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Â ñòà òüå ïðè âî äèò ñÿ ïåð âîå â Ðîñ ñèè êëè íè ÷å ñêîå íà áëþ äå íèå ïà öè åí ò êè 23 ëåò ñ þâå íè ëü íîé ôîð ìîé áî ëåç íè Êðàá áå.
Ïðè âå äåí êðàò êèé îá çîð ñî âðå ìåí íûõ ïðåä ñòàâ ëå íèé îá ýòè î ëî ãèè, ïà òî ãå íå çå è êëè íè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íè ÿõ ïîçä íèõ ôîðì
áî ëåç íè Êðàá áå, ðàñ ñìîò ðå íû ñî âðå ìåí íûå ñïî ñî áû ëå ÷å íèÿ äàí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ. Îá ñóæ äà þò ñÿ âî ïðî ñû äèô ôå ðåí öè à -
ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè è òðóä íî ñòè, ñ êî òî ðû ìè ìî æåò ñòîë ê íó òü ñÿ êëè íè öèñò ïðè ïî ñòà íîâ êå äèà ãíî çà, îñî áåí íî ïðè ìà íè ôå -
ñòà öèè áî ëåç íè ïî ñëå ãî äà.

Êëþ÷å âûå ñëî âà: áî ëåçíü Êðàá áå, þâå íè ëü íàÿ ôîð ìà, êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà, ãå íå òè ÷å ñêàÿ äèà ãíî ñ òè êà.
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Krabbe dis ease with ju ve nile on set: A case re port
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We pres ent the first clin i cal ob ser va tion of a 23 years old pa tient with a ju ve nile form of Krabbe dis ease in Rus sia. We also re view
cur rent knowl edge on the eti ol ogy, pathogenesis, clin i cal man i fes ta tions, and man age ment of the Krabbe dis ease with late on set in
gen eral. Chal lenges in dif fer en tial di ag no sis are dis cussed, par tic u larly in the cases with Krabbe dis ease man i fes ta tion af ter one year
of age.
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Áî ëåçíü Êðàá áå (ÁÊ, ãëî áî èä íî-êëå òî÷ íàÿ ëåé êî äè -

ñò ðî ôèÿ, OMIM #245200) ÿâ ëÿ åò ñÿ ðåä êèì ìî íî ãåí íûì 

àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûì çà áî ëå âà íè åì èç ãðóï ïû ëè çî -

ñîì íûõ áî ëåç íåé íà êîï ëå íèÿ. Â ïî äàâ ëÿ þ ùåì áî ëü -

øèí ñò âå ñëó ÷à åâ çà áî ëå âà íèå ðàç âè âà åò ñÿ âñëåä ñò âèå

ìó òà öèé â ãå íå GALC, êî äè ðó þ ùåì ëè çî ñîì íûé ôåð -

ìåíò ãà ëàê òî öå ðåá ðî çè äà çó (ãà ëàê òî çèë öå ðà ìè äà çà, EC

3.2.1.46). Â íîð ìå äàí íûé ôåð ìåíò îñó ùå ñò â ëÿ åò ãèä ðî -

ëèç òåð ìè íà ëü íîé ãà ëàê òî çû îò ãà ëàê òî öå ðåá ðî çè äîâ —

ãëè êî ëè ïè äîâ, ñî ñòàâ ëÿ þ ùèõ ñòðóê òó ðó ìè å ëè íà, òîã äà

êàê ïðè ìó òà öèè ïðî èñ õî äèò íà êîï ëå íèå ãà ëàê òî öå ðåá -

ðî çè äîâ â öåí ò ðà ëü íîé è ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé íåð âíîé ñè ñ -

òå ìå, ÷òî ïðè âî äèò ê òîê ñè ÷å ñ êî ìó äåé ñò âèþ íà îëè ãî -

äåí ä ðî öè òû ñ àê òè âà öèåé àïîï òî çà, ðàñ ïà äó ìè å ëè íà è

ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùåé äå ìè å ëè íè çà öèè [1]. ×èñ ëî ëè çî ñîì

â ìî íî öè òàõ ðåç êî óâå ëè ÷è âà åò ñÿ, ïðî èñ õî äèò ôîð ìè -

ðî âà íèå «ãëî áî èä íûõ êëå òîê». Òà êèì îá ðà çîì, ïî êëè -

íè êî-ïà òî ìîð ôî ëî ãè ÷å ñêèì ïðè çíà êàì ÁÊ ïðè íàä ëå -

æèò ê ëåé êî äè ñò ðî ôè ÿì.

Â 1916 ã. äàò ñêèé íå âðî ëîã Êíóä Õà ðà ëü äñåí Êðàá áå
â æóð íà ëå Bra in îïóá ëè êî âàë ïÿòü ñëó ÷à åâ «íî âî ãî íà ñëåä -
ñò âåí íî ãî èí ôàí òè ëü íî ãî ñêëå ðî çà ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà»,
îïè ñàâ êëè íè ÷å ñêóþ è ïà òî ìîð ôî ëî ãè ÷å ñêóþ êàð òè íó
äàí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ. Â ñâîåé ðà áî òå îí ñäå ëàë àê öåíò íà
îò íî ñè òå ëü íîé ñî õðàí íî ñòè êî ðû ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà, áà -
çàëü íûõ è äðó ãèõ ÿäåð ãî ëîâ íî ãî è ñïèí íî ãî ìîç ãà ïðè
âû ðà æåí íîì ïî ðà æå íèè ìè å ëè íî âûõ îáî ëî ÷åê è îñå âûõ
öè ëèí ä ðîâ áå ëî ãî âå ùå ñò âà [2]. Â 1970—1971 ãã. K. Su zu ki
ñ ñî àâò. îá íà ðó æèë ñíè æå íèå àê òèâ íî ñòè ãà ëàê òî öå ðåá ðî -
çè äà çû â ñû âî ðîò êå êðî âè, ëåé êî öè òàõ è ôèá ðîá ëà ñòàõ ïà -
öè åí òîâ ñ ÁÊ [3], à ñî îò âåò ñò âó þ ùèé ãåí GALC áûë èäåí -
òè ôè öè ðî âàí N. Sa kai ñ ñî àâò. â 1994 ã. [4].

