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Ортопедичні прояви дегенеративного меланозу 
(Клінічний випадок)
М. д. Процайло, В. Г. дживак, І. М. Горішний, Т. В. Гаріян, С. В. Кучер, а. М. Продан 
Тернопільський національний медичний університет імені І. Я. Горбачевського мОЗ України

Синдром Блоха–Сульцбергера є рідкісним спадковим захворюванням, обумовленим мутацією в гені IKBKG/
NEMO, зчепленою з Х-хромосомою. Хвороба проявляється строкатою пігментацією шкіри та може супроводжува-
тися вродженими деформаціями, зокрема клишоногістю. 
Це спадкове захворювання передається за домінантним типом успадкування і зазвичай спостерігається у дівчаток. 
У чоловіків воно рідше відзначається через смертельність мутації для плода чоловічої статі. Хоча синдром Блоха–
Сульцбергера є рідкісним захворюванням, дослідження його молекулярних механізмів та розвиток нових методів 
лікування можуть сприяти покращенню прогнозу для хворих. 
У статті описано клінічний випадок синдрому Блоха–Сульцбергера у дитини та надана оцінка результатів хірургіч-
ного втручання. Проведена діагностика дитини із цим синдромом підтвердила наявність таких характерних ознак, 
як строката пігментація шкіри, вроджені деформації стопи та інші аномалії. Проведено хірургічну корекцію дефор-
мацій методом Зацепіна, що дозволило відновити правильне положення стопи та покращити якість життя пацієнта. 
дослідження молекулярних механізмів синдрому може сприяти кращому розумінню патогенезу та розробленню 
нових методів лікування і профілактики. Клінічні випробування нових лікарських засобів та хірургічних методик є 
важливими для вдосконалення лікування хворих та оцінювання їх ефективності та безпеки у довгостроковій пер-
спективі. Тривалі спостереження за пацієнтами із синдромом Блоха–Сульцбергера допоможуть виявити ризики та 
ускладнення, що виникають у зв’язку з патологією, та розробити стратегії їх попередження та управління. додатко-
ві методи діагностики та лікування, а також подальше дослідження цієї рідкісної патології мають великий потенціал 
у поліпшенні прогнозу хворих та зменшенні впливу хвороби на їхнє життя.
Ключові слова: синдром Блоха–Сульцбергера, клишоногість, вроджені деформації, пігментні плями, клінічний випадок, 
хірургічне лікування. 

Orthopedic manifestations of degenerative melanosis (Clinical case report)
M. D. Protsailo, V. H. Dzhyvak, I. M. Horishniy, t. V. Hariyan, S. V. Kucher, a. M. Prodan

Bloch-Sulzberger syndrome is a rare hereditary disease caused by a mutation in the IKBKG/NEMO gene linked to the X 
chromosome. The disease manifests itself in the form of mottled skin pigmentation and can be accompanied by congenital 
deformities, including clubfoot. 
This hereditary disease is transmitted by the dominant type of inheritance and is usually observed in girls. In men, it is less 
common due to the lethality of the mutation for the male fetus. In some cases, the syndrome may be accompanied by congenital 
deformities such as clubfoot. 
Although Bloch-Sulzberger syndrome is a rare disease, research into its molecular mechanisms and the development of new treat-
ments may help improve the prognosis for patients. The aim of the study was to review a clinical case of Bloch-Sulzberger syndrome 
in a child and to evaluate the results of surgical intervention. The diagnosis of a child with this syndrome confirmed the presence of 
characteristic signs: variegated skin pigmentation, congenital deformities of the foot and other anomalies. Surgical correction of the 
deformities using the Zatsepin method was applied, which helped to restore the correct position of the foot and improve the patient’s 
quality of life. Research into the molecular mechanisms of the syndrome may contribute to a better understanding of the pathogen-
esis and the development of new treatments and prevention methods. Clinical trials of new medications and surgical techniques are 
important to improve patient care and assess their efficacy and safety in the long term. Long-term follow-up of patients with this 
syndrome will help identify risks and complications arising from the pathology and develop strategies for their prevention and man-
agement. The development of additional diagnostic and treatment methods, as well as further research into this rare pathology, has 
great potential to improve the prognosis of patients and reduce the impact of the disease on their lives.
Keywords: Bloch-Sulzberger syndrome, clubfoot, congenital deformities, age spots; clinical case, surgical treatment.

