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Синдром Адамса–Оливера является редко встречающейся генетической патологией с аутосомно-
доминантным типом наследования, характеризующейся сочетанием дефектов развития конечностей 
и аплазией кожи и костных структур в области головы. В настоящее время специфическое лечение от-
сутствует, но прогноз для пациентов в основном благоприятный. Антенатальная диагностика затруднена, 
диагноз в большинстве случаев устанавливается после рождения на основании клинической картины и 
дополнительных методов исследования. Дифференциальная диагностика синдрома проводится с че-
репно-мозговой грыжей, при которой имеется дефект соединения костей черепа (преимущественно в 
затылочной области), через который пролабируют оболочки мозга и мозговые структуры. Отличительной 
чертой энцефалоцеле является покрытие дефекта кожей или тонкой мембраной. В представленном 
нами случае диагностирован синдром Адамса–Оливера, посколько участок аплазии кожи сочетался с 
аплазией апоневроза и костей в заднетеменной области (дно дефекта представлено мозговыми обо-
лочками с мелкими кровоизлияниями с пролабированием ткани головного мозга с сильным истечением 
ликвора) с поперечными дефектами нижних и верхних конечностей – от аплазии пальцев левой стопы до 
гипоплазии терминальных фаланг и ногтевых пластин на правой стопе, гипоплазии терминальных фаланг 
и ногтевых пластин на обеих кистях.
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Adams–Oliver syndrome is a rare genetic pathology with an autosomal dominant type of inheritance 
characterized by a combination of limb development defects and aplasia of the skin and bone structures in 
the head area. Currently, there is no specific treatment, but the prognosis for patients is generally favorable.   
Antenatal diagnosis is difficult, and in most cases the diagnosis is established after birth based on the clinical picture 
and additional research methods. The differential diagnosis of the syndrome is performed with a craniocerebral 
hernia, in which there is a defect in the junction of the bones of the skull (mainly in the occipital region), through 
which the brain membranes and brain structures are weakened. A distinctive feature of an encephalocele is the 
covering of the defect with skin or a thin membrane. In the case presented by us, Adams–Oliver syndrome was 
diagnosed, since the area of skin aplasia was combined with aplasia of aponeurosis and bones in the posterior 
parietal region (the bottom of the defect is represented by meninges with small hemorrhages with prolapse of 
brain tissue with severe cerebrospinal fluid leakage) with transverse defects of the lower and upper extremities 
– from aplasia of the fingers of the left foot to hypoplasia of the terminal phalanges and nail plates on the right 
foot, hypoplasia of the terminal phalanges and nail plates on both hands.
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Введение. Синдром Адамса–Оливера следует отнести к группе врождённых аплазий кожи, 
включающей целый ряд заболеваний, объединенных общим признаком – наличием дефектов 
развития кожи различного размера. Частота встречаемости достигает 1:10000. Непосредствен-
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но сам синдром встречается еще реже. В зарубежной литературе описано около 200 случаев 
синдрома Адамса–Оливера, его частота составляет примерно 1:300000. Характерной чертой 
является наличие дефекта волосистой части головы, включающего аплазию не только кожи, но 
и подкожно-жировой клетчатки, надкостницы, кости и твёрдой мозговой оболочки. Кроме того, 
для синдрома характерны дефекты конечностей (гипоплазия ногтевых фаланг, олигодактилия, 
вплоть до аплазии кисти).

Впервые данный синдром был описан в 1945 году F.H. Adams и C.P. Oliver. Частота встреча-
емости на территории Российской Федерации неизвестна, опубликованы единичные клиниче-
ские случаи. 

На сегодняшний день описано 6 генов, ассоциированных с развитием синдрома Адам-
са–Оливера, однако мутации в них подтверждены только лишь в 60% случаев клинической пре-
зентации данного синдрома [2]. Мутации в генах RBPJ, DLL4, NOTCH и ARHGAP31 передаются 
аутосомно-доминантным типом наследования, а в генах EOGT и DOCK6 – аутосомно-рецес-
сивным [3]. Описанная вариабельность фенотипических проявлений встречается у больных не 
только в отдельных генетических вариантах, но и с мутациями в одном гене. Это затрудняет 
клиническую и генетическую диагностику синдрома. Основное клиническое проявление в виде 
аплазии кожи и костей волосистой части головы отмечается у 80% больных с различной степе-
нью выраженности – от небольших участков аплазии размером 0,5 см до распространенных 
дефектов протяженностью до 10 см [4].

Цель. Представить клинический случай пациента с синдромом Адамса-Оливера в условиях 
многопрофильного стационара с момента поступления до катамнестического наблюдения.

Материалы и методы. В статье рассмотрены этапы лечения и наблюдения ребёнка от рож-
дения до 1,5 года. У родителей получен добровольное информированное согласие на ано-
нимную публикацию результатов обследования и лечения.

Результаты исследования. Доношенный мальчик родился в учреждении 3-го уровня.  Матери 
ребенка 26 лет (работает учителем). Настоящая беременность – III. В анамнезе: роды срочные, 
самопроизвольные, в 2015 г. в 38 недель – девочка 3350 г, без особенностей, 2018 г. – девочка 
3100 г, без особенностей. Настоящая беременность протекала на фоне кольпита, эрозии шей-
ки матки, гестационного сахарного диабета, инсулинопотребного (от терапии инсулином мать 
отказалась), маловодия, нарушения жирового обмена первой степени, диффузного зоба, ми-
опии слабой степени, угрозы прерывания беременности в 12 недель; стационарное лечение, 
анемия, респираторная инфекция в 33 недели. На учете в женской консультации находилась 
с 8 недель. 

