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РЕФЕРАТ
Аблефарона макростомии синдром (ablepharon macrostomia syndrome — AMS) — очень редкая генетическая патоло-
гия, характеризующаяся аномальными фенотипическими проявлениями, которые в первую очередь поражают голо-
ву и лицо. Наиболее заметной аномалией является отсутствие (аблефарон) или недоразвитие век и широкий рот (ры-
бий рот) — макростомия. В статье приводится случай данного синдрома у полуторагодовалой девочки с аплазией век 
обоих глаз, потребовавший реконструктивно-пластической операции по их формированию. Для этого успешно была 
проведена пластика свободным кожным лоскутом, а через 4 месяца для устранения повторного лагофтальма и с це-
лью формирования хряща век и их укрепления выполнена защитно-каркасная пластика с применением биоматериа-
ла «Аллоплант». Через несколько лет было также проведено обкалывание рубцовых участков век диспергированным 
биоматериалом «Аллоплант» и удлинение глазной щели с оптической целью.
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ABSTRACT
Ablepharon-macrostomia syndrome (AMS) is a very rare genetic pathology characterized by abnormal phenotypic manifes-
tations that primarily affect the head and face. The most noticeable anomaly is absent (ablepharon) or underdeveloped eye-
lids and a large mouth (fish-mouth syndrome) — macrostomia. The article presents a case report in a one-and-a-half-year-old 
girl with eyelid aplasia of both eyes, which required reconstructive plastic surgery. For this purpose, a plastic surgery with a 
free flap was successfully performed, and after 4 months a frame protection plastic surgery using the «Alloplant» biomate-
rial was done to eliminate recurrent lagophthalmos, to form the cartilage of the eyelids and to strengthen them. A few years 
later, the Alloplant dispersed biomaterial was used in the cicatricial parts of the eyelids and palpebral fissure was lengthened.
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АКТУАЛЬНОСТЬ

Аблефарона макростомии синдром (ablepharon 
macrostomia syndrome — AMS) — чрезвычайно 
редкое аутосомно-доминантное генетическое 

заболевание, характеризующееся аномальными фено-
типическими проявлениями, которые в первую очередь 
поражают голову и лицо. Он принадлежит к группе за-
болеваний, называемых эктодермальными дисплазиями 
(генетические нарушения, сопровождающиеся дефек-

тами кожи, волос, ногтей, потовых желез и/или зубов). 
Людей с AMS — практически не изученной генетической 
патологией — в мире насчитывается около 20 человек, 2 
из них: мальчик-подросток и девочка — в России. Наи-
более заметной аномалией является отсутствие (абле-
фарон) или недоразвитие (микроблефарон) век и ши-
рокий рот (рыбий рот), который может быть сросшим-
ся в уголках — макростомия. Впервые АМС был описан 
Маккарти и Уэстом в 1977 году [1].

Данный синдром обычно характеризуется аномаль-
ным внешним видом (инопланетянина), а также кожи, 
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осиностоз) и лица. У многих детей с AMS есть постоян-
ные проблемы со зрением, как правило, связанные с су-
хостью роговицы и конъюнктивы глаз. Часто наблюда-
ются широко посаженные глаза, широкая переносица и 
толстые, расширенные ноздри, маленькие рудиментар-
ные уши, которые нетипично низко посажены на чере-
пе. Также возможно отсутствие или гипоплазия скуло-
вой кости. Кожа тела может быть сухой и грубой, при 
этом чрезмерно тонкой и морщинистой со складками 
на лице и рыхлой в области рук, но плотной в области 
суставов пальцев, что приводит к ограничению их дви-
жения. Аномалии могут наблюдаться в кистях и пальцах, 
поскольку у младенцев с AMS нередко отмечаются пере-
пончатые пальцы с ограниченной способностью их сги-
бания и разгибания [2–4]. 

Дефекты половых органов могут включать: неодно-
значные гениталии, смещенный и/или нетипично ма-
ленький пенис (микропенис), отсутствие мошонки во-
круг яичек и их неопущение. Часто наблюдаются тонкие 
редкие волосы, а иногда их отсутствие, также как и бро-
вей и ресниц. Нередки пороки развития брюшной стен-
ки и сосков, проблемы, связанные с потерей слуха и за-
держкой роста. Дети с AMS испытывают проблемы с раз-
витием обучения, у них возникают языковые трудности 
и интеллектуальные нарушения (поэтому настоятель-
но рекомендуется, чтобы пациенты могли обращаться 
за помощью к детским психологам на протяжении все-
го процесса лечения). Следует отметить, что нарушения 
развития присутствуют примерно у 2/3 пациентов, но 
обычно бывают умеренно выраженными. Качество жиз-
ни таких пациентов страдает, в т.ч. из-за внешнего вида, 
который, к сожалению, не может быть скорректирован 
до «нормы», но продолжительность их жизни в целом 
является достаточно долгой.

