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Аннотация. Синдром Блоха-Сульцбергера, или недержание пигмента – это генетическое заболевание, 
относящееся к группе системных меланобластозов. Встречается редко, по данным литературных источни-
ков частота заболевания 1 случай на 75 тысяч рожденных детей. 

Впервые заболевание было описано Garrod и Adamson в 1906 г. Bloch (1926) и M. Sulzberger (1928) вы-
делили это заболевание в самостоятельную нозологию (меланобластоз Блоха-Сульцбергера) [1]. Болеют 
почти исключительно девочки, так как развитие патологии связано с Х-хромосомой. В основе болезни 
лежит мутация гена NEMO в участке Хq28, который кодирует фактор транскрипции NF-κ-В. В результате 
мутации базальные клетки эпидермиса не способны удерживать пигмент меланин, который скапливается 
в меланофорах дермы и межклеточных пространствах [1, 5]. Клинически это проявляется воспалением 
и высыпанием везикулезных элементов. Процесс развивается при рождении или в первые дни, недели 
жизни ребенка. Заболевание протекает в несколько стадий, которые последовательно сменяют друг дру-
га. Кроме поражения кожных покровов у пациентов с недержанием пигмента встречаются нарушения со 
стороны нервной системы (эпилепсия, гидроцефалия, задержка психоречевого развития, олигофрения), 
атрофия зрительного нерва (слепота), косоглазие, кератиты, различные аномалии костной системы, дис-
трофия зубов, волос, ногтей [3, 4, 6].

В данной статье изложен клинический случай синдрома Блоха-Сульцбергера у новорожденной де-
вочки. Данное заболевание обнаружено сразу после рождения: у девочки визуализируются обрывки 
эпителия, поверхностные эрозии, мелкие везикулы, расположенные группами, плотные с желтоватым 
содержимым. Данные элементы располагались на правом предплечье, правом бедре, волосистой части 
головы в области затылка, без выраженной гиперемии. В динамике на фоне проводимого лечения пузыри 
и везикулы вскрывались с образованием эрозий и корок. Диагноз синдрома Блоха-Сульцбергера в данном 
случае был поставлен на основании данных клинического наблюдения, функциональных и лабораторных 
исследований, т.к. не было возможности проведения гистологического и молекулярно-генетических ис-
следований. Для подтверждения диагноза и определения дальнейшей тактики лечения консультированы 
с ФГБУ НМИЦ им. Кулакова.

Ключевые слова: недержание пигмента, синдром Блоха-Сульцбергера, наследственное заболевание 
кожи, новорожденный, клинический случай,
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CLINICAL CASE: BLOCH-SULZBERGER SYNDROME 
(PIGMENT INCONTINENCE) IN A NEWBORN CHILD

Abstract. Bloch-Sulzberger syndrome, or pigment incontinence, is a genetic disorder that belongs 
to the group of systemic melanoblastoses. According to literary sources, with the incidence of 1 case per 75 
thousand children born, it is a rare disease. The process was first described by Garrod and Adamson in 1906 
[2]. Bloch (1926) and Sulzberger (1928) identified this disease as an independent nosology (Bloch-Sulzberger 
melanoblastosis) [1]. Almost exclusively girls are affected, since the development of the pathology is associated 
with the X chromosome. The disease is based on a mutation of the NEMO gene in the Xq28 region, which 
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encodes the transcription factor NF-κ-B. As a result of the mutation, the basal cells of the epidermis are unable to 
retain the melanin pigment, which accumulates in the melanophores of the dermis and intercellular spaces [1, 5]. 
Clinically, this is manifested by inflammation and rash of vesicular elements. The process develops at birth or in 
the first days, weeks of the child’s life. The disease occurs in several stages, which successively replace each other. 
In addition to skin lesions, patients with pigment incontinence have disorders of the nervous system (epilepsy, 
hydrocephalus, delayed psychomotor development, oligophrenia), optic nerve atrophy (blindness), strabismus, 
keratitis, various anomalies of the skeletal system, dystrophy of teeth, hair, nails [3, 4, 6]. This article presents a 
clinical case of Bloch-Sulzberger syndrome in a newborn girl. This disease was detected immediately after birth: 
the girl has visualized epithelial fragments, superficial erosions, small vesicles located in groups, dense with 
yellowish contents. These elements were located on the right forearm, right thigh, scalp in the occipital region, 
without pronounced hyperemia. In dynamics, against the background of the treatment, blisters and vesicles opened 
with the formation of erosions and crusts. The diagnosis of Bloch-Sulzberger syndrome in this case was made 
on the basis of clinical observation data, functional and laboratory studies, since it was not possible to conduct 
histological and molecular genetic studies. To confirm the diagnosis and determine further treatment tactics, we 
consulted with the Federal State Budgetary Institution N.N. Kulakov National Medical Research Center.

