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Нейрокожные синдромы (факоматозы) – группа 
наследственных заболеваний, при которых на-
блюдается комплексное поражение нервной 

системы, кожных покровов и внутренних органов, обу-
словленных нарушением закладки и развития экто-
дермы. 

Большинство этих заболеваний являются генетиче-
скими, а основные аспекты клинических синдромов 
основываются на общности эмбрионального развития 
кожи и нервной системы из нейроэктодермального слоя 
эмбриона.

К наиболее часто встречающимся факоматозам от-
носят такие заболевания, как:

• нейрофиброматоз I типа (болезнь Реклингхаузе на);
• нейрофиброматоз II типа (двусторонняя слуховая 

невринома);
• туберозный склероз (болезнь Бурневилля-Прингла);
• синдром Стерджа-Вебера (энцефалотригеми-

нальный ангиоматоз);
• синдром Клиппеля-Треноне-Вебера (гипертрофи-

ческая гемангиоэктазия);
• атаксия-телеангиэктазия (синдром Луи-Бар);
• болезнь Гиппеля-Линдау (ретиноцеребровисце-

ральный ангиоматоз);
• болезнь Ослера-Вебера-Рандю (наследственная ге-

моррагическая телеангиэктазия);
• гипомеланоз Ито;
• недержание пигмента (синдром Блоха-Сульц-

бер гера);
• альбинизм.
Причиной большинства факоматозов является гене-

тически обусловленный дефект эмбрионального раз-
вития. Нервная система и кожа формируются из одного 
и того же слоя зародышевых клеток. Некоторые вну-
тренние органы частично также формируются из этого 
слоя. Поэтому единственный генетический дефект про-
является в одновременном поражении совершенно раз-
личных структур. Тем не менее время возникновения 
таких поражений разное: изменения кожи, например, 
могут быть видны уже при рождении, тогда как сим-
птомы поражения нервной системы могут появиться 
только в подростковом или даже взрослом возрасте. 
Общими для всех факоматозов являются опухолевые 
разрастания в виде фибром, ангиом, телеангиэктазий, 
а также нарушения пигментации кожи. В то же время 
для каждой разновидности характерны свои специфи-
ческие симптомы.

Гипомеланоз Ито – это наследственное нейрокожное 
заболевание, описанное в 1952 г. М. Ito [1], относящееся 

к гетерогенной группе факоматозов, проявляющееся 
участками депигментации кожи, в сочетании с невро-
логическими нарушениями, а также с возможными 
аномалиями костно-мышечной системы [2, 3]. Это 
редкий (1:80000), недостаточно изученный синдром, 
известный также в литературе под названием «ахрома-
тическое недержание пигмента». Из-за сочетания не-
врологических и кожных нарушений гипомеланоз Ито 
может упоминаться как «нейрокутанный синдром». 
Точная причина заболевания на данный момент не из-
вестна. Некоторые исследователи полагают, что ги-
помеланоз Ито не представляет собой отдельного 
расстройства, а скорее симптом, общий для группы рас-
стройств, связанных с генетическим мозаицизмом [4]. 
Однако в некоторых случаях гипомеланоза Ито были 
выявлены конкретные хромосомные аберрации: транс-
локации, диплоидия, триплоидия с дефектами локусов 
9q33, 15q11-q13; мозаичная трисомия хромосомы 
18, тетрасомия 12p; мутации в X-хромосоме (Xp11, 
Xp21.2, мозаичность по Х-хромосоме). Замечено, что 
мозаицизм при данном заболевании встречается при-
мерно в 60 % случаев [5]. Впрочем ген, вызывающий 
ахроматическое недержание пигмента, все еще не об-
наружен, что затрудняет пренатальную диагностику. 
В связи с различиями генетического дефекта тип на-
следования вариабелен: аутосомно-доминантный, 
ауто сомно-рецессивный, рецессивный, сцепленный 
с X-хромосомой [6]. Большинство случаев гипоме-
ланоз Ито – спорадические [2].

Клинические проявления гипомеланоз Ито со-
стоят из нескольких симптомокомплексов: типичные 
кожные проявления, поражение центральной нервной 
системы, возможны костные аномалии, а также нару-
шения зрения и слуха. Главная особенность кожных 
проявлений – это наличие гипопигментированых 
участков. Отмечено, что родители обращаются с детьми 
к дерматологу, педиатру или неврологу в большинстве 
случаев в возрасте ребёнка до двух лет. В этот период 
жалобы родителей касаются, преимущественно, кос-
метических проблем: неровные пятна цвета «кофе 
с молоком» на коже, «монголоидное» пятно, полосы 
или «брызги» гипопигментации. Следует отметить, что 
участки гипопигментации кожи нередко проявляются 
уже при рождении ребенка или становятся заметны 
на первом году жизни. Также могут появляться пятна 
гиперпигментации, которые возникают лишь к 3 годам 
или позже [7].

