 2018

Туберозный склероз (болезнь Прингла — Бурне-
вилля) — наследственное нейрокутанное заболева-
ние, проявляющееся появлением образований типа 
гамартом во многих органах, в частности в коже, голов-
ном мозге, глазах, почках, сердце [1]. Частота встреча-
емости от 1:20 000 до 1:100 000 [2]. Французский не-
вролог Desire-Magloire Bourneville предложил термин 
«туберозный склероз», когда описал мозговые повре-
ждения, найденные на патологоанатомическом вскры-
тии трупа 15-летнего пациента, в анамнезе которого 
отмечались эпилептические приступы с младенчества, 
умственная отсталость и центральный гемипарез. При-
близительно две трети случаев туберозного склероза 
имеют спорадический характер, то есть не имеют отяго-
щенного семейного анамнеза. Наблюдаемые семейные 
случаи имеют аутосомно-доминантный тип наследова-
ния. Учеными-генетиками проведено множество работ 
по исследованию и изучению двух причинных генов: 
гена TSC1, расположенного на хромосоме 9q34, и гена 
TSC2, расположенного на 16p13, что, в свою очередь, 
значительно ускорило понимание молекулярного па-
тогенеза заболевания [3]. Белки, кодируемые генами 
TSC1 и TSC2, называются гамартин и туберин соответ-
ственно. При анализе многочисленных молекулярных 
исследований было выявлено, что при наследствен-
ных случаях заболевания частота мутаций генов TSC1 
и TSC2 составила 50 % для каждого гена [4]. В спора-
дических случаях заболевания для гена TSC1 мутации 
найдены у 10–15 % пациентов, а для гена TSC2 мутации 
найдены в 70 % случаях [5]. При объединении спора-
дических и семейных случаев заболевания мутации ге-
нов были найдены у 75–90 % пациентов [6]. Отсутствие 
мутаций показано у 10–25 % пациентов, что объясняет-
ся больше ограничением чувствительности доступных 
методов ДНК-типирования к обнаружению мутаций, 
чем существованием других патологических генов [7]. 
Проведенные клинические исследования показали, что 
мутации в гене TSC1 клинически проявляются более 
мягким течением заболевания, а при мутации в гене 
TSC2 клинические проявления более тяжелые и слож-
нее поддаются терапии [8]. Заболеванию подвержены 
все расы. Приблизительно две трети случаев тубероз-
ного склероза имеют спорадический характер, то есть 
не имеют отягощенного семейного анамнеза. Наблю-
даемые семейные случаи имеют аутосомно-доминант-
ный тип наследования [9]. Обнаружена повышенная 
чувствительность клеток больных туберозным склеро-
зом к ионизирующей радиации, что может свидетель-
ствовать о возможном дефекте в системе репарации 
ДНК [10]. Выделяют 4 клинических формы заболева-
ния: классическую, психоневрологическую, кожную 
и ликворную [11]. Классическая форма характеризует-
ся триадой Фохта (эпилепсия, умственная отсталость, 
аденома сальных желез симметричная Прингла). Пси-
хоневрологическая форма, обусловленная разраста-
нием нейроглии, проявляется умственной отсталостью, 
эпилепсией, спастическими параличами, психопатией 
[12]. При ликворной форме превалирует ликворная 
гипертензия. Дерматологическая форма отличается 
преобладанием кожной симптоматики, хотя поражение 
кожи очень характерно для туберозного склероза и от-
мечается в 96 % случаев [13]. Наиболее часто выделя-
ют поражение кожи типа симметричной аденомы саль-
ных желез Прингла, околоногтевых фибром (опухолей 

