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Актуальность проблемы

 Прогрессирующая   гемифациальная атрофия  часто рассматривается как подтип очаговой склеродермии (Stanislav N Tolkachjov, Nirav G Pate). В настоящее время большинство исследователей  считают, что синдром саблевидной склеродермии и гемифациальная атрофия  существуют в спектре локальных склеродермий, и часто сосуществуют. Имеет место  «перекрывание» клинических и гистологических признаков между синдромом Пари - Ромберга и саблевидной очаговой склеродермией. Тригерром ускорения течения заболевания,как и при других наследственно обусловленных заболеваниях, являются стресс, операции,  инфекции (Е.Я.Гречанина). 
Введение. 

 Точная этиология синдрома не известна. Диагностика заболевания на ранних стадиях представляет определенные трудности. Считается, что наряду с аутоиммунными процессами, этиологическими факторами могут выступать травмы, менингоэнцефалит, аномальное развитие  или гиперактивность симпатической нервной системы, аномалии  развития сосудов, аномалии иннервации,  латентные инфекции. Диагностика основывается на клинических и гистологических особенностях. При биопсии кожи выявляют склероз, жировую атрофию, периваскулярные плазматические клетки и лимфоцитоз. При МРТ выявляются очаги инфарктов, геморрагий, повышение плотности белого вещества. Большинство случаев синдрома Парри- Ромберга  - спорадические, хотя были зарегистрированы и семейные случаи.  Генетические исследования в настоящее время  не проводятся. На сегодняшний день считается, что в возникновении заболевания имеет значение три фактора: аутоиммунный процесс, сосудистая и вегетативная дисфункция. Заболевание дифференцируют с синдромом  очаговой склеродермии, синдромом Расмуссена 
 врожденной или приобретенной липодистрофией. (Expert reviewer(s):  Dr Nirav Pаtel - Dr Stanislav Tolkachjov - Dr Megha Tollefson - Last update: July 2015)

 Учитывая редкость патологии, диагностика данного заболевания вызывает затруднения у практических врачей, особенно на ранних этапах манифестации.
Цель.  Ознакомить практических врачей с современными представлениями о дифференциальной диагностики синдрома Пари-Ромберга и саблевидной  очаговой склеродермией на примере клинического случая.
Материалыти методы. Использованы соматогенетическое исследование с синдромологическим и клинико-генеалогическия анализом,  биохимический, иммунологические, инструментальные методы исследования.
Результаты и обсуждение. Пациентка Б, 17лет направлена в ХМСМГЦ-РЗ для уточнения диагноза.
Диагноз при направлении: Саблевидная  очаговая склеродермия? Эписиндром? Прогрессирующая  лицевая гемиатрофия Парри- Ромберга?

Жалобы на головные боли, асимметрию лица, пятно коричневого цвета на коже  правой половине лба, атрофические изменения кожи в области пятна и волосистой части головы (при эмоциональном напряжении пятно темнеет), на ухудшение зрения, приступы по типу обморочных состояний, периодически отмечается выраженный тремор конечностей, «внутренняя дрожь», иногда ощущает запах аммиака или нашатырного спирта, причем никто кроме пациентки этот запах не чувствует, через несколько минут эти ощущения пропадают. Отмечает онемение в правой половине лица, подергивания угла рта справа. В течение последнего года -   частые мочеиспускания, боли в поясничной области, боли и хруст в суставах, появление «синяков на коленях». Отмечает повышенную чувствительность к боли (при взятии крови из вены, инъекциях, порезах может потерять сознание). Беспокоит сухость кожи, особенно на кистях и стопах, в области локтевых суставов. Интенсивный рост в течение последнего года (выросла на 30 – 40см),
Считает себя больной с 2012 года,  когда окружающие люди начали обращать внимание на асимметрию лица. До 2017года к врачам не обращалась.  Заболевание протекало прогредиентно.

