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Введение
Сердечно-кожно-лицевой синдром (cardiofaciocu-

taneous (CFC) syndrome) впервые описан в 1986 г. 
M. Baraitser [1] и J. F. Reynolds [2] как необычное соче-
тание черепно-лицевого дисморфизма, врожденных 
пороков развития сердечно-сосудистой системы, эк-
тодермальных аномалий и умственной отсталости. 
Истинная частота встречаемости CFC-синдрома не-
известна, однако по данным Y. Abe и соавт. в Японии 
она составляет 1 случай на 810 тыс. населения [3].

Клинический пример
Пациентка П., 9 лет, находилась в клинике дет-

ского церебрального паралича ФГБУ «Научно-исследо-
вательский детский ортопедический институт 
им. Г. И. Турнера» Минздрава России с диагнозом: сер-
дечно-кожно-лицевой синдром. Органическое пораже-
ние центральной нервной системы: спастический ниж-
ний парапарез, сгибательные контрактуры коленных 
суставов, эквино-плано-вальгусные деформации обеих 
стоп.
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Из анамнеза известно, что ребенок от 3-й беремен-
ности (1-я беременность закончилась медикаментозным 
прерыванием, 2-я – самопроизвольным прерыванием 
на сроке 8–9 нед), которая протекала на фоне раннего 
гестоза, угрозы прерывания на сроке 6 нед, многоводия. 
Роды самостоятельные на 38–39-й неделе. При рожде-
нии масса тела – 2700 г, длина – 49 см. Оценка по шка-
ле Апгар – 5 / 7 баллов. Матери на момент рождения 
ребенка было 27 лет, отцу – 30 лет. Родители не состо-
ят в кровном родстве. У прадеда ребенка со стороны 
отца также отмечались мелко вьющиеся волосы. Ребе-
нок развивался с задержкой психомоторного и речевого 
развития. Удерживал голову с 4 мес, стал самостоя-
тельно сидеть с 1 года 8 мес, начал ходить с поддержкой 
с 5 лет. Речевой продукции нет до настоящего времени. 
В возрасте 1 года установлен диагноз «детский цере-
бральный паралич». Исследование кариотипа лимфоци-
тов периферической крови подтвердило нормальный 
женский кариотип – 46ХХ. В возрасте 2 лет генетиком 
уставлен диагноз «сердечно-кожно-лицевой синдром». 
Проведены обследования на амбулаторном этапе: по дан-
ным электроэнцефалографии (ежегодно с 3 лет) парок-
сизмальной и очаговой эпиактивности не определяется; 
по данным магнитно-резонансной томографии головного 
мозга выявляются расширение конвекситальных субарах-
ноидальных пространств, периваскулярных пространств 
Вирхова–Робина, асимметричное расширение желудоч-
ковой системы, гипоплазия мозолистого тела (рис. 1). 
На догоспитальном этапе отмечены характерные 
для спектра системных нарушений при CFC-синдроме 
красный фолликулярный кератоз, ксероз кожи, надбровная 
ульэритема (ulerythema ophryogenes), пролапс митрального 
клапана, ангиопатия сосудов сетчатки обоих глаз, суб-
клинический гипотиреоз, функциональный запор [4].

При осмотре в 8 лет: ребенок нормостенического 
телосложения, повышенного питания. Ксероз кожи. 

Ходит с поддержкой за руку, не полностью разгибает ко-
ленные суставы при ходьбе из-за сгибательных контрак-
тур. Голова неправильной формы с увеличением лобной 
и теменной областей. Волосы мелко вьющиеся, редкие. 
Волосяные фолликулы бровей практически отсутству-
ют, антимонголоидный разрез глаз, широкая переносица. 
На коже лица (брови, щеки, околоушная область), туло-
вища, конечностей – эритематозные, фолликулярные, 
гиперкератотические папулы (фолликулярный красный 
кератоз), которые становятся более яркими во время 
эмоционального беспокойства ребенка. Кроме того, у де-
вочки присутствует надбровная ульэритема. Грудная 
клетка правильной формы, симметричная. Лопатки 
расположены на одном уровне. Ось позвоночника правиль-
ная. Амплитуда движений в крупных суставах верхних 
конечностей не изменена. Тонус мышц верхних конечно-
стей повышен до 2–3 баллов, нижних – до 3–4 баллов 
по шкале Ashworth. Функция верхних конечностей не на-
рушена. Оси нижних конечностей правильные. Анатоми-
ческая и функциональная длина нижних конечностей 
одинаковы. Ограничение сгибания в тазобедренных су-
ставах до 90°. Разгибание в коленных суставах – 170°. 
Эквино-плано-вальгусная деформация стоп III степени, 
вальгусное отклонение задних отделов обеих стоп до 15°.