Ãåí GALC êàð òè ðî âàí íà 14-é õðî ìî ñî ìå (ëî êóñ
14q31.3) è ñî äåð æèò 19 ýê çî íîâ; â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ èç âå -
ñò íî áî ëåå 200 ìó òà öèé, ïðè âî äÿ ùèõ ê ðàç âè òèþ ÁÊ [5]. 
Îïè ñà íû åäè íè÷ íûå ìëà äåí ÷å ñêèå ñëó ÷àè àòè ïè÷ íîé
ôîð ìû ÁÊ, îáó ñëîâ ëåí íûå íå äî ñòà òî÷ íî ñòüþ áåë êà ñà -
ïî çè íà À è ñâÿ çàí íûå ñ ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå ïðî ñà ïî çè íà
PSAP [6].
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×à ñ òî òà ÁÊ ñî ñòàâ ëÿ åò îêî ëî 1 : 100 000 íî âî ðîæ äåí -
íûõ. Â çà âè ñè ìî ñòè îò âîç ðà ñ òà äå áþ òà çà áî ëå âà íèÿ âû -
äå ëÿ þò ÷å òû ðå ôîð ìû ÁÊ. Ðàí íÿÿ ìëà äåí ÷å ñêàÿ ôîð ìà
(äå áþò â 3—6 ìå ñÿ öåâ) ñî ñòàâ ëÿ åò 62% ñëó ÷à åâ è õà ðàê -
òå ðè çó åò ñÿ íå ìî òè âè ðî âàí íû ìè ïîäú å ìà ìè òåì ïå ðà òó -
ðû, çà äåð æ êîé ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ, ãè ïåð âîç áó äè -
ìî ñòüþ, ñëå ïî òîé, ïî âû øå íè åì ìû øå÷ íî ãî òî íó ñà ïî
ñïà ñ òè ÷å ñêî ìó òè ïó è äå öå ðåá ðà öè îí íîé ðè ãèä íî ñòüþ,
êà õåê ñèåé è ñó äî ðî ãà ìè, ñìåðòü íà ñòó ïà åò ìåæ äó 1-ì è
3-ì ãî äîì æèç íè. Ïðè ïîçä íåé ìëà äåí ÷å ñêîé (äå áþò
â 7—12 ìå ñÿ öåâ) è þâå íè ëü íîé (äå áþò â 1—10 ëåò) ôîð -
ìàõ ÷à ùå âñå ãî ðàç âè âà þò ñÿ ñïà ñ òè ÷å ñêèé òåò ðà ïà ðåç,
ìîç æå÷ êî âàÿ àòàê ñèÿ, àò ðî ôèÿ çðè òå ëü íûõ íåð âîâ, ïðî -
ãðåñ ñè ðó þ ùèå êîã íè òèâ íûå íà ðó øå íèÿ äî ñòà äèè äå -
ìåí öèè. Íà êî íåö, ïîçä íÿÿ ôîð ìà ÷à ùå äå áþ òè ðó åò
ñ íà ðó øå íèé ïî õîä êè âñëåä ñò âèå ðàç âè òèÿ íèæ íå ãî ñïà -
ñ òè ÷å ñêî ãî ïà ðà ïà ðå çà è àòàê ñèè, ñíè æå íèÿ îñò ðî òû
çðå íèÿ ñ ðàç âè òè åì àò ðî ôèè çðè òå ëü íûõ íåð âîâ, à òàê æå 
ïî ëè íåâ ðî ïà òèè [5].

Â êðóï íîì èñ ñëå äî âà íèè R. Debs ñ ñî àâò. ïðî âå äåí
àíà ëèç êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ õà ðàê òå ðè ñòèê 41 ïà öè åí -
òà ñ þâå íè ëü íîé è âçðîñ ëîé ôîð ìà ìè ÁÊ. Ñðåä íèé âîç -
ðàñò íà ÷à ëà çà áî ëå âà íèÿ ñî ñòà âèë 23 ãî äà (îò 4 äî
66 ëåò), âîç ðàñò íà ìî ìåíò îñìîò ðà — 35 ëåò (16—73).
Â 96% ñëó ÷à åâ ÁÊ äå áþ òè ðî âà ëà íèæ íèì ñïà ñ òè ÷å ñêèì
ïà ðà ïà ðå çîì, ÷òî òðå áî âà ëî äèô ôå ðåí öè à ëü íîé äèà ãíî -
ñ òè êè ñ íà ñëåä ñò âåí íû ìè ñïà ñ òè ÷å ñêè ìè ïà ðàï ëå ãè ÿ ìè. 
Íàè áî ëåå ÷à ñ òû ìè ñèì ï òî ìà ìè íà ìî ìåíò îñìîò ðà áû -
ëè ïðè çíà êè ïè ðà ìèä íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè, ïî ëè íåâ ðî -
ïà òèÿ, äè çàð ò ðèÿ, ìîç æå÷ êî âàÿ àòàê ñèÿ, äå ôîð ìà öèè
ñòîï ïî òè ïó «ïî ëîé», àò ðî ôèÿ çðè òå ëü íûõ íåð âîâ, ðåä -
êî âû ÿâ ëÿ ëèñü êîã íè òèâ íûå íà ðó øå íèÿ (ëèøü ó îä íî ãî
ïà öè åí òà ñî ñòà æåì çà áî ëå âà íèÿ 13 ëåò ðàç âè ëàñü äå -
ìåí öèÿ). Õà ðàê òåð íûå äëÿ âçðîñ ëîé ôîð ìû àò ðî ôèÿ è
ôàñ öè êó ëÿ öèè ÿçû êà, íà ðó øå íèÿ ìî ÷å èñ ïó ñêà íèÿ îò -
ñóò ñò âî âà ëè ïðè þâå íè ëü íîé ôîð ìå. ×åò êèõ ãå íî-ôå íî -
òè ïè ÷å ñêèõ êîð ðå ëÿ öèé â äàí íîì èñ ñëå äî âà íèè âû ÿâ ëå -
íî íå áû ëî [7].

