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CПАДКОВІ ХВОРОБИ З ФОТОЧУТЛИВІСТЮ В ПРАКТИЦІ 
СІМЕЙНОГО ЛІКАРЯ

Національна медична академія післядипломної освіти
 імені П.Л.Шупика 

Вступ. Практика лікаря сімейної медицини вимагає знань з багатьох медичних 
спеціальностей та особливостей перебігу захворювань, як у дорослих, так і у дітей. 
Хворому з проявами сонячного переопромінення від лікаря потрібна не тільки допомога в 
полегшенні проявів хвороби, а і в правильної діагностиці захворювання. Серед звичайних 
фотодерматозів, які характеризуються ураженням тільки шкіри, на прийомі у лікаря 
загальної практики – сімейної медицини можуть оказатися діти з проявами фоточутливості, 
яка обумовлена спадковим станом – хворобами, що пов’язані з порушенням процесів 
репарації ДНК.
Мета. Привернути увагу лікарів загальної практики – сімейної медицини  до ранньої 
своєчасної діагностики групи захворювань, зумовлених зниженням репаративної 
можливості ДНК у клітинах для попередження прогресування патологічного процесу. 
Результати. Виражена фоточутливість спостерігається при пігментній ксеродермі, синдромі 
Блума, синдромі Коккейна. Прояви захворювань спостерігаються у перші місяці життя 
дитини. Відмічається фоточутливість навіть після мінімального УФ-опромінення. 
Висновки. Рання своєчасна діагностика цієї групи захворювань дозволить попередити 
прогресування патологічного процесу, запобігти розвитку інвалідності та покращить 
якість життя дитини. 
Ключові слова: фоточутливі дерматози, лікар сімейної медицини, діагностика спадкових 
захворювань, порушення репарації ДНК, дерматовенерологія.

ВСТУП
З настанням весни, на прийомі у лікаря-дерматовенеролога збільшується кількість 

пацієнтів з проявами хвороб, що виникають під впливом активного сонячного опромінення 
– фотодерматози, фотоіндуковані захворювання, спадкові захворювання з вираженою 
фоточутливістю. А в межах реформи охорони здоров’я - переорієнтації хворого на 
сімейного лікаря – ці хворі з’являться на прийомі  лікаря загальної практики – сімейної 
медицини.

Фотодерматози – це група захворювань, які зумовлені підвищеною чутливістю шкіри 
до сонячного (іноді інших видів) опромінення (2). Клінічні признаки всіх фотодерматозів 
можна охарактеризувати декількома ознаками. По-перше, захворювання виникає під 
впливом дії ультрафіолетового (сонячного) опромінення, найчастіше переопромінення 
(1), тобто, коли пацієнт значний час знаходився на відкритому сонці. По-друге, загострення 
захворювання триває у весняно-літній період. По-третє, прояви захворювання виникають 
на відкритих ділянках – шкіра обличчя, декольте, кисти, передпліччя. По-четверте, зникає 
захворювання після зменшення сонячної активності. Але клінічні прояви захворювань, що 
спровоковані ультрафіолетовим опроміненням, різні: від мономорфної висипки у вигляді 
уртикарій, що характерна для сонячної кропив’янки, до поліморфних висипань: папули, 
уртикарії, везикули – при поліморфному фотодерматозі. Деякі фотодерматози швидко 
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з’являються та швидко зникають, іншим – для появи необхідний більш тривалий термін, 
вони поступово можуть обтяжуватися в своєму перебігу та залишати після себе рубці, 
гіперпігментацію, атрофію. 

Мета. Привернути увагу лікарів загальної практики – сімейної медицини  до ранньої 
своєчасної діагностики групи захворювань, зумовлених зниженням репаративної 
можливості ДНК у клітинах для попередження прогресування патологічного процесу. 

РЕЗУЛЬТАТИ ДОСЛІДЖЕННЯ
У теперішній час генетично детерміновані хвороби, при яких дефект пов’язаний з 

порушенням процесів репарації ДНК, поділяють на три групи. До складу першої групи 
входить рідкісна спадкова патологія – пігментна ксеродерма. Другу групу складають 
хвороби, поєднані назвою «синдром спонтанної хромосомної нестабільності» або «синдром 
ламкості хромосом». До неї включені: атаксія-телеагніектазія (синдром Луи-Бар), анемія 
Фанконі та синдром Блума, який має виражену фоточутливість. Третя група – хвороби 
передчасного старіння шкіри – прогерія Хатчинсона-Гілфорда, синдром Вернера та 
синдром Коккейна, також характеризується фоточутливістю (8). 

