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Н.Г. Короткий, А.С. Боткина, А.А. Тихомиров   

СЛУЧАЙ  СИНДРОМА  ОЛМСТЕДА  У  РЕБЕНКА  2  ЛЕТ  

РДКБ, ФГБОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова МЗ РФ, Москва, РФ

Ладонно-подошвенные кератодермии (ЛПК) представляют собой гетерогенную группу заболе-
ваний наследственного или приобретенного характера, одним из ключевых симптомов которых 
являются диффузные или очаговые утолщения рогового слоя эпидермиса преимущественно в 
области ладоней и подошв, в сочетании с дисплазией соединительной ткани. В статье приво-
дится клинический случай одной из редких форм наследственной диффузной мутилирующей 
ЛПК – синдрома Олмстеда. 

Ключевые слова: кератодермия ладонно-подошвенная, генодерматоз, гипермобильность суста-
вов, дети.
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THE  CASE  OF  OLMSTED  SYNDROME  IN  A  2-YEAR-OLD  CHILD   
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Palmoplantar keratoderma (PPK) as a heterogeneous group of hereditary or acquired diseases, one 
of the key symptoms of which are diffuse or focal thickening of epidermis stratum corneum, mainly 
in palms and soles, combined with connective tissue dysplasia. The article presents a clinical case of 
one of the rare forms of hereditary diffuse mutilating PPK – the Olmsted syndrome.
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Кератинизация является сложно регулируемым 
процессом, в котором принимают участие более 54 
генов. Мутация в любом из них может привести к раз-
витию различных заболеваний, в частности ладонно-
подошвенных кератодермий (ЛПК). ЛПК представля-
ют собой гетерогенную группу нарушений кератини-

зации с изолированным гиперкератозом на ладонях 
и подошвах или в сочетании с различными аномалия-
ми, в основном эктодермальными [1]. 

Единой классификации ЛПК в настоящее время 
не существует. По происхождению выделяют приоб-
ретенные (профессиональные вредности, эндокрин-
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ные заболевания, токсическое действие лекарствен-
ных препаратов) и врожденные формы ЛПК, наследу-
емые аутосомно-доминантно, аутосомно-рецессивно 
или X-сцепленно. В зависимости от клинических про-
явлений различают диффузные, локальные (пятни-
стые, полосатые, нитевидные или дискоидные) или 
точечные с мелкими, округлыми очагами гиперке-
ратоза ЛПК. Кроме этого, при классифицировании 
ЛПК учитываются тяжесть заболевания, вовлечение, 
помимо ладоней и/или подошв, других участков кожи 
(трансгредиентные формы ЛПК), наличие симптомов 
со стороны других органов или систем. Тогда ЛПК 
рассматривают как часть какого-либо синдрома [2]. 

Правильная диагностика врожденных ЛПК явля-
ется сложной задачей и зачастую требует молекуляр-
но-генетического анализа. В связи с этим период от 
появления первых симптомов до установления точного 
диагноза может быть долгим, сопряженным с боль-
шими эмоциональными и материальными затратами, 
полипрагмазией и необоснованными лечебными меро-
приятиями. Одной из крайне редких разновидностей 
диффузной мутилирующей ЛПК является синдром 
Олмстеда (СО) (син.: мутилирующая пальмоплантарная 
кератодермия; ORPHA659, ОMIM # 614594 и # 300918). 