Âàæ íàÿ ðîëü â äèà ãíî ñ òè êå ÁÊ ïðè íàä ëå æèò ÌÐÒ
ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà: ó ïà öè åí òîâ îá íà ðó æè âà þò ñÿ èç ìå íå -
íèÿ ÌÐ-ñèã íà ëà â ïè ðà ìèä íûõ òðàê òàõ, çðè òå ëü íîé ëó -
÷è ñòî ñòè è ïå ðè âåí ò ðè êó ëÿð íîì áå ëîì âå ùå ñò âå ñ îò íî -
ñè òå ëü íîé ñî õðàí íî ñòüþ U-îá ðàç íûõ âî ëî êîí. Ìî çî ëè -
ñòîå òå ëî, ñî å äè íÿ þ ùåå ïî ðà æåí íûå çî íû îáî èõ ïî ëó -
øà ðèé, òàê æå âî âëå ÷å íî â ïðî öåññ, îñî áåí íî ÷à ñ òî îá -
íà ðó æè âà þò ñÿ èç ìå íå íèÿ â âà ëè êå ìî çî ëè ñòî ãî òå ëà.
Ïðè ìëà äåí ÷å ñêèõ ôîð ìàõ ìî ãóò áûòü âû ÿâ ëå íû èç ìå -
íå íèÿ â òà ëà ìóñå, áå ëîì âå ùå ñò âå ìîç æå÷ êà, âî ðî òàõ
çóá ÷à òûõ ÿäåð, ÷òî íå òè ïè÷ íî äëÿ âçðîñ ëûõ ôîðì. Ïî
ìå ðå ïðî ãðåñ ñè ðî âà íèÿ çà áî ëå âà íèÿ ñóá êîð òè êà ëü íûå
îò äå ëû áå ëî ãî âå ùå ñò âà òàê æå âî âëå êà þò ñÿ â ïà òî ëî ãè -
÷å ñêèé ïðî öåññ, îò ìå ÷à åò ñÿ äèô ôóç íàÿ àò ðî ôèÿ ãî ëîâ -
íî ãî ìîç ãà.

Ñòè ìó ëÿ öè îí íàÿ ýëåê ò ðî íåé ðî ìè îã ðà ôèÿ (ÝÍÌÃ)
ïî çâî ëÿ åò âå ðè ôè öè ðî âàòü ïî ðà æå íèå ïå ðè ôå ðè ÷å ñêèõ
íåð âîâ, òè ïè÷ íîå äëÿ âçðîñ ëûõ ôîðì. Â 80% ñëó ÷à åâ âû -

ÿâ ëÿ åò ñÿ äå ìè å ëè íè çè ðó þ ùàÿ ñåí ñî ìî òîð íàÿ (65%),
÷è ñ òàÿ ñåí ñîð íàÿ (10%) èëè ÷è ñ òàÿ ìî òîð íàÿ (5%) ïî ëè -
íåâ ðî ïà òèÿ, ïðè ïðî ãðåñ ñè ðî âà íèè çà áî ëå âà íèÿ ïî ëè -
íåâ ðî ïà òèÿ ïðè îá ðå òà åò àê ñî íà ëü íî-äå ìè å ëè íè çè ðó þ -
ùèé õà ðàê òåð; îïè ñàí åäè íè÷ íûé ñëó ÷àé âû ÿâ ëå íèÿ
áëî êîâ ïðî âå äå íèÿ, ÷òî ïî òðå áî âà ëî èñê ëþ ÷å íèÿ õðî -
íè ÷å ñêîé âîñ ïà ëè òå ëü íîé äå ìè å ëè íè çè ðó ùåé ïî ëè íåâ -
ðî ïà òèè [7]. Èìå þò ñÿ äàí íûå î ìà íè ôå ñòà öèè ó ïà öè -
åí òîâ ñ ÁÊ ôå íî êî ïèé áî ëåç íè Øàð êî-Ìà ðè-Òó òà,
ïðî ÿâ ëÿ þ ùèõ ñÿ èñê ëþ ÷è òå ëü íî ïî ëè íåâ ðî ïà òèåé ñ äå -
ôîð ìà öè ÿ ìè ñòîï ïî òè ïó «ôðèä ðåé õîâ ñêèõ» [8].

Èñ ñëå äî âà íèå öå ðåá ðîñ ïè íà ëü íîé æèä êî ñòè ïî çâî -
ëÿ åò âû ÿ âèòü íå çíà ÷è òå ëü íîå ïî âû øå íèå áåë êà ó áî ëü -
øèí ñò âà ïà öè åí òîâ ñî âçðîñ ëû ìè ôîð ìà ìè ÁÊ ïðè íîð -
ìà ëü íîì öè òî çå è îò ñóò ñò âèè èí ò ðà òå êà ëü íî ãî ñèí òå çà
îëè ãîê ëî íà ëü íûõ àí òè òåë [7].