Keywords: pigment incontinence, Bloch-Sulzberger syndrome, hereditary skin disease

Введение. Синдром Блоха-Сульцбергера (недержание пигмента – НП) – редкий 
Х-сцепленный доминантный генодерматоз, который чаще поражает лиц женского пола и прак-
тически всегда приводит к внутриутробной гибели плода мужского пола. Лишь единичные со-
общения свидетельствуют о наличии клинико-лабораторных симптомов недержания пигмента у 
мальчиков. Частота встречаемости этого заболевания составляет 1 на 75 тыс. новорожденных [4].

Для генодерматозов патогномоничным признаком является поражение кожи и её произво-
дных: волос, ногтей, потовых и сальных желез. Большинство генодерматозов, в том числе и 
синдром Блоха-Сульцбергера, манифестируют в неонатальном периоде с признаков поражения 
кожи, что на клиническом уровне выглядит как инфекционный дерматит. Кожные проявления 
при синдроме Блоха-Сульцбергера наиболее схожи с неонатальной инфекцией кожи. В этой 
связи возникает необходимость дифференцировать наследственный синдром Блоха-Сульцбер-
гера с инфекционным поражением кожи новорожденного генетически не детерминированным. 
Это продиктовано различными мерами лечебного воздействия, тактикой обследования, наблю-
дения, прогнозирования отдалённых клинических проявлений и генетических рисков.

Клиническая картина в своем развитии проходит четыре стадии:
I стадия – (воспалительная или везикуло-буллезная) характеризуется появлением пузырь-

ков, пузырей, эритематозных уртикароподобных распространенных высыпаний сразу после 
рождения или в первые 2 недели жизни ребенка. Высыпания разрешаются и одновременно 
появляются вновь. Высыпания, имея тенденцию к группировке, формируют линейную форму 
на коже конечностей и циркулирующую (круговую) – на туловище. В большинстве случаев 
везикулам или пустулам предшествует эритема, которая может развиться на любой части тела, 
кроме лица. Из лабораторных показателей обращает на себя внимание эозинофилия в общем 
анализе крови и содержимом пузырей [4, 6]. 

II стадия (веррукозная) – развивается обычно в возрасте 2–3 месяцев, иногда даже без пред-
шествующих изменений кожи, и характеризуется появлением узелков с гиперкератотическими 
веррукозными разрастаниями. На ладонях и подошвах может быть выраженный гиперкератоз. 
Продолжительность веррукозной стадии составляет несколько недель. В 80 % случаев к 6 ме-
сяцам жизни ребенка кожные высыпания регрессируют с появлением дистрофии ногтей и ано-
мальным прорезыванием зубов [4, 6].

III стадия (гиперпигментация) – обычно диагностируется в 5–6 месяцев. Для нее харак-
терно появление пигментных пятен с сетчатым ветвистым рисунком коричневато-желтого или 
сероватого цвета с четкими границами, которые обычно сравнивают с «брызгами грязи», «за-
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вихрениями», «звездчатым узором». Как правило, пятна гиперпигментации в виде линейных 
и/или циркулирующих форм располагаются вдоль линии Блашко. При этом наиболее выра-
женная коричневая окраска наблюдается на коже туловища. Нередко наблюдается локальное 
проявление болезни на коже в области ягодиц и естественных складок (подмышечная и паховая 
области) [4, 6].

IV стадия (гипопигментация и атрофия) – очаги гиперпигментации сменяются очагами 
гипопигментации, иногда с поверхностной атрофией преимущественно на коже конечностей, с 
отсутствием на этих участках волос [4].

Иногда, во второй половине первого года жизни, на фоне появляющейся пигментации вновь 
возникают высыпания, свойственные I и II стадиям. В периферической крови характерна эози-
нофилия (40–50 % и более), особенно для I и II стадий заболевания. Могут поражаться придат-
ки кожи в виде истончения, обламывания волос, появления зон курчавости, алопеции, редких 
ресницы и бровей, изменений ногтей, которые становятся тусклыми, коричневато-бурого или 
сероватого цвета [3].

