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Îïèñûâàþòñÿ îñîáåííîñòè êëèíè÷åñêîãî ïðîÿâëåíèÿ çàáîëåâàíèÿ ó ïàöèåíòîâ èç ñåìüè ðóññêîé ýòíè÷åñêîé ïðèíàäëåæ-
íîñòè, ïðîæèâàþùåé â Ðåñïóáëèêå Áàøêîðòîñòàí, ñ äîìèíàíòíîé íàñëåäñòâåííîé ìîòîðíî-ñåíñîðíîé íåéðîïàòèåé (ÍÌÑÍ),
îáóñëîâëåííîé íîâîé ìóòàöèåé â ãåíå GDAP1: ñ.934G>A (p.Ala312Thr). Ïî îñíîâíûì õàðàêòåðèñòèêàì áîëåçíè: âîçðàñòó ìà-
íèôåñòàöèè (2-ÿ äåêàäà æèçíè), ìåäëåííîìó ïðîãðåññèðîâàíèþ, áîëåå ìÿãêîìó òå÷åíèþ (ïî ñðàâíåíèþ ñ ÷àñòîé ðåöåññèâ-
íîé ôîðìîé ÍÌÑÍ4À) è ïðåèìóùåñòâåííî àêñîíàëüíîìó ïîðàæåíèþ íåðâíûõ âîëîêîí, — çàáîëåâàíèå ñîîòâåòñòâóåò èçâåñò-
íîé àóòîñîìíî-äîìèíàíòíîé ôîðìå ÍÌÑÍ2Ê. Îñîáåííîñòüþ òå÷åíèÿ çàáîëåâàíèÿ ÿâëÿåòñÿ âûðàæåííûé âíóòðèñåìåéíûé
êëèíè÷åñêèé ïîëèìîðôèçì ïî âîçðàñòó ìàíèôåñòàöèè è ñòåïåíè âûðàæåííîñòè ñèìïòîìàòèêè.
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Ââåäåíèå

Íàñëåäñòâåííûå ìîòîðíî-ñåíñîðíûå íåéðîïàòèè
(ÍÌÑÍ), èëè áîëåçíü Øàðêî—Ìàðè—Òóòà (ØÌÒ), —
ãåíåòè÷åñêè ãåòåðîãåííàÿ ãðóïïà çàáîëåâàíèé, â êëèíè-
÷åñêîé êàðòèíå êîòîðûõ ïðåîáëàäàåò ïîðàæåíèå ïåðè-
ôåðè÷åñêèõ íåðâîâ. Â íàñòîÿùåå âðåìÿ âûÿâëåíî áîëåå
70 ãåíîâ, ìóòàöèè â êîòîðûõ ïðèâîäÿò ê ðàçâèòèþ
ÍÌÑÍ [3]. Óñòàíîâëåíî, ÷òî ðàçíûå ìóòàöèè â îäíîì è
òîì æå ãåíå ìîãóò âûçûâàòü ôîðìû áîëåçíè, ðàçëè÷àþ-
ùèåñÿ íå òîëüêî ïî êëèíè÷åñêèì ñèìïòîìàì, íî è ïî
òèïó íàñëåäîâàíèÿ, è ïî õàðàêòåðó ïàòîëîãè÷åñêîãî
ïðîöåññà [12]. Ñðåäè êëèíè÷åñêèõ ôîðì ÍÌÑÍ, îáó-
ñëîâëåííûõ ìóòàöèÿìè â ãåíå GDAP1, âûäåëÿþò ðåöåñ-
ñèâíûå (äåìèåëèíèçèðóþùóþ — ÍÌÑÍ4À è àêñîíàëü-
íóþ — ÍÌÑÍ2Í) è äîìèíàíòíóþ (àêñîíàëüíóþ —
ÍÌÑÍ2Ê) ôîðìû. Ãåí GDAP1 ðàñïîëîæåí íà õðîìîñî-
ìå 8 â ëîêóñå 8q13-q21.1; ýêñïðåññèðóåòñÿ âî ìíîãèõ
òêàíÿõ îðãàíèçìà, îñîáåííî â øâàííîâñêèõ êëåòêàõ è
îëèãîäåíäðîöèòàõ öåíòðàëüíîé è ïåðèôåðè÷åñêîé íåð-
âíîé ñèñòåìû. Áåëîê GDAP1 ïðèíàäëåæèò ê ñåìåéñòâó
âíóòðèêëåòî÷íûõ ãëóòàòèîí-S-òðàíñôåðàç, ëîêàëèçóåò-
ñÿ â íàðóæíîé ìåìáðàíå ìèòîõîíäðèé è îòâå÷àåò çà ñî-
õðàíåíèå è ïîääåðæàíèå ìèòîõîíäðèàëüíîé ñåòè [10].