Îñíîâ íû ìè ìå òî äà ìè ïîä òâåð æ äå íèÿ äèà ãíî çà ÿâ ëÿ -
þò ñÿ ýí çè ìî äè àã íî ñòè êà (îïðå äå ëå íèå àê òèâ íî ñòè ãà -
ëàê òî öå ðåá ðî çè äà çû â ëåé êî öè òàõ êðî âè ñ èñ ïî ëü çî âà -
íè åì èñ êóñ ñò âåí íî ãî ñóá ñò ðà òà èëè àíà ëèç ñó õî ãî ïÿò íà
êðî âè ìå òî äîì òàí äåì íîé ìàññ-ñïåê òðî ìåò ðèè) è
ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà. Â ðà áî òàõ Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî íà -
ó÷ íî ãî öåí ò ðà áû ëè îïðå äå ëå íû ìà æîð íûå ìó òà öèè äëÿ
ðàí íèõ è ïîçä íèõ ìëà äåí ÷å ñêèõ ôîðì ÁÊ: äå ëå öèÿ
30 000 ï.í. (del10-17ex) îò íî ñèò ñÿ ê ÷èñ ëó ÷à ñ òûõ ìó òà -
öèé ïðè ÁÊ êàê â åâ ðî ïåé ñêèõ ñòðà íàõ, òàê è â Ðîñ ñèè
(37% âñåõ ìó òàí ò íûõ àë ëå ëåé), ÷à ñ òî òà ìó òà öèè I177T
ñî ñòà âè ëà â Ðîñ ñèè 22% ìó òàí ò íûõ àë ëå ëåé. Äàí íàÿ ìó -
òà öèÿ â ñî ÷å òà íèè ñ ëþ áûì äðó ãèì àë ëå ëåì ïðè âî äèò
ê ôîð ìè ðî âà íèþ ïîçä íåé ìëà äåí ÷å ñêîé ôîð ìû áî ëåç -
íè, çà áî ëå âà íèå ìà íè ôå ñòè ðó åò îò 1 ãî äà äî 2,5 ëåò è
èìå åò áî ëåå ìåä ëåí íîå ïðî ãðåñ ñè ðî âà íèå [9]. Âîç ìîæ íî 
ïðî âå äå íèå ïîë íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ãå íà GALC èëè èñ -
ïî ëü çî âà íèå òåõ íî ëî ãèé ìàñ ñî âî ãî ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñåê -
âå íè ðî âà íèÿ (MPS), îä íà êî êëþ ÷å âûì ìå òî äîì äèà ãíî -
ñ òè êè ÿâ ëÿ åò ñÿ áèî õè ìè ÷å ñêèé.

Íà ñî âðå ìåí íîì ýòà ïå åäèí ñò âåí íûì ìå òî äîì ëå ÷å -
íèÿ ÁÊ ÿâ ëÿ åò ñÿ òðàíñ ïëàí òà öèÿ ãå ìî ïî ý òè ÷å ñêèõ ñòâî -
ëî âûõ êëå òîê (ÒÃÑÊ). Áû ëî ïî êà çà íî, ÷òî ïðî âå äå íèå
ÒÃÑÊ ïà öè åíòàì ñ ðàí íåé ìëà äåí ÷å ñêîé ôîð ìîé óâå ëè -
÷è âà åò ïðî äîë æè òå ëü íîñòü æèç íè, ìî òîð íûå íà âû êè,
ìî æåò ñòà áè ëè çè ðî âàòü èëè óëó÷ øèòü ïðî ÿâ ëå íèÿ ëåé -
êî ýí öå ôà ëî ïà òèè ïî äàí íûì ÌÐÒ, â ðÿ äå ñëó ÷à åâ —
óëó÷ øà åò ïðî âå äå íèå íåð âíî ãî èì ïó ëü ñà, ðå ãè ñò ðè ðó å -
ìîå ïðè ÝÍÌÃ (êëàññ äî êà çà òå ëü íî ñòè IV) [10]. Â ëè òå -
ðà òó ðå èìå åò ñÿ îïè ñà íèå ýô ôåê òèâ íî ñòè ÒÃÑÊ òî ëü êî
ó îä íî ãî âçðîñ ëî ãî ïà öè åí òà ñ ÁÊ: 4-ëåò íåå íà áëþ äå íèå
çà ïà öè åí ò êîé 42 ëåò ñ 16-ëåò íèì ñòà æåì áî ëåç íè âû ÿ -
âè ëî íîð ìà ëè çà öèþ àê òèâ íî ñòè ãà ëàê òî öå ðåá ðî çè äà çû
â ëåé êî öè òàõ è ñòà áè ëè çà öèþ ñî ñòî ÿ íèÿ, îò ìå ÷à ëîñü
óëó÷ øå íèå ïî õîä êè, óìå íü øèëèñü äè çàð ò ðèÿ è ïñåâ äî -
áó ëü áàð íûå ïðî ÿâ ëå íèÿ. Ïðè àíà ëè çå ÌÐÒ â ðå æè ìå Ò2
çà ïå ðè îä íà áëþ äå íèÿ íî âûõ ïðî ÿâ ëå íèé äå ìè å ëè íè çà -
öèè îò ìå ÷å íî íå áû ëî [11].

Ïðè âå äå íî ñîá ñò âåí íîå êëè íè ÷å ñêîå íà áëþ äå íèå
ïà öè åí ò êè ñ þâå íè ëü íîé ôîð ìîé ÁÊ.
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Îïè ñà íèå ñëó ÷àÿ

Ïà öè åí ò êà 23 ëåò ïî ñòó ïè ëà â 5-å íå âðî ëî ãè ÷å ñêîå
îò äå ëå íèå Íà ó÷ íî ãî öåí ò ðà íå âðî ëî ãèè ñ æà ëî áà ìè íà
ñíè æå íèå çðå íèÿ (äî óðîâ íÿ ñè ëó ý òîâ), êî ñî ãëà çèå, äðî -
æà íèå ðóê è ãî ëî âû, íå ó ñòîé ÷è âîñòü ïðè õî äü áå, ñêî -
âàí íîñòü â íî ãàõ (áî ëü øå ïî óòðàì).