На рентгенограммах тазобедренных и коленных су-
ставов – без костной патологии. На рентгенограммах 
правой и левой стоп визуализируется эквино-плано-валь-
гусная деформация с обеих сторон (рис. 2а). В связи с вы-
раженной деформацией стоп присутствуют нарушение 
походки и частые падения, а также неудобство при но-
шении обуви. Для коррекции изменений костного скелета 
стоп больной выполнены ахиллопластика и внесуставной 
подтаранный артродез с двух сторон (рис. 2б) [5].

Обсуждение
CFC-синдром обусловлен мутациями генов KRAS, 

BRAF, MAP2K1 и MAP2K2, большинство из них возни-
кают de novo. CFC-синдром возникает спорадически 
и относится к группе похожих по патогенезу заболева-
ний – RAS-патий [5–7]. RAS-патии – это класс 

Рис. 1. Пациентка П., 7 лет. Результаты магнитно-резонансной то-
мографии головного мозга от 03.06.2016, сагиттальная (слева) и акси-
альная (справа) проекции: расширение конвекситальных субарахно-
идальных пространств, асимметричное расширение желудочковой 
системы, расширение периваскулярных пространств Вирхова–Робина, 
гипоплазия мозолистого тела

Fig. 1. Patient P., 7 y. o. Sagittal (left) and axial (right) magnetic resonance 
image of the brain dated 03.06.2016: expansion of convexital subarachnoid 
spaces, asymmetric expansion of the ventricular system, expansion  
of Virchow–Robin perivascular spaces, hypoplasia of the corpus callosum

Рис. 2. Пациентка П., 9 лет. Результаты рентгенографии обеих стоп: 
эквино-плано-вальгусная деформация с обеих сторон до операции (а); 
интраоперационная коррекция деформаций стоп (б)

Fig. 2. Patient P., 9 y. o. Radiogram of both feet: equino-plano-valgus 
deformity on both sides prior to surgery (a); intraoperative correction of feet 
deformities (b)
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наследственных заболеваний, имеющих в своей осно-
ве нарушения регуляции проведения внутриклеточно-
го сигнала по RAS / MAPK-пути. Путь RAS / MAPK 
является важнейшим элементом в регуляции клеточ-
ного цикла, дифференцировки, роста, старения клет-
ки и апоптоза [6, 7].

В группу RAS-патий входят синдром Нунан, син-
дром Нунан с множественными лентиго (LEOPARD), 
нейрофиброматоз I типа, CFC-синдром, синдром ка-
пиллярной и артериовенозной мальформации, син-
дром Костелло, синдром Легиуса [7, 8]. Каждое забо-
левание этой группы характеризуется своим ярким 
фенотипом, однако есть и много общих признаков: 
пороки развития сердечно-сосудистой системы, че-
репно-лицевые нарушения, задержка психомоторного, 
интеллектуального и речевого развития, аномалии 
опорно-двигательного аппарата и кожных покровов, 
офтальмологическая и эндокринная патология. Учи-
тывая, что данный путь имеет важнейшее значение 
для роста и дифференциации клетки, нарушения 
при нем носят системный характер [6, 7].

T. A. Grebe и C. Clericuzio в 2000 г. выделили фено-
типические диагностические признаки CFC-
синдрома, которые включают макроцефалию, нару-
шение зрения, неврологические нарушения / задержку 
развития, катамнестические данные о многоводии 
во время беременности матери ребенка, гиперкератоз, 
дисфункцию желудочно-кишечного тракта, пороки 
сердца, редкие мелко вьющиеся волосы, характерные 
черты лица, задержку роста [9]. Для диагностики CFC-
синдрома, по мнению авторов, достаточно 7 из 10 
признаков. Данный критерий предварительной диаг-
ностики широко используется иностранными специ-
алистами [10–13].

По данным зарубежной литературы беременность 
плодом с CFC-синдромом сопровождается многово-
дием и более чем в 50 % случаев заканчивается пре-
ждевременными родами [5, 6, 14]. В нашем наблюде-
нии также отмечалось многоводие у матери во время 
беременности.