Пігментна ксеродерма — рідкісний генодерматоз, що характеризується 
вираженою фотофобією, гіперпігментацією шкіри та дистрофією з розвитком неоплазій. 
Характеризується пігментною дисхромією та дистрофією шкіри з розвитком неоплазм 
унаслідок підвищеної чутливості до сонячного випромінювання, що зумовлено спадковим 
дефектом репаративних ферментів. Тип спадковості — аутосомно-рецесивний. Існує дві 
форми цього захворювання: класична (декілька типів, іноді пов’язані з неврологічними 
проблемами) та варіантна.

Класична форма пігментної ксеродерми залежно від ступеня ушкодження того або 
іншого ферменту має п’ять типів захворювання: А, В, С, D, E. Внаслідок спадкового дефекту 
ферментів — ендонуклеаз і полімераз, що репарують пошкодження ДНК, спостерігається 
редукція або повна відсутність репаративних процесів у ДНК при мутагенному впливі 
сонячного опромінення, УФ-променів, іонізуючої радіації в клітинах будь-якого типу: 
кератиноцитах, фібробластах, лімфоцитах, кон’юнктивальних клітинах, гепатоцитах. Такий 
самий дефект виявляють в амніотичній рідині плоду при амніоцентезі, який використовують 
для перинатальної діагностики пігментної ксеродерми (9). 

Шкірні появи хвороби обумовлені порушенням геномних нуклеотидів, що викликане 
мутагенною дією УФ-опромінення (кератиноцити, лімфоцити, фібробласти). Перші 
ознаки захворювання з’являються у віці від 3 місяців до трьох років, можливий більш 
пізній розвиток процесу. У розвитку захворювання виділяють три стадії. Перша з них 
характеризується появою виражених запальних змін у вигляді стійкої еритеми на відкритих 
ділянках тіла (обличчя, шия, кінцівки) під впливом УФ-опромінення, сльозотечі, фотофобії, 
сухості шкіри, появи ділянок гіперпігментації, елементів типу лентиго, веснянок. Для другої 
стадії притаманні: наявність ділянок атрофії, гіперпігментація, нашарування лусочок, 
телеангіектазії, бородавчатих розростань, тріщин, ділянки екзематизації та ерозивно-
виразкових змін шкіри, потоншення хрящів носу, вушних раковин, деформації природних 
отворів (звуження носових ходів, ротового отвору), випадіння вій та утворення виразок 
слизової оболонки повік, фотофобії, помутніння рогівки. На повіках, рогівці з’являються 
епітеліоми. Прогресують неврологічні порушення. Третя стадія (пухлинна) виникає зазвичай 
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в юнацькому віці. Для неї характерно виникнення різних доброякісних та злоякісних 
пухлин (фібром, ангіом, кератом, сквамозноклітинного раку, меланом тощо). Хвороба має 
несприятливий прогноз, зазвичай спостерігається летальний наслідок. Пацієнти гинуть у 
віці  до 30 років у результаті метастазів меланоми або базально-клітиної карциноми (3).

Варіантна форма пігментної ксеродерми має більш сприятливий перебіг, 
розвиток хвороби починається в більш пізній термін. Причина захворювання – дефект 
пострепаративної реплікації ДНК при збереженні ексцизіонного поновлення.

Хворі на пігментну ксеродерму повинні уникати впливу сонячного опромінювання 
на шкіру, використовувати сонцезахисні креми. У лікуванні використовують ароматичні 
кретиноїди (5). Останнім часом з’явилося багато даних про дію інтерферону на різні клітинні 
функції, зокрема на один з механізмів захисту клітини — процес репарації. Інтерферон 
стимулює репаративний синтез.

Синдром Коккейна розрізняють 2 типи: захворювання А та В, або синдром Коккейна 
І та ІІ типу. Тип В зустрічається частіше, складає 80% від всіх випадків захворювання. Ген 
синдрому Коккейна картований на довгому плечі хромосоми 10, в локусі 10q11. Цей тип 
захворювання обумовлений мутаціями в гені ERCC6. Даний ген кодує білок, який бере участь 
у процесах розплітання подвійної спіралі ДНК – відноситься до хеліказ (6). 

Перші ознаки захворювання можуть з’явитися у 5-6 місячному віці, але як правило, 
захворювання маніфестує на 2-3 році життя розвитком фоточутливості шкіри. Після 
інсоляції на відкритих ділянках шкіри, частіше на обличчі, з’являється еритема у вигляді 
метелика, можлива бульозна висипка. Також з боку шкіри спостерігаються прояви, подібні 
до пойкілодермії з потоншенням підшкірної клітковини. Поступово з’являються ознаки 
затримки зростання, нестача маси тіла, затримка психоречового розвитку, порушення ходи. 
Хворі мають вигляд людей похилого віку, низькі на зріст, кахексичні, з маленькою головою 
(до мікроцефалії), із пташиним носом, великими вухами, прогнатією верхньої щелепи, з 
довгими кінцівками та контрактурами у суглобах, великими кистями та стопами, вузькою 
грудною клітиною. Контрактури у колінних суглобах обумовлюють «ходу кавалериста». 
Пото- та сльозовиділення знижені, волосся тонке, рідке, рано сивіє. Часто спостерігається 
артеріальна гіпертензія та патологія нирок. Типові порушення органів зору та слуху, наявна 
фотофобія, помутніння рогівки та кришталику, ністагм, атрофія зорового нерву, дегенерація 
сітківки, глухота. 