Роды самопроизвольные на сроке 38 недель, в головном предлежании. Пренатально порок 
не был диагностирован. 

Все ультразвуковые исследования были выполнены в срок. Родился мальчик весом 2970 г, ро-
стом 51 см, окружностью головы 33 см, окружностью груди 31 см. Оценка по шкале Апгар – 7 б. 

Рис. 1. Трёхмерная модель строения черепа
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Мероприятия в родильном зале – лучистое тепло. Состояние с рождения тяжелое из-за врождён-
ного порока развития. На голове в теменной области с 2 сторон на протяжении 6×8 см опреде-
ляется дефект кожи, апоневроза, теменных костей. Дно дефекта – визуализируются мозговые 
оболочки, имеющийся дефект размером 0,5×1,0см, с сильным истечением ликвора. Отсут-
ствуют пальцы на левой стопе. Гипоплазия ногтевых фаланг кистей (рис. 1, 2).

Переведен в отделение реанимации и интенсивной терапии для новорождённых и недо-
ношенных детей педиатрического корпуса Самарской областной клинической больницы им. 
В.Д. Середавина.  После рождения осмотрен детским нейрохирургом, проведена компьютер-
ная томография, по данным: очаговой патологии головного мозга на момент исследования не 
выявлено. Status localis: в заднетеменной области по средней линии определяется дефект кожи, 
апоневроза, теменных костей размером 10×12 см. Дно дефекта – твердые мозговые оболочки 
с мелкими кровоизлияниями с дефектом оболочек диаметром 3 см с пролабированием тка-
ни головного мозга. Была выполнена операция: резекция фрагментов мозга над твердой моз-
говой оболочкой, дефект последней был ушит узловыми швами. Интраоперационно пациент 
получал эритротарную взвесь. Через 2 дня экстубирован, переведен на спонтанное дыхание. 
В области наложенных швов отмечалось умеренное пропотевание ликвора. Врачом нейрохи-
рургом производилась ежедневная смена повязки с применением геля на основе полигекса-
нида и сурфактанта.

В послеоперационном периоде мы столкнулись с возобновлением истечения ликвора и 
пролабированием тканей головного мозга на фоне плача, натуживания и сосания на 14 сутки 
после первичной операции. Была выполнена пластика имплантом твердой мозговой оболочки.  
На 11 сутки после повторного вмешательства и на 27 сутки после рождения вновь отмечалось 
пролабирование ткани головного мозга. 

Учитывая тяжесть течения заболевания, была проведена телемедицинская консультация с 
федеральным центром. Была предложена госпитализация, однако родители отказались от 
перевода, лечение было продолжено на месте. Принято решение о замене импланта на боль-
ший размер с частичным укрытием аутотрансплантатом кожи с затылочной области. После 
повторной пластики твердой мозговой оболочки было принято решение о пролонгированной 
аналгоседации и релаксации в течение 7 дней, чтобы исключить эпизоды повышения внутриче-
репного давления и рецидива осложнений. Также ежедневно производились перевязки с мазью 
на основе рекомбинантного человеческого эпидермального фактора роста и сульфадиазина 
серебра. На этом фоне отмечался постепенный рост эпидермиса, но тканей не хватало для 
полноценной аутопластики.

В динамике состояние ребенка улучшалось, усваивал питание из бутылочки, стабильно при-
бавлял в весе. В возрасте двух месяцев переведен в отделение патологии новорождённых и 

Рис. 2. Внешний вид дефекта кожи головы и конечностей при рождении
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выхаживания недоношенных детей. В возрасте трёх месяцев был выписан домой в удовлетвори-
тельном состоянии. Дефект покрылся ровным струпом, эпителизации не наблюдалось только 
в зоне импланта. В возрасте шести месяцев поступил в плановом порядке в отделение детской 
нейрохирургии, была проведена ревизия, эпителизация под струпом всей площади поверх-
ности дефекта, за исключением импланта. Имплант удален, проведена пластика аутотканями 
из фасции бедра. Послеоперационный период протекал без осложнений. В настоящее вре-
мя ребенку 1,5 года. Нейрокогнитивное развитие соответствует возрасту. Дефект кожи голо-
вы полностью эпителизирован, однако, учитывая аплазию костей черепа, ребёнок направлен 
к детскому ортопеду для изготовления индивидуального краниального ортеза с целью защиты 
дефекта от случайных повреждений (рис. 4).

Заключение. Таким образом, ведение пациента с синдромом Адамса–Оливера является 
мультидисциплинарной задачей, с вовлечением детского хирурга, нейрохирурга, ортопеда. В 
представленном клиническом случае одной из первостепенных задач было предупреждение 
инфицирования центральной нервной системы в условиях сохраняющейся ликворреи. В по-
слеоперационном периоде для исключения эпизодов повышения внутричерепного давления 
целесообразна пролонгированная аналгоседация. Использование мази на основе эпители-
ального фактора роста позволило добиться быстрой эпитализации дефекта. Изготовление 
краниального ортеза целесообразно в случае обширного костного дефекта с целью пред-
упреждения случайного травматизма. 
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Рис. 3. Пролабирование мозговых структур 
через дефект твёрдой мозговой оболочки

Рис. 4. Ребёнок в краниальном 
ортезе