Àíà ìíåç çà áî ëå âà íèÿ. Ðå áå íîê îò II áå ðå ìåí íî ñòè, çà -
òÿæ íûå ðî äû â çàä íåì âè äå çà òû ëî÷ íî ãî ïðåä ëå æà íèÿ,
ïî øêà ëå Àï ãàð 7/8 áàë ëîâ. Ðàí íèé íåî íà òà ëü íûé ïå ðè -
îä áåç îñî áåí íî ñòåé, äî 5 ëåò ðîñ ëà è ðàç âè âà ëàñü ñî îò -
âåò ñò âåí íî âîç ðà ñ òó. Â àâ ãó ñòå 2001 ã. (â âîç ðà ñ òå 5 ëåò)
ïî ëó ÷è ëà óøèá ìÿã êèõ òêà íåé ãî ëî âû áåç ïî òå ðè ñî çíà -
íèÿ. Ïðè ìåð íî ÷å ðåç ïîë ãî äà ïå ðå íåñ ëà âåò ðÿ íóþ îñïó,
ñïó ñ òÿ 2 ìå ñÿ öà ñòà ëà îò ìå ÷àòü ñíè æå íèå îñò ðî òû çðå -
íèÿ, ëåã êîå äðî æà íèå â ðó êàõ, èç ìå íèë ñÿ ïî ÷åðê. Îêó -
ëè ñòîì äèà ãíî ñ òè ðî âà íà âîñ õî äÿ ùàÿ àò ðî ôèÿ çðè òå ëü -
íûõ íåð âîâ. Çðå íèå ïðî äîë æà ëî óõóä øà òü ñÿ, ïå ðè î äè ÷å -
ñêè âîç íè êà ëè ãî ëîâ íûå áî ëè, ñòà ëà áû ñò ðî óòîì ëÿ òü ñÿ. 
Ïðè ÌÐÒ ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà (2002 ã.) áû ëè âû ÿâ ëå íû áè -
ëà òå ðà ëü íûå ñèì ìåò ðè÷ íûå ó÷à ñò êè ïî âû øå íèÿ ñèã íà -
ëà â Ò2-ÂÈ â ïå ðè âåí ò ðè êó ëÿð íûõ îò äå ëàõ áî êî âûõ æå -
ëó äî÷ êîâ. Ïðî âî äè ëàñü íåé ðî ìå òà áî ëè ÷å ñêàÿ òå ðà ïèÿ,
êî ðîò êèå êóð ñû äåê ñà ìå òà çî íà (ïî äî çðå âàë ñÿ äå ìè å ëè -
íè çè ðó þ ùèé ïðî öåññ) — ñ íå êî òî ðûì óëó÷ øå íè åì çðå -
íèÿ. Íà áëþ äà ëàñü â ðàç ëè÷ íûõ ìå äè öèí ñêèõ ó÷ ðåæ äå -
íè ÿõ ñ äèà ãíî çà ìè «ðàñ ñå ÿí íûé ñêëå ðîç», «ðå çè äó à ëü -
íàÿ ýí öå ôà ëî ïà òèÿ», «ïî ñëåä ñò âèÿ ïå ðå íå ñåí íîé íåé -
ðî èí ôåê öèè». Áû ëà èñê ëþ ÷å íà áî ëåçíü Âè ëü ñî íà (öå -
ðó ëîï ëàç ìèí â ïðå äå ëàõ íîð ìû), â Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å -
ñêîì íà ó÷ íîì öåí ò ðå ïðî âå äå íà ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà àò -
ðî ôèè çðè òå ëü íûõ íåð âîâ Ëå áå ðà (12 ìó òà öèé) è àò ðî -
ôèè çðè òå ëü íûõ íåð âîâ-ïëþñ (ãåí OPA1) — ìó òà öèè íå
îá íà ðó æå íû. Ñ 21 ãî äà — çíà ÷è òå ëü íîå óñè ëå íèå äðî æà -
íèÿ ðóê (áî ëü øå ïðà âîé) è ãî ëî âû, ñè ëü íî èç ìå íèë ñÿ
ïî ÷åðê. Íà ìî ìåíò ïî ñòóï ëå íèÿ â Íà ó÷ íûé öåíòð íå -
âðî ëî ãèè ïà öè åí ò êà ÿâ ëÿ åò ñÿ ñòó äåí ò êîé ÂÓ Çà, òðóä íî -

ñòåé ïðè îáó ÷å íèè íåò (äëÿ çà ïè ñè ëåê öèé èñ ïî ëü çó åò
äèê òî ôîí), âå äåò àê òèâ íûé îá ðàç æèç íè, ïðîá ëå ìû ñî
çðå íè åì íå ïðå ïÿò ñò âó þò çà íÿ òè ÿì ñïîð òîì (ôóò áîë).

Ñî ïóò ñò âó þ ùèå çà áî ëå âà íèÿ: ðå çåê öèÿ ÿè÷ íè êà
(êè ñ òà).

Ñå ìåé íûé àíà ìíåç íå îòÿ ãî ùåí, áî ëü íàÿ — åäèí ñò -
âåí íûé ðå áå íîê â ðóñ ñêîé íå èí á ðåä íîé ñå ìüå.

Ñî ìà òè ÷å ñêèé ñòà òóñ. Ñî ñòî ÿ íèå îò íî ñè òå ëü íî
óäîâ ëåò âî ðè òå ëü íîå, òå ëî ñëî æå íèå àñ òå íè ÷å ñêîå. ÀÄ
110/70 ìì ðò. ñò., ïóëüñ 63 óä. â ìèí, ðèòì ïðà âè ëü íûé.
Ïðè àóñ êó ëü òà öèè äû õà íèå âå çè êó ëÿð íîå, õðè ïîâ íåò.
Æè âî ò ïðè ïà ëü ïà öèè ìÿã êèé, áåç áî ëåç íåí íûé. Äè çó -
ðè ÷å ñêèõ ðàñ ñòðîéñòâ íåò.

