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Висновки. 1. Встановлено особливість СВ у наведеному клінічного випадку: на 

момент спостереження дитини клінічний симптомокомплекс остаточно не 

вкладався в певну нозологічну одиницю системного васкуліту. Не було виявлено 

специфічних серологічних маркерів захворювання. 2. Даний випадок демонструє 

розмаїття як клінічних,так і лабораторних проявів СВ: навіть відсутність 

специфічних автоантитіл не свідчить про  відсутність васкуліту. 3. 

Полісистемний характер уражень при СВ передбачає мультидисциплінарний 

підхід до діагностики та ведення такого контингенту хворих. 
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Актуальність. Іхтіоз Арлекіна є рідкісною важкою формою вродженого іхтіозу з 

аутосомно-рецесивним типом успадкування, що зустрічається приблизно 1 раз 

на 300000 новонароджених. Це захворювання характеризується сухістю шкірних 

покривів, зниженням тургору та еластичності, ділянками гіперкератозу, 

множинними тріщинами шкіри та контрактурами. Також наявні численні 

аномалії з боку інших органів і систем, що призводить до порушення біохімічних 

та фізіологічних процесів не тільки зовнішніх, але й внутрішніх. Усе це підвищує 

ризик виникнення сепсису, зневоднення та порушення терморегуляції. Хвороба 

передбачає великий відсоток летальності, який становить близько 44%. Зазвичай 

новонароджені діти помирають у віці від 1 до 52 діб. Однак, завдяки інтенсивній 

підтримці, діти із цією патологією мають шанси на життя. Перший опис іхтіозу 

плода було зроблено в 1750 році священиком з Південної Кароліни, який 

описував вигляд новонародженої дитини: «Шкіра малюка була сухою, твердою, 

потрісканою в багатьох місцях і нагадувала риб’ячу луску. Рот був дуже великий 

і широко відкритий. Руки та ноги виглядали роздутими, закрученими і важко 

розсувалися». До теперішнього часу в медичній літературі описано лише близько 
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100 випадків хвороби. Причину захворювання встановили у 2005 році. Вона 

полягає в мутації гену ABCA12, розташованому на 2-й хромосомі. ABCA12 — 

ключова молекула, що локалізується у пластинчастих гранулах верхніх 

епідермальних кератиноцитах і бере участь у регуляції їхнього диференціювання 

та транспорті  специфічних протеаз, пов’язаних із відлущуванням рогового шару. 

Вона регулює транспорт ліпідів з кератиноцитів до ламелярних гранул на межі 

зернистого та рогового шару епідермісу. Позаклітинні ліпіди необхідні для 

здійснення бар’єрної функції шкіри та нормального відлущування рогового шару, 

що не відбувається при іхтіозі.  

Мета роботи. Дослідити особливості протікання хвороби іхтіоз Арлекіна у 

новонародженого, оцінити можливості діагностики та лікування.  

Матеріали та методи. Виписка з історії хвороби пацієнта із захворюванням на 

іхтіоз Арлекіна.  

Результати дослідження та обговорення. Новонароджена дитина А. надійшла до 

відділення перинатального центру із значними ураженнями шкіри (шкірні 

покриви гіперемовані, сухі, грубі, з великою кількістю тріщин, корок, лусочок по 

всій поверхні тіла та кінцівок, за виключенням волосистої частини голови), 

респіраторними порушеннями (дихальні розлади 5 балів за шкалою Downes), 

патологічною неврологічною симптоматикою (неспокій, зниження рухової 

активності, порушення смоктання). З анамнезу: вагітність перша, протікала на 

тлі гірсутизму; пологи перші, передчасні, шляхом кесаревого розтину. Дитина 

народилася з масою тіла 2080 г, довжиною тіла 49 см, окружністю голови 32 см, 

окружністю грудної клітки 28 см, оцінка за шкалою Апгар — 7 балів на першій 

та п’ятій хвилинах. Дитину було проконсультовано мультидисциплінарною 

командою, включаючи: Генетик: спадкова хвороба ороговіння, аутосомно-

рецесивний ламелярний іхтіоз. Дерматолог: вроджена іхтіозоформна 

еритродермія. Фізичний терапевт: затримка моторного розвитку (4 бали за 

шкалою Альберта). Офтальмолог: вроджений іхтіоз шкіри повік, ектропіон 

повіки (вивертання слизової оболонки повіки назовні), лагофтальм лівого ока 

(неповне змикання повік), а також аваскулярізація зон сітківки обох очей. 
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Встановлено діагноз: Вроджена іхтіозоформна еритродермія (плід «Арлекін»). 

Вроджений іхтіоз шкіри повік, ектропіон повіки, лагофтальм лівого ока, 

аваскулярні зони сітківки обох очей. Респіраторний дистрес синдром 

новонародженого 2 ст., дихальна недостатність 2 ст. Термін гестації 35 тижнів. 

Призначене лікування: 1. Підтримуючий догляд: використання інкубатора для 

підтримки належного рівня зволоження шкіри та температури тіла. 2. ШВЛ, 

оксигенотерапія: з метою лікування дихальних розладів і респіраторної 

підтримки. 3. Нутрітивна підтримка: годування через зонд, стимуляція розвитку 

смоктального рефлексу. 4. Профілактика інфекцій: регулярне застосування 

емолентів (вазелін, зволожуючі емульсії) для захисту шкіри від негативного 

впливу зовнішніх факторів і зниження ризику інфікування. Після стабілізації 

стану, дитину було виписано додому з рекомендаціями щодо довгострокового 

лікування: нагляд дерматолога, постійна дерматологічна підтримка для 

запобігання інфекціям та корекції ускладнень, які виникають через хворобу; 

проведення фізіотерапії для лікування контрактур суглобів та покращення 

рухливості. Висновок. Хвороба іхтіоз Арлекіна – це рідкісне спадкове 

захворювання, яке не обмежується порушеннями ороговіння шкіри, але й 

характеризується несприятливими для організму патологічними процесами, що, 

у більшості випадків, є несумісним із життям. Цей клінічний випадок демонструє 

можливість пролонгування життя дитини з іхтіозом завдяки своєчасній 

діагностиці із залученням мульдисциплінарної команди спеціалістів і лікуванню 

відповідно до сучасних протоколів та рекомендацій.  
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Актуальність. Ювенільний ідіопатичний артрит (ЮІА) є найпоширенішим 

ревматичним захворюванням у дітей, яке призводить до інвалідизації та 