Синдром тесно связан с синдромом Барбера – Сэя с 
точки зрения фенотипических аномалий, в частности, 
также связан с доминантными мутациями в TWIST2 (до-
минирующая мутация в TWIST2 предотвращает преж-
девременное созревание хондрогенных клеток и осте-
областов, клеток, которые будут формировать хрящ и 
кость, а это приводит к первичным черепно-лицевым де-
формациям) [5–8]. Здесь уместно указать, что синдром 
Барбера – Сэя также представляет собой очень редкое 
врожденное заболевание, связанное с чрезмерным ро-
стом волос (гипертрихоз), хрупкой (атрофической) ко-
жей, деформацией век (эктропион) и чрезмерно широ-
ким ртом (макростомия). 

Основное лечение синдрома AMS со стороны глаз 
направлено на облегчение таких симптомов, как боли 
и сухости посредством назначения лубрикантов, ма-
зей и гелей для увлажнения и защиты глазной поверх-
ности и кожи век, а также с репаративной целью. Так-
же могут быть назначены антибиотики или антисепти-
ки для предотвращения инфекции и воспаления. Из ре-
абилитирующих оперативных мероприятий такие боль-
ные чаще всего нуждаются в пластических операциях по 
формированию век с помощью реконструктивной хи-
рургии. Неудивительно, что значительная часть клини-
ческих исследований сосредоточена на различных хи-
рургических методах, используемых для лечения тако-

го аспекта AMS, как аблефарон. В частности было пока-
зано, что кожные трансплантаты полной толщины эф-
фективно лечат микроблефарон у пациентов с AMS без 
необходимости сложных операций. Хирургические вме-
шательства по исправлению пороков развития рта, ушей, 
гениталий, пальцев и кожи выполняются по мере необ-
ходимости [9, 10]. 

Учитывая чрезвычайную редкость синдрома аблефа-
рона-макростомии, представилось целесообразным со-
общить о ребенке с данным заболеванием, которое об-
условило необходимость проведения реконструктив-
но-пластической операции по формированию век.

Пациентка Ч. в полуторогодовалом возрасте посту-
пила на лечение в центр глазной и пластической хи-
рургии г. Уфы с отсутствием кожи, хрящей и реснично-
го края век обоих глаз и выворотом конъюнктивы век. С 
рождения ребенку выставлен синдром AMS. 

Из биологического анамнеза известно, что ребенок 
от второй беременности, протекавшей на фоне токси-
коза, носительства хронических инфекций (цитомега-
ловируса и краснухи), от вторых срочных оперативных 
родов, в сроке 38–39 недель. Оценка по шкале Апгар 8/9 
баллов. Вес при рождении составлял 3450 г, рост 54 см. 
Самочувствие с рождения удовлетворительное, состоя-
ние по заболеванию тяжелое. С рождения имеются мно-
жественные стигмы дизэмбриогенеза и аномалии разви-
тия — фенотипически соответствующие синдрому абле-
фарона-макростомии: гидроцефальная форма черепа, 
отсутствие надбровных дуг, бровей, хрящей и кожи верх-
них и нижних век обоих глаз, уплощенный нос, широ-
кая переносица, макростомия, недоразвитие наружных 
и средних ушей, аплазия сосков, отсутствие лануго, кожа 
сухая, складчатая, амниотический пупок, пупочная гры-
жа, укорочение пальцев кистей и стоп, поперечная бо-
розда ладоней. Определяется умственная отсталость не-
дифференцированного сложного генеза, моторная ала-
лия. Выявлены несформированность всех средств языка, 
гипердинамический синдром, вторичная кардиопатия. 
Генетиком выявлен кариотип 46 XY — мужской. Наруж-
ные половые органы сформированы по женскому типу. 

На момент осмотра офтальмологом у полуторагодо-
валой девочки было выявлено отсутствие хрящей, кожи 
и ресничного края верхних и нижних век обоих глаз. 
Определялось обнажение, гиперемия и гипертрофия 
конъюнктивы век по типу лагофтальма (рис. 1). Из-за от-
сутствия слезных точек наблюдалось слезотечение. Об-
наружена врожденная миопия средней степени правого 
глаза и высокой степени левого глаза, врожденная ката-
ракта, сходящееся косоглазие. Из-за отсутствия смыка-
ния век в роговице было выявлено центральное помут-
нение в поверхностных слоях. Глазное дно не офталь-
москопировалось.

Для формирования век была проведена пластика сво-
бодным кожным лоскутом. Разрез кожи произвели вдоль 
вывернутого края век по всей окружности глазной щели. 
Для устранения выворота век провели отсепаровку тка-
ней. Вывернутую часть конъюнктивы уложили в пра-
вильном направлении. После была проведена лечебная 
блефарорафия. Проведен гемостаз раны. На дефект кожи 
верхнего и нижнего века уложен лоскут аутокожи диаме-
тром 30 мм, полученной с правой подвздошной области 
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после инфильтрации ее новокаином. Фиксацию аутоко-
жи провели узловыми швами «Этилон» 5-0.