Синдром Блоха–Сульцбергера (s. Bloсh–Sulzberger), 
сімейний хроматоформний невус, пігментний дер-

матоз, дегенеративний меланоз – спадкове захворю-
вання, що об’єднується в групу ембріопатій, зчеплене 
з Х-хромосомою і має домінантний тип передачі. Ви-
никає внаслідок мутації в ділянці Xq28, розташованій 
у гені IKBKG/NEMO [1, 2]. Частота цього синдрому 
становить 1 дитина на 50 тис. новонароджених. 

Останнім часом спостерігається тенденція до збіль-
шення кількості дітей із синдромом Блоха–Сульцбер-
гера як серед дівчаток, так і серед хлопчиків. Щороку у 
світі діагностують понад 28 нових випадків захворюван-
ня. Переважно на цю недугу страждають дівчатка (від 
92% до 97%) і надзвичайно рідко – хлопчики, оскільки 
така мутація для плода чоловічої статі є смертельною 
[3]. Це можна пояснити соматичним мозаїцизмом, гі-
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поморфними мутаціями або наявністю додаткової 
Х-хромосоми як при синдромі Клайнфельтера [4].

Остаточна причина цієї хвороби невідома. Зокре-
ма, вважають, що мутація гена ІКВКG, який розташо-
ваний у локусі Xq28 X-хромосоми, причетний до ре-
гулювання великої кількості генів в усіх клітинах ек-
тодермального походження (шкіра, сітківка ока, зуби, 
волосся, центральна нервова система), що обумовлює 
велике різноманіття клінічних проявів цієї недуги [5]. 

Шкірні ознаки хвороби проявляються одразу після на-
родження і мають певну закономірність. Виокремлюють 
чотири стадії патологічного процесу. Перші ознаки захво-
рювання виявляють у перші 2 тиж життя новонароджено-
го. Спочатку спостерігається везикуло-бульозний висип, 
що трансформується у каратотичні бляшки. У віці 12–
40 тиж виникають пігментні плями в пахових, пахвинних 
ділянках, що поступово зникають, але з’являються лінійні, 
атрофічні депігментовані зони шкірних покривів кінцівок, 
що у дорослих є яскравою та незаперечною ознакою цього 
синдрому. З характерними шкірними змінами часто від-
буваються інші ектодермальні вади розвитку. З боку нер-
вової системи – епілепсія, олігофренія, парези, спастичні 
паралічі, розумова відсталість. З боку кісткової системи 
– деформації грудної клітки, вроджений вивих стегна, до-
датковий сосок, атрофія зубів, нігтьових пластинок, ало-
пеція. Спостерігаються також інші прояви захворювання 
– косоокість, ністагм, кератит, катаракта, відшарування 
сітківки, атрофія зорового нерва [6–8]. Чітких діагностич-
них критеріїв для цього синдрому не існує, тому діагнос-
тика базується на ретельному обстеженні дитини. 