Â ðåçóëüòàòå ïðîâåäåííîãî ðàíåå ìîëåêóëÿðíî-ãåíå-
òè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ â ñåìüå ðóññêîé ýòíè÷åñêîé
ïðèíàäëåæíîñòè, ïðîæèâàþùåé â Ðåñïóáëèêå Áàøêîð-
òîñòàí, â ãåíå GDAP1 áûëà èäåíòèôèöèðîâàíà ðàíåå íå
îïèñàííàÿ ìóòàöèÿ ñ.934G>A (ð.Ala312Thr) â ãåòåðîçè-
ãîòíîì ñîñòîÿíèè, ðàñöåíåííàÿ êàê ïàòîãåííàÿ.

Öåëüþ äàííîãî èññëåäîâàíèÿ áûëî èçó÷åíèå îñîáåííî-
ñòåé êëèíè÷åñêîé êàðòèíû çàáîëåâàíèÿ ó áîëüíûõ
ÍÌÑÍ ñ íîâîé ìóòàöèåé â ãåíå GDAP1: ñ.934G>A
(p.Ala312Thr).

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû

Â èññëåäîâàííîé ñåìüå ñ ÍÌÑÍ ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè-
÷åñêîå èññëåäîâàíèå ïðîâåäåíî ñ èñïîëüçîâàíèåì ñòàíäàð-
òíûõ ìåòîäîâ: âûäåëåíèå ÄÍÊ — ìåòîäîì ôåíîëüíî-õëî-
ðîôîðìíîé ýêñòðàêöèè èç öåëüíîé âåíîçíîé êðîâè [8]; ïî-
èñê ìóòàöèé â êîäèðóþùèõ ó÷àñòêàõ ãåíà GDAP1 — ìåòî-
äàìè ïîëèìåðàçíîé öåïíîé ðåàêöèè (ÏÖÐ) ñèíòåçà ÄÍÊ
ñ èñïîëüçîâàíèåì îëèãîíóêëåîòèäíûõ ïðàéìåðîâ, ïîäî-
áðàííûõ ñ ïîìîùüþ ïðîãðàììû Primer3 [13] è ïîñëåäóþ-
ùèì ïðÿìûì ñåêâåíèðîâàíèåì íà àâòîìàòè÷åñêîì ñåêâå-
íàòîðå ABI Prism, ìîäåëü 3130 XL (Applied Biosystems). Ïî-
ëó÷åííûå â ðåçóëüòàòå ñåêâåíèðîâàíèÿ íóêëåîòèäíûå ïî-
ñëåäîâàòåëüíîñòè áûëè ñðàâíåíû ñ ïîñëåäîâàòåëüíîñòüþ
êÄÍÊ ãåíà GDAP1, ïðåäñòàâëåííîé â áàçå GeneBank,
NM_018972.2. Èäåíòèôèöèðîâàííàÿ ìóòàöèÿ ñ.934G>A
(ð.Ala312Thr) áûëà îáíàðóæåíà â ãåòåðîçèãîòíîì ñîñòîÿíèè
ó âñåõ îáñëåäîâàííûõ ÷ëåíîâ ñåìüè ñ êëèíè÷åñêèìè ïðè-
çíàêàìè ÍÌÑÍ; ó çäîðîâûõ ÷ëåíîâ ñåìüè, à òàêæå â êîíò-
ðîëüíîé âûáîðêå çäîðîâûõ ëèö (100 ÷åë.) äàííàÿ ìóòàöèÿ
íå âûÿâëåíà. Ôóíêöèîíàëüíàÿ çíà÷èìîñòü ìóòàöèè
ð.Ala312Thr òàêæå áûëà ïîäòâåðæäåíà ïîñðåäñòâîì êîìïü-
þòåðíîé ïðîãðàììû PoliPhen2 (score: 0,95) [2].