СО – это редкий генодерматоз, включающий кера-
тодермию ладоней и подошв, периаурикулярный и 
периорифициальный гиперкератоз, алопецию, гипер-
мобильность суставов [3]. Впервые заболевание было 
описано G. Olmsted в 1927 г. у 5-летнего мальчика с 
периорифициальным кератозом, кератодермией ладо-
ней и стоп [4]. Частота данного синдрома составля-
ет менее 1:1 000 000. В настоящее время описано не 
более 73 случаев данного заболевания по всему миру. 
Наследование СО может быть различным [5, 6]. Так 
как большинство описанных случаев СО носят спора-
дический характер, вероятнее всего аутосомно-рецес-
сивный тип наследования. Однако превалирующее 
большинство среди пациентов лиц мужского пола пред-
полагает и Х-сцепленный тип наследования, в основе 
которого лежат мутации в гене MBTPS2 (мембран-
ный транскрипционный фактор протеазы, сайт 2) [7]. 
В последнее время появились описания семейных слу-
чаев СО с аутосомно-доминантным типом наследования, 
в основе которого лежат мутации в гене TRPV3 (тран-
зиторный рецепторный ванилоид-3) [8, 9]. В резуль-
тате возникает специфическая клиническая картина 
дерматоза, складывающаяся из гиперкератоза вокруг 
естественных отверстий, периаурикулярных и пери-
оральных гиперкератотических бляшек, периорально-
го лейкокератоза, диффузной алопеции, вплоть до уни-
версальной, ониходистрофии, поражения роговицы.

Обычно заболевание проявляется в течение пер-
вых 10 лет жизни, когда возникают участки кера-
тоза вокруг естественных отверстий – периаурику-
лярно, периназально, периорально и перианально, 
а также диффузная кератодермия ладоней и подошв 
[10]. Постепенно участки кератоза распространяются 
на кожу тыла пальцев, разгибательную поверхность 
голеней, предплечий, слизистую оболочку полости 
рта (лейкокератоз). К 2 годам обычно формируется 
универсальная алопеция, в более старшем возрасте 
часто формируется айнгум с возможной ампутацией 

концевых фаланг. У пациентов с СО часто наблюдают-
ся аномалии ногтей, включая дистрофические, мато-
вые, ребристые, шероховатые ногти, гиперкератоз, 
онихогриффоз, лейконихию, онихолизис, парони-
хию, сугунгуальный гиперкератоз и даже отсутствие 
ногтей [11]. Также у больных с СО могут быть дис-
трофия роговицы, аномалия зубов, гипермобильность 
суставов, тугоухость, первичный склерозирующий 
холангит, задержка физического развития [12, 13]. 
Крайне редко возможно развитие быстро прогресси-
рующей плоскоклеточной карциномы и меланомы, 
являющейся основной причиной преждевременной 
смерти пациентов [14, 15]. 

Дифференциальный диагноз СО проводится с дру-
гими наследственными ЛПК, энтеропатическим акро-
дерматитом, эктодермальной дисплазией и врожден-
ной пахионихией [16].

Диагностика СО в основном опирается на сочета-
ние типичных клинических симптомов: кератодер-
мия ладоней и подошв, кератоз вокруг естественных 
отверстий, алопеция, гипермобильность суставов. 
Трудности представляют неполные синдромы, когда 
приходится прибегать к инструментальным диагно-
стическим методам. Гистологическое исследование 
неспецифично и демонстрирует массивный акан-
тоз, паракератоз, папилломатоз и незначительный 
поверхностный периваскулярный инфильтрат [17]. 
Генетическая диагностика выявляет аномальную экс-
прессию кератина 5 и 14 в эпидермисе, однако ввиду 
ее высокой стоимости она не всегда доступна [18]. Все 
эти данные подтверждают, что СО является гиперпро-
лиферативным расстройством эпидермиса.

Демонстрацией нашего клинического случая мы 
хотим показать важность своевременной диагностики 
и дифференциальной диагностики приобретенных и 
врожденных форм ЛПК.

