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Клинический случай / Clinical case
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Резюме
Синдром Криста – Сименса – Турена – генетически обусловленное заболевание, преимущественно у лиц мужского пола, 
женский пол – носители патогенного гена. Встречаемость заболевания точно не установлена, по современным данным, 
исчисляется как 1/5 000–10 000 новорожденных детей, у женщин-носителей частота оценивается в 17/100 000. Обычно 
синдром сцеплен с полом, но возможны аутосомные и спонтанные формы. Происходит мутация гена EDА1, кодирующе-
го синтез эктодисплазина-А. В результате нарушаются эпителиальные и мезенхимальные взаимодействия, приводящие 
к отсутствию регуляции образования эпителиальных придатков. Имеются специфические особенности фенотипа: толстые 
губы, треугольная нижняя челюсть, широкая седловидная переносица и деформированные низкопосаженные уши, широкие 
скулы, мелкоморщинистая и гиперпигментированная кожа вокруг глаз, агенезия молочных желез у женщин. Характерна 
клиническая триада признаков: гипотрихоз/атрихоз; гиподонтия/анодонтия; гипогидроз/ангидроз. Авторы представили кли-
нический случай наследственного синдрома Криста – Сименса – Турена у новорожденного ребенка. При написании статьи 
использовалась документация отделения патологии новорожденных детей и детей раннего возраста Государственного бюд-
жетного учреждения Тюменской области «Областная клиническая больница №2»; проводился анализ литературы по данной 
патологии в открытых электронных научных базах данных PubMed, Elsiver, Springer и баз данных российской научной библи-
отеки Е-library. Наличие специфических фенотипических и клинических признаков позволяет диагностировать синдром 
сразу после рождения. По итогам изучения медицинской документации выявлено наличие отягощенного генеалогического 
анамнеза, первичный осмотр пациента позволил определить многочисленные стигмы дизэмбриогенеза и пороки развития, 
которые подтверждали редкий наследственный синдром Криста – Сименса – Турена. Синдром Криста – Сименса – Турена – 
фактор риска возникновения заболеваний кожи, дыхательной системы и зубов, что необходимо учитывать для ранней диа-
гностики и определения дальнейшей тактики ведения пациента педиатром, дерматологом и стоматологом.

Ключевые слова: синдром Криста – Сименса – Турена, Х-сцепленная гипогидротическая дисплазия, эктодисплазин-А, 
новорожденный ребенок, врожденные наследственные заболевания
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Abstract
Christ – Siemens – Touraine syndrome is a genetically determined disease, mainly of males, the female is carriers of the 
pathogenic gene. The incidence of the disease has not been precisely established, according to modern data 1 case on 5 000–
10 000 newborns, in female carriers 17 cases 100 000. Usually, the syndrome is inherited linked to gender, but autosomal and 
spontaneous forms are possible. There is a mutation of the EDA1 gene encoding the synthesis of ectodysplasin-A. As a result, 
epithelial and mesenchymal interactions are disrupted, leading to a lack of regulation of the formation of epithelial appendages. 
There are phenotypic specific features: thick lips, triangular lower jaw, wide saddle-shaped bridge of the nose and deformed 
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ВВЕДЕНИЕ

Термин «эктодермальная дисплазия» (ЭД) относит-
ся к гетерогенной группе редких врожденных наслед-
ственных заболеваний, влияющих на нормальное раз-
витие двух или более эктодермальных структур, включая 
кожу, зубы, волосы, ногти и  эндокринные железы  [1]. 
К настоящему времени описано более 180 различных 
типов ЭД на основе фенотипа и характера их наследо-
вания [2]. Различают две основные формы эктодермаль-
ной дисплазии в зависимости от наличия или отсутствия 
потовых желез: ангидротическую – синдром Клоусто-
на и гипогидротическую – синдром Криста – Сименса – 
Турена [3]. Также существует несколько типов наследова-
ния эктодермальной дисплазии: аутосомно-рецессивный, 
аутосомно-доминантный и Х-сцепленный тип наследо-
вания [4]. Наиболее частым проявлением заболевания 
является синдром Криста – Сименса – Турена (второе 
название – Х-сцепленная эктодермальная гипогидро-
тическая дисплазия) – генетически обусловленное за-
болевание, гипогидротическая форма эктодермальной 
дисплазии, в результате которого нарушается форми-
рование эктодермального зародышевого листка еще 
во внутриутробном периоде [5]. Впервые синдром был 
описан в 1848 г. J. Touraine, затем в 1913 г. – немецким 
стоматологом J. Christ и в 1929 г. – немецким дермато-
логом H. Siemens [6]. Синдром является Х-сцепленным 
рецессивным заболеванием с преимущественным пора-
жением лиц мужского пола, женщины же являются но-
сителями [7]. Встречаемость заболевания значительно 
варьируется: от 1 случая на 10 000 всех новорожден-
ных детей, у  женщин частота носителей оценивается 
от 17 на 100 000 [8] до 1,6–22 на 100 000 всех живо-
рожденных [9]. Развитие синдрома связано с мутацией 
гена EDA1 в локусе Xq12-q13, кодирующего синтез бел-
ка эктодисплазина-А – трансмембранного сигнального 
протеина, относящегося к семейству ФНО (фактор не-
кроза опухоли), и рецептором EDAR во время развития 