Ознаки хвороби мають велику різноманітність, навіть у 
членів однієї родини, що утруднює своєчасну діагностику 
цього синдрому [9]. Однак у деяких пацієнтів із синдромом 
Блоха–Сульцбергера можуть спостерігатися симптоми, що 
перетинаються з певними захворюваннями сполучної тка-
нини через широкий спектр наслідків генетичної мутації. 
Наприклад, у деяких випадках повідомлялося про аномалії 
шкіри та суглобів. Крім того, дисплазії сполучної тканини 
можуть мати схожі клінічні ознаки з різними генетичними 
синдромами, що ускладнює встановлення точного діагнозу 
та лікування [10, 11]. Етіопатогенетичне лікування робить 
тільки перші скромні кроки. Загалом здійснюють симптома-

дено з урахуванням пренатального розвитку. Виконано ре-
тельне обстеження для встановлення діагнозу, включаючи 
додаткові діагностичні процедури, такі, як рентгенографія. 

Перед проведенням будь-яких медичних втручань 
було отримано письмову згоду від батьків дитини, яка 
включала повне роз’яснення мети, ризиків і можливих 
наслідків дослідження та лікувальних процедур, що пла-
нувались у рамках цього клінічного випадку. Обстежен-
ня та інтервенції, проведені під час клінічного випадку, 
відповідали сучасним медичним стандартам і біоетич-
ним нормам, визнаним у медичній практиці. Це включа-
ло детальний моніторинг стану здоров’я пацієнта, регу-
лярні консультації з батьками щодо прогресу лікування 
і можливості зміни лікувальної стратегії за необхідності.

Клінічний приклад
Дитина, 12 років, від першої доношеної вагітності. 

Акушерський анамнез без особливостей. Одразу піс-
ля народження на тілі дитини виявлено строкату піг-
ментацію шкіри коричневого кольору, яке нагадувало 
листя папороті, що не було несподіванкою для батьків. 
Таке саме розкішне шкірне «татуювання» мав прадід, 
дід, батько а тепер і син (рис. 1).

Мереживо посиленої пігментації шкіри чергувалося 
з лінійними ділянками атрофованої і менш забарвленої 
шкіри. Пігментні візерунки не випинали над поверхнею, 
ознак запалення не було. Такі плями нагадували татую-
вання на шкірі і покривали практично усе тіло, вклю-
чаючи обличчя і волосисту частину голови. Волосяний 
покрив голови був рідким, ламким. Біля основи мушлі 
лівого вуха виявили лійкоподібну норицю 0,1×0,2 см, 
яка закінчувалася фіброзною перетинкою (рис. 2).

Під час огляду виявлено виражену кульгавість на 
праву ногу. Права стопа приведена до середини, супіно-
вана (підошва повернута до середини), передній відділ 
стопи сильно опущений (еквінусна установка). Вивес-
ти стопу у правильне положення неможливо – корекція 
відсутня. Рухи суглобів стопи та гомілково-ступневого 
суглоба були у межах 5–10 градусів. Мускулатура пра-
вої гомілки атрофована на 4 см, стегна на 2 см порівняно 
з лівою ногою. Відносне подовження правої ноги до 4 см 

тичну, кератолітичну терапію, про-
філактику інфекційних захворювань 
шкіри, корекцію зору (кріотерапія 
сітківки, лазерна фотокоагуляція, ан-
тиваскулярний ендотеліальний фак-
тор росту, корекція склери та інші), 
деформацій грудної клітки, хребта, 
кінцівок. Важко лікуються захворю-
вання центральної нервової системи 
– епілепсія, розумова відсталість, 
парези. Прогноз при легких формах 
синдрому Блоха-Сульцбергера від-
носно сприятливий [12–14].

У цьому дослідженні був про-
ведений огляд клінічного випадку 
синдрому Блоха–Сульцбергера у 
дитини віком 12 років, а також оцін-
ка результатів хірургічного втручан-
ня. Клінічний огляд дитини прове- Рис. 1. Масивний дегенеративний меланоз
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внаслідок максимального розгинання стопи у гомілко-
во-ступневому суглобі (еквінус). Права половина таза 
припіднята, що зумовило компенсаторне викривлення 
хребта. Шкіра гомілок вкрита довгими депігментовани-
ми лінійними зонами з невеликими ділянками підви-
щеної пігментації. Ліва стопа сплощена, викривлена до 
середини (вальгус). У процесі росту деформація правої 
стопи посилювалася, погіршувалася хода, спостеріга-
ється викривлення хребта. Батьки побачили, що дитина 
не «виходиться» і тому звернулися по медичну допомо-
гу, коли хлопчику було 7 років.

