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СИНДРОМ ГЕРМАНСКИ-ПУДЛАКА 

 

Аннотация. В данном литературном обзоре рассматривается синдром 

Германски-Пудлака (СГП), редкое генетическое заболевание, 

характеризующееся альбинизмом, тромбоцитопатией и другими 

системными патологиями. В статье анализируется современное состояние 

знаний о СГП, включая патогенетические основы и клинические проявления, 

методы диагностики и лечения. Обзор акцентирует внимание на важности 

мультидисциплинарного подхода в ведении пациентов с СГП и подчеркивает 

необходимость дальнейших исследований. 
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Annotation. This literature review examines Hermansky-Pudlak syndrome 

(HPS), a rare genetic disorder characterized by albinism, thrombocytopathy and 

other systemic pathologies. This article analyzes the current state of knowledge 

about HPS, including the pathogenetic basis and clinical manifestations, diagnostic 
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methods and treatment options. The review emphasizes the importance of 

multidisciplinary approach in the management of patients with HPS and highlights 

the need for further research. 

Keywords: Hermansky-Pudlak syndrome, albinism, thrombocytopathy, 

inherited disease, pulmonary fibrosis, lysosomal disorders 

 

Введение 

Синдром Германски-Пудлака (СГП) является наследственным 

аутосомно-рецессивным заболеванием, которое характеризуется 

глазокожным альбинизмом, геморрагическим диатезом, а также в зависимости 

от типа может проявляться фиброзом легких, гранулематозным колитом и/или 

иммунодефицитом [1].  

Эпидемиология 

Распространенность СГП по всему миру в среднем составляет 1 случай 

на 500000-1000000 человек [1,2], однако данная патология зачастую остается 

не диагностированной. Частота встречаемости синдрома наиболее высока в 

северо-западной части Пуэрто-Рико, где СГП наблюдается у пяти из каждых 

шести альбиносов, и составляет 1 случай на 1800 человек, при этом примерно 

1 из 22 в этом регионе является носителем дефектного гена [3]. 

Историческая справка 

Впервые синдром был описан в 1959 году чехословацкими врачами 

Ф.Германски (F. Hermansky) и П.Пудлаком (P. Pudlak) у двух неродственных 

пациентов, у которых наблюдалось сочетание альбинизма, геморрагического 

диатеза, а также в костном мозге были обнаружены крупные ретикулярные 

клетки с необычным пигментом [4]. 

Патогенез 

СГП обусловлен мутацией в одном из 11 генов, кодирующих белки, 

которые играют роль в образовании и функционировании лизосом и органелл, 

связанных с лизосомами (lysosome-related organelles - LROs). К LROs 
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относятся меланосомы, плотные гранулы тромбоцитов, ламелярные тельца 

альвеолоцитов 2ого порядка, гранулярные белки цитотоксических и 

супрессорных Т-клеток и естественных киллеров (NK) [1,5]. 

Гипопигментация при СГП обусловлена нарушением образования или 

транспортировки меланосом в кератиноциты, тогда как процессы образования 

меланина не нарушены. Геморрагический диатез связан с отсутствием 

плотных гранул тромбоцитов [6,7]. Патогенез поражения органов, связанного 

с некоторыми типами СГП, остается до конца неустановленным. 

Клиническая картина 

Основными клиническими проявлениями СГП являются глазо-кожный 

альбинизм и геморрагический диатез [6]. Другие клинические проявления, 

такие как гранулематозный колит, легочный фиброз, встречаются при 

определенных типах синдрома в зависимости от конкретного генетического 

дефекта [1,8]. До 2020 года выделяли 10 генетических вариантов [1,8,9], 

однако, после был обнаружен 11 генетический вариант [10]. Типы 1 и 4 

являются наиболее тяжелыми формами заболевания [1,6,8]. Также типы 1,2 и 

4 являются единственными формами заболевания, которые ассоциированы с 

легочным фиброзом [11]. Люди с 3,5,6 и 11 генетическими вариантами имеют 

самые незначительные клинические проявления. О других типах известно 

недостаточно. 

У людей с СГП наблюдается нарушение пигментации кожи, цвет 

которой варьирует от белого до светло-бежевого. Цвет волос – от серебристо-

белого до русого/рыжеватого, цвет глаз – от голубого до карего. Так как кожа 

имеет светлый оттенок, она обладает повышенной фоточувствительностью. 

Поэтому у людей с данным синдромом часто обнаруживаются актинический 

кератоз (солнечный кератоз) и мелацитарные невусы, что в свою очередь 

является фактором риска для развития таких заболеваний кожи, как 

плоскоклеточный рак, базальноклеточный рак и меланома [12]. Кроме того, 

наблюдаются следующие офтальмологические симптомы: нистагм, снижение 
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остроты зрения, страбизм, гипоплазия сетчатки, трансиллюминация радужки 

[13-15].  

Геморрагический синдром манифестирует часто в раннем возрасте, 

характеризуется появлением спонтанных экхимозов, эпизодами носовых 

кровотечений, длительными кровотечениями после травм и малых 

медицинских манипуляций (например, удаление зуба) [6,16,17]. У девушек и 

женщин часто обнаруживают АМК, которые могут манифестировать как при 

менархе, так и в более старшем возрасте. Меноррагия может являться 

жизнеугрожающим состоянием, требующим медицинского вмешательства 

[16, 18]. 

Со стороны желудочно-кишечного тракта характерно развитие ВЗК (в 

частности, гранулематозного колита). Чаще всего обнаруживается у людей с 

1, 4 и 6 генетическими вариантами синдрома. Гранулематозный колит 

клинически и морфологически напоминает болезнь Крона, характеризуется 

следующими симптомами: боль в животе, потеря веса, диарея, примесь крови 

в стуле [19,20].  