эктодермальных органов [10, 11]. В результате мутации 
нарушаются эпителиальные и мезенхимальные взаимо-
действия, что приводит к отсутствию регуляции обра-
зования эпителиальных придатков: потовых желез, зу-
бов, кожи, ногтей [12, 13]. Диагностировать заболевание 
возможно уже при рождении ребенка с помощью сбо-
ра генеалогического анамнеза, физикального осмотра, 
фенотипических данных и генетических исследований 
(кариотипирование)  [14]. Х-сцепленная гипогидротиче-
ская эктодермальная дисплазия – наиболее распростра-
ненная форма ЭД, составляющая 90% от всех форм, име-
ющая характерные внешние проявления [15]. Несмотря 
на то что проявления эктодермальной дисплазии можно 
увидеть с рождения (аномалии волос, ногтей, зубов), пол-
ная клиническая картина проявляется в подростковом 
периоде. Существует фенотипическая триада признаков, 
характеризующих синдром КСТ: гипотрихоз/ атрихоз; ги-
подонтия/анодонтия; гипогидроз/ангидроз, также сле-
дует отметить наличие ладонно-подошвенного гипер-
кератоза, характерного именно для гипогидротической 
эктодермальной дисплазии [16, 17]. Гипо-/атрихоз прояв-
ляется в виде ланугообразного роста волос, тонких ред-
ких светлых волос на голове и бровях вплоть до полной 
алопеции [18]. Проявление гиподонтии в виде кониче-
ской формы резцов, замедленное прорезывание зубов, 
недоразвитие альвеолярных дуг [19]. Гипогидроз – сни-
жение или отсутствие потовых желез, вследствие чего 
ребенок имеет сухую кожу [20]. Наиболее характерные 
для данного синдрома стигмы дизэмбриогенеза: боль-
шой лоб с выступающими надбровными дугами и лоб-
ными буграми; запавшая переносица; маленький седло-
видный нос с гипоплазией крыльев; периорбитальные 
морщины и  гиперпигментация, полные вывернутые 
губы, запавшие щеки, оттопыренные деформированные 
уши («уши сатира», «кошачьи уши») – «ангидротическое 
лицо» [21]. Недоразвитие экзокринных желез (слюнных, 
слезных, сальных, подслизистых, мейбомиевых и молоч-
ных желез) способствует возникновению атрофического 

low-set ear, wide cheekbones, fine wrinkled and hyperpigmented skin around the eyes, agenesis of the mammary glands 
in women. A clinical triad of signs is characteristic: hypotrichosis/atrichosis (thin, light, dry hair); hypodontia/anodontia (conical 
teeth); hypohidrosis/anhidrosis (a condition that threatens the death of a child due to hyperthermia). The authors presented 
a clinical case of hereditary Christ – Siemens – Touraine syndrome in a newborn child. The documentation was used when 
writing the article, we was used the medical history of the department of pathology of newborn children and young children 
of Tyumen regional clinical hospital No. 2 and was analyzed scientific articles about this theme in the open scientific databas-
es, such as PubMed, Elsiver, Springer and Russian scientific electronic library. The presence of specific phenotypic and clinical 
signs makes it possible to diagnose the syndrome immediately after birth. Based on the datas of medical history, a burdened 
genealogical history, the initial the patient examination allowed to identify numerous stigmas of dysembriogenesis and malfor-
mations that confirmed the rare hereditary Christ – Siemens – Touraine syndrome. Christ-Siemens-Touraine syndrome is a risk 
factor for skin diseases, respiratory system and teeth, which must be taken into account for early diagnosis and determination 
of further patient management tactics by a pediatrician, dermatologist and dentist.
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hereditary diseases
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ринита, хронических кожных заболеваний, сухого кера-
токонъюнктивита, хронического гастрита и язвенной бо-
лезни, а у женщин – трудностей с грудным вскармли-
ванием  [22, 23]. Вследствие гипогидроза у пациентов 
нарушен процесс терморегуляции, потоотделение мо-
жет происходить частично (на ладонях, подошвах) либо 
не быть совсем, происходит избыточное накопление теп-
ла в организме без возможности выхода наружу, из-за 
чего может развиться гипертермия, тепловая болезнь 
(тепловое истощение, тепловой удар) или смерть  [24]. 
Вследствие нарушения работы желез пациенты склонны 
к повторным заболеваниям респираторного тракта и ги-
пертермии в неонатальном периоде, что должно вызы-
вать особенную настороженность у педиатров [25].