Після ретельного обстеження було встановлено клі-
нічний діагноз: синдром Блоха–Сульцбергера. Право-
бічна вроджена клишоногість тяжкого ступеня із стій-
кими функціональними розладами. Неструктурований 
сколіоз. Плосковальгусна деформація лівої стопи. З 
метою лікування була проведена операція за методом 
Зацепіна на правій стопі. Етапи операції представлені у 
таблиці.

Після операції стопі надали правильного положен-
ня. Сумарне вкорочення лівої ноги – 3 см, стопи – 2 см 
(рис. 3). Компенсація дефекту ортопедичним взуттям.

Хода нормалізувалася, викривлення хребта зникло. 
Здійснюється щорічний моніторинг стану здоров’я дитини.

Якщо вкорочення буде прогресувати і становитиме 
понад 5 см, тоді можлива планова операція – тимчасо-
вий епіфізіодез зон росту лівої ноги з метою тимчасо-
вого припинення росту здорової ноги, щоб вирівняти 
довжину кінцівок.

ВИСНОВКИ
Синдром Блоха–Сульцбергера є рідкісним спад-

ковим захворюванням, що об’єднується в групу ембрі-
опатій. Він спричиняє строкату пігментацію шкіри, а 
також може супроводжуватися вродженими деформа-
ціями, такими, як клишоногість. Хірургічне втручання 
за описаним методом є ефективним методом корекції 
вроджених деформацій (клишоногість). 

Відновлення правильного положення стопи дозволяє 
покращити якість життя пацієнта та уникнути подальшо-
го прогресування патології. Щорічний моніторинг стану 
здоров’я дитини після хірургічного лікування є важливим 
для вчасного виявлення можливого прогресування вро-
джених деформацій та прийняття відповідних рішень щодо 
подальшого лікування, таких, як тимчасовий епіфізіодез. 

Перспективи подальших досліджень. Подальші до-
слідження молекулярних механізмів, що лежать в основі 
синдрому Блоха–Сульцбергера, дозволять краще зро-
зуміти патогенез цього захворювання та розробити нові 
методи лікування і профілактики. Необхідно надалі про-
водити клінічні випробування нових медикаментів або 
хірургічних методик для лікування та оцінювання їхньої 
ефективності та безпеки у довгостроковій перспективі. 
Проведення довгострокових спостережень за пацієнта-
ми із синдромом Блоха–Сульцбергера дозволить визна-
чити ризики та ускладнення, що виникають у зв’язку з 
цією патологією, і розробити стратегії їх попередження 
та управління.

Рис. 2. Зміни шкіри обличчя та волосяної частини 
голови

Рис. 3. Стан після операції. Атрофія правої гомілки. 
Вкорочення ноги на 3 см

Етап Опис

Перший етап Підшкірна фасціотомія сильно напруженого та вкороченого апоневрозу підошви

Другий етап Подовжено сухожилля заднього великогомілкового і загального згинача пальців стопи

Третій етап
Розтин зв’язок між таранною, п’ятковою і великогомілковою кістками. Проведено пересічення сухожилля 

дельтоподібної зв’язки біля внутрішньої щиколотки стопи. Мобілізація таранної кістки

Четвертий етап
Z-подібний розтин ахіллового сухожилля з наступним його подовженням у положенні максимальної 

корекції стопи. Виконано перерізання зв’язки між великогомілковою, таранною і п’ятковою кістками, 
проведено розтин листка задньої фасції строго по середній лінії над гомілково-ступневим суглобом

Етапи операції для лікування деформації стопи
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