При детальном осмотре типичны участки гипопиг-
ментации вдоль линии Блашко [2], впрочем, возможна 
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другая их локализация. Реже участки гипопигме-
натции появляются на обеих половинах туловища, 
но с преобладанием на одной стороне. Число полос 
гипопигментации может быть различно: от одной 
до нескольких. Наиболее заметны данные проявления 
на коже спины, боковых поверхностях груди и живота, 
ягодицах, бедрах. Иногда при выявлении пятен у свет-
локожих людей возникают сложности, так как они 
бывают трудноотличимы от здоровой кожи. В таких 
случаях применяется лампа Вуда. В её синих лучах 
пятна на темном фоне кожи светятся ярко-белым 
цветом [8]. 

Нередко извитые участки гипопигментации чере-
дуются с полосами гиперпигментации. Единичные 
пятна цвета «кофе с молоком» находят у 40 % паци-
ентов. Их форма может напоминать «брызги грязи». 
Возможно появление монголоидных пятен темно-
синего цвета. К другим кожным проявлениям  отно-
сятся: изменение цвета волос в отдельных участках 
с потерей пигмента (гетерохромия), повышенная 
ломкость волос; ангиоматозные невусы, глазнично-
верхнечелюстной темно-синий невус Ито, аномалии 
ногтевой пластинки [1, 9], диффузная или очаговая 
алопеция.

При гипомеланоз Ито также встречаются скелетные 
аномалии: расщелина неба, кифосколиоз, гиперлордоз, 
рекурвация коленных суставов, рудиментарные рёбра, 
варусные и вальгусные деформации стоп, клинодак-
тилия, синдактилия, асимметрия лица, туловища, ко-
нечностей, грудной клетки, гемигипертрофия, а также 
аномалии зубов (дефекты эмали, гипоплазия, дис-
плазия, конусообразные зубы). Описано возникновение 
гемигипертрофии с асимметрией лица, туловища, ко-
нечностей [6, 9].

При соматическом обследовании нередко находят 
врожденные пороки сердца, диафрагмальные грыжи, 
аномалии желудочно-кишечного тракта и мочеполовой 
системы (почечная агенезия, фокально-сегментарный 
гломерулосклероз, гипогенитализм, гипоспадия, крип-
торхизм). Отмечено сочетание синдрома с доброкаче-
ственными опухолями внутренних органов [8]. 

Кроме того, описаны аномалии развития органов 
зрения и слуха. Офтальмологические нарушения 
включают: пигментную дегенерацию сетчатки (чередо-
вание полос гипо- и гиперпигментации), гетерохромию 
или гипопигментацию радужной оболочки, гипоплазию 
или дислокацию дисков зрительных нервов, атрофию 
хориоидального сплетения, эпикантус, гипертелоризм, 

микрофтальм, помутнение роговицы [5, 2]. У больных 
наблюдается врожденная тугоухость, а у 11 % диагно-
стируется тяжелая нейросенсорная тугоухость [2]. 

Неврологические нарушения выявляются у подавля-
ющего большинства пациентов. Следует отметить, что 
частота выявления неврологических растройств при ги-
помеланоз Ито существенно зависит от того, к какому 
врачу первично обратились пациенты. Дерматологи кон-
статируют неврологические нарушения в 40 % случав, 
а неврологи в 70-100 % [2, 3]. Для таких пациентов ха-
рактерны диффузная мышечная гипотония, страбизм, 
нистагм, интеллектуальный дефицит, аутистическое по-
ведение (около 10 % случаев), а также эпилепсия.

Частота и выраженность умственной отсталости 
при гипомеланоз Ито существенно варьируют, что, ве-
роятно, обусловлено гетерогенностью генетического 
дефекта. Тяжелая умственная отсталость выявляется 
примерно у 40 % пациентов, средней и легкой степени – 
у 17 % [10]. По данным некоторых авторов [9, 13], у 43 % 
больных практически не выявляется отклонений в ум-
ственном развитии (IQ > 80). Тем не менее, по данным 
Cross (2005), до 70 % пациентов имеют трудности при 
обучении в школе. 