Коэнена), шагреневых бляшек, гипопигментированных 
пятен. Аденома сальных желез типа Прингла наиболее 
типична для этого заболевания и чаще появляется у де-
тей от 3 до 10 лет (редко с рождения), но становятся 
особенно заметной в пубертатном периоде [14]. Она 
представляет собой множественные мелкие, округлые, 
плотноватые или мягкие красно-коричневые узелки  
с гладкой поверхностью, размером до 10 мм, лока-
лизующиеся в области носощечных складок, щек, 
подбородка [15]. Околоногтевые фибромы (опухоли 
Коэнена) чаще развиваются в постпубертатном пери-
оде и представляют собой лентикулярную папулу или 
узел цвета кожи, надвигающие на ногтевую пластинку 
с ногтевых валиков. Изменения кожи в крестцово-коп-
чиковой области, получившие название шагреневых 
бляшек, представляют собой соединительнотканные 
(фиброзные) невусы в виде плоских, мягких, цвета кожи 
бляшкоподобных образований с поверхностью типа 
апельсиновой корки или булыжной мостовой размером 
до 10 см, слегка пигментированные или цвета кожи, 
расположенные на спине, ягодицах [16]. Гипопигмен-
тированные овоидные пятна типа белых листьев дли-
ной до 3–4 см, белые пятна-конфетти, пятна-отпечатки 
(многоугольные, похожие на большой палец) относятся 
к наиболее ранним проявлениям туберозного склероза, 
они могут быть выявлены даже у новорожденного с по-
мощью лампы Вуда. Гипопигментированные пятна рас-
положены чаще на лице, туловище. Изменения костей 
проявляются утолщением коркового слоя и уменьшени-
ем костномозгового канала длинных и коротких трубча-
тых костей с гиперостозами и гипоплазией костей стоп 
и кистей, кистами фаланг. Изменения нервной системы 
(умственная отсталость, эпилепсия) появляются в ран-
нем детском возрасте. В 50 % случаев выявляют опу-
холевые поражения сердца, почек и др., которые могут 
быть диагностированы даже в пренатальном периоде 
с помощью эхокардиографии и других методов [17]. Ха-
рактерна церебральная кальцификация и туберозные 
узелки в коре головного мозга и субэпендимальных зо-
нах, факоматоз сетчатки глаз, кисты почек.

 Диагноз основывается на результатах клинико-ла-
бораторных методов исследования, заключения психи-
атра, гистологического исследования кожи.

Туберозный склероз — тяжелое наследственное 
заболевание, имеющее склонность к прогрессирова-
нию. Прогноз неблагоприятный в большинстве слу-
чаев и зависит от тяжести поражения внутренних ор-
ганов. Многие пациенты требуют постоянного ухода 
в связи с умственной отсталостью, а эпилепсия с тру-
дом поддается лечению. При тяжелой форме заболе-
вания 30 % больных не доживают до 5 лет; 50–75 % 
умирают в детском и подростковом возрасте [18]. Ле-
чение данного заболевания симптоматическое. Объем 
и вид проводимой терапии определяется топикой и тя-
жестью поражения различных органов и систем. Дер-
матологическая коррекция предусматривает удаление 
аденомы сальных желез и опухолей Коэнена с помо-
щью кюретажа, химических пилингов, дермабразии, 
криодеструкции, диатермокоагуляции, фотодинами-
ческой терапии и лазерных технологий [19]. К послед-
ним, по данным литературы, относятся сосудистый ла-
зер (КТР — 532 нм), импульсный лазер на красителе 
(PDL — 585 нм), а также углекислотный (10600 нм) 
и эрбиевый лазеры (1550 нм) [20]. Для определения 
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была проведена электроэнцефалография: выявлены 
диффузные изменения биоэлектрической активности 
нейронов головного мозга, умеренное снижение их 
функциональной активности. Фокальные изменения. 
Очаговое преобладание в диапазоне тета-ритма в ви-
сочной доле слева.

Аллергологический и наследственный анамнез без 
особенностей. Образование неполное среднее, учится 
в специальной коррекционной школе-интернате. Вред-
ные привычки отрицает.