Íå âðî ëî ãè ÷å ñêèé ñòà òóñ. Ñî çíà íèå ÿñ íîå, êîí òàê ò íà, 
îðè åí òè ðî âà íà ïðà âè ëü íî. Êîã íè òèâ íûå íà ðó øå íèÿ îò -
ñóò ñò âó þò, îöåí êà ïî Ìîí ðå à ëü ñêîé øêà ëå êîã íè òèâ -
íûõ ôóí ê öèé — 27 áàë ëîâ. Çðå íèå ñíè æå íî íà îáà ãëà çà
äî óðîâ íÿ ñè ëó ý òîâ (îä íà êî ïà öè åí ò êà ìî æåò ðàç ëè ÷àòü
ëè öà, ïè ñàòü, ïî ëü çî âà òü ñÿ êîìïü þ òå ðîì). Ãëàç íûå ùå -
ëè, çðà÷ êè ðàâ íûå, ðå àê öèÿ çðà÷ êîâ íà ñâåò îò ñóò ñò âó åò.
Ðàñ õî äÿ ùå å ñÿ êî ñî ãëà çèå çà ñ÷åò ïðà âî ãî ãëà çà ïðè
âçãëÿ äå ïðÿ ìî, ïðè âçãëÿ äå ââåðõ — ðàñ õî äÿ ùå å ñÿ êî ñî -
ãëà çèå çà ñ÷åò îáî èõ ãëàç. Ïà ðåç âçî ðà êíóò ðè (îáà ãëà -
çà). Êîí âåð ãåí öèÿ çíà ÷è òå ëü íî ñíè æå íà. Ãî ðè çîí òà ëü -
íûé íè ñòàãì ñ ðî òà òîð íûì êîì ïî íåí òîì ïðè âçãëÿ äå
â ñòî ðî íû. Ëè öî ñèì ìåò ðè÷ íî. Áó ëü áàð íûõ íà ðó øå íèé
íåò. ßçûê ïî ñðåä íåé ëè íèè, ïðè çíà êîâ àò ðî ôèè è ôàñ -
öè êó ëÿ öèé íåò. Îáú åì äâè æå íèé è ìû øå÷ íàÿ ñè ëà â êî -
íå÷ íî ñòÿõ äî ñòà òî÷ íûå. Ëåã êîå ïî âû øå íèå ìû øå÷ íî ãî
òî íó ñà ïî ñïà ñ òè ÷å ñêî ìó òè ïó â íî ãàõ, D>S. Ãëó áî êèå
ðåô ëåê ñû â ðó êàõ æè âûå, D>S, â íî ãàõ îæèâ ëå íû, ðàâ -
íî ìåð íûå; êëî íó ñû ñòîï, ðåô ëåêñ Ðîñ ñî ëè ìî ñ äâóõ
ñòî ðîí. Ñðåä íå àì ï ëè òóä íûé ïî ñòó ðà ëü íî-êè íå òè ÷å -
ñêèé òðå ìîð ðóê, D>S. Äè ñ òî íè ÷å ñêèé òðå ìîð ãî ëî âû
ñ ëåã êèì ëå âî ñòî ðîí íèì òîð òè êîë ëè ñîì. Ïà ëü öå-íî ñî -
âóþ ïðî áó âû ïîë íÿ åò ñ äèñ ìåò ðèåé è âû ðà æåí íûì èí -
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òåí öè îí íûì òðå ìî ðîì ñïðà âà, ñ ëåã êèì òðå ìî ðîì —
ñëå âà; ïÿ òî÷ íî-êî ëåí íóþ ïðî áó — ñ ëåã êèì èí òåí öè îí -
íûì òðå ìî ðîì. Äèñ äè à äî õî êè íåç, D>S, äèñ ñè íåð ãèÿ
Áà áèí ñêî ãî. Â ïðî áå Ðîì áåð ãà ïî øà òû âà åò ñÿ. Ïî õîä êà
íå ãðó áî èç ìå íå íà ïî àòàê òè ÷å ñêî ìó òè ïó, íå ó ñòîé ÷è -
âîñòü ïðè òàí äåì íîé õî äü áå. Íà ðó øå íèé ïî âåð õ íî ñò -
íîé, ïðî ïðè î öåï òèâ íîé è âèá ðà öè îí íîé ÷óâ ñò âè òå ëü -
íî ñòè íå âû ÿâ ëå íî. Ôóí ê öèè òà çî âûõ îð ãà íîâ íå íà ðó -
øå íû.

Äàí íûå äî ïîë íè òå ëü íûõ ìå òî äîâ îá ñëå äî âà íèÿ

Îá ùèé è áèî õè ìè ÷å ñêèé àíà ëè çû êðî âè, àíà ëèç ìî -
÷è, ÝÊÃ — áåç îò êëî íå íèé. Ïðè ïðî âå äå íèè ñòè ìó ëÿ -
öè îí íîé ÝÍÌÃ ïðè çíà êîâ íå âðà ëü íîé ïà òî ëî ãèè íå
âû ÿâ ëå íî.

Çðè òå ëü íûå âû çâàí íûå ïî òåí öè à ëû: ïðè ñòè ìó ëÿ -
öèè êàæ äî ãî ãëà çà íà øàõ ìàò íûé ïàò òåðí (ñðåä íÿÿ, ìåë -
êàÿ, êðóï íàÿ êëåò êà) — ðå ãè ñò ðè ðó þò ñÿ íå äèô ôå ðåí öè -
ðó å ìûå âîë íû, îñíîâ íûå ïè êè ÷åò êî íå âèä íû. Ïðè
ñòè ìó ëÿ öèè êàæ äî ãî ãëà çà íà âñïûø êó — âû äå ëÿ þò ñÿ
ñëà áûå ðàí íèå è ïîçä íèå êîì ïî íåí òû ñî ñíè æåí íîé
àì ï ëè òó äîé, ëà òåí ò íîñòü ïè êîâ â ïðå äå ëàõ íîð ìû.

Îï òè ÷å ñêàÿ êî ãå ðåí ò íàÿ òî ìîã ðà ôèÿ: èñ òîí ÷å íèå
íåð âíûõ âî ëî êîí äèñêîâ çðè òå ëü íî ãî íåð âà îáî èõ ãëàç,
â ìà êó ëÿð íîé çî íå — áåç âè äè ìîé ïà òî ëî ãèè.