Эпилептические приступы отмечаются у 50 % больных 
гипомеланозом Ито. При дебюте эпилепсии на первом 
году жизни возможно начало заболевания с эпилепти-
ческих (инфантильных) спазмов. В старшем возрасте ха-
рактерно преобладание генерализованных тонико-клони-
ческих приступов без ауры (более половины всех типов 
приступов) и фокальных моторных пароксизмов (25 %). 
Реже встречаются миоклонические приступы (около 
10 %) [2, 3, 9]. В некоторых работах описано развитие 
эпилептического статуса при гипомеланозе Ито [11]. 
Приступы во многих случаях резистентны к антиэпилеп-
тической терапии [9, 13]. Однако в наблюдениях Cross 
(2005) у 40 % больных приступы успешно контролиро-
вались противоэпилептическими препаратами.

Дополнительные методы обследования имеют весьма 
ограниченное значение ввиду неспецифичности полу-
ченных результатов. Пациентам необходимо пройти 
офтальмологическое обследование.

При электроэнцефалографическом исследовании 
может наблюдаться замедление основной активности 
фоновой записи, наличие в межприступном периоде 
региональной, мультирегиональной и диффузной эпи-
лептиформной активности. Ogino et al. (1994) описали 
появление коротких пробегов региональной быстрой 
активности у больных гипомеланозом Ито и связали 

Рис. 1. Результаты МРТ исследования Рис. 2. Результаты иктальной ЭЭГ
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данный ЭЭГ-паттерн с наличием участков пахигирии 
в головном мозге. 

При нейровизуализации, а также при гистологи-
ческом исследовании мозга умерших были выявлены 
следующие изменения: множественные нейрональные 
гетеротопии, диффузная пахигирия, гемимегалэнце-
фалия, полимикрогирия, лиссэнцефалия, фокальные 
корковые дисплазии, гипоплазия мозолистого тела, 
диффузная кортикальная атрофия с вентрикуломе-
галией, атрофия червя мозжечка, сглаженность интер-
дигитации между серым и белым веществом. Возможно 
также полное отсутствие каких-либо морфологических 
изменений в мозге [2, 5, 9]. 

В ряде публикаций представлены клинические случаи 
гипомеланоза Ито и эпилепсии ассоциированные с ге-
мимегалэнцефалией [15, 16, 17]. В связи с этим пред-
ставляют интерес публикации японских авторов, изу-
чавших 38 пациентов с гемимегалэнцефалией [18]. 
В этой группе в трех случаях был диагностирован ги-
помеланоз Ито. 

Диагноз гипомеланоз Ито устанавливается на осно-
вании типичной клинической картины заболевания. 
Характерно сочетание обширных участков гипопигмен-
тации с зонами гиперпигментации кожи. Необходимо 
проведение медико-генетического консультирования 
(хромосомные нарушения выявляются у 50 % паци-
ентов), хотя вероятность наследования низка, кроме 
Х-сцепленных случаев [2,10]. Хромосомный анализ 
должен быть проведен на культуре кератиноцитов, так 
как выращивание на обычных средах приводит к лож-
ноотрицательным результатам [2].

Представляем вашему вниманию клинические случаи 
верифицированного гипомеланоза Ито у двух детей. 

Клинический случай 1 
Мальчик 8 лет, родился на 8 месяце беременности, 

которая протекала нормально. Роды были стреми-
тельными. Вес ребенка при рождении – 3200 г, рост – 
48 см. На 4 сутки выписан домой с диагнозом «здоров». 
До 3 лет 9 месяцев ребенок нормально рос и разви-
вался. Дебют припадков произошел в 3 года 9 ме-
сяцев. До 7 лет припадки были редкими и не интен-
сивными (1 раз в месяц). В 7 лет отмечалось учащение 
припадков до 1-2 раз в день.

При поступлении были жалобы на эпиприпадки 
в виде поворота головы и глаз влево, цветные звез-
дочки перед глазами (желтые и красные). Частота про-
явлений 1-2 раза в день. Во время приступа пациент 

находится в сознании, чаще поворачиваются только 
глаза. Ночью у ребенка меняется характер приступов: 
голова поворачивается только влево и появляются то-
нико-клонические припадки. Множество белых пятен 
на коже спины, боков, плеч, бедер. 

Данные объективного осмотра
Форма головы нормоцефальная, ОГ 52 см (средина 

нормы). Черепные нервы без патологии. Поза невы-
нужденная. Мышечный тонус и сухожильные реф-
лексы без патологии. Координаторные пробы в норме. 
Интеллект соответствует возрасту. На коже туловища 
справа и правой ноге наблюдаются линейные депигмен-
тированные пятна и полосы.

Результаты МРТ исследования
При проведении МРТ исследования была выявлена 

фокальная кортикальная дисплазия в правой заты-
лочной области (рис. 1).