Помимо поражения кожи характерны и другие дефекты. Могут развиваться поражения зри-
тельного анализатора – косоглазие, нистагм, кератиты, катаракта, отслойка сетчатки, которая 
может возникнуть на первом году жизни, атрофия зрительного нерва. Нарушения со стороны 
нервной системы – эпилепсия, олигофрения, парезы, спастические параличи. Пороки сердца, 
легочная гипертензия. Дистрофия ногтей, зубов, асимметрия грудной клетки, добавочный со-
сок, алопеция [1].

Одной из характерных особенностей болезни у детей грудного возраста, особенно у ново-
рожденных и в первые месяцы жизни, является снижение иммунитета, что сопровождается 
множественными инфекциями респираторных, мочевыделительных, ЛОР-органов, желудочно-
кишечного тракта, центральной нервной системы. Эти инфекции нередко приводят к сепсису и 
летальному исходу [2].

Дифференциальный диагноз синдрома Блоха-Сульцбергера проводится с пиодермией, 
врождённым буллёзным эпидермолизом, болезнью Дарье, герпетиформным дерматитом, ток-
сидермией, крапивницей, мастоцитозом, пигментным и веррукозным невусами [2].

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР:
Новорожденная девочка Г. рожденная от 7-й беременности, протекавшей во второй по-

ловине с угрозой прерывания, с нарушением маточно-плацентарного кровотока 1Б степени, 
внутриутробной задержкой развития плода 1 степени. По УЗИ скринингам пороков развития 
обнаружено не было. Наследственность не отягощена. Роды 4-е на 37 неделе, естественные,  
в головном предлежании. Оценка по шкале Апгар 8/9 баллов. Масса тела при рождении 2350 г, 
длина тела 48 см. 

Высыпания на теле имеются с рождения: в области верхних и нижних конечностей (бедра, 
голени, предплечья, внутренняя часть плеча), при рождении в виде обрывков эпителия, по-
верхностные эрозии, мелкие везикулы, сгруппированные, плотные с желтоватым содержимым 
единичные на правом предплечье, правом бедре, волосистой части в области затылка, без вы-
раженной гиперемии. Высыпания подсохли в виде тонких серозно-гнойных корочек, местами 
эпителизированы. Лицо, шея, ладони, подошвы, слизистые оболочки свободны от высыпаний 
с рождения. Далее начали появляться новые элементы в виде эритемы на туловище. Новые 
элементы на бедрах и руках, преимущественно во внутренней поверхности в виде эритемы 
и мелких везикул с прозрачным или желтым содержимым. В общем анализе крови отмеча-
лась эозинофилия до 13 % с 5 суток жизни, на 9 сутки жизни подъем эозинофилов до 20 %. 
В содержимом пузырей – эозинофилы сплошь, нейтрофилы и лимфоциты 3-5 в поле зрения. 
Маркеры воспаления отрицательные. Ребенок с рождения был на антибактериальной терапии 
Ампициллин/Сульбактам 75мг/кг/сут., № 7. Кожные покровы обрабатывали раствором КМgО4 



8

ВЕСТНИК СЕВЕРО-ВОСТОЧНОГО ФЕДЕРАЛЬНОГО УНИВЕРСИТЕТА ИМЕНИ М.К. АММОСОВА
Серия «МЕДИЦИНСКИЕ НАУКИ», № 3 (36) 2024

5 %, фукорцином. На 8 сутки участки высыпаний с положительной динамикой. После отме-
ны антибактериальной терапии на 9 сутки жизни количество везикул на верхних и нижних 
конечностях, волосистой части головы увеличилось, элементы с желтым содержимым распо-
лагались группами. На 9 сутки ребенок из центральной районной больницы был переведен в 
отделение патологии новорожденных и недоношенных детей № 2 Перинатального центра, ГАУ  
«РБ № 1-НЦМ им. М.Е. Николаева» с диагнозом: Внутриутробное инфицирование плода. 
Врожденный везикулопустулез? Ихтиоз? Токсическая эритема? 