Одно из самых грозных осложнений – развитие легочного фиброза, 

характерно для СГП-1, -2, -4. По большей части развиваются непродуктивный 

кашель, одышка при физических нагрузках и в покое, симптомы гипоксемии, 

что в конечном итоге приводит к необходимости применения постоянной 

оксигенотерапии. Рентгенологически обнаруживают инфильтраты в легких, 

изменения легочной ткани по типу «матового стекла», возможно развитие 

«сотового легкого» [20,21]. 

Кроме того, наблюдается развитие вторичного иммунодефицита при 

СГП-2,-10, обусловленного наличием нейтропении и нарушением 

цитотоксиичности Т-лимфоцитов, который проявляется частыми 

рецидивирующими легочными инфекциями [20]. 

Диагностика 
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СГП следует подозревать у пробанда, имеющего следующие 

клинические проявления: более светлый оттенок кожи по сравнению с 

другими членами семьи, нистагм, низкая острота зрения, признаки 

повышенной кровоточивости. 

Так как заболевание передается по аутосомно-рецессивному типу, 

отсутствие сведений о подобном случае в семейном анамнезе не исключает 

диагноза СГП [1]. 

Количество тромбоцитов, а также показатели плазменного звена 

гемостаза обычно в пределах нормы [17,22]. В некоторых случаях 

наблюдается снижение агрегации тромбоцитов с адреналином [23]. С 

помощью электронной микроскопии устанавливается отсутствие плотных 

гранул в тромбоцитах. 

Молекулярно-генетическое тестирование позволяет не только 

подтвердить диагноз СГП, но и определить его тип, что является важным 

аспектом для определения прогноза и ведения пациента [24]. 

Обследование (при необходимости) после постановки первоначального 

диагноза включает в себя: колоноскопию с биопсией, КТ легких, 

лабораторную оценку количества и функции нейтрофилов. 

Лечение 

Пациенты с СГП нуждаются в корректировке диеты: пища должна быть 

богата витаминами C, P, A; из рациона следует убрать уксус-содержащие 

блюда, консервированные продукты с использованием салицилатов. 

Исключаются препараты, которые нарушают свойства тромбоцитов: аспирин, 

НПВС, дезагреганты и антикоагулянты. 

Так как детский возраст является временем повышенного риска развития 

ультрафиолетового повреждения кожи, родители и лица, осуществляющие 

уход за ребенком с СГП, должны быть проконсультированы в отношении 

строгого соблюдения профилактических мер. Пациентам с СГП следует 

избегать нахождения под прямыми солнечными лучами в пиковые часы дня, 
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использовать широкополые шляпы и другую защитную одежду, а также 

круглогодично наносить солнцезащитные крема с минимальным SPF 30 на все 

открытые участки кожи. Для защиты глаз следует носить очки с покрытием, 

не пропускающим ультрафиолетовые лучи [11]. 

Незначительные травмы, приводящие к кровотечению, могут быть 

купированы местным давлением на рану. При более обширных повреждениях 

целесообразно обратиться в отделение неотложной помощи с возможностью 

привлечения гематолога по мере необходимости. Геморрагический диатез 

является серьезной проблемой во время операций, родов или при удалении 

зубов, и в таких случаях может быть проведено переливание тромбоцитарной 

массы или цельной крови [25]. Также, в профилактических целях может быть 

использован десмопрессин (1-дезамино-8-D-аргининовый вазопрессин) 

[26,27]. 

Гранулематозный колит при СГП можно лечить системными 

глюкокортикостероидами или другими противовоспалительными средствами, 

которые применяются в терапии болезни Крона. Кроме того, могут 

применяться ингибиторы ФНО-ɑ [28,29]. 

Единственным известным методом лечения легочного фиброза является 

трансплантация легких. На сегодняшний день было проведено несколько 

успешных трансплантаций легких пациентам с СГП [30]. Больным с СГП 1, 2 

и 4 типов рекомендовано планировать трансплантацию легких при появлении 

минимальных признаков прогрессирования фиброза легких. Также 

установлено, что пирфенидон замедляет прогрессирование фиброза у 

пациентов, имеющих хорошую сохранившуюся функцию легких [31].  

Прогноз 

Продолжительность жизни пациентов с СГП напрямую зависит от 

генетического подтипа. Так, у 100% больных с 1 типом к третьему-четвертому 

десятилетию развивается фиброз легких, и в отсутствии трансплантации они 

умирают спустя 3-10 лет с момента постановки диагноза. 
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Заключение 

Синдром Германски-Пудлака – это заболевание, наследуемое по 

аутосомно-рецессивоному типу, основными проявлениями которого являются 

глазокожный альбинизм и геморрагический диатез. 

Патогенез СГП связан с нарушением образования и функционирования 

лизосом и органелл, связанных с лизосомами. 

Выделяют 11 типов СГП, которые отличаются по клиническим 

проявлениям и тяжести течения. СГП типов 1, 2, 4 ассоциированы с развитием 

легочного фиброза. 

Диагноз СГП можно заподозрить у пациента с более светлым оттенком 

кожи по сравнению с другими членами семьи, нистагмом, низкой остротой 

зрения, признаками повышенной кровоточивости. Отсутствие плотных гранул 

тромбоцитов при проведении электронной микроскопии и молекулярно-

генетическое тестирование позволяют подтвердить диагноз. 

Терапия пациентов с СГП включает в себя: применение пожизненных 

мер защиты от солнца, профилактику кровотечений и лечение сопутствующих 

проявлений. 
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