Êëèíèêî-íåâðîëîãè÷åñêèé îñìîòð ïÿòè ïàöèåíòîâ èç
ñåìüè ñ íîâîé ìóòàöèåé â ãåíå GDAP1, íàõîäÿùèõñÿ ïîä
íàáëþäåíèåì ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé êîíñóëüòàöèè Ðåñïóá-
ëèêàíñêîãî ïåðèíàòàëüíîãî öåíòðà (ã.Óôà), ïðîâåäåí
â ñîîòâåòñòâèè ñ êðèòåðèÿìè äèàãíîñòèêè íàñëåäñòâåííûõ
ìîòîðíî-ñåíñîðíûõ íåéðîïàòèé 2-ãî òèïà (ÍÌÑÍ II),
ïðèíÿòûìè Åâðîïåéñêèì êîíñîðöèóìîì ïî èçó÷åíèþ
íåðâíî-ìûøå÷íûõ çàáîëåâàíèé [1]. Ýëåêòðîíåéðîìèîã-
ðàôè÷åñêîå èññëåäîâàíèå ïðîâåäåíî òðåì ïàöèåíòàì ïî
ïðèíÿòîé ñòàíäàðòíîé ìåòîäèêå íà ýëåêòðîìèîãðàôå Ni-
coletVikingqwest ñ èñïîëüçîâàíèåì íàêîæíûõ ýëåêòðîäîâ.
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Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Â ñåìüå ñ íîâîé ìóòàöèåé â ãåíå GDAP1: ñ.934G>A
(p.Ala312Thr) çàáîëåâàíèå íàñëåäóåòñÿ ïî àóòîñîìíî-äî-
ìèíàíòíîìó òèïó â òðåõ ïîêîëåíèÿõ (ðèñóíîê).

Ïðîáàíä (II-4), 1980 ã.ð., ñ 12-ëåòíåãî âîçðàñòà æàëî-
âàëñÿ íà ñëàáîñòü ìûøö íîã è ðóê, ñïîòûêàíèÿ ïðè õî-
äüáå. Ïðè îñìîòðå â âîçðàñòå 34 ëåò: ïàöèåíò ïåðåäâèãà-
åòñÿ ñàìîñòîÿòåëüíî, ïîõîäêà èçìåíåíà ïî òèïó «ñòåï-
ïàæ», íå ìîæåò ïðîéòè íè íà ïÿòêàõ, íè íà íîñêàõ, à
òàêæå âûïîëíèòü ïðèñåäàíèå íà ïîëíóþ ñòóïíþ. Âûÿâ-
ëåíû àòðîôèÿ ìûøö êèñòåé, ïðåäïëå÷èé, ãîëåíåé è
ñòîï, à òàêæå ýêâèíîâàðóñíàÿ äåôîðìàöèÿ ñòîï è äå-
ôîðìàöèÿ êèñòåé. Ìûøå÷íàÿ ñèëà ñíèæåíà ïðåèìóùå-
ñòâåííî â ìûøöàõ — ðàçãèáàòåëÿõ äèñòàëüíûõ îòäåëîâ
êîíå÷íîñòåé: â ðóêàõ äî 2 áàëëîâ, â íîãàõ äî 1 áàëëà. Ñó-
õîæèëüíûå ðåôëåêñû íå âûçûâàþòñÿ. Ïîâåðõíîñòíàÿ è
ãëóáîêàÿ ÷óâñòâèòåëüíîñòü ñíèæåíû â äèñòàëüíûõ îòäå-
ëàõ ðóê è íîã. Â ïîçå Ðîìáåðãà ïàöèåíò íåóñòîé÷èâ, ïðè
çàêðûòûõ ãëàçàõ — ïàäàåò.

