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1Òàøêåíòñêèé ïåäèàòðè÷åñêèé ìåäèöèíñêèé èíñòèòóò,
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ü Ðåçþìå,
Â ñòàòüå àâòîðàìè ïðåäñòàâëåíû ðåçóëüòàòû ñîáñòâåííîãî íàáëþäåíèÿ ñåñòåð ñ ðàííèì äåáþòîì

íàñëåäñòâåííîé ñïàñòè÷åñêîé ïàðàïëåãèè. Êëèíè÷åñêîé îñîáåííîñòüþ ðàçâèòèÿ äàííîé ïàòîëîãèè ÿâëÿåòñÿ
ðàíåå ïîÿâëåíèå ñïàñòè÷íîñòè â ìûøöàõ íèæíèõ êîíå÷íîñòåé, ÷òî íåðåäêî òðàêòóåòñÿ êàê äèïëåãè÷åñêàÿ
ôîðìà öåðåáðàëüíîãî ïàðàëè÷à.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: äåòè, öåðåáðàëüíûé ïàðàëè÷, íàñëåäñòâåííàÿ ñïàñòè÷åñêàÿ ïàðàïëåãèÿ.
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1Òîøêåíò ïåäèàòðèÿ òèááè¸ò èíñòèòóòè,
2Ó.Ê. £óðáîíîâ íîìëè Ðåñïóáëèêà áîëàëàð àñàá ðóµèé øèôîõîíàñè.

ü Ðåçþìå,
Ìà³îëàäà îïà-ñèíãèëëàðäà ýðòà áîøëàíãàí èðñèé ñïàñòèê ïàðàïëåãèÿ áèëàí êóçàòóâ íàòèæàëàðè

êåëòèðèëãàí. Óøáó ïàòîëîãèÿ ðèâîæëàíèøèíèíã êëèíèê õóñóñèÿòè î¸³ ìóøàêëàðèäà ýðòà ñïàñòèê µîëàòíè
âóæóäãà êåëèøè, ê´ïèí÷à áîëàëàð öåðåáðàë ôàëàæëèãè äèïëåãèê øàêëè ê´ðèíèøèäà òàë³èí ýòèëàäè.

Êàëèò ñ´çëàð: áîëàëàð, öåðåáðàë ôàëàæè, èðñèé ñïàñòèê ïàðàïëåãèÿ.

HEREDITARY SPASTIC PARAPLEGY OF STRAUMPEL HIDING UNDER THE MASK OF CHILDREN'S
CEREBRAL PARALYCHIC: A CLINICAL EXAMPLE
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ü Resume,
The article ðresents a case of self-observation of sisters with an early debut of hereditary sðastic ðaraðlegia. A

clinical feature of the develoðment of this ðathology is the earlier aððearance of sðasticity in the muscles of the lower
extremities, which is often interðreted as a diðlegic form of cerebral ðalsy.
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Àêòóàëüíîñòü

  àñëåäñòâåííàÿ ñïàñòè÷åñêàÿ ïàðàïëåãèÿ (ÍÑÏ)
  (hereditary sðastic ðaraðlegia) - íàñëåäñòâåííîå

çàáîëåâàíèå, êîòîðîå õàðàêòåðèçóåòñÿ äåãåíåðàöèåé
áîêîâûõ ñòîëáîâ ïèðàìèäíîãî òðàêòà ñïèííîãî ìîç-
ãà, ìèíèìàëüíîé íà øåéíîì óðîâíå è óñèëèâàþùåé-
ñÿ â êàóäàëüíîì íàïðàâëåíèè. Èìåííî ñ ïîðàæåíèåì
òîíêèõ òîíè÷åñêèõ âîëîêîí ïèðàìèäíîãî òðàêòà ñâÿ-
çàíî ïðåîáëàäàíèå ñïàñòèêè íàä ïàðåçîì [1,2]. Ýòî çà-
áîëåâàíèå ÷àñòî ïðîòåêàåò ïîä ìàñêîé ÄÖÏ. Òå÷åíèå
áîëåçíè, êàê ïðàâèëî, î÷åíü ìåäëåííîå, ïðè÷åì áû-
ñòðåå ïðîãðåññèðóåò ðåöåññèâíàÿ ôîðìà. Îáèëèå íî-
çîëîãè÷åñêèõ ôîðì óñëîæíÿåò êëàññèôèêàöèþ íà-
ñëåäñòâåííûõ ñïàñòè÷åñêèõ ïàðàïëåãèé è çàòðóäíÿåò
àäåêâàòíóþ èõ äèàãíîñòèêó. ÍÑÏ ÿâëÿåòñÿ íàèáîëåå
ðàñïðîñòðàíåííûì äåãåíåðàòèâíûì ñîñòîÿíèåì äåò-
ñêîãî âîçðàñòà, ïî ÷àñòîòå îïåðåæàÿ áîëåçíü Øàðêî-
Ìàðè-Òóòà è àòàêñèþ Ôðèäðåéõà [4,5,7]. Äàííûå î ðàñ-
ïðîñòðàíåííîñòè íàñëåäñòâåííûõ ñïàñòè÷åñêèõ ïàðà-
ïëåãèé âàðüèðóþò â ðàçíûõ èññëåäîâàíèÿõ, íî â öå-
ëîì ñ÷èòàåòñÿ, ÷òî îíà ñîñòàâëÿåò 3,8:100 000 â îá-