 Анамнез жизни.  Пробанд от 2 родов, осложнившихся слабостью родовой деятельности. Период ранней адаптации протекал без осложнений. Голову начала удерживать с 4 мес., наблюдалась неврологом, ортопедом, носила воротник Шанса, получала массаж,   ЛФК. Задержка речевого развития, речь с 2,5лет. В 3,5 года перенесла дизентерию. Заикание с 3лет.
В фенотипе обращает внимание участок  асимметрия лица D<S с атрофическими изменениями кожи, подкожной клетчатки, линейный участок гиперпигмнтации на коже лба справой стороны с переходом на теменную область, плотный на ощупь, кожа над ним не собирается в складку, сухость кожных покровов, неправильный рост зубов на фоне анатомической асимметрии челюсти, гипергидроз ладоней и стоп.

Клинико-генеалогический анализ выявил отягощенность родословной онкологической патологией.

Данные обследования. Клинический анализ крови в пределах референтных значений. Иммунологические исследования: антинуклеарные антитела, ДНК двуспиральная антитела (АNA-Screen) IgG, хроматин антитела IgG, рибосомальный протеин IgG, SS-B антитела IgG, SS-A52|60 антитела IgG. Sm антитела IgG, Sm\RNP антитела IgG, RNP антитела IgG, Sd-70 антитела IgG, Jo антитела IgG, центромер В – результаты отрицательные.  Ревмопробы, печеночные пробы – результаты в пределах нормальных значений.
 Газовая хроматография – масс - спектрометрия органических кислот мочи,  

органической ацидурии, нарушения окисления жирных кислот не выявлено.  Обнаружены изменения метаболитов, указывающих на  недостаточность триптофана/ серотонина.
 Спирометрия – умеренная рестрикция. ЭКГ – признаки нарушения процессов реполяризации. Ритм синусовый. РВГ кистей – пульсовое кровенаполнение достаточное, венозный отток не затруднен.  РВГ стоп – пульсовое кровенаполнение достаточное, гипотонус артериол. ЭЭГ – легкие,  диффузные изменения общемозгового характера с вовлечением неспецифических срединных структур.  УЗИ – печень несколько увеличена, селезенка не увеличена, поджелудочная железа - эхогенность повышена. Почки не увеличены, расположение обычное, с обеих сторон расширены чашечки, инкрустация солями. Надпочечники не визуализируются. МРТ головного мозга: МР - признаки аномального венозного сосуда в структуре полюса правой лобной доли, наличие перифокальных глиозных изменений, очаговые изменения белого вещества гемисфер мозга.

Дифференциальная диагностика проводилась между саблевидной склеродермией и гемифациальной атрофией Парри – Ромберга. У нашей больной были характерные для  саблевидной очаговой склеродермии   кожные изменения в виде линейной атрофии, гиперпигментации,  уплотнение кожи.  Однако,  данные изменения сочетались с поражением нервной системы (судороги по типу сенсорных Джексоновских, интенсивные головные боли, логоневроз вегетативная дисфункция, изменения белого вещества и сосудов головного мозга),  не было выявлено изменений при иммунологическом исследовании,  что и позволило поставить диагноз синдром    Парри-Ромберга. Но границы между этими заболеваниями размыты. Большинство авторов считают, что и биопсия кожи не может быть убедительным критерием в дифференциальной диагностике. 
Обсуждение. Учитывая распространение процесса у нашей пациентки со лба и волосистой части головы вниз, с  вовлечением в патологический процесс  мышц лица, костно-хрящевых структур, десен, зубов, уменьшение жирового слоя,  неврологическую симптоматику (вовлечение черепных нервов, судорожный синдром, вегетативные нарушения), вовлечение вещества головного мозга (аномальный венозный сосуд в структуре правой лобной доли, наличие перифокальных глиозных изменений, очаговые изменения белого вещества гемисфер мозга),  вегетативную дисфункцию  можно, отсутствие изменений при иммунологическом исследовании был  установлен  диагноз болезнь Парри- Ромберга (гемифациальная атрофия).  
Выводы.

Точная этиология синдрома не известна, в связи  с этим нет возможности предложить больной проведение конкретного молекулярно-генетического исследования, поэтому ведущим на сегодня в ранней диагностике заболевания является оценка фенотипа, анализ динамики развития заболевания. 

 При выявлении  первых признаков атрофических  и склеротических изменений кожи, гиперпигментации  необходима наблюдение пациента  мультидисциплинарной командой с составе генетика, педиатра, терапевта, , офтальмолога, стоматолога, дерматолога, невролога. 