Ñåñòðà ïðîáàíäà (II-6), 1985 ã.ð., æàëîâàëàñü íà ñëà-
áîñòü â íîãàõ ñ 18 ëåò. Çàìåòíîå óõóäøåíèå ñîñòîÿíèÿ
íàáëþäàåòñÿ íà ïðîòÿæåíèè ïîñëåäíèõ äâóõ ëåò (ïîñëå
âòîðîé áåðåìåííîñòè). Îñìîòð â âîçðàñòå 30 ëåò: ïåðå-
äâèãàåòñÿ ñàìîñòîÿòåëüíî. Îñîáåííîñòüþ êëèíè÷åñêîé
êàðòèíû ÿâëÿåòñÿ àñèììåòðè÷íîå ïîðàæåíèå ïåðèôå-
ðè÷åñêèõ íåðâîâ: áîëåå ãðóáîå â ïðàâîé ðóêå è ëåâîé
íîãå. Â ýòèõ êîíå÷íîñòÿõ ñàìîñòîÿòåëüíîå ðàçãèáàíèå
ñòîïû è êèñòè íåâîçìîæíî, îòìå÷àåòñÿ äåôîðìàöèÿ
êèñòè ïî òèïó «êîãòèñòîé ëàïû» è ýêâèíîâàðóñíàÿ äå-
ôîðìàöèÿ ñòîïû. Â ëåâîé ðóêå è ïðàâîé íîãå — äèñ-
òàëüíûé ïåðèôåðè÷åñêèé ïàðåç óìåðåííîé ñòåïåíè.
Ñíèæåíà ïîâåðõíîñòíàÿ è ãëóáîêàÿ ÷óâñòâèòåëüíîñòü
ïî ïîëèíåâðèòè÷åñêîìó òèïó. Âûÿâëÿþòñÿ ïîñòóðàëü-
íàÿ íåóñòîé÷èâîñòü â ïîçå Ðîìáåðãà è ïðèçíàêè ñåíñè-
òèâíîé àòàêñèè.

Ïëåìÿííèê ïðîáàíäà (III-3), 2003 ã.ð., ñ 6—7 ëåò æàëó-
åòñÿ íà áîëè â íîãàõ, óòîìëÿåìîñòü íîã ïðè õîäüáå.
Â âîçðàñòå 9 ëåò ó ïàöèåíòà óæå âûÿâëÿþòñÿ çàòðóäíåíèå
õîäüáû íà ïÿòêàõ, íåâîçìîæíîñòü ïðèñåäàíèÿ íà ïîë-
íóþ ñòóïíþ, à òàêæå äåôîðìàöèÿ ñòîï ïî òèïó ýêâèíî-
âàðóñíûõ, ãèïîòðîôèè ìûøö êèñòåé, ñòîï, äèñòàëüíûõ
îòäåëîâ ïðåäïëå÷èé. Ñíèæåíà ìûøå÷íàÿ ñèëà â ìûø-
öàõ — ðàçãèáàòåëÿõ ñòîï è êèñòåé äî 4 áàëëîâ. Àõèëëîâû
ðåôëåêñû îòñóòñòâóþò, îñòàëüíûå — ñíèæåíû. Ëåãêîå
ñíèæåíèå ïîâåðõíîñòíîé è ãëóáîêîé ÷óâñòâèòåëüíîñòè

â äèñòàëüíûõ îòäåëàõ íîã. Ïðè ïðîáå Ðîìáåðãà âûÿâëÿ-
åòñÿ ñåíñèòèâíàÿ àòàêñèÿ.

Äî÷ü ïðîáàíäà (III-1), 2001 ã.ð., ñ 11 ëåò æàëóåòñÿ íà
áîëè â ãîëåíÿõ, îñîáåííî ïðè ôèçè÷åñêîé íàãðóçêå.
Ïðè îñìîòðå â âîçðàñòå 12 ëåò îòìå÷àåòñÿ çàòðóäíåíèå
õîäüáû íà ïÿòêàõ, íåâîçìîæíîñòü ïðèñåäàíèÿ íà ïîë-
íóþ ñòóïíþ, ëåãêèå ãèïîòðîôèè ìûøö êèñòåé è ñòîï.
Àõèëëîâû ðåôëåêñû îòñóòñòâóþò, îñòàëüíûå — ñíèæå-
íû.

Ìàòü ïðîáàíäà (I-3), 1961 ã.ð., áûëà îñìîòðåíà â ìå-
äèêî-ãåíåòè÷åñêîé êîíñóëüòàöèè â 1998 ã.: ïðè îòñóòñò-
âèè àêòèâíûõ æàëîá ó íåå âûÿâëÿëèñü çàòðóäíåíèå õî-
äüáû íà ïÿòêàõ, äåôîðìàöèÿ ñòîï ïî òèïó ïîëûõ, îòñóò-
ñòâèå àõèëëîâûõ è êîëåííûõ ðåôëåêñîâ.