Треба відмітити, що поява злоякісних новоутворень на відміну від інших захворювань, 
які обумовлені порушенням репарації ДНК, не характерна. Захворювання закінчується 
летально від наслідків атеросклерозу в 20-30 років, але ускладнення атеросклерозу можуть 
наступити і раніше. Лікування хвороби має симптоматичний характер. Попередження 
проявів фоточутливості забезпечується фотозахисними засобами з SPF 50+ та SPF/PPD<3. 
Профілактика захворювання – це медико-генетична консультація родин, які мають хворих 
дітей або родичів, що хворі на синдром Коккейна.

Синдром Блума рідкісне спадкове аутосомно-рецесивне захворювання. 
Характеризується збільшеною фоточутливістю, телеангіектатичною еритемою на обличчі, 
низькою масою тіла при народженні, повільним зростанням (4). Спостерігається у родинах 
з високою частотою інбридингу. Частіше хворіють хлопчики. Лімфоцити та фібробласти 
хворих мають високу кількість хромосомних аберацій та високу чутливість до УФ-



ТЕРАПІЯ

Зб. наук. праць співробіт. НМАПО
імені П. Л. Шупика 22 (2)/2013

43

опромінення, відмічена недостатність ферменту ДНК-лігази І. Клітини при синдромі Блума 
виявляють хромосомну нестабільність, що призводить до збільшення соматичних мутацій 
як внутрішньоутробно, так і в постнатальному житті. У хворих відмічається порушення з 
боку В- та Т-системи імунітету. Високу онкологічну захворюваність при синдрому Блума 
пов’язують з пригніченням проліферативної реакції лімфоцитів на мітогени. Ген синдрому 
Блума досі не клонований. 

Прояви синдрому спостерігаються у перші місяці життя. Відмічається фоточутливість 
навіть після мінімального УФ-опромінення. З’являється почервоніння шкіри обличчя 
(ніс, щоки), вушних раковин, тильної поверхні кистей. Сонячне опромінення може 
викликати бульозну та пурпурозну висипку, супроводжується значною кількістю 
телеангіектазій, підвищеною вразливістю шкіри, розвитком бульозного хейліту, який 
призводить до рубцювання. З часом інтенсивність еритеми зменшується, але з’являється 
атрофія, гіперпігментація, плями кольору кави з молоком. Загострення захворювання 
спостерігаються восени та навесні (7). 

Дитина народжується з низькою масою тіла, зростає повільно, фізично відстає від своїх 
однолітків, але розумова діяльність не страждає. Відмічається диспропорційний вузький 
череп, обличчя з великим носом и маленькою нижньою щелепою (пташине обличчя). 
Зустрічаються і інші аномалії розвитку: кліндактилія, синдактилія, полідактилія, деформація 
стоп, вроджені пороки серця, дефекти зубів. Прогноз несприятливий у зв’язку з можливістю 
розвитку лейкозу чи раку. Злоякісні новоутворювання внутрішніх органів, крові, кісток 
можуть розвиватися з 2-х річного віку. Середній вік при даній патології складає 28 років. 
Діагноз при синдромі Блума встановлюється за даними клінічної картини, виявлення 
патології репарації ДНК, змінами в лімфоцитах. При пренатальній діагностиці захворювання 
використовують оцінку сестринських хроматичних обмінів. Для лікування синдрому 
Блума використовують фотозахисні засоби (SPF 50+ та SPF/PPD<3), каротиноїди, вітамін Е, 
імунокоректори. Хворі знаходять під спостереженням у дерматоонколога з метою ранньої 
діагностики немеланоцитарних раків шкіри. Профілактика захворювання – виключення 
близько родинних шлюбів.