ùåé ïîïóëÿöèè (1,95:100 000 äëÿ äîìèíàíòíûõ ôîðì
è 1,88:100 000 äëÿ ðåöåññèâíûõ) [3,5]. Ðàñïðîñòðàíåí-
íîñòü ÍÑÏ, ïî äàííûì àâñòðàëèéñêîãî èññëåäîâàòåëü-
ñêîãî ôîíäà ÍÑÏ (HSP Research Foundation), âàðü-
èðóåò â ðàçíûõ ïîïóëÿöèÿõ îò 0,5 äî 12 íà 100 000
íàñåëåíèÿ (httð://www.hsðersunite.org.au). Íà ñåãîäíÿø-
íèé äåíü îïèñàíî áîëåå 50 ãåíîòèïîâ íàñëåäñòâåí-
íîé ïàðàïëåãèè. Íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷àþùèìèñÿ ÿâ-
ëÿþòñÿ SPG3, SPG4 [6,8]. Îïèñàíû òðè òèïà íàñëåäî-
âàíèÿ: àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûé, àóòîñîìíî-ðåöåññèâ-
íûé è ñöåïëåííûé ñ õðîìîñîìîé Õ. Ñ÷èòàåòñÿ, ÷òî
àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûå ñïàñòè÷åñêèå ïàðàïëåãèè
âñòðå÷àþòñÿ ÷àùå, ÷åì àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûå (55%
ïðîòèâ 45% îò îáùåãî ÷èñëà ïàöèåíòîâ ñî ñïàñòè÷åñ-
êèìè ïàðàïëåãèÿìè). Ïðîãðåäèåíòíîå òå÷åíèå çàáî-
ëåâàíèÿ ñ áûñòðûì ðàçâèòèåì îñëîæíåíèé è îòñóò-
ñòâèåì ýôôåêòèâíîãî ëå÷åíèÿ ó áîëüíûõ ñ ÍÑÏ ïðè-
âîäèò ê ñíèæåíèþ êà÷åñòâà æèçíè è ðàííåé èíâàäè-
ëèçàöèè. Â ñåìüÿõ, îòîãîùåííûõ ïî ÍÑÏ, ïðîôèëàê-
òèêà çàáîëåâàíèÿ îñíîâûâàåòñÿ íà ìåäèêî-ãåíåòè÷åñ-
êîì êîíñóëüòèðîâàíèè è ïðåíàòàëüíîé ÄÍÊ-äèàãíî-
ñòèêå.
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Öåëüþ íàøåãî èññëåäîâàíèÿ ÿâëÿåòñÿ îïèñàíèå
êëèíè÷åñêîé êàðòèíû (íåâðîëîãè÷åñêèé îñìîòð, ñî-
ñòàâëåíèå ðîäîñëîâíûõ), ðåçóëüòàòîâ íåéðîâèçóàëè-
çàöèîííîãî (ÌÐÒ ãîëîâíîãî è ñïèííîãî ìîçãà) è íåé-
ðîôèçèîëîãè÷åñêîãî (ÝÍÌÃ) îáñëåäîâàíèÿ ÍÑÏ äâóõ
ïàöèåíòîâ ñèáñîâ, èìåþùèõ àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûé
òèï íàñëåäîâàíèÿ.