Иктальная ЭЭГ
Иктальная электроэнцефалограмма (ЭЭГ) демон-

стрирует появление ритмичной альфа-активности 
в левой затылочной области (O2) (рис. 2).

Обоснование диагноза
Таким образом, данные анамнеза и инструментальных 

методов исследования дают возможность диагности-
ровать у ребенка гипомеланоз Ито. Сопутствующий 
диагноз: симптоматическая парциальная эпилепсия. 
Простые парциальные (затылочные) припадки. 
Фокальная кортикальная дисплазия в правой заты-
лочной области.

Клинический случай 2 
Девочка 4 года 7 месяцев, родилась от первой бере-

менности, которая протекала нормально. Роды были 
в 40 недель, физиологические. Вес ребенка при рож-
дении – 3800 г, рост – 53 см. На 5 сутки выписана домой 
с диагнозом «здорова». Во время родов мать заметила 
зеленые околоплодные воды. Ребенок рос и развивался 
с задержкой: сидеть научился в 10 месяцев, ходить 
в 1 год 10 месяцев, говорить начала в 3 года.

Девочка поступила с жалобами на эпилептические 
припадки в виде генерализованных тонико-клони-
ческих судорог, гемиклонических (попеременно), вто-
рично генерализованных судорог, начинающихся с му-
скулатуры лица. Припадки проявлялись ежедневно, 

Рис. 3. Результаты интериктальной ЭЭГ Рис. 4. Результаты иктальной ЭЭГ
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длительностью от 30 сек. до 40 мин. (эпилептические 
статусы).

Дебют эпилепсии был отмечен в 11 месяцев в виде 
поворота глаз влево, которые проявлялись ежедневно. 
В 1 год 2 месяца девочка с эпилептическим статусом 
была госпитализирована в реанимацию. Был назначен 
вальпроат натрия в жидкой форме в средней терапев-
тической дозе. Однако спустя месяц эпилептический 
статус снова повторился. Дозу препарата увеличили, 
но припадки сохранялись в виде замираний до 1 мин., 
которые проявлялись всегда после пробуждения. С ок-
тября 2015 г. появились атонические припадки. 

Данные объективного осмотра
При объективном осмотре было выявлено:
• макроцефалия (52 см – верх нормы);
• гетерохромия глаз (правый голубой, левый карий); 
• опущен угол рта слева; 
• асимметрия лица;
• легкое расходящееся косоглазие; 
• дизартрия; 
• на коже туловища – белые пятна в виде полос, во-

доворота (линии Блашко), занимающие 20-30 % 
туловища.

Результаты МРТ исследования
При проведении МРТ исследования головного мозга 

(3 Тесла) патологических изменений не выявлено. 

Интериктальная ЭЭГ
Данные интериктальной ЭЭГ свидетельствуют о на-

личии комплексной спайк-волновой активности с кон-
трфазой в правой лобно-центральной области (F8–C4) 
(рис. 3).

Иктальная ЭЭГ 
Иктальная ЭЭГ демонстрирует старт иктальной (рит-

мичной островолновой) активности в правой височной 
области (Т6) (рис. 4).

Обоснование диагноза
Таким образом, данные анамнеза и инструментальных 

методов исследования дают возможность диагности-
ровать у ребенка гипомеланоз Ито. Сопутствующий ди-
агноз: криптогенная парциальная эпилепсия. Простые 
парциальные, вторично генерализованные припадки. 
Статусное течение. 

Обсуждение
В представленных клинических случаях у обоих 

пациентов выполняются критерии диагноза гипоме-
ланоз Ито. Пациенты являются кандидатами для про-
ведения нейрохирургического лечения эпилепсии. 
Позитивный эффект от хирургического лечения у па-
циентов с данным синдромом был показан в работе 
Dimitris et al. (2005). 

В первом случае выявление фокальной корти-
кальной дисплазии в правой затылочной области, ло-
кализация которой совпадает с зоной возникновения 
и семиологией припадков (затылочные припадки) 

делает этого пациента «идеальным» кандидатом для 
проведения хирургического лечения данного заболе-
вания. 

Во втором случае клиническая картина отягощена на-
личием сглаженности носогубной складки, легким рас-
ходящимся косоглазием, дизартрией, что дает возмож-
ность предположить фронтальную дисфункцию, однако 
наличие эпилептического очага в правой височной об-
ласти и отсутствие изменений на МРТ делает сомни-
тельным проведение оперативного лечения. Требуются 
дополнительные методы обследования этого пациента: 
кортикография либо стерео-ЭЭГ, проведение которых 
в нашей стране на сегодня затруднительно. 
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