ÌÐÒ ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà: âû ÿâ ëå íî äâó ñòî ðîí íåå ñèì -
ìåò ðè÷ íîå ïî ðà æå íèå çðè òå ëü íîé ëó ÷è ñòî ñòè, âà ëè êà
ìî çî ëè ñòî ãî òå ëà, ñèì ìåò ðè÷ íîå äâó ñòî ðîí íåå ïî ðà æå -
íèå êîð òè êîñ ïè íà ëü íûõ òðàê òîâ, ïðî ñëå æè âà þ ùå å ñÿ îò 
ïðå öåí ò ðà ëü íûõ èç âè ëèí è ñå ìè îâà ëü íûõ öåí ò ðîâ äî
ìî ñ òà ìîç ãà, áåç ïðè çíà êîâ íà êîï ëå íèÿ êîí ò ðà ñò íî ãî
âå ùå ñò âà â ïî ðà æåí íûõ ñòðóê òó ðàõ è áåç ïðè çíà êîâ ïå -
ðè ôî êà ëü íî ãî îòå êà (ðè ñó íîê).

Êëè íè ÷å ñêîå çàê ëþ ÷å íèå: ó÷è òû âàÿ êëè íè ÷å ñêóþ
êàð òè íó çà áî ëå âà íèÿ â âè äå ìåä ëåí íî ïðî ãðåñ ñè ðó þ -
ùå ãî ñíè æå íèÿ çðå íèÿ ñ ðàç âè òè åì àò ðî ôèè çðè òå ëü -
íûõ íåð âîâ, íèæ íå ãî ñïà ñ òè ÷å ñêî ãî ïà ðà ïà ðå çà è ñòà -
òè êî-ëî êî ìî òîð íîé àòàê ñèè, à òàê æå äàí íûå íåé ðî âè -
çó à ëè çà öèè, ñâè äå òå ëü ñò âó þ ùèå î íà ëè ÷èè ëåé êî äè ñò -
ðî ôèè ñ ïðå è ìó ùå ñò âåí íûì ïî ðà æå íè åì êîð òè êîñ ïè -
íà ëü íûõ òðàê òîâ è çðè òå ëü íîé ëó ÷è ñòî ñòè, áû ëî ñäå ëà -
íî ïðåä ïî ëî æå íèå î íà ëè ÷èè ó ïà öè åí ò êè þâå íè ëü íîé
ôîð ìû ÁÊ.

Ïîä òâåð æ äà þ ùàÿ äèà ãíî ñ òè êà ïðî âå äå íà â ëà áî ðà -
òî ðèè íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé îá ìå íà âå ùåñòâ Ìå äè -
êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî íà ó÷ íî ãî öåí ò ðà. Ïðè áèî õè ìè ÷å ñêîé
äèà ãíî ñ òè êå âû ÿâ ëå íî ñíè æå íèå àê òèâ íî ñòè ôåð ìåí òà
ãà ëàê òî öå ðåá ðî çè äà çû â ëåé êî öè òàõ êðî âè äî
1,3 íÌ/ìã/÷àñ (íîð ìà 2,5—12,4) è â ñó õîì ïÿò íå ìå òî -
äîì ìàññ-ñïåê òðî ìåò ðèè — äî 0,13 ìêÌ/ë/÷ (íîð ìà
0,7—10). Ïðè ÷à ñ òè÷ íîì àíà ëè çå ãå íà GALC (èñ ñëå äî âà -
íèå ìà æîð íîé ìó òà öèè del10-17ex, ñåê âå íè ðî âà íèå ýê -
çî íîâ 5, 6, 7, 8, 15 è 16) ìó òà öèé îá íà ðó æå íî íå áû ëî.
Íà ñëå äó þ ùåì ýòà ïå ìî ëå êó ëÿð íî ãî ñêðè íèí ãà ñ ïðè -
ìå íå íè åì òàð ãåò íîé MPS-ïà íå ëè «íà ñëåä ñò âåí íûå ëåé -
êî äè ñò ðî ôèè/ëåé êî ýí öå ôà ëî ïà òèè» âû ÿâ ëå íû äâå ìó -
òà öèè â ãå íå GALC â êîì ïà óíä-ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ -

íèè: c.A199C (p.T67P) âî 2-ì ýê çî íå è ìèñ ñåíñ-ìó òà öèÿ
c.A956G (p.Y319C) â 9-ì ýê çî íå. Ìó òà öèÿ p.Y319C áû ëà
ðà íåå îïè ñà íà êàê ïà òî ãåí íàÿ ó ïà öè åí òà ñ þâå íè ëü íîé
ôîð ìîé ÁÊ [12]. Çà ìå íà p.T67P íå áû ëà îïè ñà íà ðà íåå,
îä íà êî â áà çå ïî ìó òà öè ÿì ÷å ëî âå êà (HGMD) â ýòîé æå
íóê ëå î òèä íîé ïî çè öèè îïè ñà íà äðó ãàÿ ïà òî ãåí íàÿ ìó òà -
öèÿ, à ïðî âåð êà â ïðî ãðàì ìàõ ïðåä ñêà çà íèÿ SIFT è Po -
lyp hen2 ïî êà çà ëà âû ñî êóþ âå ðî ÿò íîñòü ïà òî ãåí íî ñòè
äàí íîé çà ìå íû.