Ìàòåðèàë è ìåòîäû

Îáñëåäîâàíû äâà ïàöèåíòà-ñèáñà, ñåñòðû (6 è 8
ëåò, ñîîòâåòñâåííî), ñòðàäàþùèå ÍÑÏ â òå÷åíèå
äëèòåëüíîãî âðåìåíè. Ïàöèåíòû áûëè îò áëèçêîðîä-
ñòâåííîãî áðàêà (ðîäèòåëè äâîþðîäíûå áðàò è ñåñò-
ðà). Ïðîâåäåíû íåâðîëîãè÷åñêèé îñìîòð, íåéðîâèçó-
àëèçàöèîííîå è íåéðîôèçèîëîãè÷åñêîå èññëåäîâàíèÿ,
ñîñòàâëåíèå ðîäîñëîâíûõ.

Ðåçóëüòàò è îáñóæäåíèÿ

Â Ðåñïóáëèêàíñêóþ äåòñêóþ ïñèõîíåâðîëîãè÷åñ-
êóþ áîëüíèöó èì. Ó.Ê. Êóðáàíîâà íàïðàâëåíû ñåñòðû
(2013ã.ð. è 2011 ã.ð.) ñ öåëüþ ëå÷åíèÿ. Äåâî÷êàì áûë
âûñòàâëåí äèàãíîç ÄÖÏ, äèïëåãè÷åñêàÿ ôîðìà. Ðîäè-
òåëè äåâî÷åê ïðåäúÿâëÿëè æàëîáû íà ñëàáîñòü â íî-
ãàõ, óòðåííþþ ñêîâàííîñòü, íàðóøåíèå ïîõîäêè,
íåóñòîé÷èâîñòü ïðè õîäüáå. Ó ìàòåðè áåðåìåííîñòè
ïðîòåêàëè áåç îñîáåííîñòåé, ðîäû â ñðîê, ôèçèîëî-
ãè÷åñêèå. Îáå ñåñòðû ðàííåå îòñòàâàëè â ïñèõîìîòîð-
íîì ðàçâèòèå ïî âîçðàñòó. Íåâðîëîãè÷åñêèé ñòàòóñ
îáåèõ ïàöèåíòîâ íà ìîìåíò ïîñòóïëåíèÿ õàðàêòåðè-
çîâàëñÿ òèïè÷íîé êàðòèíîé ÍÑÏ: ÷åðåïíûå íåðâû
èíòàêòíû, íèæíèé ñïàñòè÷åñêèé ïàðàïàðåç ñ ÿâíûì
ïðåîáëàäàíèåì ìûøå÷íîãî ãèïåðòîíóñà íàä ïàðåçîì,
âûðàæåííîñòü ñïàñòè÷íîñòè ïî øêàëå Àshworth 3 áàë-
ëà, ñèëà ìûøö ñíèæåíà äî 4 áàëëîâ. Ïàññèâíûå äâè-
æåíèÿ â êîëåííûõ ñóñòàâàõ îãðàíè÷åíû èç-çà ñïàñ-
òè÷íîñòè. Ñóõîæèëüíûå ðåôëåêñû â ðóêàõ íåçíà÷èòåëü-
íî ïîâûøåíû, â íîãàõ âûñîêèå, ñ ðàñøèðåííûìè
ðåôëåêñîãåííûìè çîíàìè, êëîíóñ ñòîï è êîëåííûõ
÷àøå÷åê. Ïîëîæèòåëüíûå ñòîïíûå ñèìïòîìû Áàáèí-
ñêîãî, Ðîññîëèìî, Áåõòåðåâà. Ìûøå÷íûé òîíóñ çà-
ìåòíî íàðàñòàåò â ïîëîæåíèè ñòîÿ: ïîõîäêà ñïàñòè-
÷åñêàÿ. Ðàññòðîéñòâà ïîâåðõíîñòíîé ÷óâñòâèòåëüíîñ-
òè îòñóòñòâóåò. Ó ñòàðøåé ñíèæåíèå âèáðàöèîííîé
÷óâñòâèòåëüíîñòè. Òàçîâûå ôóíêöèè ñîõðàííû. Êîãíè-
òèâíûõ íàðóøåíèé íåò. Õàðàêòåðíûìè îñîáåííîñòÿ-
ìè äàííûõ áîëüíûõ áûëî îòíîñèòåëüíî äîáðîêà÷å-
ñòâåííîå òå÷åíèå çàáîëåâàíèÿ, íåñìîòðÿ íà 6-8 ëåò-
íèé ñòàæ çàáîëåâàíèÿ.