Пациент Д., 2 лет. Ребенок от III физиологической 
беременности (I беременность – выкидыш, II – здоро-
вый мальчик 5 лет), II оперативных родов путем кеса-
рева сечения. Масса тела при рождении 4040 г, длина 
55 см, оценка по шкале Апгар 8/9 баллов. Раннее раз-
витие без особенностей. Грудное вскармливание до 12 
месяцев. Вакцинация в соответствии с Национальным 
календарем прививок до 7 месяцев, далее – отвод по 
медицинским показаниям. Генеалогический анамнез 
выявил наличие алопеции по линии отца, аллергопато-
логии по линии матери. Так как в основе большинства 
ЛПК лежит эктомезодермальная дисплазия, все сим-
птомы, относящиеся к данной патологии (алопеция, 
патология ногтей, гипермобильность суставов, чрез-
мерная растяжимость кожи, гипо- или гипергидроз 
и др.), могут подтверждать наследственный характер 
патологии. Одним из проявлений СО является алопе-
ция, наличие аналогичных симптомов у родственников 
ребенка (алопеция у деда и бабушки по линии отца) 
может указывать на носительство мутантного гена, но 
меньшей его экспрессии.

Признаки нездоровья у ребенка мама отмечала с 
первых дней жизни в виде упорного гнойного конъюн-
ктивита (хотя носослезный канал всегда был прохо-
дим), беловатых выделений из наружного слухового 
прохода, трещин в заушной области. С рождения у 
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ребенка отмечались особое строение ногтевых пластин 
по типу тонкой ткани (мама сравнивает с шелком), 
отсутствие роста волос на месте выпавшего лануго. 

Первые высыпания в области межпальцевых скла-
док стоп появились в возрасте 7 месяцев и имели вид 
пузырей, расположенных на гиперемированном фоне. 
Дерматологами по месту жительства заподозрен микоз, 
однако назначенная антимикотическая терапия ожи-
даемого эффекта не дала. Далее был выставлен диагноз 
атопического дерматита, лечение которого также было 
неэффективно. Постепенно высыпания распространи-
лись на стопы (островками, полного поражения стоп 
никогда не отмечалось), далее в области ладоней – в 
местах максимального давления и трения. 

За 1,5-летний период (с 7 месяцев до 2 лет) ребе-
нок прошел стационарное лечение: ДГКБ № 9 им. 
Г.Н. Сперанского с диагнозом «первичный имму-
нодефицит неуточненный», НЦЗД с диагнозом 
«Монилетрикс», консультирован генетиком в МГНЦ 

РАН, который рекомендовал проведение полногеном-
ного секвенирования, однако в силу высокой сто-
имости исследование проведено не было. Впервые 
поступил в отделение дерматовенерологии РДКБ для 
обследования и определения тактики лечения. 

При поступлении состояние ребенка тяжелое 
по основному заболеванию, самочувствие нарушено 
из-за боли при ходьбе, зуда пораженных участков 
кожи. Патологический кожный процесс подостровос-
палительного характера, распространенный, сим-
метричный, расположен на коже лица (периораль-
но, периназально), ладоней и подошв, перианально. 
В области носа и углов рта – линейные трещины, гипе-
ремированные, покрытые желтоватыми корочками и 
белым творожистым налетом, явления гиперкерато-
за. Перианально – веррукозные гиперкератотические 
бляшки, краевая гиперемия, белый творожистый 
налет (рис. 1). 

На ладонной и подошвенной поверхностях, меж-
пальцевых складках отмечаются кератодермические 
наслоения, расположенные островками в местах мак-
симального давления, окруженные венчиком ярко-
красной гиперемии. Центральная часть ладоней и 
стоп не поражена (рис. 2). Субъективно в местах высы-
паний зуд и болезненность. 

Кожа вне очагов с выраженным ксерозом, рас-
сеянными фолликулярными гиперкератотическими 
папулами телесного цвета без шелушения. Ногти – 
выражена дистрофия: мягкие, ломкие, практически 
не растут.

Волосы тонкие, редкие, легко ломаются, брови и 
ресницы прорежены (рис. 3).

При проведении обследования в клиническом 
анализе крови отмечались незначительный лимфо-
цитарный лейкоцитоз, отсутствие сенсибилизации к 
пищевым, бытовым и пыльцевым аллергенам, кон-
центрация общего IgE в пределах возрастной нормы. 
По данным УЗ-сканирования – синдром билиарного 
сладжа. Консультации невролога и психолога выяви-
ли невротические реакции, диссомнию.