В основном лечение заболевания симптоматическое, 
связанное с устранением дефектов. Гиподонтия – вести-
булопластика, ортопедическая реабилитация пациентов – 
протезирование с использованием съемных конструкций, 
зубное протезирование с памятью формы каждые 2 года 
от начала постановки [26, 27, с. 309–351]. Для лечения ксе-
роза применяются блокаторы кальционеврина, антигиста-
минные препараты, эмоленты на гидрофильной основе 
пожизненно [28]. Немаловажное значение в реабилита-
ции детей служат курсы психотерапии, т. к. пациент начина-
ет понимать, что его внешность необычна для людей, воз-
можны насмешки со стороны окружающих, что приводит 
к замкнутости и социальной дезориентации, отсутствию 
уверенности в себе. Также важна поддержка для родите-
лей, их дети нуждаются в большей заботе и наблюдении 
за ними, что может негативно сказаться на их психике [29].

По данным исследователей, имеется успешный опыт 
пренатального лечения генетического дефицита сигналь-
ной молекулы эктодисплазина-А1 у пациентов с синдро-
мом Криста – Сименса – Турена путем интраамниотиче-
ского введения замещающего белка, который индуцировал 
развитие функциональных потовых желез, мейбомиевых 
желез и дополнительных зародышей зубов [30, 31].

В  статье представлен клинический случай наслед-
ственного синдрома Криста – Сименса – Турена у ново-
рожденного ребенка.

При написании статьи использовалась медицинская 
документация (медицинская карта стационарного больно-
го, находившегося на стационарном лечении в отделении 
патологии новорожденных детей и детей раннего возрас-
та ГБУЗ ТО «ОКБ №2» в декабре 2022 г.); проводился ана-
лиз литературы по данной патологии в открытых элек-
тронных научных базах данных PubMed, Elsiver, Springer 
и баз данных российской научной библиотеки Еlibrary.

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ

Мальчик В. на 4-е сут. жизни в присутствии законно-
го представителя переведен из роддома в отделение па-
тологии новорожденных детей и детей раннего возраста 
ГБУЗ ТО «ОКБ №2» для госпитализации с целью дальней-
шего обследования, лечения и выхаживания. 

Анамнез жизни: мальчик В. родился 09.12.2022 г. от 
третьей беременности на фоне отягощенного акушерского 