Заподозрить CFC-синдром можно в раннем воз-
расте по характерным чертам лица. Это широкий вы-
сокий лоб, низко посаженные уши с развернутыми 
вперед мочками, орбитальный гипертелоризм и анти-
монголоидный разрез глаз, птоз, эпикант, брови «до-
миком», широкая уплощенная переносица, а также 
относительная макроцефалия (высокие по сравнению 
с другими (например, массы тела и роста) показатели 
окружности головы) [15].

У таких младенцев отмечаются малая прибавка 
в массе тела, замедленный рост, нарушения глотания. 
Трудности при вскармливании ребенка также могут 
быть обусловлены желудочно-пищеводным рефлюк-
сом. В более старшем возрасте наблюдается дисфунк-
ция моторики кишечника [9, 12, 15]. В нашем случае 
у ребенка отмечались запоры.

К характерным при CFC-синдроме нарушениям 
формирования производных эктодермы относят ред-
кие вьющиеся волосы, отсутствие волосяных фолли-
кулов бровей и ресниц, эритему в области бровей, 
фолликулярный красный кератоз конечностей и лица, 
множественные невусы [13, 16, 17]. Все эти фенотипи-
ческие признаки могут встречаться и при других RAS-
патиях, особенно при синдроме Нунан. Однако над-
бровная ульэритема, выявляемая в нашем случае, 
является характерным признаком CFC-синдрома [16]. 
В представляемом нами наблюдении на коже ребенка 
не выявлялось «кофейных» пятен, что является важ-
ным отличием СFC-синдрома от наиболее фенотипи-
чески близкой RAS-патии – синдрома Костелло.

Пациенты с CFC-синдромом должны обязательно 
стоять на учете у кардиолога, так как в 75 % случаев 
у них выявляются врожденные пороки сердца. При-
мерно в 45 % наблюдений отмечается стеноз клапана 
легочной артерии, который может быть изолирован-
ным или сочетаться с другими врожденными порока-
ми развития сердечно-сосудистой системы. В 40 % 
случаев в подростковом возрасте развивается дилята-
ционная кардиомиопатия [5, 6, 15]. В обсуждаемом 
случае у ребенка был выявлен пролапс митрального 
клапана. Эта патология достаточно редко встречается 
у пациентов с CFC-синдромом, но подобные случаи 
описаны в зарубежной литературе [17].

У всех детей с CFC-синдромом в различной степе-
ни отмечается задержка психомоторного и речевого 
развития, что, как и в нашем случае, иногда приводит 
к ошибочному диагнозу «детский церебральный пара-
лич» [9, 11, 18]. К обязательным неврологическим 
проявлениям CFC-синдрома некоторые авторы отно-
сят мышечную гипотонию, которая характерна 
для всех RAS-патий [9, 15, 18]. Однако K. A. Reinker 
и соавт. (2011) полагают, что для CFC-синдрома харак-
терно наличие спастичности (как и в нашем случае), 
что отличает его от других RAS-патий [19].

Другими нарушениями центральной нервной си-
стемы при CFC-синдроме являются судороги (в 40–
50 % случаев), нарушение чувствительности, признаки 
незрелости пирамидных трактов [9, 11, 15, 18].

По данным различных авторов у пациентов с CFC-
синдромом выявляют сколиоз, кифоз, килевидную 
или воронкообразную деформацию грудной клетки, 
клинодактилию, синдактилию, гипермобильность су-
ставов, контрактуры, плоско-вальгусные деформации 
стоп, нарушение походки [14, 19, 20].

Широкий спектр ортопедической патологии 
при CFC-синдроме обусловлен, вероятно, не только 
аномалиями развития опорно-двигательного аппарата. 
Нарушение регуляции мышечного тонуса приводит 
к ограничению или невозможности движений, воз-
никновению особых поз и установок. Наличие грубой 
ортопедической патологии может быть показанием 
к хирургической коррекции.
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Заключение
В представленном нами клиническом наблюде-

нии выявляются характерные для CFC-синдрома 
фенотипические признаки: дефекты формирования 
производных эктодермы, нарушение развития сер-
дечно-сосудистой, нервной системы, желудочно-
кишечного тракта, опорно-двигательного аппарата, 

а также дизэмбриогенетические стигмы. Но в то же 
время данные магнитно-резонансной томографии 
головного мозга, указывающие на неспецифическое 
перинатальное поражение центральной нервной 
системы, а также наличие спастичности определяют 
ошибочность диагноза «детский церебральный па-
ралич».
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