Ðåçóëüòàòû ýëåêòðîíåéðîìèîãðàôè÷åñêîãî èññëåäî-
âàíèÿ ïðîáàíäà (II-4), åãî ñåñòðû (II-6) è ïëåìÿííèêà
(III-3) ïðèâåäåíû â òàáëèöå.

Ïðè àíàëèçå ýëåêòðîíåéðîìèîãðàôè÷åñêèõ äàííûõ
òðåõ ïàöèåíòîâ âûÿâëåíû ïðèçíàêè ïðåèìóùåñòâåííî
àêñîíàëüíîãî ïîðàæåíèÿ ïåðèôåðè÷åñêèõ íåðâîâ (ñíè-
æåíèå àìïëèòóäû Ì-îòâåòîâ). Òåì íå ìåíåå, ìîæíî îò-
ìåòèòü è ó ïðîáàíäà, è ó åãî ðîäñòâåííèêîâ ñíèæåíèå
ñêîðîñòè ðàñïðîñòðàíåíèÿ âîçáóæäåíèÿ, ÷òî ñëóæèò ïî-
êàçàòåëåì äåìèåëèíèçèðóþùåãî ïðîöåññà.

Íàèáîëåå ÷àñòî ìóòàöèè â ãåíå GDAP1 îáóñëîâëèâà-
þò ðàçâèòèå äåìèåëèíèçèðóþùåé ðåöåññèâíîé ôîðìû
áîëåçíè (ÍÌÑÍ 4À), õàðàêòåðèçóþùåéñÿ ìàíèôåñòà-
öèåé âñêîðå ïîñëå ðîæäåíèÿ, áûñòðûì ïðîãðåññèðîâà-
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Ðîäîñëîâíàÿ ñåìüè ñ íîâîé ìóòàöèåé â ãåíå GDAP1.

Òàáëèöà
Ýëåêòðîíåéðîìèîãðàôè÷åñêèå äàííûå ïàöèåíòîâ ñ ÍÌÑÍ ñ íîâîé ìóòàöèåé â ãåíå GDAP1

×ëåí
ðîäîñëîâíîé

n. medianus, dexter / sinister n. peroneus, dexter / sinister

Àìïëèòóäà Ì-îòâåòà,
ìÂ

Ñêîðîñòü ðàñïðîñòðàíåíèÿ
âîçáóæäåíèÿ, ì/ñ

Àìïëèòóäà Ì-îòâåòà,
ìÂ

Ñêîðîñòü ðàñïðîñòðàíåíèÿ
âîçáóæäåíèÿ, ì/ñ

II-4 0,117/0,245 39,7/30,2 0/0 -/-

II-6 0,477/3,24 28,1/63,4 0,109/0 33,3/-

III-3 3,2/3,88 31,9/31,5 2,28/1,96 35,2/46,3



íèåì, ïðèâîäÿùèì ê ðàííåé èíâàëèäèçàöèè è íåîáõî-
äèìîñòè èñïîëüçîâàíèÿ ñðåäñòâ ïåðåäâèæåíèÿ. ×àñòûì
êëèíè÷åñêèì ñèìïòîìîì äàííîé ôîðìû ÿâëÿåòñÿ ïà-
ðåç ãîëîñîâûõ ñâÿçîê. Îïèñàíèå ìóòàöèé (p.Arg120Trp,
p.Thr157Pro) â ãåíå GDAP1, îòâåòñòâåííûõ çà ðàçâèòèå
àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûõ ôîðì ÍÌÑÍ, âïåðâûå ïðè-
âåäåíî â ðàáîòå R. Claramunt ñ ñîàâòîðàìè â 2005 ã. [6].
Ïîçäíåå áûëè âûÿâëåíû è äðóãèå ìóòàöèè â ãåíå
GDAP1, îáóñëîâëèâàþùèå ðàçâèòèå äîìèíàíòíîé
ÍÌÑÍ2K: p.Arg226Ser, p.Ser34Cys, p.23delAG,
ð.Gln218Glu è ð.Cys240Tyr [5, 4, 7, 11]. Âî âñåõ ýòèõ
ñëó÷àÿõ (êðîìå ìóòàöèè ð.Thr157Pro) çàáîëåâàíèå èìå-
ëî áîëåå ïîçäíèé âîçðàñò ìàíèôåñòàöèè (2—5-ÿ äåêà-
äà), ìåíåå òÿæåëûå êëèíè÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ ïîðàæå-
íèÿ ïåðèôåðè÷åñêèõ íåðâîâ êîíå÷íîñòåé è áîëåå ìåä-
ëåííîå ïðîãðåññèðîâàíèå, ÷åì ïðè àóòîñîìíî-ðåöåñ-
ñèâíîé ôîðìå áîëåçíè. Ïðè ýëåêòðîíåéðîìèîãðàôè÷å-
ñêîì è ïàòîìîðôîëîãè÷åñêîì èññëåäîâàíèè ïåðèôåðè-
÷åñêèõ íåðâîâ îïðåäåëÿëñÿ ïðåèìóùåñòâåííî àêñî-
íàëüíûé õàðàêòåð ïîðàæåíèÿ. Âûÿñíåíî, ÷òî ïðè àóòî-
ñîìíî-ðåöåññèâíûõ ìóòàöèÿõ â ãåíå GDAP1 ïðîèñõî-
äèò ñíèæåíèå àêòèâíîñòè ìèòîõîíäðèàëüíîãî äåëåíèÿ,
÷òî ïðèâîäèò ê ðàçâèòèþ áîëåå òÿæåëîé ôîðìû çàáîëå-
âàíèÿ, òîãäà êàê àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûå ìóòàöèè
â ýòîì ãåíå ïðåïÿòñòâóþò òîëüêî ïðîöåññó ñëèÿíèÿ ìè-
òîõîíäðèé [9].