Объективный осмотр: состояние удовлетворитель-
ное. Сознание ясное. Положение активное. Телосложе-
ние правильное. Периферические лимфатические узлы 
не увеличены. Дыхание везикулярное, хрипов нет. Тоны 
сердца ясные, ритмичные, ритм правильный. Пульс 
76 уд. в мин. АД 120/70 мм рт. ст. Живот мягкий, безбо-
лезненный. Печень по краю реберной дуги. Селезенка 
не пальпируется. Периферических отеков и следов от 
внутривенных инъекций нет.

Локальный статус: патологический процесс лока-
лизован на лице, преимущественно в области щек, кры-
льев носа, носогубных складок, подбородка и губ, где 
расположены множественные, местами сливные, полу-
шаровидные папулы размером от 1 до 8 мм в диаметре, 
красно-коричневого цвета, при пальпации — безболез-
ненные, плотной консистенции, с четкими границами, 
с гладкой блестящей поверхностью. На коже лба они 
имеют вид единичных розово-красных папул, непра-
вильной формы, размером от 5 × 7 мм до 1,0 × 1,5 см, 
с бугристой поверхностью, на 1–2 мм возвышающиеся 
над поверхностью кожи. На поверхности некоторых эле-
ментов имеются микроэрозии в стадии эпителизации, 
геморрагические корочки, единичные телеангиэктазии, 
линейные трещины, явления гиперкератоза (рис. 1–2).

Результаты лабораторных исследований
В клиническом анализе крови: железодефицит-

ная анемия легкой степени.
В биохимическом анализе крови без патологии. 

Общий анализ мочи без патологических отклонений. 
После консультации терапевта установлен диагноз: же-
лезодефицитная анемия легкой степени тяжести. Хро-
нический бронхит, вне обострения.

По результатам компьютерной томографии го-
ловного мозга были выявлены субэпендимарные каль-
цификаты и корковые туберсы в стенках боковых же-
лудочков.

Пациентка была осмотрена психиатром, выстав-
лен диагноз: криптогенная эпилепсия, локализованная 
форма, вторичные генерализованные тоникоклониче-
ские припадки, сложные парциальные припадки с псев-
доабсансами.

Гистологическое исследование кожи от 
26.03.2017: в эпидермисе определяются тонкостенные 
роговые кисты; в прилежащих верхних отделах дермы 
обилие тонкостенных капилляров, телеангиэктазии 
(расширенные капилляры, заполненные эритроцита-
ми и выстланные зрелым эндотелием), диффузная 
лимфогистиоцитарная инфильтрация. Встретилась 
одна железа, заполненная базофильной жидкостью, 
и несколько волосяных фолликулов. Описанный фраг-
мент дермы покрыт резко акантотичным многослойным 
плоским эпителием с глубокими акантотическими врас-
таниями, гиперкератозом и сохраненным вертикальным  

Таблица 1. Диагностические критерии туберозного склероза, разработанные 
Northrup H., Krueger D.A. на международной конференции в 2012 году
Table 1. Diagnostic criteria for tuberous sclerosis, developed by Northrup H., 
Krueger D.A. and presented at an international conference in 2012
А. Генетические диагностические критерии. Установлены генетические 
мутации белков TSC1 и TSC2, что важно учитывать в постановке диагноза 
заболевания.
B. Клинические диагностические критерии.
A. Genetic diagnostic criteria. TSC1 and TSC2 protein genetic mutations have been 
established, which is important to take into account in the diagnosis of the disease.
B. Clinical diagnostic criteria.

Основные критерии Дополнительные критерии

1. Гипопигментированные пятна 
(≥3, диаметр не менее 5 мм) 1. Симптом «конфетти»

2. Фиброзные бляшки (более 3) 2. Множественный кариес зубов

3. Нижнечелюстная фиброма 3. Фиброма языка

4. Шагреневая кожа 4. Бесцветное пятно  
на сетчатке глаз

5. Множественные гамартомы 
сетчатки 5. Множественные кисты почек

6. Корковая дисплазия 6. Внематочная гамартома

7. Субэпендимальные узлы

8. Субэпендимальные гигант-
ские клеточные астроцитомы

9. Рабдомиома сердца

10. Лимфангиомиоматоз

11. Ангиолипомиома почек 
(более 2)

Заключительный диагноз устанавливается при наличии двух основных критериев 
или 1–2 дополнительных критериев.
Вероятный диагноз устанавливается при наличии одного основного критерия или 2 
и более дополнительных критериев.
The final diagnosis is established when two main criteria or 1–2 additional criteria are 
present.
A probable diagnosis is established when one main criterion or 2 or more additional 
criteria are present.