Молекулярно-генетическое исследование, кото-
рое могло бы помочь в постановке окончательного диа-
гноза, проведено не было в виду высокой стоимости и 
недостаточного семейного бюджета. 

В ходе постановки диагноза нами проводилась 
дифференциальная диагностика с другими форма-
ми врожденных ЛПК: синдром Вохвинкеля (массив-
ная кератодермия ладоней и стоп с гипергидрозом, 
потерей слуха и миопией), болезнь острова Меледа 
(трансгредиентный кератоз, атопический дерматит, 
койлонихия, снижение интеллекта), кератодермия 
Папийона—Лефевра (диффузная кератодермия, пора-
жение зубов, нормальный рост волос), врожденная 
пахионихия (поражение ногтей, фолликулярный 
гиперкератоз, снижение остроты зрения); приобретен-
ные ЛПК (возникают в более старшем возрасте и свя-
заны с метаболическими и гормональными изменени-
ями, хроническими инфекциями, паранеопластиче-
скими процессами), тирозинемия II типа (буллезное, 
а в последующем гиперкератотическое поражение 
кожи ладоней и стоп, катаракта, умственная отста-
лость), энтеропатический акродерматит (экзематоз-

Рис. 1. Гиперкератоз вокруг естественных отверстий: 
перианально (а), периорально и периназально (б).

Рис. 2. Поражение ладоней (а) и стоп (б).

а

а б

б

Рис. 3. Поражение волос.
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Литература

ное поражение кожи вокруг естественных отверстий, 
алопеция, блефароконъюнктивит, диарея, депрессия, 
снижение уровня цинка в крови).

В итоге на основании данных анамнеза, клини-
ческой картины и результатов обследования ребенку 
был выставлен диагноз: синдром Олмстеда.

Лечение состояло из высококалорийной диеты, 
седативной и наружной терапии. Из наружных 
средств применяли содово-солевые ванночки, кера-
толитические и противовоспалительные средства. 
В результате проведенного лечения улучшился кож-
ный процесс: эритема, отек и другие патологические 
изменения в периоральной и перианальной зонах раз-
решились, гиперкератотические наложения в области 
ладоней и подошв уменьшились.

В настоящее время радикального способа лечения 
наследственных ЛПК не существует. Все лечебные 
мероприятия носят симптоматический, редко – пато-
генетический характер. Основу терапии составляет 
местное лечение. Регулярные ножные и ручные ванны 
способствуют размягчению роговых масс, облегчая 
их механическое удаление. После бальнеотерапии 
необходимо наносить на кожу эмолент с целью увлаж-
нения кожи, кератолитические средства на основе 
мочевины, молочной кислоты и др. Хороший, хоть 
и временный эффект, оказывают мази, содержа-
щие витамины А и D. Применение гидроколлоидной 
повязки может облегчить боль в случаях трещин на 

ладонях и подошвах. В качестве симптоматических 
средств используются системные антибактериаль-
ные и противогрибковые средства. Перспективными, 
хотя и недоступными в настоящее время, являются 
методы генной инженерии, основанные на блокирова-
нии доминантных негативных аллелей [19]. Решение 
использовать системную терапию принимается инди-
видуально, после сопоставления риска и пользы от 
терапии. Основным препаратом является ретиноевая 
кислота (обычно ацитретин), регулирующая процесс 
ороговевания [20]. Болезнь является изнурительной, 
а прогрессирующая кератодермия и возможная мути-
ляция фаланг пальцев могут повлиять на социали-
зацию и резко ухудшить качество жизни пациентов. 
Поэтому поиск новых способов лечения является чрез-
вычайно актуальным. 

Представление клинического случая достаточно 
редкого наследственного дерматоза позволит педиа-
трам заподозрить, а детским дерматологам поставить 
правильный диагноз, для подтверждения которого 
требуется проведение молекулярно-генетического 
исследования, что поможет семье в пренатальной диа-
гностике СО. 
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