Òàêèì îáðàçîì, êëèíè÷åñêàÿ êàðòèíà çàáîëåâàíèÿ
â ñåìüå ñ íîâîé ìóòàöèåé â ãåíå GDAP1: ñ.934G>A
(p.Ala312Thr) ñîîòâåòñòâóåò èçâåñòíîé àóòîñîìíî-äîìè-
íàíòíîé ôîðìå ÍÌÑÍ òèïà 2Ê ñ áîëåå ïîçäíèì âîçðàñ-
òîì ìàíèôåñòàöèè (2-ÿ äåêàäà), ìåäëåííûì ïðîãðåññè-
ðîâàíèåì, áîëåå ìÿãêèì òå÷åíèåì çàáîëåâàíèÿ è ïðåè-
ìóùåñòâåííî àêñîíàëüíûì ïîðàæåíèåì íåðâíûõ âîëî-
êîí. Îñîáåííîñòüþ òå÷åíèÿ çàáîëåâàíèÿ â îïèñàííîé
ñåìüå ÿâëÿåòñÿ âûðàæåííûé âíóòðèñåìåéíûé êëèíè÷å-
ñêèé ïîëèìîðôèçì ïî âîçðàñòó ìàíèôåñòàöèè è ñòåïå-
íè âûðàæåííîñòè ñèìïòîìàòèêè. Ýòî íåîáõîäèìî ó÷è-
òûâàòü â êëèíè÷åñêîé ïðàêòèêå è øèðå èñïîëüçîâàòü
ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèé ìåòîä ñ öåëüþ òî÷íîé äèà-
ãíîñòèêè çàáîëåâàíèÿ, ðåøåíèÿ âîïðîñîâ ìåäèêî-ñîöè-
àëüíîé ýêñïåðòèçû è ýôôåêòèâíîãî ìåäèêî-ãåíåòè÷å-
ñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ.
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Clinical case of the new mutation in the GDAP1 gene
in the family with hereditary motor-sensory neuropathy 2K

Saifullina E.V.1, Khidiyatova I.M.2, Magzhanov R.V.1, Skachkova I.A.2, Khusnutdinova E.K.2

1 — Bashkir State Medical University, Lenin st., 3, 450000, Ufa, Russia
2 — Institute of Biochemistry and Genetics, Ufa Scientific Center, Russian Academy of Sciences, Pr. Oktyabrya, 71, 450054, Ufa, Russia

The clinical features of the disease in patients from a Russian family with the dominant hereditary motor and sensory neuropathy
(HMSN) due to the new mutation in the GDAP1 gene: s.934G> A (p.Ala312Thr) are described in this article. The main characteristics
of the disease: age of onset (2 decade of life), slow progression, mild clinical symptoms (compared to frequent recessive form
HMSN4A) and predominantly axonal lesion of the nerve fibers correspond to known form — HMSN2K.

Keywords: Hereditary motor and sensory neuropathy, Charcot—Marie—Tooth disease, mutations in the GDAP1 gene
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