 Ïàöèåíòû ïðîøëè ðÿä äîïîëíèòåëüíûõ îáñëåäî-
âàíèé: ÌÐÒ ãîëîâíîãî è ñïèííîãî ìîçãà áåç ïàòîëî-
ãè÷åñêèõ èçìåíåíèé. ÝÍÌÃ èññëåäîâàíèå ïîêàçàëî,
÷òî ó îáîèõ ïàöèåíòîâ ñïîíòàííûõ ìèîãðàôè÷åñêèõ
èçìåíåíèé íå âûÿâëåíî. Ïðè áèîõèìè÷åñêîì àíàëèçå
êðîâè êðåàòèíôîñôîêèíàçà (ÊÔÊ) è ëàêòàòäåãèäðà-
ãåíàçà (ËÄÃ) ó îáîèõ ïàöèåíòîâ â ïðåäåëàõ íîðìû.

Îáà ïàöèåíòà äëèòåëüíîå âðåìÿ ïîëó÷àëè ëå÷å-
íèå ïî ìåñòó æèòåëüñòâà ñ äèàãíîçîì ÄÖÏ, äèïëåãè-
÷åñêàÿ ôîðìà. Íåñìîòðÿ íà íåïðàâèëüíóþ òðàêòîâêó
äèàãíîçà, çàáîëåâàíèå ó îáîèõ ïàöèåíòîâ èìåëî ìåä-
ëåííî ïðîãðàäèåíòíîå òå÷åíèå.

 Íà êàôåäðå Íåâðîëîãèè, äåòñêîé íåâðîëîãèè è
ìåäèöèíñêîé ãåíåòèêè ïðîâîäèòñÿ àêòèâíîå äèíàìè-
÷åñêîå íàáëþäåíèå çà ñåìüåé è ïðîáàíäàìè, ðàçðà-
áàòûâàåòñÿ îïòèìàëüíàÿ ðåàáèëèòàöèîííàÿ ïðîãðàì-

ìà, êîòîðàÿ âêëþ÷àåò â ñåáÿ êîððåêöèþ äâèãàòåëü-
íîãî ðåæèìà, äèåòîòåðàïèþ, ìåäèêàìåíòîçíîå è ôè-
çèîòåðàïåâòè÷åñêîå ëå÷åíèå, ïðåäóïðåæäåíèå è ëå-
÷åíèå ðàçâèâàþùèõñÿ îñëîæíåíèé çàáîëåâàíèÿ, êîð-
ðåêöèþ òå÷åíèÿ ñîïóòñòâóþùèõ çàáîëåâàíèé, à òàê-
æå ðàçðàáîòêó íîâûõ ýôôåêòèâíûõ ìåòîäîâ äèàãíîñ-
òèêè è ëå÷åíèÿ. Äëÿ äàííûõ áîëüíûõ ðàçðàáîòàíû
èíäèâèäóàëüíûå ïðîãðàììû äèåòîòåðàïèè, ìåäèêà-
ìåíòîçíîãî è äâèãàòåëüíîãî ëå÷åíèÿ. Äàííûå îáñëå-
äîâàíèé è ëå÷åíèÿ ïàöèåíòîâ ñîõðàíÿåòñÿ â ýëåêò-
ðîííîì âèäå. Â ïîñëåäóþùèì ïëàíèðóåòñÿ ðàçðàáîòêà
åäèíîãî ðåãèñòðà ïàöèåíòîâ íàñëåäñòâåííûìè çàáî-
ëåâàíèÿìè íåðâíîé ñèñòåìû íà áàçå êàôåäðû.

Çàêëþ÷åíèå

Ó÷èòûâàÿ àíàìíåç, êëèíè÷åñêóþ êàðòèíó, ðàíåå
íà÷àëî çàáîëåâàíèÿ äåâî÷êàì äëÿ âåðèôèêàöèè äèàã-
íîçà íàñëåäñòâåííîé ñïàñòè÷åñêîé ïàðàïëåãèè íåîá-
õîäèìî òàêæå ïðîéòè ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîå îá-
ñëåäîâàíèå SPG îïðåäåëåííûõ ëîêóñîâ è ÄÍÊ äèàã-
íîñòèêó.
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