риска наследования больные направляются на меди-
ко-генетическое консультирование.

Приводим собственное клиническое наблюдение.
Больная Л. 1978 года рождения поступила на стаци-

онарное лечение в дерматологическое отделение БУЗ 
ОО «ККВД» 25.03.2017 г. с жалобами на высыпания 
на коже лица, сопровождающиеся интенсивным зудом. 
Пациентка считает себя больной с 14-летнего возраста, 
когда на фоне отморожения кожи лица появились вы-
сыпания в области лба, сопровождающиеся выражен-
ным зудом. Самостоятельно не лечилась. Постепенно 
патологический процесс распространился на кожу щек, 
крыльев носа, подбородка, губ. Впервые при обраще-
нии за медицинской помощью в 2015 году пациентка 
была направлена на стационарное лечение в дерма-
тологическое отделение БУЗ ОО «ККВД» с диагнозом: 
фотодерматоз. Больная получила курс стационарного 
лечения с кратковременным клиническим эффектом. 
В 2016 году при госпитализации в дерматологическое 
отделение БУЗ ОО «ККВД» было проведено гистоло-
гическое исследование кожи и выставлен диагноз: син-
дром туберозного склероза.

Из анамнеза жизни: пациентка отмечает эпи-
лептические припадки с 13-летнего возраста. При об-
ращении в Омский диагностический центр пациентке 



53 № 4, 2018

анизоморфизмом. Имеется гипертрофия долек саль-
ных желез, разделенных соединительнотканными пере-
городками (рис. 3–4).

На основании жалоб пациентки, анамнеза заболева-
ния и жизни, объективного осмотра, заключения психиа-
тра, результатов гистологического исследования кожи был 
выставлен клинический диагноз: туберозный склероз.

В клинике проведено следующее лечение: ае-
вит 0,2 по 1 капсуле 2 раза в сутки в течение 12 дней, 
цетрин 0,01 по 1 таблетке вечером в течение 10 дней, 
тавегил 2,0 в/м в течение 10 дней, тиосульфат натрия 
30 % — 10,0 в/в в течение 10 дней, цефтриаксон 1,0 
2 раза в сутки в течение 7 дней. Наружное лечение: 
крем «Акридерм Гента» 2 раза в день в течение 12 дней, 
криомассаж 1 раз в день в течение 12 дней.

С 4 дня лечения пациентка отмечала уменьшение 
интенсивности кожного зуда. На 10 день лечения ми-

кроэрозии и трещины заэпителизировались, папулы 
побледнели и приблизились к уровню здоровой кожи 
(рис. 2). Пациентка была выписана с клиническим улуч-
шением. Однако полного регресса высыпаний достичь 
не удалось.

Заключение
Трудности диагностики туберозного склероза свя-

заны с выраженным клиническим полиморфизмом и 
возраст-зависимым дебютом симптомов. Пациенты с 
туберозным склерозом в течение жизни наблюдаются 
врачами практически всех специальностей, поэтому 
только информированность специалистов о характере 
и особенностях течения данного заболевания, а также 
согласованность их диагностических и лечебных меро-
приятий могут обеспечить выбор правильной тактики 
ведения больных.

Рис. 1–2. Фото пациентки Л., страдающей туберозным склерозом (до и после лечения)
Fig. 1–2. Photos of patient L., suffering from tuberous sclerosis (before and after treatment)

Рис. 3–4. Гистологическое исследование кожи пациентки Л., страдающей туберозным склерозом (до и после лечения)
Fig. 3–4. Skin histological examination of the patient L., suffering from tuberous sclerosis (before and after treatment)
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