анамнеза, эктодермальной гипогидротической диспла-
зии у  матери (синдром Криста  – Сименса  – Турена), 
в 36 нед. – бактериурия. Наследственность отягощена по 
материнской линии – у мамы синдром Криста – Симен-
са – Турена. Срочные роды в 40,4 нед., головное пред-
лежание. Вес при рождении 3 300 г, длина 52 см, окруж-
ность груди 34  см, окружность головы 34  см. К  груди 
в родильном зале приложен не был в связи с гипогалак-
тией у мамы, находился на искусственном вскармлива-
нии. При рождении состояние средней степени тяжести 
за счет болевого синдрома, неврологической симптома-
тики, новорожденный переведен в палату интенсивной 
терапии сразу же после рождения (ГБУЗ ТО «Родильный 
дом №3»). При обследовании: С-реактивный белок (СРБ) 
от 10.12.2022 г. 13,5 мг/л (значительно выше нормы). На 
4-е сут. жизни в экстренном порядке перевод в отделе-
ние патологии новорожденных детей и детей раннего 
возраста ГБУЗ ТО «Областная клиническая больница №2» 
с диагнозом «Кровоизлияния в кожу у новорожденного. 
Риск развития внутриутробной инфекции (ВУИ). Неона-
тальная желтуха. Синдром Криста – Сименса – Турена?». 
Объективный статус при поступлении: общее состоя-
ние средней степени тяжести. На осмотр реагирует ак-
тивно, двигательная активность в полном объеме. Фи-
зиологические рефлексы новорожденных вызываются, 
дистония мышечного тонуса. Склеры иктеричные. Суб-
конъюнктивальное кровоизлияние обоих глаз. Сухость 
губ. Кожные покровы иктеричны (2–3 зоны) на бледно-
розовом фоне. Петехиальная сыпь на волосистой части 
головы и лице, геморрагическая сыпь по типу «чернич-
ного пирога» (рис. 1). Лимфоузлы интактные. Частота ды-
хательных движений 42/мин. Сатурация 99%. Дыхание 
пуэрильное, проводится по всем полям, хрипов нет. Ча-
стота сердечных сокращений 143/мин. Пульс ритмичный. 
Тоны сердца ясные, ритмичные. Стигмы дизэмбриогене-
за: увеличена лобная доля, надбровные дуги, запавшая 
переносица, недоразвитые крылья носа, «птичий» нос, 
стигмальные мягкие уши, арахнодактилия (рис. 2, 3). Ос-
мотрен офтальмологом, неврологом, которые не отрица-
ют наличие синдрома Криста – Сименса – Турена, даны 
рекомендации. На основании данных анамнеза, клини-
ческой симптоматики, проведенных инструментальных 
методов исследования, осмотра узких специалистов вы-
ставлен клинический диагноз «Внутриутробная инфекция 
неуточненная. Церебральная ишемия 1-й степени. Дакри-
оцистит новорожденного обоих глаз. Субконъюнктиваль-
ное кровоизлияние обоих глаз. Открытое овальное окно. 
ДХЛЖ. Неонатальная желтуха». Не исключается синдром 
Криста – Сименса – Турена.

В терапии: коррекция гемостаза, гипербилирубине-
мии. Ребенок получал инфузионную терапию через пе-
риферический венозный катетер (ПВК), антибактери-
альную терапию, проводилась фототерапия. На фоне 
лечения состояние улучшилось: сыпь и экхимозы в ста-
дии разрешения, повышение активности (ребенок ак-
тивнее реагирует на осмотр, больше объем активных 
движений), весовая кривая положительная, нормализа-
ция лабораторных показателей. Выписан 16.12.2022 г. 
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в удовлетворительном состоянии, рекомендовано даль-
нейшее наблюдение участковым педиатром, консульта-
ция генетика в плановом порядке.

ОБСУЖДЕНИЕ

В рутинной практике врача-неонатолога, который ку-
рировал пациента, данная патология встречается впер-
вые. В представленном клиническом случае у новоро-
жденного мальчика наблюдаются характерные признаки 
генетического заболевания – синдрома Криста – Симен-
са – Турена, на фоне которого имели место сопутствую-
щие патологические состояния. В результате детального 
обследования при поступлении в отделение ребенку был 
выставлен заключительный клинический диагноз. Все пе-
речисленное требует мультидисциплинарной тактики ве-
дения пациента (неонатолог, педиатр, невролог, офталь-
молог, генетик) с  целью профилактики формирования 
хронических нозологий.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Практикующему врачу важно знать о клинической кар-
тине, диагностике и ведении пациента с данной патоло-
гией. Правильно выбранная тактика ведения таких паци-
ентов позволяет снизить риски возникновения различных 
осложнений.

Синдром Криста – Сименса – Турена является прово-
цирующим фактором возникновения заболеваний кожи, 
дыхательной системы и зубов, что вызывает интерес не 
только педиатров, но и  дерматологов и  стоматологов. 
Знание синдрома Криста – Сименса – Турена в практи-
ке врача-неонатолога и педиатра помогает раннему диа-
гностированию, назначению правильного лечения и веде-
нию пациента. Необходим мультидисциплинарный подход 
в ведении детей с данным заболеванием.�
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 Рисунок 1. Фенотип новорожденно-
го с синдромом Криста – Сименса – 
Турена (вид спереди)

 Figure 1. Newborn infant who pres-
ents Christ – Siemens – Touraine syn-
drome phenotype (anterior view)

 Рисунок 2. Ребенок с эктодермаль-
ной дисплазией (вид сзади)

 Figure 2. Infant with ectodermal dys-
plasia (posterior view)

 Рисунок 3. Фенотип новорожденно-
го с синдромом Криста – Сименса – 
Турена (вид сбоку)

 Figure 3. Newborn infant who pres-
ents Christ – Siemens – Touraine syn-
drome phenotype (lateral view)
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