Â íà ñòÿ ùèé ìî ìåíò îá ñóæ äà åò ñÿ âî ïðîñ äà ëü íåé øåé 
òàê òè êè ëå ÷å íèÿ ïà öè åí ò êè. Êàê èç âå ñò íî, â ðÿ äå ñëó ÷à -
åâ äëÿ âçðîñ ëûõ ôîðì ÁÊ õà ðàê òåð íî îò íî ñè òå ëü íî ñòà -
öè î íàð íîå òå ÷å íèå çà áî ëå âà íèÿ ñ íå çíà ÷è òå ëü íûì óõóä -
øå íè åì ñî ñòî ÿ íèÿ â òå ÷å íèå ìíî ãèõ ëåò. Ñ äàí íîé òî÷ -
êè çðå íèÿ, ðè ñ êè ðàç âè òèÿ îñëîæ íå íèé (â òîì ÷èñ ëå ëå -
òà ëü íûõ), ñ êî òî ðû ìè ñî ïðÿ æå íî ïðî âå äå íèå ÒÃÑÊ,
ìî ãóò ïðå âû øàòü îæè äà å ìûé êëè íè ÷å ñêèé ýô ôåêò.
Ñ öå ëüþ ñèì ï òî ìà òè ÷å ñêîé êîð ðåê öèè òðå ìî ðà êàê
íàè áî ëåå èí âà ëè äè çè ðó þ ùå ãî ñèì ï òî ìà îá ñóæ äà åò ñÿ
âî ïðîñ î ïðî âå äå íèè îïå ðà öèè ãëó áî êîé ñòè ìó ëÿ öèè
ìîç ãà (DBS) ñ èì ï ëàí òà öèåé ýëåê ò ðî äîâ â âåí ò ðà ëü íîå
ïðî ìå æó òî÷ íîå ÿä ðî òà ëà ìó ñà (Vim).

Â äî ñòóï íîé îòå ÷å ñò âåí íîé ëè òå ðà òó ðå èìå þò ñÿ
îïè ñà íèÿ êëè íè ÷å ñêèõ ñëó ÷à åâ è ñå ðèé ñëó ÷à åâ ïà öè åí -
òîâ èñê ëþ ÷è òå ëü íî ñ ìëà äåí ÷å ñêè ìè ôîð ìà ìè ÁÊ, îä -
íà êî ïóá ëè êà öèé, ïî ñâÿ ùåí íûõ îïè ñà íèþ ïà öè åí òîâ
ñ þâå íè ëü íîé ôîð ìîé äàí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ, ìû íå îá -
íà ðó æè ëè. Ïðåä ñòàâ ëåí íîå íà áëþ äå íèå ÿâ ëÿ åò ñÿ ïåð -
âûì ñëó ÷à åì þâå íè ëü íîé ôîð ìû ÁÊ â Ðîñ ñèè, ïîä òâåð -
æ äåí íûì áèî õè ìè ÷å ñêè ìè è ñî âðå ìåí íû ìè ìî ëå êó ëÿð -
íî-ãå íå òè ÷å ñêè ìè ìå òî äà ìè. Äèà ãíîç áûë óñòà íîâ ëåí
ñïó ñ òÿ 18 ëåò ïî ñëå äå áþ òà çà áî ëå âà íèÿ. Òðóä íî ñòè äèà -
ãíî ñ òè êè, âå ðî ÿò íåå âñå ãî, áû ëè ñâÿ çà íû ñ íå âåð íûì
àíà ëè çîì ÌÐÒ-äàí íûõ — ïðî ÿâ ëå íèÿ ëåé êî äè ñò ðî ôèè
òðàê òî âà ëèñü êàê î÷à ãè äå ìè å ëè íè çà öèè ïðè ðàñ ñå ÿí -
íîì ñêëå ðî çå ëè áî êàê ðå çè äó à ëü íûå ïðî ÿâ ëå íèÿ ãè ïîê -
ñè ÷å ñêè-èøå ìè ÷å ñêî ãî ïî ðà æå íèÿ èëè íåé ðî èí ôåê -
öèè, íå ñìîò ðÿ íà ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùèé õà ðàê òåð çà áî ëå âà -
íèÿ. Îñî áåí íî ñòÿ ìè äàí íî ãî êëè íè ÷å ñêî ãî ñëó ÷àÿ ÿâ -
ëÿ þò ñÿ òàê æå ìè íè ìà ëü íûå ïðî ÿâ ëå íèÿ íèæ íå ãî ñïà ñ -
òè ÷å ñêî ãî ïà ðà ïà ðå çà, îò ñóò ñò âèå äè çàð ò ðèè, ïî ëè íåâ -
ðî ïà òèè è êîã íè òèâ íûõ íà ðó øå íèé. Íà ïåð âûé ïëàí
çäåñü âû ñòó ïà þò âû ðà æåí íîå ñíè æå íèå çðå íèÿ (÷òî ïî -
òðå áî âà ëî ïðî âå äå íèÿ äèô ôå ðåí öè à ëü íî ãî äèà ãíî çà
ñ íà ñëåä ñò âåí íû ìè ôîð ìà ìè àò ðî ôèè çðè òå ëü íûõ íåð -
âîâ), ìîç æå÷ êî âàÿ àòàê ñèÿ è ýê ñò ðà ïè ðà ìèä íûé ñèí ä -
ðîì â âè äå ñëîæ íî ãî äðî æà òå ëü íî ãî ãè ïåð êè íå çà è äè ñ -
òî íèè. Ó÷è òû âàÿ âû ðà æåí íîñòü ñòà òè êî-ëî êî ìî òîð íîé
àòàê ñèè â ïðåä ñòàâ ëåí íîì ñëó ÷àå è â äðó ãèõ îïè ñàí íûõ
â ëè òå ðà òó ðå íà áëþ äå íè ÿõ, ðÿä àâ òî ðîâ [13, 14] âêëþ ÷à -
åò ÁÊ â ñïè ñîê çà áî ëå âà íèé, êî òî ðûå íå îá õî äè ìî ðàñ -
ñìàò ðè âàòü ïðè ïðî âå äå íèè äèô ôå ðåí öè à ëü íîé äèà ãíî -
ñ òè êè â ãðóï ïå àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûõ ìîç æå÷ êî âûõ
àòàê ñèé. Äàí íûå íåé ðî âè çó à ëè çà öèè ïî çâî ëÿ þò ïðà -
âèëü íî âû ñòðî èòü äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèé ïóòü è ñâîå âðå ìåí -
íî ðàñ ïî çíàòü ÁÊ.
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