Через 4 месяца после формирования век свободным 
кожным лоскутом для устранения повторного лагоф-
тальма и с целью формирования хряща века и укрепле-
ния век провели защитно-каркасную пластику век. Для 
этого сделали разрез кожи нижнего века по наружному 
краю орбиты. Острым путем провели отсепаровку тка-
ней нижнего века до медиального угла с формировани-
ем воспринимающего ложа. В сформированный карман 
уложили биоматериал «Аллоплант» для каркасной пла-
стики век и фиксирован узловыми швами «Викрил» 5-0 
к окружающим тканям. На кожу были наложены узловые 
швы «Этилон» 5-0. Сформированные веки полностью не 
ушили с медиальной стороны для отхождения слезы и 
инстилляции глазных капель (рис. 2).

Позднее через 3 и 4 года было проведено обкалыва-
ние рубцовых участков век диспергированным биома-
териалом «Аллоплант» и удлинение глазной щели с оп-
тической целью (рис. 3). При обследовании сформиро-
ванные веки были спокойны, наблюдалось выделения из 
глазной щели в виде слезы. Благодаря сохранности кру-
говой мышцы глаза ребенок выполнял команды на за-
жмуривание век. 

Расширение глазной щели в последующие сроки не 
проводили из-за опасности развития лагофтальма. Даль-
нейшее хирургическое коррекцию век у пациентки от-
ложили на время формирования лицевого скелета.

Как уже упоминалось выше, в лечении AMS нужно де-
лать акцент на устранение проявляющихся специфиче-
ских симптомов. Главной целью при хирургическом вме-
шательстве у пациентов с аблефароном является умень-
шение площади глазной щели и таким образом обеспе-
чение адекватной защиты роговицы, которая основы-
вается на применении пластической и реконструктив-

ной хирургии век. Хотя последние у пациентов с AMS 
часто ненормальны, а нередко, по существу, они вооб-
ще отсутствуют, все же в большинстве случаев остают-
ся ключевые анатомические структуры, включая кожу, 
круговую мышцу глаза, перегородку, предапоневроти-
ческую клетчатку, апоневроз леватора, мышцу Мюлле-
ра и конъюнктиву. 

Формирование век нужно проводить по возможно-
сти в короткие сроки после рождения для предотвраще-
ния помутнения роговицы и устранения косметическо-
го дефекта. При этом хирургическую коррекцию нуж-
но проводить поэтапно, учитывая рост лицевого ске-
лета. В литературе описанные отдаленные результаты 
хирургической реконструкции век весьма разнообраз-
ны и включают использование как местных кожных ло-
скутов, методов разделения век, так и маскирующий ло-
скут [3, 10]. В некоторых случаях хирургическое вме-
шательство может быть также выполнено для коррек-
ции не только глазных аномалий, но и пороков разви-
тия пальцев, некоторых кожных аномалий, пороков раз-
вития наружных половых органов и вентральных грыж. 
Следует обращать внимание на необходимость генети-
ческого консультирования страдающих этим синдро-
мом людей и их семей. 

Таким образом, амблефарона-макростомии син-
дром — редчайшая генетическая патология, характери-
зующаяся такими наиболее заметными аномалиями, как 
отсутствие век — аблефарон и широкий рот — макро-
стомия. Приведенный случай демонстрирует выражен-
ность поражения органа зрения, требующего длитель-
ного мониторинга, симптоматической терапии и, как 
правило, многократного хирургического реабилити-

Рис. 1. Вид пациентки Ч., 1,5 лет с синдромом аблефарона-макростомии. 
Состояние до операции

Fig.  1.  Type of patient Ch., 1.5 years old with ablefarone-macrostomy 
syndrome. Вefore surgery

Рис. 2. Та же пациентка через несколько месяцев после реконструктив-
но-пластической операции по формированию век — пластики свобод-
ным кожным лоскутом и защитно-каркасной пластики с применением 
биоматериала «Аллоплант»

Fig. 2. The same patient a few months after reconstructive plastic surgery for 
the formation of eyelids — plasty with a free skin flap and protective frame 
plastic with the use of biomaterial «Alloplant»
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рующего лечения. Для проведения максимального пол-
ного лечения пациентов с данным синдромом, помимо 
консультации и лечения у офтальмолога, необходима ра-
бота многих специалистов: педиатра, стоматолога, че-
люстно-лицевого и пластического хирурга, лор-хирур-
га, дерматолога, психолога и др. Знакомство с такими 
случаями расширяет кругозор врача и обогащает его ле-
чебную практику, позволяя выходить за пределы своей 
специальности.
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Рис.  3.  Та же пациентка через 3,5 года после обкалывания рубцовых 
участков век диспергированным биоматериалом «Аллоплант» и удлине-
ния глазной щели с оптической целью 

Fig. 3. The same patient 3.5 years after piercing the scarred areas of the 
eyelids with dispersed biomaterial «Alloplant» and lengthening the eye slit 
for optical purposes