При поступлении масса тела 2270 г, состояние расценивается как средней степени тяжести, 
двигательная активность ребенка средняя, мышечный тонус физиологический, врожденные 
рефлексы вызываются. Тремора, клонусов и судорог не наблюдается. Кожные покровы бледно-
розовые, на внутренних поверхностях верхних и нижних конечностей, больше справа располо-
жены множественные плотные подвижные подкожные образования d 0,2-0,3-0,5 см, местами 
единичные, местами слившиеся, при натяжении кожа желтоватого цвета (рис. 1, 2). На воло-
систой части головы: на затылочной, на теменной областях угасающие элементы. Со стороны 
дыхательной, сердечно-сосудистой, пищеварительной системы патологии нет. 

       Рис. 1      Рис. 2

По анализам крови при поступлении у ребенка выявляется эозинофилия до 12 % и сохра-
няется в течении всего периода наблюдения с однократным подъемом до 40 %. Маркеры вос-
паления отрицательные. Мазок из везикул: нейтрофилы 8-10 в п/зр (единично), лимфоциты  
4 в п/зр (0 – 10), эозинофилы 15-20 в п/зр (единично). Анализы на ИФА и ПЦР ВУИ отрицатель-
ные. Бактериологически в посевах из раневого отделяемого нет роста. Инструментально: НСГ, 
УЗИ ОБП, УЗИ ТБС без патологии. 

Ребенок проконсультирован дерматовенерологом, генетиком, офтальмологом и неврологом. 
На основании жалоб, клинических проявлений ребенку был установлен диагноз Q82.3 Недер-
жание пигмента [incontinentiapigmenti]: синдром Блоха-Сульцбергера 1 стадия. 

Лечение в отделении проводилось по рекомендациям главного внештатного дерматовенеро-
лога РС (Я) Саввиной Н.А. С антигистаминной целью по КР «Атопический дерматит», 2020, 
назначен препарат OffLabel Диметинден (Фенистил) 100 мкг/кг. После повышения эозинофи-
лии до 40 % в крови антигистаминная терапия продолжена препаратом Хлоропирамин (Супра-
стин) 0,2 мл в/м однократно.
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Рис. 3, 4, 5. Динамика сыпи на фоне лечения, 15-е сутки жизни

Кроме того, по рекомендациям ФГБУ «НМИЦ АГИП им. академика В.И. Кулакова» наруж-
но были назначены: на область мокнущих везикул – мирамистин; на область плотных вези-
кул (примочки) – «Циндол» болтушка (перед использованием встряхнуть), наносили палочкой  
3 раза в день; на область плотных инфильтрированных папул – «Декспантенол» крем не реже  
3 раз в день. При подсыхании элементов проводили купание с маслом для душа A-dermaЭкзомега, 
ежедневно.

За период наблюдения в стационаре кожные покровы в динамике линейная эритематозно-
везикулезная сыпь по большей части с положительной динамикой, остаются единичные несо-
зревшие элементы с содержимым желтого цвета. На месте старых везикул остались участки 
гиперпигментации. 

Рис. 6, 7, 8, 9. Состояние кожных покровов на фоне лечения перед выпиской
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Ребенок в возрасте 23 суток выписался домой под активное наблюдение участкового педи-
атра по месту жительства. Рекомендовано проведение генетического исследования, а именно 
молекулярной диагностики синдрома Блоха-Сульцбергера в центре молекулярной генетики 
(Москва) в виде поиска частых мутаций в гене IKBKG, наблюдение генетика, дерматолога, не-
вролога, офтальмолога и наблюдение в отделении катамнеза ПНЦ ЯРКБ г. Якутска, учитывая 
тяжесть основного заболевания и отсутствие специалистов по месту жительства. В отделении 
маму обучили особенностям ухода за кожей ребенка.

Заключение. Диагностика наследственной патологии кожи нередко вызывает трудности в 
связи с редкостью заболеваний, поэтому приведенное клиническое наблюдение имеет целью 
привлечение внимания широкого круга специалистов, прежде всего неонатологов, дермато-
логов, невропатологов к проблеме врожденных и наследственных заболеваний, сопровожда-
ющихся поражением кожи. В приведенном наблюдении, даже отсутствие возможности про-
ведения молекулярно-генетических исследований, анализ данных клинического наблюдения, 
функциональных и лабораторных исследований позволили установить у ребенка клинический 
диагноз: синдром Блоха-Сульцбергера, 1 стадия. Тем не менее, молекулярно-генетическая диа-
гностика очень важна для определения правильной тактики ведения ребенка и дальнейшего 
медико-генетического прогноза по рождению здоровых детей в семье.
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