ВИСНОВКИ
Зміни з боку шкіри при фотоопроміненні можуть виникати при появі взаємозв’язків 

між генетичною детермінованістю та зовнішнім впливом.  Поява на прийомі у лікаря 
загальної практики – сімейної медицини маленької дитини, віком 1-3 роки, з проявами 
вираженої фоточутливості, повинна привернути увагу на соматичний стан дитини, анамнез 
захворювання, спадковість, сімейний анамнез. Після надання лікувальної допомоги 
з приводу фотодерматоза, необхідно направити дитину на генетичну консультацію, 
дослідження та загальне лікування у педіатра.
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Наследственные заболевания с фоточувствительностью в 
практике семейного врача

Национальная медицинская академия последипломного образования 
имени П.Л.Шупика

Вступление. Практика врача семейной медицины требует знаний многих медицинских 
специальностях и особенностей течения болезни, как у взрослых, так и детей. Больной с 
явлениями фотодерматоза нуждается не только в медицинской помощи для облегчения 
своего состояния, а и в точной диагностике заболевания. Среди обычных фотодерматозов, 
которые характеризуются поражением только кожи, на приеме у врача общей практики 
– семейной медицины могут оказаться дети с проявлениями фоточувствительности, 
которая обусловлена наследственным состоянием – болезнями, связанными с нарушением 
процессов репарации ДНК. 
Цель. Обратить внимание врачей общей практики – семейной медицины до необходимости 
ранней своевременной диагностики этой группы заболеваний, обусловленных снижением 
репарационной возможности  ДНК в клетках для предупреждения прогрессирования 
патологического процесса.
Результаты. Выраженная фоточувствительность наблюдается при пигментной 
ксеродермии, синдроме Блума, синдроме Коккейна.  Проявления заболеваний начинается 
в первые месяцы жизни. Отмечается фоточувствительность даже после минимального 
УФ-облучения. 
Выводы. Ранняя своевременная диагностика этой группы заболеваний позволит 
предупредить прогрессирование патологического процесса, предупредит развитие 
инвалидности и улучшит качество жизни ребенка. 
Ключевые слова: фоточувствительные дерматозы, врач семейной медицины, диагностика 
наследственных болезней, нарушения репарации ДНК, дерма-товенерология.
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Inherited diseases with photosensitivity in the family doctor’s 
practice

Shupyk National Medical Academy of Postgraduate Education
Introduction. The practice of the family doctor requires knowledge of various specialties and 
peculiarities of the diseases in both adults and children. Patients with photosensitive dermatitis 
need not only medical care, but accurate diagnosis as well. Except the ordinary photosensitive 
dermatitis, which is characterized by the pathology of the skin only, doctor of family medicine 
may also encounter the children who have photosensitivity which is characterized by hereditary 
state, i.e. diseases associated with distorted DNA reparation. 
Aim. To focus attention of general practitioners in the family medicine on the early timely 
diagnosis of diseases associated with distorted DNA reparation in the cells. Early diagnosing is 
essential for prevention of pathological processes’ progression.
Results. The abnormal photosensitivity is observed in xeroderma pigmentosum, Bloom’s syn-
drome, Cockayne’s syndrome. The manifestations of the diseases begin during the first months 
of life. The photosensitivity occurs even after minimal UV-radiation.
Conclusions. The early timely diagnosis of this group of diseases allows to prevent pathological 
processes’ progression, child’s disability, and to improve the quality of life.
Key words: photosensitive dermatitis, family doctor, diagnosis of hereditary diseases, distorted 
DNA reparation, dermatology and venereology.
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ВТОРИННА ПРОФІЛАКТИКА НИРКОВИХ УСКЛАДНЕНЬ У 
ХВОРИХ НА ЦУКРОВИЙ ДІАБЕТ 2 ТИПУ ТА АРТЕРІАЛЬНУ 

ГІПЕРТЕНЗІЮ
Національна медична академія післядипломної освіти

 імені П.Л. Шупика
Вступ. На сьогоднішній день все більш очевидною стає доцільність проведення 
ренопротекції на ранніх стадіях діабетичної нефропатії (ДН), що може попередити та 
сповільнити розвиток термінальної ниркової недостатності.
Мета. На підставі вивчення змін показників функціонального стану нирок оптимізувати 
діагностику та лікування хворих на цукровий діабет (ЦД) 2 типу з ураженням нирок шляхом 
застосування фітоконцентратів.
Методи. Обстежено 47 хворих на ЦД 2 типу, артеріальну гіпертензію (АГ) та ДН на стадії 
мікроальбумінурії (МАУ). Всі хворі рандомізовані на 2 групи: 1 група – 21 хворий, які 
отримували базисну терапію (цукрознижувальну,  антигіпертензивну); 2 група – 26 
хворих, яким до базисного лікування додатково призначалась терапія фітоконцентратами 
«Нефропатін» та «Кришталь-К». У процесі дослідження використовувались загальноклінічні, 
лабораторні та статистичні методи.
Результати. У хворих на ЦД 2 типу із АГ та ДН в обох групах на фоні лікування спостерігався 
регрес клінічної симптоматики, але у 2 групі цей процес проходив швидше. В роботі 
наведено таблицю, де представлено динаміку показників функціонального стану нирок у 


